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Introducéo: As sindromes de predisposigao hereditaria ao cancer de mama/ovario (HBOC) e cancer de mama/colon (HBCC) séao
doengas autossémicas dominantes de predisposigdo ao cancer causadas por mutagdes germinativas nos genes BRCA1/2 e
CHEK2, respectivamente. Dados de prevaléncia destas sindromes em familias de risco para cancer de mama hereditario (CMH)
sdo desconhecidos em nosso meio. Objetivo: Determinar a prevaléncia de diagnésticos clinicos de HBOC e HBCC em uma
amostra de familias em risco para CMH. Metodologia: Foi realizada analise retrospectiva dos heredogramas de familias atendidas
nos programas de avaliagdo de risco genético para cancer do Hospital Santa Rita e Hospital de Clinicas de Porto Alegre entre 2001

e 2004. Todos heredogramas foram avaliados por dois examinadores e classificados quanto ao diagndstico clinico em HBOC e
HBCC utilizando os critérios da ASCO e de Meijers-Heijboer, respectivamente. Foi também realizada estimativa da probabilidade
de mutacdo em gene BRCA utilizando as tabelas de prevaléncia de mutagédo de Myriad e Penn Il. Resultados: De um total de 172
familias avaliadas no periodo, 41 (23,8%) apresentavam diagnéstico clinico de HBOC. A probabilidade média de mutagcdo em gene
BRCA foi 12,8% utilizando as tabelas de prevaléncia de mutacéo e 18,0% utilizando o modelo Penn II. Utilizando ambos modelos, a
probabilidade de mutacéo foi superior a 30% em 40 (23,2%) familias. Critérios para HBCC foram encontrados em 26 (15,1%) familias.
Por fim, 34 (19,7%) familias apresentavam histéria compativel com mais de uma sindrome de CMH. Conclusdes: A avaliagao criteriosa
de individuos que procuram programas de avaliagdo de risco genético para cancer de mama deve incluir a investigacéo dos critérios
HBOC, tradicionalmente considerada a sindrome mais comum de CMH, mas também para HBCC e outras sindromes. Um namero
consideravel de familias apresenta critérios para mais de uma sindrome de CMH.





