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editorial_

Medicina personalizada e doenças não 
transmissíveis
Personalised medicine and noncommunicable diseases

O termo Medicina Personalizada (MP) refere-se a um modelo de 

prática médica que integra a caracterização fenotípica e genotí-

pica do indivíduo, incluindo dados sociodemográficos, ambien-

tais e de estilos de vida, informação clínica e de imagem médica 

e perfis genéticos, na estimativa da predisposição individual para 

uma doença e na definição de estratégias preventivas e terapêu-

ticas para cada indivíduo (1,2). Outros termos, como medicina de 

precisão ou medicina de estratificação são utilizados para aludir 

a este conceito, com diferenças subtis de significado.

A MP foi impulsionada pelos enormes desenvolvimentos tec-

nológicos das “ómicas” (abordagens de identif icação de bio-

marcadores em larga escala) e da bioinformática nas últimas 

décadas. O advento da genotipagem e sequenciação de DNA 

em larga escala permitiram a geração de perf is genómicos 

individuais em tempo útil e a custos acessíveis, amplif ican-

do signif icativamente o conhecimento sobre o risco genético 

para patologias monogénicas ou multifatoriais. Como conse-

quência, observou-se um desenvolvimento exponencial de 

testes de diagnóstico molecular e de testes de farmacoge-

nética, isto é, preditivos do risco de reações adversas e/ou 

resposta deficiente a terapêutica farmacológica. Em 2015, 

cerca de 4000 novos testes de diagnóstico molecular foram 

lançados no mercado (3), enquanto hoje cerca de 250 fárma-

cos autorizados pela U.S. Food and Drug Administration (FDA) 

contêm na sua bula indicação para testes de farmacogenéti-

ca, em áreas médicas tão diversas como a oncologia, cardio-

logia, psiquiatria, neurologia e outras (4). Por outro lado, os 

biomarcadores de util idade para MP não se limitam à genómi-

ca, incluindo perf is individuais definidos através da proteómi-

ca, da metabolómica ou da imagiologia médica. 

_Avaliação Externa da Qualidade
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Os grandes avanços na implementação da MP têm sido feitos 

essencialmente na área da oncologia e das doenças raras. 

São exemplos largamente publicitados a identificação de muta-

ções nos genes BRACA1 e BRACA2, que acarretam um risco 

de 40 a 80% para cancro da mama e do ovário, e que são acio-

náveis na medida em que tornam possível a prevenção e/ou 

monitorização adequada. Também é na área da oncologia que 

os testes de farmacogenética têm maior implementação, exis-

tindo muitos fármacos oncológicos com indicação para testes 

moleculares, os quais permitem identificar os pacientes que 

beneficiarão da terapêutica e aqueles que correm risco elevado 

de reações adversas. A MP em doenças raras é exemplificada 

pelo diagnóstico molecular da hipercolesterolémia familiar, para 

identificação de indivíduos com elevado risco cardiovascular 

e definição de estratégias de prevenção e tratamento, como 

referido em dois artigos deste número (5,6). De notar que o con-

ceito não é novo: o programa de rastreio neonatal, ou Teste do 

Pezinho, é o programa de MP em saúde pública mais amplo 

em Portugal e muitos países do mundo. É ainda de referir a 

deteção de doenças infeciosas através da sequenciação do 

genoma de patogénios, que possibilita o desenvolvimento de 

tecnologias de diagnóstico e intervenção point of care, isto 

é, diagnóstico acoplado em tempo e local ao tratamento do 

paciente, que tem crucial importância em situações graves de 

epidemia. 

Para as Doenças Não Transmissíveis (DNT), como as doenças 

cardiovasculares, diabetes, doenças respiratórias ou doenças 

neuropsiquiátricas, a integração da MP nos sistemas de saúde 

tem ainda pela frente desafios significativos. É consensual que 

é necessária uma visão mais clara sobre o risco genético nas 

DNT, conferido por múltiplos genes, e a sua interação com am-

biente e estilos de vida (7,8) (artigos nesta edição), para que se 

possam definir modelos preditivos de risco. A tradução do co-

nhecimento para a prática clínica requer investimento em inves-

tigação para desenvolver e/ou validar estratégias de prevenção 

ou tratamento personalizadas. Estes estudos, efetuados em 

grandes amostras populacionais, geram enormes quantidades 

de dados (Big Data), cujo armazenamento, processamento, in-

tegração e interpretação constituem um outro desafio. A litera-

cia em MP dos profissionais de saúde e pacientes, a perceção 

do valor da implementação da MP e a confiança no conheci-

mento existente, assim como a acessibilidade aos cuidados de 

saúde baseados na MP, são também desafios reconhecidos, e 

que definem o longo caminho a percorrer em termos de investi-

gação para que a MP, em particular para as DNT, realize em 

pleno o seu potencial.

Com o objetivo de fomentar a investigação em MP, foi formado 

em 2016 o Consórcio Internacional para a Medicina Personali-

zada (ICPerMed) (1), que inclui os Estados-membros da União 

Europeia e Canadá e tem o Instituto Nacional de Saúde Doutor 

Ricardo Jorge como parceiro. Com base em cinco tópicos de 

investigação para a implementação alargada da MP nos servi-

ços de saúde europeus, nomeadamente 1) consciencialização 

sobre a MP e o empoderamento do paciente; 2) Big Data e tec-

nologias de informação e comunicação; 3) tradução da investi-

gação básica para a clinica; 4) transferência de inovação para 

o mercado e acessibilidade; 5) sistemas de saúde sustentáveis, 

o ICPerMed estabeleceu um plano de ação a curto, médio e 

longo prazo, incidindo sobre todo o ciclo de investigação e 

desenvolvimento relativo à MP (9). O plano de ação incide sobre 

atividades de investigação e de suporte, incluindo Big Data, 

Tecnologias, Infraestruturas, Perspetivas éticas legais e sociais 

e Pessoas (quadro 1). 

O ICPerMed, em conjunto com a iniciativa em Medicina de 

Precisão lançada nos Estados Unidos da América em 2015 (10), 

será uma alavanca fundamental para gerar conhecimento 

aplicável na implementação global da MP a todo o espetro 

da saúde e da doença. Espera-se ainda que promova a conci-

liação entre os modelos de saúde pública vigentes, focados
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numa perspetiva populacional, com a visão centrada no indiví-

duo preconizada pela medicina personalizada. Por exemplo, a 

identif icação de indivíduos de alto risco para determinadas 

DNT, ou de pacientes que não respondem a determinados 

fármacos ou têm risco elevado de desenvolver reações adver-

sas, permitirá a implementação de programas específ icos de 

prevenção, tornando mais racional a utilização dos recursos 

em saúde. No entanto, as medidas clássicas de prevenção

baseadas em determinantes sociais, económicos e estruturais 

continuarão a aplicar-se. Eventualmente, a combinação de 

intervenções de MP, que recorrem a tecnologias emergentes 

para delinear grupos de alto risco, com programas de saúde di-

rigidos às populações, serão necessárias para melhor prevenir 

a doença, promover a saúde e reduzir as desigualdades nas 

populações.

Astrid M. Vicente

Investigadora Principal e Coordenadora do Departamento de Promoção da Saúde e Prevenção das 

Doenças Não Transmissíveis, Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, Lisboa, Portugal
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Quadro 1: Plano de ação do ICPerMed para a investigação em 
medicina personalizada (9).
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Harmonização, validação e qualidade dos dados

Integração de dados e interpretação de per f is nas 
doenças multi fatoriais

Segurança, par ti lha e privacidades de datasets

Instrumentos de suporte à decisão para serviços de 
saúde

Aplicações para telesaúde e telemedicina

Modelos pré-clínicos de análise em larga escala

Validação de testes de farmacogenómica e avaliação do 
impacto em saúde

Classif icação de doenças ao nível molecular

Ensaios cl ínicos para MP

Estudos longitudinais de doenças

Estruturas regulatórias para MP

Modelos económicos de saúde para implementação da MP

Redes para fomentar a l iteracia em saúde e digital

Boas práticas para compromisso e empoderamento dos 
cidadãos

Avaliação de efetividade e impacto de aplicações de 
mHealth

Perspetivas éticas, legais e sociais

Bases de dados

Biobancos

Modelos organizacionais para f inanciamento de 
investigação em serviços de saúde

Capacidade sustentável para transferência de 
tecnologias

Estratégias para implementação de MP em sistemas de 
saúde nacionais e regionais

Reformas curr iculares na formação dos prof issionais de 
saúde

Recursos para formação dos cidadãos, pacientes e 
associações de doentes
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