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O cancer de mama é uma das neoplasias malignas mais
comuns que afetam mulheres de todo o mundo. Apro-
ximadamente 5 -10% dos diagnésticos sdo causados
por mutacdes germinativas em genes de predisposicao;
dentre estes, BRCA1 e BRCAZ2, associados & Sindrome
de Céancer de mama e Ovario Hereditarios (HBOC).
Freqiiéncias observadas de mutagBes em BRCA para
familias HBOC, sdo muito menores do que as estima-
das pelas andlises de ligacéo e estudos recentes afir-
mam que rearranjos génicos, especialmente em BR-
CAL, sdo responséveis por uma propor¢éo significativa
de mutacdo em algumas populacbes. Neste estudo nés
determinamos a prevaléncia de rearranjos em BRCA1
para 90 pacientes de alto risco para HBOC ndo previ-
amente testadas para muta¢des em BRCA. Utilizando a
técnica de MLPA (multiplex-ligation dependent probe
amplification), identificamos 7( 7,8%) individuos com
rearranjos em BRCAL , incluindo 3 com duplicages
distintas ( exons 2,10 e 22) e 4 com dele¢fes (exons 9-
19, exon 11 e éxon 19 em 2 casos). Nossos resultados
indicam que os rearranjos génicos sdo freqlientes no
Brasil e que o screening inicial de familias HBOC por
MLPA pode ser uma estratégia custo — beneficio re-
comendavel para esta populacdo. Esta hipdtese, deve
ser explorada com uma amostra maior e incluindo o
gene BRCA2.
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