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Resumo

Introdugao: O desenvolvimento da medicina com a descoberta do genoma humano revolucionou o conhecimento, o acompanhamento
e o tratamento do cincer, proporcionando a utilizagio de novos métodos de diagnéstico e tratamento para diversos tipos de neoplasias e
permitindo o aconselhamento genético. O aconselhamento genético, embora de dificil acesso, pode vir a permitir aos pacientes com suspeita
de cincer hereditdrio a diminuicio dos indices de morbidade ¢ mortalidade por essa doenca e proporcionar uma melhora na qualidade
de vida dos pacientes. Objetivo: Demonstrar o estado da arte do aconselhamento genético em oncologia, utilizando a ferramenta digital
da telemedicina. Método: Foi realizada uma revisio integrativa de literatura, entre dezembro de 2018 e margo de 2019, a partir das bases
de dados PubMed, SciELO e BIREME, por meio das palavras cadastradas no MeSH e nos Descritores em Ciéncias da Satdde (DeCS),
respectivamente, em inglés, Genetic Counseling AND Telemedicine OR eHealth AND Oncology. Resultados: Foram encontrados 16 artigos;
destes, oito foram excluidos. Restaram sete artigos que atendiam aos critérios de inclusio, demonstrando dados sobre a satisfagao do paciente
para com os servigos de aconselhamento genético voltados para o cincer, assim como suas vantagens e desvantagens. Conclusao: Embora
ainda haja poucos estudos relatando experiéncias da prética do aconselhamento genético em oncologia, essa pritica tem se demonstrado
eficiente, de baixo custo e de boa aceitagio do paciente e do profissional, suprindo necessidades principalmente nos locais de dificil acesso.
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Abstract

Introduction: The development of medicine and the discovery of the
human genome revolutionized the knowledge, monitoring and treatment of
cancer that favored the utilization of new methods of diagnosis, treatment
for several types of neoplasms and genetic counseling. Although difficult to
access, genetic counseling may allow the patients with suspected hereditary
cancer, to reduce the rates of morbidity and mortality by this disease and
ensure improvement in their quality of life. Objective: Demonstrate the state
of the art of genetic counseling in oncology using the digital telemedicine
tool. Method: An integrative literature review conducted between December
2018 and March 2019, using the PubMed, SciELO and BIREME databases,
utilizing the words registered in the MeSH and Health Sciences Descriptors
(DeCS), respectively, in English, Genetic Counseling AND Telemedicine
OR eHealth AND Oncology. Results: 16 articles were found and of these,
eight were excluded. Thus, seven articles that met the inclusion criteria
showing data about patient satisfaction with cancer-oriented counseling
services, its advantages and disadvantages remained. Conclusion: Although
there are few studies addressing the experience of genetic counseling in
oncology, this low cost practice has been shown to be efficient and well
accepted by the patient and the professional, providing proper responses
mainly in places of difficult access.
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Resumen

Introduccién: El desarrollo de la medicina con el descubrimiento del
genoma humano revolucioné el conocimiento, seguimiento y terapia
del cdncer, permitiendo la utilizacién de nuevas técnicas de diagndstico
y terapias para diferentes tipos de neoplasias, ademds del asesoramiento
genético. El asesoramiento genético, aunque de acceso dificil, puede permitir
a los pacientes con sospechas de cdncer hereditario la disminucién de los
indices de morbilidad y mortalidad para esa enfermedad y proporcionar
una mejora en su calidad de vida. Objetivo: Demostrar el estado del arte
del asesoramiento genético en oncologia utilizando la herramienta digital
de la telemedicina. Método: Se realizé una revisién integrativa de literatura
entre diciembre de 2018 y marzo de 2019, a partir de las bases de datos
PubMed, SciELO y BIREME, por medio de las palabras catastradas en el
MeSH y en el Descriptores de Ciencia de la Salud (DeCS), respectivamente,
en inglés Genetic Counseling AND Telemedicine OR eHealth AND Oncology.
Resultados: Se han encontrado 16 articulos; de estos, 8 fueron excluidos.
Asi, quedaron siete articulos que atendian a los criterios de inclusién
demostrando datos sobre la satisfaccién del paciente hacia con los servicios
de asesoramiento genético dirigidos al cdncer, asi como sus ventajas y
desventajas. Conclusién: Aunque todavia hay pocos estudios relatando
experiencias de la préctica del asesoramiento genético en oncologfa, esta
practica se ha demostrado eficiente, de bajo costo y de buena aceptacién
del paciente y del profesional, supliendo necesidades principalmente en los
lugares de dificil acceso.

Palabras-chave: Asesoramiento Genético; Telemedicina; Oncologfa.
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INTRODUCAO

O desenvolvimento da oncogenética ¢ relativamente
recente ¢ estima-se que 5% a 10% dos casos de cincer
tém origem hereditdria. Nesses casos, hd a possibilidade
de medidas preventivas para a reducio de risco ¢
deteccdo precoce com aumento das chances de cura para
certos tipos de cincer. A partir de um mapeamento do
risco para cada individuo, é possivel identificar se as
chances de desenvolvimento do cincer sio elevadas ou
nio, permitindo-se adotar as medidas necessdrias. O
aconselhamento genético é procedimento rotineiro em
alguns paises desenvolvidos e, nesses paises, a mortalidade
por diversos tumores tem diminufdo satisfatoriamente,
podendo este ser um fator a contribuir’.

Alguns achados gerais alertam para uma possivel causa
genética, entre eles, a presenca de tumores raros, idade
mais jovem que a habitual, vdrios casos de cincer na
familia, especialmente em parentes de primeiro e segundo
graus, e o histérico de duas ou mais neoplasias em uma
mesma pessoa. Em alguns casos, a presenca de certas
neoplasias combinadas a idade e/ou ao sexo do paciente
levam 2 indicagio de avaliagio como, por exemplo, cAncer
de mama antes dos 50 anos ou cincer de mama em
homens. Em certos casos, a histologia tumoral por si s6 ¢
indicagio para aconselhamento e exame genético, como ¢
o caso dos carcinomas epiteliais de ovario e do carcinoma
de plexo-coroide?.

O aconselhamento genético baseia-se na histdria
pessoal, na histdria familiar e nos achados especificos
de exame fisico e resultado de exames de diagndstico,
notadamente os genéticos. O inventdrio familiar
extenso, com levantamento especialmente dos casos
de neoplasias benignas, malignas e autismo na familia,
¢ fundamental para identificar se hd possibilidade de
predisposicdo hereditdria a neoplasias malignas ou se hd
indicios de condigio esporddica. Na prética, ¢ montada
uma 4rvore genealdgica da familia manualmente ou por
meio de soffwares. Programas de computador podem,
por intermédio de algoritmos matemadticos, auxiliar na
quantificacdo do risco para predisposi¢io genética dos
pacientes?.

Se apds o mapeamento houver a suspeita para
cancer hereditdrio, sio realizados procedimentos para
diagndstico molecular sempre que disponiveis. O médico
oncogeneticista deve saber quais sdo os genes a serem
avaliados e qual a técnica a ser utilizada em cada caso. Sé
entdo confirmada a presenca do defeito no gene que pode
favorecer o surgimento do cancer, variante patogénica
ou provavelmente patogénica, o paciente recebe as
orientagoes especificas para a prevencio e o rastreamento
para neoplasias?.
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Sindromes genéticas como a de Li Fraumeni, sindrome
de Lynch, sindrome do cincer de mama e ovirios
hereditdrios, polipose adenomatosa familiar, neoplasias
enddcrinas multiplas e a sindrome de Von Hippel Lindau
sdo alguns exemplos de sindromes genéticas familiares
que aumentam a chance de cincer e que possuem
protocolos de acompanhamento para a adogio de medidas
preventivas. Identificada a alteragio genética responsavel
pela sindrome em uma determinada familia, sio possiveis
o diagnéstico precoce e a adogdo de medidas preventivas
em familiares nio afetados®.

O diagnéstico quanto 4 sindrome de predisposicao ¢
um ato médico, mas tanto médicos quanto profissionais
de algumas outras especialidades podem auxiliar no
aconselhamento genético. Em alguns paises, existem
profissionais formados especificamente para serem
aconselhadores genéticos’.

A regulamentagio da telemedicina no Brasil carece de
atualizagbes, algumas como as contempladas pela revogada
Resolucio CFM n.c 2.227/2018% Atualmente, ela ¢
regulamentada pela Resolucdo CFM n.° 1.643/2002° ¢
definida como um modelo de prestagao de servicos no qual
especialistas credenciados prestam cuidados remotamente
por meio de “metodologias interativas de comunicagao
audiovisual e de dados com o objetivo de assisténcia,
educacio e pesquisa em Saide™. Essa modalidade de
atendimento ¢ especialmente importante para clientes
de dreas carentes de médicos. Trabalhos realizados
anteriormente sugerem que a telemedicina em genética,
telegenética, permite fornecer acesso a servicos entre
aqueles que enfrentam barreiras geogréficas, melhorar a
eficiéncia de custos e atender a crescente demanda por
servicos®. Essa questao também foi ressaltada no Processo-
-Consulta CFM n.° 8.732/2009 — PARECER CFM n.c
17/2018, que ressalta que o aconselhamento genético pode
e deve ser feito pelos meios de comunicagio eletronicos,
tendo o atual perfil da demografia da especialidade e
a caréncia de profissionais especializados em genética
médica no Brasil®.

Por conta da baixa disponibilidade de profissionais
com capacita¢io na pritica do aconselhamento genético
em oncologia e do crescente aumento das indicacoes para
avaliagio quanto a sindrome de predisposi¢io genética
a cincer, o presente trabalho pretende demonstrar o
estado da arte do aconselhamento genético em oncologia,
utilizando a telemedicina como ferramenta para levar o
acesso a informacao.

METODO

Foi realizada uma revisao de literatura integrativa,
entre dezembro de 2018 ¢ marco de 2019, na qual,



para o levantamento dos estudos sobre a utilizagao da
telemedicina na prética do aconselhamento genético em
oncologia, realizou-se, em primeiro lugar, um estudo de
cardter exploratdrio visando ao dimensionamento do
ntmero de trabalhos indexados em diferentes bases de
dados, entre as quais, foram consultadas: a) Scientific
Electronic Library Online (SCEELO); b) Literatura Latino-
-Americana e do Caribe em Ciéncias da Satdde (LILACS);
e ) U. S. National Library of Medicine (PubMed).

Apés consulta aos Descritores em Ciéncias da
Satde (DeCS), clegeram-se os seguintes descritores
“Aconselhamento Genético”, “Telemedicina”, “Telessatde”
e “Oncologia” para realizacio de estudo comparativo
nas bases de dados SciELO e LILACS. Apés consulta
ao Medical Subject Headings (MeSH), selecionaram-
-se os seguintes descritores “Genetic Counseling”,
“Telemedicine”, “eHealth” ¢ “Oncology” para realizacio
de estudo comparativo nas bases de dados PubMed.

Os critérios de inclusao foram artigos de janeiro de
2009 a outubro de 2018 em portugués ou inglés; e os
critérios de exclusao, revisoes de literatura independente
da metodologia aplicada. Em razio da inexisténcia
de trabalhos nas bases de dados SciELO e LILACS,
utilizaram-se apenas trabalhos da base PubMed, que
apresentou um total de 16 artigos. Apés a aplicacio dos
critérios de inclusio e exclusao, restaram sete artigos, cujas
caracteristicas estdo presentes no Quadro 1 e as vantagens
e desvantagens descritas no Quadro 2 dos resultados.

RESULTADOS

Por meio da busca realizada, foram encontrados 16
artigos, os quais foram selecionados mediante critérios

Quadro 1. Caracteristicas dos estudos analisados

Aconselhamento Genético em Oncologia a partir da Telemedicina

de inclusio e exclusio do estudo. Dessa forma, foram
incluidos sete artigos.

DISCUSSAO

O uso de telegenética ¢ cada vez mais visto como
uma alternativa de acesso a informacoes de satide em
dreas remotas’. Um estudo prévio de telegenética-piloto
envolvendo pacientes do Maine, aconselhados para vérias
condigbes genéticas, incluindo a suscetibilidade ao cAncer,
demonstrou um impacto positivo na tomada de decisio
médica entre os estudados, bem como altos niveis de
confianga nos provedores. O estudo concluiu que ao
mover a informagio, ao invés do paciente, a telemedicina
promete melhorar os cuidados de satde, enquanto
desmonta a barreira de onde e quando os servigos genéticos
nio sio fornecidos®.

Os trabalhos avaliados demonstraram a satisfacio do
paciente para com os servicos de aconselhamento genético
voltados para o cAncer, pois muitas vantagens como a
acessibilidade a esse tipo de servico e a possibilidade
de atendimento sem deslocamento foram supridas. De
maneira geral, foram observadas poucas desvantagens j4
esperadas nos servicos telemedicina como a preocupagio
com o risco de violacio de confidencialidade de suas

informacoes de satde’!"

. Questoes de seguranca e
privacidade com comunica¢io eletronica foram as
desvantagens mais comumente relatadas, o que também
foi encontrado em outras pesquisas que utilizam
tecnologias de informacio e comunicacio em satide'>".
Hilgart et al."* demonstraram que, embora houvesse

a preferéncia dos entrevistados pelo aconselhamento

Autor/ano n Pais Céancer Aconselhamento
Bradbury et 98 Estados Unidos da Colorretal, mama e ovdrio Pré e pés-teste
al.,, 2016 América
Buchananet | 162 Estados Unidos da Colorretal, mama, ovério, outros/ Pré e pés-teste
al., 2015 América multiplo
Zilliacus et 18 Austrdlia Mama e ovdrio Pés-teste
al., 2010
Hilgart et al., | 225 Pais de Gales Mama/ovdrio, colorretal, estémago e --
2012 outros
Zilliacus et 15 Australia Mama e ovdrio --
al.,, 2010
McDonald et | 149 Estados Unidos da Mama e ovdrio Pré-teste
al.,, 2014 América
Zilliacus et 195 Australia Mama e ovdrio Pré e pos-teste
al.,, 2011
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Quadro 2. Caracteristicas da teleconsulta e vantagens e desvantagens do aconselhamento genético utilizando a telemedicina

Pensilvania. No aconselhamento pré-teste
com apoio da equipe clinica local e suporte
técnico. No aconselhamento pés-teste,
63% dos pacientes que necessitavam desse
aconselhamento, realizaram na presenga

Autor/ano Teleconsulta Vantagens Desvantagens
Bradbury et A consulta virtual foi realizada com um Baixo custo, sem Dificuldades
al., 2016 conselheiro genético da Universidade da

necessidade de longas
viagens a grandes centros,
possibilidade agendamento

do aconselhamento em
paralelo com uma consulta

presencial com o médico

técnicas. Dois

participantes
sentiram falta de
apoio presencial
do conselheiro

Buchanan et

tiveram consulta de seguimento
Um Unico conselheiro da Universidade

de um médico local, os outros pacientes

paciente

local que acompanha o

al.,, 2015

Zilliacus et

Duke atendeu a todos os pacientes,
via telemedicina da universidade para
a clinica regional onde o paciente
era acompanhado. O conselheiro e o
paciente se comunicaram em tempo
real em uma tela e visualizaram os

aconselhamento em uma segunda tela
Neste estudo, 18 participantes tiveram

documentos comumente usados durante o

com aconselhamento
presencial ($ 244)

Menor custo por paciente
por meio da telemedicina
($ 106) em comparagdo

Uma taxa de 32%
dos participantes
listou que seria
uma desvantagem

ndo ter contato
presencial com o
conselheiro

al.,, 2010

Hilgart et al.,

aconselhamento genético a partir
da telemedicina utilizando o sistema
Tandberg™. Os tamanhos dos monitores
eram, em média, telas de 42 polegadas.

horizontal de 72° e um vertical de 43,5°.
As cameras utilizadas tém a capacidade
de acomodar trés pessoas (conselheiro
genético, paciente e pessoa de apoio) e
também tém a capacidade de ampliagéo
para capturar a parte superior do corpo e
o rosto de uma pessoa (geralmente clinico
genético) para aumentar a expresséo facial

e tornar a consulta mais acolhedora

As cdmeras permitiam um campo de viséo

Reducéo das viagens e
custos associados

Falta de apoio
emocional

2012

Zilliacus et

Pesquisadores por meio do banco de
dados de pesquisas prévias convidaram
pacientes e funciondrios para participarem
de uma pesquisa, a fim de avaliar a
aceitabilidade e a viabilidade do uso da
telemedicina nos servigos de genética do
c@ncer. Muitos aspectos da telemedicina
no aconselhamento genético propostos
na pesquisa foram altamente aceitdveis
para os pacientes, incluindo uma verséo
eletrénica do questiondrio de histéria
da familia, um recurso de e-mail para
consultas genéticas do cdncer e um auxilio
& decisGo computadorizada

Facilidade do acesso a
informacéo via e-mail e
outros métodos eletrénicos
sem a necessidade de
viajar para um centro
referéncia

Impessoalidade e
falta de contato
humano por
causa do uso
dos métodos
eletrénicos

al., 2010

Este trabalho pretendia avaliar a satisfagéo
e experiéncia dos profissionais que
realizaram aconselhamento genético
por meio da telemedicina em pacientes
oncolégicos, dessa forma, entrevistas
semiestruturadas foram realizadas com
médicos genéticos prestando servicos em
New South Wales, Australia. As entrevistas
exploraram experiéncias, objetivos
percebidos do servico, satisfagéo e

vantagens e desvantagens da tecnologia

Uma maior eficiéncia foi
verificada, minimizagéo
da viagens e custos
associados, maior acesso
as dreas rurais

Auséncia da
criacdo de vinculo
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Quadro 2. continuagdo

Aconselhamento Genético em Oncologia a partir da Telemedicina

Autor/ano Teleconsulta Vantagens Desvantagens
McDonald et A consulta de aconselhamento genético Acessibilidade de --
al., 2014 foi realizada por meio da telemedicina ter contato com um
e avaliada pela aplicacdo de um profissional qualificado
questiondrio composto por 27 perguntas, | atendendo e aconselhando
que avaliam dados demogrdficos, histérico a disténcia
pessoal e familiar de céncer, assim como
a avaliacdo de risco de suscetibilidade
ao céncer, conhecimento sobre testes
genéticos em oncologia, aceitabilidade de
caracteristicas que refletem modelos de
prestacéo de servicos de aconselhamento
genético e a qualificacdo e avaliacdo do
aconselhamento genético
Zilliacus et As consultas de aconselhamento genético O atendimento via --
al.,, 2011 envolveram um médico geneticista via telemedicina teve um
telemedicina, além de um conselheiro desempenho melhor do
genético local presente com o paciente que o aconselhamento
em sua cidade de origem em individuos presencial em atender as
com céncer de mama e ovdrio hereditdrio, expectativas
onde um grupo recebeu aconselhamento
virtual e outro presencial. As participantes
preencheram questiondrios autoaplicaveis
antes e um més apés o aconselhamento
genético, demonstrando as expectativas e
avaliando o servico

presencial, a telemedicina poderia beneficiar as pessoas que
estejam impossibilitadas de viajar e que apresentem pouca
acessibilidade em virtude do local de residéncia tanto pela
distAncia quanto por meios de transporte'“.

Quando comparada a prdtica do aconselhamento
virtual versus o aconselhamento presencial, um estudo
randomizado de telegenética descobriu que os servigos
de telemedicina custam menos do que o aconselhamento
presencial, ainda associado com a alta satisfagio entre os
clientes, sendo uma alternativa vidvel e financeiramente
melhor para os sistemas de saide, além de levar acesso a
informagio genética a lugares remotos'*".

Em relagdo aos aspectos biopsicossociais envolvidos
com o aconselhamento genético e o préprio diagndstico
de cancer, Zilliacus et al.'" nio encontraram diferenca
estatisticamente significante nos quesitos ansiedade
generalizada, depressio, percepcao de empatia do clinico
genético e percepcio da empatia do conselheiro genético
quando comparado o aconselhamento genético virtual
versus o presencial'’.

No Pais de Gales, foi relatado o caso de uma mulher
com diagndstico recente de cAncer em que a telemedicina
nao era capaz de suprir suas necessidades de apoio
psicossocial, necessidades essas que podem ser explicadas
pela fase de aceitagio da doenca vivenciada pela paciente
frente ao diagndstico recente'.

No que se refere as expectativas dos pacientes, em um
trabalho norte-americano, o aconselhamento genético em
oncologia teve desempenho significativamente melhor
do que o aconselhamento presencial para atender as
expectativas dos pacientes, podendo também se justificar
pelo fato de ser algo novo e desconhecido, gerando
surpresas aos entrevistados'.

Em relagio ao lado profissional do aconselhamento
genético, nos Estados Unidos da América, percebeu-se
que, quando a consulta era realizada com a presenca
do conselheiro genético, do médico e do paciente,
garantindo uma coparticipagio, ocorreu um alto nivel
de troca de informacées, oferecendo uma estrutura ttil
para o aconselhamento genético em telemedicina, papéis
complementares entre os profissionais e prestagio de
servicos eficientes!”.

Notadamente, a telemedicina, por meio de
videoconferéncia, oferece um modelo alternativo de
prestagao de servicos de aconselhamento genético para
cancer hereditdrio em populagoes rurais e de dificil
acesso geografico. Esse método permite que os médicos
geneticistas permanecam em hospital de base vinculando-se
aos pacientes por videoconferéncia para aconselhamento
genético. A telemedicina por videoconferéncia estd sendo
utilizada com sucesso em outras areas médicas, como
psiquiatria'®, dermatologia'®, pediatria®® e oncologia®'.
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CONCLUSAO

Com a aumento das indicacdes de testes genéticos para
investigagdo de predisposicao hereditdria ao cAncer, hd uma
necessidade crescente de fornecer acesso de qualidade ao
aconselhamento genético para garantir a equidade do acesso
em diferentes regioes geograficas. A videoconferéncia parece
ser uma tecnologia alternativa vidvel.

Embora ainda haja poucos estudos relatando
experiéncias da prética do aconselhamento genético
em oncologia, em alguns paises, essa modalidade de
atendimento tem se demonstrado eficiente, de baixo custo
e com boa aceitagdo do especialista e do paciente, suprindo
necessidades principalmente nos locais de dificil acesso.

O modelo de aconselhamento genético virtual
pode ser uma ferramenta importante tanto em paises
subdesenvolvidos e em desenvolvimento, onde hd
dificuldade no acesso aos servigos de satde. Sempre
levando em consideragdo que a tecnologia ¢ uma
ferramenta de auxilio em casos especificos e em hipétese
alguma substitui o trabalho do profissional médico.
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