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INTRODUGAO

O gene TP53 € o principal gene associado a
sindromes de predisposicao hereditaria ao
cancer na populagao oncopediatrica. A analise
de variantes germinativas nogene TP53é
recomendada mesmo na auséncia de historico
familiar de cancer, devido a sua relevancia
clinica. No Brasil,

vigilancia genémica e prevengao no SUS.

OBJETIVO
Investigar a presenga de variantes
germinativas  no TP5&3 em  pacientes

oncoldgicos pediatricos atendidos pelo SUS
no estado de Goias.
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Figura 1. Fluxograma de trabalho.

Foram incluidos 81 pacientes pediatricos com
cancer, atendidos no Hospital do Cancer
Araujo Jorge (HCAJ) em Goiania. As coletas
de sangue periférico foram realizadas entre
2024 e 2025. Todas as amostras foram

submetidas a genotipagem da variante
p.Arg337His por qPCR. As amostras
negativas foram submetidas ao

sequenciamento completo do TP53 pelo
meétodo de nanoporos (MinlON, Oxford
Nanopore  Technologies). As variantes
encontradas foram classificadas conforme os
critérios da ACMG (2015).

a variante fundadora
p.Arg337His apresenta alta prevaléncia nas
regidbes Sul e Sudeste do pais, no entanto,
dados sobre sua frequéncia em outras regides,
como o Centro-Oeste, ainda sao limitados,
dificultando a implementacao de estratégias de

RESULTADOS E DISCUSSAO

A variante p.Arg337His foi identificada em
uma paciente diagnosticada com carcinoma
adrenocortical, com histérico familiar de
cancer de mama na avo materna aos 64
anos. Sendo assim, 16 familiares maternos
foram convidados a realizar o teste. A mae,
dois irmaos e um tio da probanda também
apresentaram a variante, todos ainda
assintomaticos.
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Figura 2. Heredograma paciente positiva R337H.

Até o momento, 12 amostras negativas para
p.Arg337His foram submetidas ao
sequenciamento completo do TP53, sem
identificacdo de variantes patogénicas,
provavelmente patogénicas ou de significado
clinico. Sem a realizagdo dessa analise
molecular, esses individuos permaneceriam
sem vigilancia, aumentando o risco de
diagnostico tardio e reducao no prognaéstico.

CONCLUSAO

Este estudo contribui para o preenchimento
da lacuna de dados sobre a prevaléncia da
p.Arg337His e outras variantes germinativas
do TP53 na regido Centro-Oeste na
populacdo oncopediatrica. Destacamos o
papel do Centro de Genética Humana da
UFG (CEGH/UFG) como servico
especializado na realizacdo de diagnostico
molecular gratuito pelo SUS, ampliando o
acesso a triagem de sindromes hereditarias
do cancer em pacientes pediatricos e seus
familiares.
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