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RESUMO

O céancer de mama € uma doenca comum e grave que afeta muitas mulheres no
mundo, especialmente no Brasil, onde a incidéncia aumenta a partir dos 40 anos. E
diagnosticado por exames como mamografias e ultrassonografias, que permitem
deteccdo precoce. Ja o autoexame tende a identificar a doenca em estagios mais
avancados. Entre os principais sintomas estao nodulos, edema e alteracdes na pele.
Diversos fatores de risco influenciam o desenvolvimento do céancer de mama,
incluindo idade, histérico familiar, estilo de vida (como obesidade e consumo de alcool)
e exposicao a radiacdo. A predisposicao genética, particularmente as mutacdes nos
genes BRCA1 e BRCA2, também desempenha um papel significativo, mas o ambiente
e o estilo de vida séo igualmente importantes. O tratamento do cancer de mama pode
incluir radioterapia, quimioterapia, cirurgia e terapias hormonais ou imunoldgicas. No
Brasil, a doenca € a principal causa de mortalidade feminina por cancer, e o acesso
ao diagndstico e ao tratamento enfrenta desafios no Sistema Unico de Satde (SUS).
Embora raro em mulheres jovens, € mais frequente a partir dos 50 anos, com destaque
para as regides Sul e Sudeste do pais. Fatores como escolaridade e etnia também
influenciam a prevaléncia. Este estudo, baseado em artigos cientificos dos ultimos 10
anos, buscou investigar os fatores que contribuem para o desenvolvimento do cancer
de mama, considerando aspectos genéticos e ambientais. A revisdo de literatura
destaca a importancia de politicas publicas que incentivem a prevenc¢ao, o diagnéstico
precoce e o tratamento acessivel. Além disso, avancos na pesquisa sobre genes
como BRCA1 e BRCAZ2 possibilitam maior precisdo na deteccdo precoce em grupos
de risco. No entanto, ainda ha barreiras estruturais e de acesso no SUS que dificultam
um atendimento rapido e eficaz. Conclui-se que o cancer de mama é uma questao
critica de saude publica no Brasil. A conscientizacdo sobre a importancia dos exames
regulares e as mudancas no estilo de vida sdo fundamentais para reduzir a
mortalidade, ao passo que politicas que melhorem o0 acesso ao tratamento podem
beneficiar as mulheres de todas as classes sociais.

Palavras-chave: Cancer de mama, genética, BRCA1 e BRCA2



ABSTRACT

Breast cancer is a common and serious disease that affects many women worldwide,
especially in Brazil, where the incidence increases after the age of 40. It is diagnosed
through exams such as mammograms and ultrasounds, which allow for early
detection. However, self-examinations tend to identify the disease at more advanced
stages. The main symptoms include lumps, swelling, and skin changes. Various risk
factors influence the development of breast cancer, including age, family history,
lifestyle factors (such as obesity and alcohol consumption), and radiation exposure.
Genetic predisposition, particularly mutations in the BRCA1 and BRCA2 genes, also
plays a significant role, but environment and lifestyle are equally important. Breast
cancer treatment may include radiotherapy, chemotherapy, surgery, and hormonal or
immunotherapy. In Brazil, it is the leading cause of cancer-related mortality among
women, and access to diagnosis and treatment faces challenges in the public health
system (SUS). Although rare in young women, it becomes more common after age 50,
especially in the southern and southeastern regions of the country. Factors such as
education level and ethnicity also affect its prevalence. This study, based on scientific
articles from the past 10 years, aimed to investigate the factors contributing to the
development of breast cancer, considering genetic and environmental aspects. The
literature review highlights the importance of public policies that encourage prevention,
early diagnosis, and accessible treatment. Furthermore, advancements in research on
genes such as BRCA1 and BRCAZ2 allow for more precise early detection in at-risk
groups. However, structural and access barriers within SUS still hinder swift and
effective care. In conclusion, breast cancer is a critical public health issue in Brazil.
Awareness of the importance of regular exams and lifestyle changes is essential to
reducing mortality, while policies that improve access to treatment can benefit women
of all social classes.

Keywords: Breast cancer, genetics, BRCA1 and BRCA2
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1.INTRODUGAO

O cancer de mama é causado por uma rapida proliferacao de células anormais,
acometendo diversas mulheres no Brasil e no mundo, sendo assim, se torna um grave
problema de saude publica mundial. Embora possa ocorrer em mulheres jovens, é
mais frequentemente diagnosticado a partir dos 40 anos de idade. Homens também
podem desenvolver o cancer de mama, mas a incidéncia representa apenas 1% de
todos os casos. (INCA,2019) (SANTOS, 2022).

O diagnéstico precoce pode ser realizado através de exames rotineiros como
ultrassonografias (mais utilizado em mulheres jovens) e mamografias (mais utilizado
em mulheres com idade mais avangada), além do exame clinico de mamas (ECM) O
autoexame de mamas (AEM) constata a doenga em seu estagio avangado, sendo
80% dos canceres descobertos através do AEM. (RIUL, 2012) (COELHO; SANTOS;
PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO; FURINI, 2018)

A influéncia genética no cancer de mama € uma area complexa de pesquisa e
importante para a compreensao das causas da doenga. Os genes mais conhecidos
associados ao cancer de mama sao o BRCA1 (gene 1 do cancer de mama) e o BRCA2
(gene 2 do cancer de mama). Os portadores dessas mutagdes genéticas apresentam
um risco significativamente aumentado de céncer de mama e de ovario. Essas
mutacdes sao transmitidas de geracdo em geragcdo e estdo associadas a
predisposi¢cdes genéticas. No entanto, deve ser enfatizado que nem todas as pessoas
que possuem essas mutagdes genéticas irdo desenvolver o cancer da mama, pois
outros fatores como o0 ambiente e o estilo de vida também desempenham um papel
importante. (RIUL, 2012) (CAETANO; SANTOS; ORSOLIN, 2022) (COELHO;
SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO; FURINI, 2018)

Devido ao fato de o cancer de mama ocupar o primeiro lugar no ranking de
mortalidade no Brasil, este trabalho tem como obijetivo investigar os possiveis fatores
que influenciam o desenvolvimento do cancer de mama, avaliando tanto
predisposi¢cdes genéticas quanto fatores ambientais. (RIUL, 2012) (CAETANO;
SANTOS; ORSOLIN, 2022) (COELHO; SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO,;
FURINI, 2018



2. METODOLOGIA

Para a realizag&o deste estudo, que abrange genética, mortalidade, mutagdes e
predisposi¢cdes familiares ao cancer de mama, foram utilizados artigos cientificos
como base bibliografica, caracterizando a pesquisa como qualitativa. Este trabalho foi
elaborado a partir de uma revisao na base de dados Pubmed no periodo de 2014 a
2024. As palavras-chave utilizadas foram “cancer de mama, genética, BRCA1 e
BRCA” sendo esses descritores também utilizados na lingua inglesa “breast cancer,
genetics, BRCA1 and BRCA2".

Foram excluidos artigos incompletos e publicados a mais de 10 anos, e incluidos
artigos publicados nos ultimos 10 anos relacionados ao tema. Utilizando as palavras-

chave, foram encontrados 31 artigos na base de dados para leitura e analise.



3. REFERENCIAL TEORICO
3.1 O Cancer de mama

O céncer de mama €& uma neoplasia caracterizada pelo crescimento
descontrolado de células anormais e € o tipo de cancer que mais afeta mulheres em
todo o mundo. Essa neoplasia € responsavel por 30% de todos os tipos de cancer em
mulheres e apenas 1% em homens. Esta doenga acomete diversas mulheres de
diferentes faixas etarias e classes socioecondmicas. (SANTOS, 2022).

Exposicao as radiagdes ionizantes, sedentarismo, tabagismo, etilismo, dentre
outros habitos, sdo considerados fatores de risco para o desenvolvimento do cancer
de mama. Esses fatores de risco podem levar ao desenvolvimento de células
cancerosas e consequentemente uma menor sobrevida da paciente e até causar o
seu Obito, podendo ser prevenido através da melhora da qualidade de vida, realizagao
de exames de rotina como a mamografia, ultrassonografia mamaria etc. (SANTOS,
2022).

A educacao desempenha um papel social significativo na saude, pois o nivel de
escolaridade influencia o acesso aos servigos de saude. Consequentemente, pessoas
com baixa escolaridade tendem a ter um acesso limitado aos direitos de saude
garantidos pelo governo. Isso também se aplica a questdes relacionadas a ragal/cor,
bem como a aspectos sociais e econémicos (JOMAR, 2023).

O cancer de mama tem sido um grande desafio quanto a implementagao de
politicas publicas de saude, o que atinge negativamente uma enorme parcela da
populacdo brasileira. Isso requer o desenvolvimento de programas e agdes de
promogao e prevengao da saude, de tratamento e controle da enfermidade, além de
uma rede de servicos adequados e integrados, que conte com profissionais
qualificados capazes de atuar nas diversas regides do pais. (OHL; OHL; CHAVAGLIA;
GOLDMAN, 2015)

3.2 Prevaléncia do cancer de mama

O cancer de mama tem como posigéo o primeiro lugar no ranking de mortalidade
no Brasil, sendo o principal motivo de morte por cancer nos paises em
desenvolvimento, e a segunda causa por mortes nos paises em desenvolvimento,
perdendo apenas para o cancer de pulmao. No Brasil o tempo mostra as taxas mais

prevalente nas regides Sudeste e Sul, seguido de Centro-Oeste e Nordeste. No resto
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do mundo as taxas variam, sendo mais prevalente em paises desenvolvidos. (JOMAR,
2023) (OHL; OHL; CHAVAGLIA; GOLDMAN, 2015).

O cancer de mama é uma neoplasia rara em mulheres jovens, sendo mais
frequente em mulheres com idade superior a 50 anos. Uma pesquisa realizada no Rio
de Janeiro entre os anos de 2013 a 2019 uma pesquisa na area de oncologia do SUS
(Sistema Unico de Saude), revelou altas taxas de incidéncia e mortalidade, estimando
que entre 2023 e 2025 ocorrerdo 73.610 novos casos, sendo 41,89 casos a cada 100
mil mulheres. Na regido Sudeste, foi observada a maior taxa de incidéncia e
mortalidade por cancer de mama. O cancer de mama ocupa o primeiro lugar em
mortalidade para mulheres em todo o mundo, sendo entdo considerado um grande
problema de saude publica no Brasil € no mundo, o qual vem crescendo
exponencialmente as suas taxas de incidéncia e mortalidade. (INCA) (JOMAR,2023)
(OHL, OHL, CHAVAGLIA, GOLDMAN, 2015)

Foi observado uma maior prevaléncia de diagnostico entre mulheres de 50 a 69
anos, de raca/cor preta ou parda, com escolaridade médio ou superior completo,
localizadas nas capitais. Estas estimativas sdo importantes para que as autoridades
governamentais possam levar mais acessibilidade para grupos mais vulneraveis, e
por consequéncia estar levando um prognéstico e tratamento para o diagndstico nas
fases iniciais da doenca, realizando assim sua prevencgao (JOMAR, 2023).

O que antes era considerado um agravo de saude de baixa incidéncia e sem
cura, durante o século XX, tornou-se uma condicdo temida pela populagdo. Foi
observada uma maior incidéncia em regides urbanizadas e mais desenvolvidas, o que
levou ao aumento de estudos epidemiologicos, destacando a preocupacgao real com
0 cancer de mama em areas especificas do pais. Além disso, tem-se dado maior

énfase as iniciativas de prevencao. (TEIXEIRA, 2020)

3.3 A genética no Cancer de mama

Cerca de 5-10% dos casos de cancer de mama sao por predisposi¢cdes genéticas
e estdo relacionados com a presencga de variantes patogénicas nos genes BRCA1
e/ou BRCAZ2. No Brasil os genes mais frequentemente mutados sdo BRCA1 (27,4%),
BRCA2 (20,3%), TP53 (10,5%), ATM (8,8%), CHEK2 (6,2%) e PLB2 (5,2%). Mulheres
com histérico familiar de cancer de mama € importante o rastreamento com RM

(Ressonancia Magnética) para a redugéo de cancer € maior detecgéo de tumores em
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idades precoces. (RIUL, 2012) (CAETANO; SANTOS; ORSOLIN, 2022) (COELHO;
SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO; FURINI, 2018) (Sociedade Brasileira de
Mastologia)

As mutagbdes genéticas BRCA1 e BRCA2 sdo transmitidas de geragdo em
geracao e estido associadas a predisposicdes genéticas. No entanto, deve ser
enfatizado que nem todas as mutagbes genéticas levam ao desenvolvimento do
cancer da mama, e outros fatores como o ambiente e o estilo de vida também
desempenham um papel importante. (RIUL, 2012) (CAETANO; SANTOS; ORSOLIN,
2022) (COELHO; SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO; FURINI, 2018)

Estudos feitos na década de 90 com o mostraram que esses genes sao 0s
responsaveis pelo maior risco de desenvolver cancer de mama e de ovario. Em
familias que tem muitos casos de cancer de mama elas estdo ligadas em 52% ao
BRCA1 e em 32% ao BRCAZ2. Ja em familias com casos de cancer de mama e ovario
estdo ligadas em 84% ao BRCA1 e 14% ao BRCA2. (RIUL, 2012) (CAETANO;
SANTOS; ORSOLIN, 2022) (COELHO; SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO;
FURINI, 2018)

Os percentuais de risco acumulativo para essa enfermidade até os 80 anos de
idade sdo maiores quando identificada a presenca de variantes patogénicas nos
genes BRCA, sendo 72% para BRCA1 e 69% para BRCA2. Desse modo, € importante
uma avaliacdo hereditaria independente dos sexos para a verificacao desse mesmo
tipo de alteragdo encontrada na sequéncia do DNA. (Sociedade Brasileira de
Mastologia)

No Brasil foi realizada uma pesquisa que sugere como estratégia de
rastreamento para pessoas com um elevado risco de desenvolver o cancer de mama,
a adocédo da testagem para a detecgdo de mutagdes patogénicas em BRCA1 e
BRCAZ2, nesta analise foi observado um custo-beneficio para o sistema publico de
saude. Embora seja evidente os beneficios do acesso ao painel genético a testagem
n&o esta disponivel no Sistema Unico de Saude (SUS) em todo o territério nacional.
Apenas os estados do Amazonas (Lei no 5.404/2021), Goias (Lei no 20.707/2020),
Minas Gerais (Lei no 23.449/2019), Rio de Janeiro (Lei no 7049/2015) e o Distrito
Federal (Lei no 6.733/2020) aprovaram leis que garantem o acesso a testagem
genética por meio dos seus servigos locais, porém a testagem sé esta disponivel para

a populagao de Goias (Sociedade Brasileira de Mastologia).
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No painel genético a inclusao de outros genes como o TP53, CDH1, STK11,
PTEN e PALB2, resultaria no aumento da cobertura para a identificagao de diferentes
perfis genéticos, além de melhorar as estratégias de prevencdo, diagnostico e
tratamento precoces. O painel genético desempenha um papel crucial na detecgéo
precoe e prevencao das formas hereditarias, garantindo cuidado personalizado e
eficaz para cada individuo. A identificacdo da presenga de mutagdo patogénica
encaminha o paciente para uma série de cuidados terapéuticos, como o
monitoramento de risco ao longo dos anos, a terapia medicamentosa e terapia

cirurgica (Sociedade Brasileira de Mastologia).

3.4 Diagnostico do cancer de mama

Em meados de 1960, o ginecologista Jodo Sampaio Goes Junior citou cinco
maneiras para o diagnostico do cancer de mama, através de exames clinicos,
bidpsias, citologias, transiluminagdes e mastografia. (TEIXEIRA, 2020).

O cancer de mama pode se manifestar por meio de sinais e sintomas como
nodulos, rubor, edema, secrec¢des, entre outras alteracdes. As manifestacdes clinicas
incluem o aparecimento de nédulos nas mamas e axilas, edema, dores, e alteragbes
dermatoldgicas. Os fatores de risco para o cancer de mama incluem idade;
hereditariedade, especialmente se ha um ou mais familiares proximos com a doenga;
habitos de vida, como sedentarismo, obesidade, aumento dos niveis de estrogénio e
consumo frequente de alcool. Além de influéncias ambientais, como a exposicao
excessiva a radiagdes ionizantes em idade inferior a 40 anos. (JOMAR, 2023) (OHL,
OHL, CHAVAGLIA, GOLDMAN, 2015)

No Brasil, ha uma alta prevaléncia de casos de cancer de mama em mulheres
com menos de 50 anos, o que torna importante o inicio do rastreamento a partir dos
40 anos para permitir a detecgdo precoce. Embora ndo seja recomendado que
mulheres com menos de 40 anos iniciem o rastreamento, € essencial que, a partir dos
30 anos, o médico avalie a estimativa de risco de cancer de mama para proporcionar
o melhor beneficio ao paciente, principalmete para aquelas que possuem riscos de
desenvolver a doenga. (RIUL, 2012) (CAETANO; SANTOS; ORSOLIN, 2022)
(COELHO; SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO; FURINI, 2018) (OHL, OHL,
CHAVAGLIA, GOLDMAN, 2015)
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Se o cancer de mama for detectado e tratado precocemente, a taxa de
sobrevivéncia e possibilidade de cura é muito alta, j@ que o grande indice de
mortalidade se da pelo fato do diagndstico tardio. A detecgéo precoce é importante
para reduzir a mortalidade. Mamografias regulares, autoexame das mamas que € o
primeiro passo no combate a doenca e ferramenta para o diagnostico precoce, 0s
exames clinicos sdo formas eficazes de detectar o cancer de mama nos estagios
iniciais, quando o tratamento € mais eficaz. (RIUL, 2012) (CAETANO; SANTOS;
ORSOLIN, 2022) (COELHO; SANTOS; PIOVERSAN; FIUZA; MACHADO; FURINI,
2018). (OHL, OHL, CHAVAGLIA, GOLDMAN, 2015) (INZA, 2015)

Em agosto de 2023, o Brasil contava com 6.588 mamaografos, dos quais 6.334
em uso. E notavel uma decadéncia, tanto estrutural quanto de mamdgrafos, no ambito
do Sistema Unico de Saude (SUS), o que costuma impossibilitar um prognéstico pela
caréncia no atendimento, estimando assim um tempo entre 180 dias para o completo
diagndstico e inicio do tratamento para aqueles tumores que sao palpaveis. De acordo
com o Ministério da Saude, em 2014 houve uma estimativa de 54 mil casos novos,
sendo 55% destes em estagios avangados. Quando a doenga se encontra em estagio
final a chance de cura é inferior a 30%. Pesquisas realizadas na Inglaterra e Canada
revelam que o tempo médio deve ser de 15 a 61 dias para o devido atendimento e
inicio do tratamento (JOMAR, 2023) (INCA).

3.5 Tratamento do Cancer de mama

Quando o cancer de mama ¢é detectado e tratado precocemente, a taxa de
sobrevivéncia € muito alta, tornando a detecg¢ao precoce crucial para a redugao da
mortalidade. Para pessoas com histérico familiar, € importante realizar testes para
identificar alteragbes nos genes BRCA1 e BRCA2, o que pode revelar o risco real de
desenvolvimento do cancer. Além disso, métodos convencionais, como mamografias
regulares, autoexame das mamas e exames clinicos, sao formas eficazes de detectar
o cancer de mama em seus estagios iniciais, quando o tratamento é mais eficaz (RIUL,
2012) (CAETANO; SANTOS; ORSOLIN, 2022) (BRAS, 2023)

Os tratamentos utilizados para o cancer de mama podem variar de radioterapia,
métodos cirurgicos, quimioterapia, hormonioterapia e imunoterapia. A mortalidade por

cancer de mama € uma preocupacao global, pois o cancer de mama é um dos tipos
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de cancer mais comuns e a principal causa de morte em mulheres. (RIUL, 2012)
(CAETANO; SANTOS; ORSOLIN, 2022) (BRAS, 2023)

No inicio do século XX, a unica chance de sobrevivéncia ao cancer de mama era
através de um procedimento cirurgico chamado mastectomia radical, que consistia na
remogao do tumor junto com uma porgado significativa do seio, resultando na
amputacdo de uma grande parte do térax. Esse método de tratamento foi adotado
porque o cancer de mama era considerado uma doenca incuravel na época. Embora
esse procedimento fosse considerado agressivo na época, se tornou e ainda é

considerado a principal forma de tratamento até os dias atuais. (TEIXEIRA,2020)
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4. CONCLUSAO

Concluiu-se que cancer de mama € uma das principais causas de mortalidade
entre as mulheres no mundo, destacando-se como um problema de saude publica.
Sua alta prevaléncia, sobretudo em paises desenvolvidos e nas regides Sul e Sudeste
do Brasil, reforca a necessidade de politicas publicas voltadas para a prevencéo,
diagndstico precoce e tratamento acessivel.

Embora fatores como genética, estilo de vida e exposicdo a agentes
cancerigenos aumentem os riscos, a educagdo e a conscientizacao sobre a
importancia de exames regulares desempenham um papel fundamental na redugao
das taxas de mortalidade.

Além disso, o avancgo das pesquisas sobre fatores genéticos, como as mutagoes
BRCA1 e BRCA2, permite maior precisdo na detecgao precoce em grupos de risco.
Contudo, no Brasil, ainda ha desafios estruturais e de acesso no SUS que dificultam
o diagnostico e tratamento rapidos. Portanto, € crucial intensificar as iniciativas de
prevencdo e garantir que o tratamento chegue a todas as mulheres,

independentemente de sua condigdo socioecondmica.
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