Nota Técnica 57058

Data de conclusao: 04/12/2021 00:11:43

Paciente

Idade: 36 anos
Sexo: Feminino

Cidade: Porto Alegre/RS

Dados do Advogado do Autor

Nome do Advogado: -
Numero OAB: -

Autor esta representado por: -

Dados do Processo

Esfera/Orgao: Justica Federal

Vara/Serventia: 1a Vara Federal de Porto Alegre

Tecnologia 57058

CID: C71.9 - Neoplasia maligna do encéfalo, ndo especificado
Diagnéstico: Neoplasia maligna do encéfalo, ndo especificado
Meio(s) confirmatério(s) do diagnéstico ja realizado(s): Laudo médico

Descricao da Tecnologia

Tipo da Tecnologia: Procedimento
Descricao: analise molecular do gene TP53

O procedimento esta inserido no SUS? Nao

Outras Tecnologias Disponiveis

Tecnologia: analise molecular do gene TP53
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Descrever as opcoes disponiveis no SUS e/ou Saude Suplementar: Nao possui

Custo da Tecnologia

Tecnologia: analise molecular do gene TP53
Custo da tecnologia: -

Fonte do custo da tecnologia: -

Evidéncias e resultados esperados

Tecnologia: analise molecular do gene TP53

Evidéncias sobre a eficacia e seguranca da tecnologia: O diagnéstico da sindrome de Li-
Fraumeni é feito com a analise molecular do gene TP53. Existem diversos critérios para a
indicacéo desta avaliacdo. A paciente se enquadra no critério de Eeles: dois membros da
mesma familia, de primeiro ou segundo graus, diagnosticados com qualquer uma das
neoplasias da sindrome (sarcoma de tecidos moles, osteossarcoma, cancer de mama pré-
menopausa, tumor cerebral, carcinoma adrenocortical, leucemia ou cancer de pulmao
bronquioalveolar) em qualquer idade (3).

Um estudo de coorte que avaliou uma populacdo de 341 pacientes submetidos ao teste
genético, com 75 casos resultados positivos, avaliou o desempenho dos diversos critérios
clinicos para realizar o exame. O critério classico de Li-Fraumeni e o de Chompret foram os
que apresentaram melhor sensibilidade (habilidade de selecionar pacientes com a doenca).
Dentre os 205 pacientes com os critérios de Eeles (que a paciente apresenta), 29 (14%)
apresentaram mutacéao (4).

Cabe ressaltar que o sul do Brasil € regido com alta prevaléncia de mutacdes no gene TP53 e
consequentemente tumores associados a sindrome de Li-Fraumeni(5). Nesse contexto de
aumento de prevaléncia da condi¢cdo, o desempenho dos critérios clinicos para indicacao
desse tipo de teste genético tendem a melhorar.

Beneficio/efeito/resultado esperado da tecnologia: Qualidade de vida, melhora de
parametros laboratoriais e reducao de eventos adversos

Recomendacoes da CONITEC para a situacao clinica do demandante: Nao avaliada

Conclusao

Tecnologia: analise molecular do gene TP53
Conclusao Justificada: Favoravel

Conclusao: A paciente em questdo apresenta critérios clinicos para investigacao genética da
Sindrome de Li-Fraumeni. Uma vez diagnosticada essa sindrome, a paciente podera ser
submetida a um rastreamento mais rigoroso de neoplasias, a fim de conseguir diagnostica-las
precocemente e ter maior chance de cura. O resultado desse exame também sera util para o
aconselhamento genético da paciente e seus familiares. Além dos beneficios diretos para a
saude da autora e seus familiares, o diagnéstico precoce de neoplasias e a racionalizagdo das
estratégias de rastreio poderiam inclusive resultar em reducdo de custos para o SUS.
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https://paperpile.com/c/uumsc3/A0o8
https://paperpile.com/c/uumsc3/VpYy
https://paperpile.com/c/uumsc3/09WG

Ha evidéncias cientificas? Sim

Justifica-se a alegacao de urgéncia, conforme definicao de Urgéncia e Emergéncia do
CFM? Nao
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NatJus Responsavel: RS - Rio Grande do Sul

Instituicao Responsavel: TelessaudeRS-UFRGS
Nota técnica elaborada com apoio de tutoria? Nao

Outras Informacgoes: A autora foi atendida no ambulatorio de Oncogenética do Hospital de
Clinicas de Porto Alegre por histéria pessoal de cancer (glioblastoma multiforme) aos 28 anos e
histéria familiar de avdé com leucemia. A médica assistente formula a hipétese de uma sindrome
hereditaria de predisposicao ao cancer, especificamente, Li-Fraumeni. Ressalta que o exame é
importante pois, se positivo, a paciente apresenta 50% de risco de outros canceres, 0 que
resultaria em orientagdes e rastreamento especifico. Além disso, essa informacédo tem
importancia do ponto de vista de aconselhamento genético, pois se trata de uma condicéo
autossémica dominante, em que seus familiares de primeiro grau apresentam 50% de chance
de também serem portadores dessa sindrome.

A sindrome de Li-Fraumeni faz parte das sindromes hereditarias de predisposicdo ao cancer. E
uma condicdo autossémica dominante devido a mutagcdes no gene TP53, que codifica a
proteina supressora tumoral p53. Manifesta-se com a presenca de diversos tipos de
neoplasias, usualmente em idade precoce. Entre os tipos de canceres mais comuns na
sindrome, estao descritos sarcomas de tecidos moles, osteossarcomas, leucemia, cancer de
mama, adrenal e sistema nervoso central (1). Em uma coorte de 1.730 pacientes, entre 415
carreadores, 322 (78%) desenvolveram neoplasia
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