Estudo de Hapldtipos em pacientes portadores da variante
BRCA1: c.3331 3334del e sindrome de HBOC na Bahia
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INTRODUCAO

O cancer de mama € o tipo de neoplasia mais comum entre as mulheres e corresponde a
cerca de 30% dos tumores femininos, enquanto o cancer de ovario representa cerca de
3%. Estima-se que entre 5% e 10% desses tumores estejam relacionados a fatores
hereditarios. O gene BRCA1 é um dos mais associados a sindrome de predisposicao de
cancer de mama e ovario hereditarios (HBOC). Mutacdes germinativas nesse gene
aumentam o risco de desenvolvimento de cancer de mama e ovario ao longo da vida.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

e O marcador _ apresentou um perfil mais heterogéneo, 5 dos 12 paciente
(33,33%) apresentavam o alelo 120pb.

CONCLUSAO

A presenca de um haplotipo comum entre os pacientes avaliados pode indicar uma
mutacao fundadora na populacao analisada, sugerindo um origem unica para a variante
BRCA1: ¢.3331_3334del na Bahia. A investigacdo desta mutacdo pode ser considerada
para implantacdao de triagem mutacional nos pacientes com suspeita de HBOC nesta
populacao.
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