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Introducdo: A proteina do retinoblastoma (Rb) se apresenta como um supressor tumoral que tem
como papel o0 avango de células proliferativas ao longo do ciclo celular e na saida de células
diferenciadas. Esta proteina vai realizar essas duas fun¢Bes quando reter outros fatores de
transcricdo e quando promover Desacetilagdo de histonas. As mutagdes que ocorrem em RB1,
gue estdo associadas ao retinoblastoma, acontecem nas regides codificantes e promotoras do
gene, sendo capaz de desestabilizar a Rb e comprometer sua associagdo com enzimas, sendo
necess&rias para Desacetilacdo da histona. Dessa forma, ocorre reducdo da expressdo da Rb
normal. Apenas 10% dos pacientes com retinoblastoma apresentam a doenca em outros membros
da familia, j& os outros 40% obtém uma mutagdo de RB1. Essas mutagdes de RB1 incluem
anomalias citogenéticas do cromossomo 13ql4, apresentando substituicdes de uma base e
pequenas delegcdes. Apds uma heranca de um alelo mutado, o outro alelo também perderd a sua
fungdo, promovendo a proliferacdo descontrolada de uma célula e desenvolvimento do
retinoblastoma. Objetivos. Explicar os mecanismos patolégicos e genéticos envolvidos no
desenvolvimento do retinoblastoma Metodologia: revisdo de literatura nas bases PubMed,
MEDLINE, SciELO, periodo 2017 a 2022. Incluidos artigos sobre: genética, fisiopatologia e
retinoblastoma, Desacetilacdo e histonas, em, portugués, inglés ou espanhol, excluidos editoriais,
teses, dissertagdes e artigos duplicados. Para nivel de evidéncia utilizou Grading of
Recommendations Assessment, Development And Evaluation (GRADE), classifica a evidéncia
em 4 niveis alto, moderado, baixo e muito baixo. Resultados: inclusdo de 60 artigos com
evidéncia alto e moderado sobre retinoblastoma, Desacetilacdo e histonas e 40 artigos evidéncia
moderado sobre fisiopatologia e genética. Conclusdo: de acordo com os resultados ficou
evidenciado que é necessério a compreensdo do mecanismo genético e fisiopatol 6gico em relacdo
a0 Retinoblastoma, conhecimento cientifico de ato evidéncia que ira auxiliar no
desenvolvimento de terapias para tratamento e diagndstico.
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