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Trabalhos Cientificos

Andlise Da Prevaléncia Da Sindrome De Li-Fraumeni Através De Mutaces Do Gene Tp53 Nos
Pacientes Com Diagndstico De Carcinoma De Cértex Da Adrenal No Hospital Gpaci

Introducdo: O carcinoma de cortex da adrenal (CCA) é caracterizado por producdo excessiva de
androgenos e tem prevaléncia 10 a 15 vezes maior nas regides Sul e Sudeste do Brasil, podendo
estar associado a mutacéo no gene TP53 , variante R337H - sindrome de Li Fraumeni. Objetivos:
avaliar aprevalénciado CCA nos ultimos 30 anos em um hospital oncolégico infantil que atende
as criangas de um determinado Departamento Regional de Salde (DRS) e sua associagdo com a
sindrome de Li Fraumeni, através da identificacdo de mutagdo no gene TP53Metodologia:
Andlise de prontuarios de pacientes tratados para CCA no hospital oncolégico infantil e
realizacdo da pesquisa da mutacdo no TP53 variante R337H, por Reacdo em Cadeia de
Polimerase (PCR) nos pacientes que ndo tiveram essa pesquisa realizada anteriormente. Para
estes pacientes, caso apresentassem resultado positivo para mutacéo, também foi oferecido a
pesquisa da mutagcdo em parentes de primeiro grauResultados: foi observado um total de 17
pacientes diagnosticados com CCA no periodo de 30 anos, destes pacientes, 10 eram do sexo
feminino (58,83%) e 7 do sexo masculino (41,17%), mostrando maior prevalénciano sexo
feminino, que estd em consonancia com aliteratura. A andlise da distribuicdo geografica dos
casos confirmou elevada concentracéo naregido da DRS avaliada, que faz parte do Roteiro dos
Tropeiros, descrito naliteratura, refor¢ando ainfluéncia histérica da disseminagéo da mutacéo
germinativa TP53. Com relacdo ao diagnodstico molecular, 12 pacientes (70%) foram submetidos
aandlise molecular para deteccdo de mutagcdes no gene TP53, sendo que 9 (75%) apresentaram
resultado positivo para a mutacdo, em 5 pacientes ndo foi possivel realizar a pesquisa por motivos
diversos. Houve a oportunidade de ser realizada a pesguisa da mutacéo no gene TP53, variante
especifica p.R337H e também mutagdo gene XAF1 p.E134* em 4 pacientes (casos mais recentes)
€100% deles apresentavam a mutacdo p.R337H e 3 deles (75%) positivaram para mutagcdo no
gene XAF1p.E134*, sendo esta Ultima mutacdo associada a um fenétipo mais agressivo da
doenca.Conclusdo: : Esses achados tém importanciaclinica, pois reforca arelevancia da
Sindrome de Li-Fraumeni no desenvolvimento do CCA nainfancia na DRS estudada, servindo

de alerta para médicos pediatras e endocrinol ogistas que atendem nessa regido, além de destacar

a necessidade de pesquisa para identificagdo mutacdo no gene P53, como parte do manejo
diagndstico e prognostico, o que contribuir para estratégias de aconsel hamento genético e
vigilancia oncol6gica de familiares.
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