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INTRODUCAO

desenvolvimento da biotecnologia e o
aumento do conhecimento sobre a ge-
nética humana fundamentam o que passou a
ser conhecido como Medicina de Precisdo
(MP). A abordagem da MP leva em con-
siderag¢do o estilo de vida, o ambiente e,

especialmente, as variabilidades genéticas
individuais. A MP ja é um topico impor-
tante nas discussdes de politicas publicas
de saude e de educagio, bem como foco de
analises econdmicas, tecnologicas e éticas.
Seu potencial ¢ enorme para melhorar a
prevencao e o tratamento de doengas (PMI,
2015; AUFFRAY, 2016).
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A MP esta diretamente vinculada ao
entendimento das doengas, seu diagndstico,
tratamento e prevencao por meio de uma me-
lhor compreensao da genética, do ambiente
e de fatores comportamentais que afetam a
saude. Espera-se que o aumento desse en-
tendimento leve a diagndsticos e tratamentos
mais precisos e possibilite estratégias de
prevencao mais eficazes e o desenvolvimen-
to de novas terapias. Duas forgas basicas
contribuem para que as expectativas sobre
a MP sejam grandes. A primeira € o avango
tecnologico, especialmente na gendmica, na
coleta, no armazenamento ¢ na analise de

de saude, os dados que viabilizam esse
ecossistema ainda precisam de uma es-
truturagdo em todas as dimensdes do seu
gerenciamento, desde a coleta e armaze-
nagem até o controle e compartilhamen-
to, passando pelos desafios economicos,
éticos, de privacidade, de seguranca e de
regulacdo (ARONSON, 2015).

DADOS

A Medicina de Precisdo necessita de
dados. Basicamente, estes sao de trés ca-
tegorias: genéticos, clinicos e ambientais.
Particularmente em

dados (big data e cloud

computer), no mobile
health e nos sensores
(Internet of Things -
IoT). A segunda forga
¢ uma mudanga cultu-
ral no campo da medi-
cina, particularmente
na maior participagao
dos individuos nos
processos relacionados
a saude (PMI, 2015).
Todavia, ainda
sera necessario um
tempo significativo

A Medicina de Precisao
constitui-se de um
ecossistema complexo ainda
em formacio e precisa
funcionar em sintonia para
possibilitar o entendimento
dos mecanismos das
doencas e os necessarios
diagnosticos, medidas de
prevencao e tratamentos

relagdo aos dados ge-
néticos, estes sdo obti-
dos por meio de testes
genéticos, realizados
em laboratorios ou em
centros de pesquisas.
Esses testes possuem
dois componentes: um
componente técnico,
que procura identificar
as variantes genéti-
cas do individuo, e
um componente in-
terpretativo, em que

para a realizacdo ple-

se procura avaliar as

na desse potencial.

A MP constitui-se de um ecossistema’
complexo ainda em formagdo, em que um
conjunto de atores, processos, tecnologias
e aspectos criticos precisa funcionar em
sintonia para possibilitar o entendimento
dos mecanismos das doengas e os neces-
sarios diagnoésticos, medidas de prevengao
e tratamentos. Particularmente, em razao
da rapida digitalizagcdo das informagoes

implicacdes das va-
riantes identificadas. Tanto a identificacdo
das variantes quanto a interpretagao do teste
dependem de profissionais especializados e
de bases de dados digitais que possibilitem
a comparag¢ao dos resultados. Aqui fica evi-
dente a importancia do acumulo de dados
consistentes para a eficacia da MP: quanto
mais dados e interpretagdes disponiveis,
melhor a possibilidade de o profissional

1 Um ecossistema ¢ uma rede de entidades (empresas, governos, institui¢des etc.) que tém seus futuros interligados.
Em especial quando a tecnologia da informagao domina um mercado, ninguém consegue atuar isoladamente.
O conceito de ecossistema vai além da tradicional cadeia de suprimentos e distribui¢do e permite a identifica-
¢ao de relagdes entre atores de diferentes industrias. Ele também mostra a intensidade de dependéncia entre
os diversos atores ¢ auxilia na detecgdo de relacionamentos vitais (Iansiti & Levien, 2004; Adner, 2006).
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que realizou o teste identificar as variantes
e interpretar corretamente o seu resultado.
Cabe registrar que o genoma sequenciado
no teste pode ser armazenado e reutilizado
quando necessario. A reutilizagdo ¢ justifi-
cavel pelo fato de que interpretagdes podem
se modificar a medida que sao feitas novas
descobertas sobre determinados genes
(ARONSON, 2015).

O aprendizado continuo requer o arma-
zenamento ¢ compartilhamento de todos
os dados e conhecimentos adquiridos na
interagdo com o paciente — ndo apenas os
dados genéticos, mas todas as informa-
¢des de satde disponiveis. Laboratorios
e centros de pesquisa estdo produzindo
uma imensa quantidade de dados prove-
niente do sequenciamento de genomas, € a
tendéncia para os proximos anos ¢ que os
dados disponiveis para pesquisas biologicas
cresgam exponencialmente, possibilitando
um maior conhecimento dos mecanismos
das doengas, seu diagnostico, prevengdo e
tratamento. Entretanto, o gerenciamento
desses dados ndo esta seguindo uma logica
padronizada, o que dificulta o uso das fer-
ramentas de bioinformatica (ARONSON,
2015; AUFFREY, 2016).

Os dados e as interpretagdes armaze-
nados sdo disponibilizados por meio de
EHRSs (Electronic Health Records). EHRs
deveriam servir como portais para os clini-
cos acessarem todos os tipos de informagao
dos pacientes (genética, ambiental e clini-
ca), facilitando a tomada de decisdo para
diagnosticos e tratamentos. EHRs precisa-
riam ser capazes de integrar informagdes
provenientes das mais variada fontes e
bancos de dados, tornando desnecessario
ao clinico saber qual a fonte original da-
quela informagdo. Todavia, trabalhar as
informagoes genéticas por meio de EHRs
¢ complexo e ainda ndo esta definido como
tais sistemas serdo construidos, padroniza-
dos e comercializados e quais informagdes
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serdo disponibilizadas. A visualizacao de
dados pelos participantes do ecossistema
da MP ainda estd em estagio muito inicial
(ARONSON, 2015).

A PARTICIPACAO DO
INDIVIDUO

Com a evolucao da MP, o paciente
estd ganhando mais poder de decisdo. O
consentimento pelo paciente para o uso de
seus dados ¢ fundamental. Isso ¢ importante
pelo fato de que o conhecimento genético
depende de pesquisa sobre uma grande
quantidade de dados. Além dos testes que
os clinicos solicitam aos laboratérios, os
proprios individuos tém a sua disposigdo
empresas que realizam seu sequencia-
mento e fornecem um laudo, como ¢é o
caso da 23andMe. O servico prestado por
esse tipo de empresa € controverso, pois
elimina a necessidade de um médico para
orientar o individuo quanto ao que fazer
em relagdo ao resultado do teste. No caso
da 23andMe, seus servigos passaram por
um periodo de suspensdo ordenado pela
justica norte-americana, ¢ atualmente o
resultado fornecido ¢ limitado. Esse tipo de
teste genético direto ao consumidor pode
ter impacto nas decisdes de estilo de vida,
nutri¢ao e condicionamento fisico (ARON-
SON, 2015; AUFFREY, 2016).

ASPECTOS ECONOMICOS E
SOCIAIS

A avaliacdo economica da MP nao ¢
simples. Os investimentos nos sistemas
que viabilizam o desenvolvimento da MP
sdo de longo prazo. A analise econdomica da
MP deve incorporar multiplas perspectivas,
incluindo pacientes e seus familiares. No
caso dos atores que custeiam a MP, como ¢
o caso dos planos de saude, sejam publicos
ou privados, informagdes financeiras de
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custo-beneficio sdo fundamentais para re-
duzir as atuais incertezas na hora de decidir
pela realizagdo ou nao de testes genéticos.
O prego de um teste genético pode ter valor
absoluto muito elevado, mas ele pode ser
compensador se evitar que no futuro o pa-
ciente venha a realizar um tratamento mais
caro. Duvidas também decorrem do fato de
que muitos testes ainda ndo t€ém evidéncias
de sua utilidade clinica. Entretanto, as
expectativas sdo de que o desenvolvimen-
to tecnologico e o compartilhamento de
recursos ¢ dados podem colaborar para a
reducdo dos custos (NIH, 2012; PHILLIPS,
2013; ARONSON, 2015; DAVIS, 2016).
Do ponto de vista

de doengas. Por outro lado, existe um
movimento pelo banimento completo das
técnicas de alteracdo do genoma. Ha uma
grande polémica quanto as modificagdes
genéticas que possam ser herdadas por
futuras geracdes. Associado a esse debate
ético e social, existe uma regulagdo muito
diversa, tornando a evolugdo da MP cercada
de incertezas (AUFFREY, 2016).

CONTROVERSIAS

As expectativas em relagdo a MP nao
sdo unanimes. Por exemplo, Michael
Joyner e Nigel Paneth (2015) levantam

algumas questoes. Pri-

da industria farma-

céutica, a MP sig-
nifica reducdo da
escala, podendo ser
vista como um servi-
¢O premium, em que
a customizagao pode
significar mais valor,
mas também um pre-
¢o mais elevado. O
desenvolvimento da
customizagdo depen-

Tecnologia, economia,
educacao, ética,
privacidade, seguranca
e legislacao sao alguns
dos aspectos criticos do
ecossistema de Medicina
de Precisao

meiro, os dados que
alimentam os EHRs
sdo de baixa qualida-
de e precisam ainda
incluir varios dados
clinicos. Segundo, ha
um marketing tenden-
cioso sobre MP que
interessa a algumas
instituigdes que pre-
cisam levantar fun-

Aronson dos governamentais.

de de novas tecno-

Terceiro, a MP, cuja

logias para que seu
custo seja viavel. Provavelmente a MP
terd utilidade em condic¢des particulares,
ou seja, em condigdes e populagdes espe-
cificas. De qualquer forma, a avaliagdo
do valor da MP nio pode se limitar a uma
analise apenas financeira (NIH, 2012;
MINVIELLE, 2014).

Desafios éticos e sociais emergem com
o desenvolvimento de técnicas de edi¢ao do
genoma, como ¢ o caso da CRISPR-Cas9*
Por um lado, ha os que defendem o apro-
fundamento das pesquisas nesse campo
argumentando com as potenciais curas

natureza ¢ persona-
lizada, deve gerar custos mais elevados
do que medidas preventivas aplicadas a
populagdo em geral, como imunizagdes
em massa, desincentivo ao fumo ¢ melho-
ria das condigdes sanitarias. Quarto, as
promessas da MP parecem ser irrealistas
para melhorar a previsdo de riscos a satde,
gerar mudangas de comportamento, reduzir
custos e aumentar ganhos na satde publica
para doengas comuns. Esses autores tam-
bém questionam a capacidade de a geno-
mica prever significativamente o risco de
doengas e a eficacia das drogas genéticas.

2 Video didatico sobre esta técnica de edi¢do genética: https://www.youtube.com/watch?v=jAhjPd4uNFY

132

RMB3T/2017



MEDICINA DE PRECISAO: uma breve visio geral

CONCLUSAO

A MP ¢ composta por um ecossistema
complexo ainda incipiente. Médicos,
pesquisadores, laboratorios, hospitais,
planos de saude, governos, empresas de
tecnologia e pacientes colaboram para a
formagdo de um “ecossistema de MP”.
Dentro desse ecossistema, a interpretacao
de todos esses dados gerados ¢ a chave
para o sucesso da MP. E a qualidade dos
dados ¢ essencial para a correta interpre-
tagdo. Para acelerar a evolugao da MP, sdo
necessarias mudancgas na infraestrutura e
mecanismos de coleta, armazenamento e
compartilhamento de dados. A falta de um
sistema de gerencia-

— Os resultados dos testes genéticos
sdo armazenados em bancos de dados, que
servem para pesquisa e também como base
de referéncia para a interpretagao de novos
testes. Essas bases de dados vém crescendo
exponencialmente, mas seus diversos ban-
cos ndo sdo padronizados e sua visualizagao
pelos EHRSs ainda ¢ precaria.

— O individuo esta se tornando mais
poderoso no que concerne a satde devido
ao acesso a mais informagdo, que o ajuda
na hora da tomada de decisdo quanto aos
tratamentos médicos. Além disso, essa
informagao tende a ser de sua propriedade,
0 que exige que ele autorize seu uso por
terceiros, decisdo que levara em conta
questdes de privaci-

mento eficaz de dados
pode ser a causa do
reduzido impacto da
MP até o momento.
Tecnologia, economia,
educagdo, ética, priva-
cidade, seguranga e le-
gislagdo sdo alguns dos

A MP trabalha com a
compreensao de dados
genéticos, ambientais e
comportamentais. Seu
potencial é enorme para o

dade e seguranga.

— O custo-benefi-
cio da MP aindanao é
claro. Aparentemen-
te, no curto prazo o
custo ¢ elevado, mas
as expectativas sdo de
que no longo prazo,

aspectos criticos desse  diagnadstico, a preven¢ao € 0 em razio daevolugio

ecossistema (ARON-

tratamento de doencas

tecnoldgica, a MP

SON, 2015).

seja compensadora.

Com base na breve
revisdo bibliografica apresentada acima,
pode-se destacar os seguintes pontos im-
portantes para uma compreensdo ampla da
Medicina de Preciséo:

— A MP trabalha com a compreensao
de dados genéticos, ambientais e compor-
tamentais. Seu potencial ¢ enorme para o
diagnéstico, a prevengdo e o tratamento
de doengas. A evolugdo tecnoldgica e
mudangas culturais sdo as forcas que im-
pulsionam a MP.

—No que concerne aos dados genéticos,
a MP os obtém originalmente de testes
genéticos, que tém duas componentes:
a técnica ¢ a interpretativa. Ambas sdo
fundamentais.
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— O ecossistema
da MP ainda estd em formagdo, mas ja ¢
possivel apontar que o gerenciamento dos
dados ¢ um aspecto-chave.

Podemos concluir que a MP é um fe-
nomeno extremamente complexo ¢ que a
estrutura que permitira a realizagdo plena
do seu potencial ainda estd em estagio
embrionario. As relagdes de atores, tec-
nologias, processos ¢ aspectos criticos
que se influenciam mutuamente dentro
do ecossistema da MP ainda ndo estdo
compreendidas. Contudo, ja ¢ possivel
identificar que um pilar fundamental da MP
¢ o gerenciamento de dados, o qual ainda
ndo possui uma arquitetura adequada ao
seu funcionamento.
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=~ CLASSIFICACAO PARA INDICE REMISSIVO:
<SAUDE>;Medicina; Assisténcia Médica;
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