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INTRODUGAO

Os haplogrupos de mtDNA ajudam a conectar populacdes atuais a civilizagbes antigas, auxiliando na compreensao dos
movimentos migratdrios humanos ao longo do tempo, logo, esse tipo de analise é relevante na identificagcdo de possiveis
associagdes entre as caracteristicas ancestrais e a influéncia na saude dos individuos. Estudos preliminares apontam que
determinados haplogrupos podem estar relacionados a um risco no desenvolvimento de certos tipos de canceres.

OBJETIVO

Avaliar a distribuicdo dos haplogrupos de mtDNA em individuos com suspeita de cancer hereditario comparado ao grupo
controle.

METODOLOGIA

O estudo incluiu 119 individuos com cancer de mama diagnosticados com mutacdes em genes de suscetibilidade, além
de 98 pacientes com cancer, mas sem mutacoes identificadas, todos com histéria familiar para a doenca. O grupo controle
teve 58 individuos sem cancer. A analise de sequéncias da regiao HVS-I do mtDNA foi realizada pelo método de Sanger.
Para identificacdo dos haplogrupos previstos a partir do mtDNA foi utilizado o banco de dados MitoMap, por meio da
ferramenta Mitomaster

RESULTADOS E DISCUSSAO

A maioria das pacientes sem mutacgéo tinha entre 41-50 anos, enquanto naquelas com mutacao a idade variou entre 30-40
anos. Nos dois grupos, o cadncer de mama unilateral predominou, sendo 59% e 62%, respectivamente. A maioria dos
pacientes tinha historico familiar de cancer (67% e 76%, respectivamente). Para os critérios de raga/cor, a autodeclaragao
predominante foi de pardos, brancos e pretos. O haplogrupo L foi 0 mais comum, presente em 54% dos individuos, e em
47% dos pacientes com variantes no gene BRCA1 e 20% em BRCA2. Em relagcdo ao subtipo triplo-negativo, 28% das
pacientes com mutacao apresentaram essa caracteristica, comparado a 8% das pacientes sem mutag¢ao. Foram avaliadas
amostras de 58 pacientes sem céncer, onde 14% tinham historico familiar, e o haplogrupo L também predominou (66%). A
populacado parda foi mais prevalente, e o haplogrupo africano L aparece em todos os grupos estudados, mostrando a
complexidade entre genética e identidade racial. Estudos relacionam etnia a riscos de doengas como o cancer de mama,
mas faltam dados especificos no Brasil. Uma pesquisa apontou que fatores étnico-raciais influenciam no diagndstico
tardio. Em mulheres uruguaias, o haplogrupo H foi associado a maior predisposi¢céo ao cancer de mama.
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CONCLUSAO

Os achados reforcam a complexa diversidade genética brasileira e destacam a importancia de considerar fatores genéticos
e histdricos com cautela ao analisar a predisposicao ao cancer e a analise mitocondrial. Logo, os dados gerados fornecem
uma base para estudos futuros que possam explorar com maior profundidade as interagdes entre ancestralidade,
predisposicao genética, regides geograficas e ocorréncia de cancer, permitindo avancos na personalizacao da prevencéao e
tratamento da doencga.
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