
INTRODUÇÃO 

RESULTADOS PARCIAIS

DISCUSSÃO

A análise de exoma permite identificar variantes em genes comumente não investigados no câncer colorretal hereditário, como

TP53 e ATR, além de sugerir novos genes possivelmente associados à predisposição. A detecção desses genes pode auxiliar na

estratificação de risco para o desenvolvimento da doença, bem como ampliar o acompanhamento de famílias que não seriam

consideradas de alto risco. Esses achados também podem favorecer um manejo clínico mais direcionado para portadores de

variantes patogênicas e de seus familiares, além de contribuir para a identificação de possíveis alvos terapêuticos.

OBJETIVO

CONCLUSÃO

14,8% (16) dos participantes apresentaram variantes patogênicas (VPs) possivelmente relacionadas à causalidade da doença,

sendo 5 dessas VPs encontradas em genes ainda não associados ao CCR hereditário. Os resultados obtidos podem orientar o

seguimento de famílias que não seriam classificadas como alto risco. Além disso, podem sugerir novos genes envolvidos no

desenvolvimento do CCR e, até mesmo, potenciais alvos terapêuticos.

METODOLOGIA

VUS
94.7%

Variantes patogênicas
5.3% (17)

(305)

Genes envolvidos na via de mismatch repair (MMR)

Outros genes associados à predisposição hereditária
ao câncer colorretal
Genes sem associação estabelecida com
predisposição hereditária ao câncer colorretal

Cerca de 20-30% dos casos de câncer colorretal (CCR) possuem componente hereditário, com variantes germinativas patogênicas

(VPs) em genes que predispõem a síndromes hereditárias, como os genes envolvidos no reparo de danos ao DNA por mismatch

repair (MMR). No entanto, uma parcela significativa dos casos com fator de risco para câncer hereditário possui causa genética

desconhecida.

Identificar as causas genéticas envolvidas no desenvolvimento do CCR.

EXTRAÇÃO DE DNA   
oriundo de sangue periférico

COLETA DE DADOS   
clínicos e de história familiar 

ANÁLISE DE DADOS 
classificação de variantes

(ACMG) 

SEQUENCIAMENTO (NGS)
por painel genético ou exoma

INDIVÍDUOS COM CCR 
 V600E- (tumor) MSS < 40 anos,
MSI+ ou MSI-H negativos para

os genes MMR 

Identificação e caracterização de pacientes com
câncer colorretal hereditário em hospitais públicos
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Tabela 1: Dados clínico-patológicos dos participantes do estudo. 

Figura 3: Variantes patogênicas encontradas de acordo com o
gene alterado. 

Figura 2: Variantes genéticas germinativas
encontradas nos participantes. VUS = variant of
uncertain significance.

Figura 1: Dados clínicos e histórico familiar. NE = não especificado 

1,9%
NE

13% 
sem dado

40,8% 
idade maior que 40 anos 

59,2% 
idade até 40 anos 

71,3% 
VIVO

15,7% 
ÓBITO

28,8% 
sem história familiar  

71,2% 
com história familiar 

42,6% 
masculino

57,4% 
feminino

50% 
CÓLON

34,3% 
RETO

7,4%
JUNÇÃO 

6,5%
CECO 

Sexo 
(N=108) 

Sítio tumoral 
(N=108)

História familiar
de câncer
(N=59)

Idade
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Status vital 
(N=108) 


