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INTRODUGAO

v'A Sindrome de Li-Fraumeni (SLF) é uma sindrome de
predisposicdo ao cancer de carater autossémico dominante,
associada a mutagdes germinativas no gene TP53. Familias
com caracteristicas incompletas da SLF preenchem critérios
para Sindrome de Li Fraumeni-Like (LFL).

v' Os tumores mais frequentemente encontrados na SLF s3o:
carcinomas de mama, sarcomas, tumores do SNC, tumores
de Wilms e carcinoma adrenocortical.

v Recentemente uma mutagdo germinativa no cédon 337 do
gene TP53, p.R337H, foi observada com elevada freqiiéncia
na populagao geral do sul do Brasil (1:300 individuos).

v A prevaléncia dos fendtipos da SLF e LFL, e da mutagdo
TP53 p.R337H em pacientes oncolégicos pediatricos ainda é
pouco conhecida

OBJETIVOS

v Determinar a prevaléncia de histéria familiar de SLF e suas
variantes (LFL: critérios de Birch, Eeles, Chompret) e da
mutagdo TP53 p.R337H em pacientes do Servico de
Oncologia Pediatrica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
com diagnéstico de sarcomas, tumores do SNC, tumores de
Wilms e carcinoma adrenocortical.

RESULTADOS PRELIMINARES

v' Até o momento foram incluidas no estudo 121 criangas.
Destas, 44 (36%) tem histéria familiar positiva para cancer
com critérios para LFL.

v" As andlises moleculares foram realizada em 100 pacientes. A
mutagdo TP53 p.R337H foi encontrada em 9 pacientes,
sendo 8 casos de carcinoma adrenocortical e 1 caso de

METODOLOGIA

Identificagdo dos candidatos ao estudo no Servigo de
Oncologia Pediatrica
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carcinoma do plexo cordide.

v' Dos casos positivos, 8 eram heterozigotos AG para TP53
p.R337H e 1 era homozigoto AA para TP53 p.R337H. Na
tabela abaixo estdo descritos os resultados das analises
moleculares dos 9 casos positivos para TP53 p. R337H.

Tabela 1. Resultados das analises moleculares dos casos

positivos
CASO 1 Carcinoma adrenocortical 2 meses AG
CASO 2 Carcinoma adrenocortical 4 meses AG
CASO 3 Carcinoma adrenocortical 11 anos AG
CASO 4 Carcinoma adrenocortical 1 ano e 10 meses AG
CASO 5 Carcinoma adrenocortical 5 anos AG
CASO 6 Carcinoma adrenocortical 1 anos AA
CASO 7 Carcinoma adrenocortical 6 anos AG
CASO 8 Carcinoma adrenocortical 2 anos AG
CASO 9 Carcinoma do plexo coroide 1 ano e 11 meses AG
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v'Andlises  preliminares dos  pacientes incluidos

demonstraram uma alta frequéncia da mutagdo TP53
p.R337H e de histdria familiar indicativa de sindrome LFL.

v Identificamos uma portadora homozigota AA para TP53
p.R337H, gendtipo ainda n&do descrito na literatura.

v Estudos adicionais estdo em andamento para definigdo
do risco para esses pacientes com base na analise de
polimorfismos modificadores e da segregagdo da mutagado
nas familias acometidas,
penetrancia.
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