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O câncer de pulmão é a principal causa de

mortalidade relacionada ao câncer em todo o
mundo, com 1,8 milhão de mortes em 2022 (1).
Biomarcadores moleculares são cruciais para o

manejo clínico em oncologia, direcionando o
tratamento para terapia-alvo e imunoterapia. O

aumento na expressão, ganho no número de
cópias, mutações e fusões em alguns genes,
podem ser correlacionados com um pobre

prognóstico.
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Este estudo tem como objetivo traçar o perfil das

mutações do câncer de pulmão de células não
pequenas (CPNPC) no Sul do Brasil, descrever
frequências de mutações relevantes clinicamente,

correlacioná-las com dados clínicos e explorar os
mecanismos subjacentes.

Desde 2023, amostras de pacientes com CPNPC

estão sendo coletadas no Complexo Hospitalar
Santa Casa de Porto Alegre e preservadas em
parafina. A extração de DNA foi realizada com o kit

GeneJET FFPE (ThermoFisher Scientific). Para o
sequenciamento, um painel customizado de 29

alvos drogáveis (Twist Bioscience) foi desenhado
e em parceria com o laboratório MercoMax
Diagnósticos, foi utilizada a plataforma Oncomine

Comprehensive Assay Plus (ThermoFisher
Scientific), com mais de 500 genes. A análise dos

dados está sendo realizada por scripts
personalizados para identificar alterações
genéticas.

Até o momento, 21 pacientes foram sequenciados

e variantes patogênicas nos genes drivers foram
identificadas (Fig 1). Das amostras analisadas,
apenas três apresentaram carga mutacional

tumoral alta (Fig 2).
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A maioria dos estudos clínicos mostra que

pacientes usando terapias direcionada para algum
gene driver têm melhores resultados na sobrevida
do que aqueles que utilizam tratamento

convencional (2). A análise dos primeiros
pacientes verificou uma frequência de EGFR

mutado de 19%, próxima à encontrada em
população caucasiana. A co-ocorrência de
mutação em EGFR e KRAS no mesmo paciente

pode estar relacionada à resistência ao tratamento
com inibidores de tirosina quinase (3).

A caracterização do perfil mutacional do CPNPC
no Brasil é essencial, incluindo genes comuns
associados ao câncer de pulmão e outras

alterações moleculares relevantes. Essas
informações contribuem para a oncologia de

precisão, propiciando a descoberta de novas
mutações e auxiliando no manejo clínico.
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