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Introducdo: Familias com histéria positiva para cancer de mama (CM) e colorretal (CCR) podem
estar em risco para a sindrome de Cancer de Mama e Colon Hereditarios (HBCC) ou outras
sindromes de predisposicdo ao cancer. O diagnostico clinico destas sindromes e estimativa da
probabilidade de mutacfes nos principais genes envolvidos facilita decisbes acerca da indicacdo de
teste genético, manejo mais adequado e instrumenta o aconselhamento genético. Além de HBCC, as
Sindromes de Predisposi¢do Hereditaria ao CM e Ovério (HBOC), Li-Fraumeni e variantes (LFL),
Lynch (Lynch) podem se associar a estes tumores. Objetivos: (1) Caracterizar as familias HBCC
quanto a presenca de critérios clinicos para outras sindromes hereditarias (HBOC, LFL, SL). (2)
Estimar a chance a probabilidade do caso-indice ser portador de uma mutagdo germinativa em MLH1
e MSH2 e/ou BRCAL1/2. Metodologia: Foram incluidas 59 familias com a sindrome HBCC e todas
foram caracterizadas mediante andlise do heredograma por 2 ou mais avaliadores. A probabilidade
de mutacdo nos genes BRCA1/2 e MLH1/ MSH2 foi estimada pelas tabelas de prevaléncia de
mutacdo, e modelos de PENN Il e PREMM I/ll. Resultados e conclusdes: A maioria (88,3%) das
familias preenchia critérios clinicos para outras sindromes de cancer hereditario além de HBCC. Para
os genes MLH1 e MSH2 associados a sindrome de Lynch, a probabilidade média de mutacgdes foi de
7,3%. Para os genes BRCAl1 e BRCAZ2, relacionados a sindrome HBOC a probabilidade média
estimada de mutacdo foi 15%. Estes achados demonstram a sobreposicao de fenétipos clinicos e
indicam que a investigagdo molecular de outros genes além de CHEK2 deve ser considerada nas
familias com multiplos casos de CM e CCR.
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