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Resumo

Mutagoes no gene BRCA1 sao conhecidas como a causa mais freqiiente a predisposi¢ao aos cinceres hereditdrios
de mama e ovédrio. Embora menos que 10% de todos os casos de cAncer de mama e ovdrio manifestem caracteristicas
hereditdrias, estima-se que até 80% dos casos hereditdrios sdo relacionados a mutagées no gene BRCAIL. A
maioria das mulheres com cincer de aparecimento precoce e forte histéria familiar sio portadoras de mutacoes
em BRCAI. A identificagdo e caracterizagao destas mutagdes na populacio brasileira sdo cruciais para o
aconselhamento genético e prevengao. Neste trabalho, apresentamos dados da seqiiéncia de ADN de 47 pacientes
que foram selecionados pelo Grupo de Aconselhamento Genético em Céncer de Mama e Ovdrio do Instituto
Nacional de Céncer-R]J. Todos os éxons codificantes e jungdes intron-éxon foram analisadas. Sete mutagoes (15%)
foram encontradas em BRCALI entre os 47 pacientes incluidos na investigagdo: uma idéntica inser¢do (insC 5382)
foi encontrada no éxon 20 de quatro pacientes, uma delecio de quatro pares de bases (3450 del4 CAAG) no éxon
11, resultando em um cédon de parada, no quinto paciente; uma transigao (T>C IVS 17+2) no intron 17, afetando
o sitio de processamento do ARNm no sexto paciente; e uma transicio C>T resultante em um cédon de parada
(Q1135X) no éxon 11 do sétimo paciente. Outro paciente sem muta¢bes detectadas em BRCA1 apresentou uma
mutagio em BRCA2 (IVS 21+4 A>G) no intron 21, outro gene relacionado ao cincer de mama masculino e
feminino. A identificagio destas mutagdes associadas aos cAnceres de mama e ovdrio hereditdrios contribuird para
o conhecimento do perfil mutacional de BRCA1 na populagdo brasileira.
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