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Introdugdo. Ao todo, 5% dos casos de cancer de mama (CM) e 15% dos casos de cancer de ovario (CO) sdo atribuidos a
mutacdes germinativas nos genes BRCA1l e BRCA2, configurando a Sindrome de Céncer de Mama e Ovario Hereditarios
(HBOC). Considerando o atual desconhecimento a respeito das similaridades genéticas entre as populagbes da América Latina
(AL), o objetivo deste trabalho foi avaliar se um painel de mutagbes hispanicas de BRCA1/BRCA2 poderia ser util como
ferramenta de rastreamento na populacao brasileira. Metodologia. Foram recrutados pacientes nado relacionados e que preenchem
critérios para HBOC (conforme descrito em www.nccn.org). O projeto foi aprovado pelo CEP-HCPA e todos pacientes foram
incluidos apds assinatura de TCLE. Um painel de 114 muta¢cBes (HISPANEL) foi utilizado para avaliar o perfil mutacional dos
pacientes utilizando espectrometria de massas. Resultados. Entre os 232 pacientes incluidos (224 mulheres e 8 homens), 88.3%
e 5.6% apresentavam diagndstico de CM e CO, respectivamente. A idade média ao diagnoéstico foi 43 anos para CM e 47 anos
para CO. Cinquenta e dois pacientes preenchiam critérios ASCO, e 181 e 64 pacientes apresentavam probabilidade mutacional
maior do que 10% de acordo com os algoritmos Pennll e tabelas Myriad, respectivamente. Mutagdes em BRCA1/BRCA2 foram
detectadas em 8 de 232 pacientes (prevaléncia de 3.45%). Entre individuos afetados por CM e/ou CO, a prevaléncia foi de 3.77%.
Foram detectadas muta¢cdes em BRCAL (c.5266dupC e ¢.3331_3334delCAAG) e BRCA2 (c.2806_2809delAAAC). ConclusBes. A
prevaléncia encontrada esta dentro da variacdo descrita por outros paises da AL que utilizaram a mesma metodologia. No
entanto, tais estudos incluiram apenas pacientes afetados por cancer e que nado foram selecionados para histéria familiar. A
prevaléncia observada aqui pode ndo refletir a real prevaléncia no Brasil, uma vez que existem diferencas significantes nas
populacdes de diferentes regides do pais, bem como entre diferentes regides da AL. A analise completa de BRCA1/BRCA2 em um
grupo maior de pacientes com critérios HBOC podera resultar na identificacdo de mutagGes recorrentes e especificas da populacao
brasileira. Tais mutacdes poderdo, em dultima analise, ser incluidas no HISPANEL que assim constituira uma ferramenta
rapida e acessivel para rastreamento mutacional. Projeto aprovado no CEP-HCPA. Palavras-chaves: BRCA1, BRCA2, HBOC.
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