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A Sindrome de Li-Fraumeni (LFS) e sua variante Like (LFL) é uma sindrome autossOmica dominante de predisposicdo hereditaria
a diversos tumores diagnosticados em idade jovem e estdo associadas a mutagdes germinativas no gene TP53. Em individuos
com LFS/LFL portadores de mutagdao germinativa em TP53, a presenca de uma duplicacdo de 16 pb no intron 3 de TP53 (PIN3)
estd associada ao diagndstico tardio de cancer, com diferenca de até 17 anos comparado a pacientes sem duplicacdo. No
presente estudo, foi avaliada a distribuicdo de PIN3 em 25 pacientes com e sem mutagdo em TP53, afetados por céncer e com
diagndstico clinico de LFL, recrutados no ambulatério de Oncologia Pediatrica do HCPA. DNA gendmico foi extraido de sangue
periférico e andlise do intron 3 foi feita por PCR seguida de sequenciamento. Dez pacientes apresentaram mutagdo em TP53 e 15
ndo apresentaram. As frequéncias dos alelos N (ndo duplicado) e D (duplicado) de PIN3 foram estimadas em 0,95 e 0,05 nos
pacientes com mutacdo, respectivamente; e 0,90 e 0,10 nos pacientes sem mutacdo identificada em TP53. No grupo com
mutacdo, a idade média ao diagndstico de cancer foi 5,6 anos para pacientes com gendétipo NN e 6 anos para o gendtipo ND. No
grupo sem mutacgdo identificada, a idade média foram 8,1 anos para NN e 12 anos para ND e DD. As frequéncias alélicas ndo
diferem estatisticamente (p=0,19) entre pacientes com e sem mutagao em TP53 e, portanto, a distribuicdo de PIN3 ndo parece
estar condicionada a presenca de mutagdes neste gene. As médias das idades ao diagndstico ndo diferem entre os gendtipos em
cada grupo (p=0,19). Porém, ha uma aparente tendéncia de aumento da idade em pacientes com gendtipo ND ou DD de PIN3,
independentemente do status mutacional em TP53, que podera ser confirmada em uma série maior de casos.





