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Mutacbes germinativas em genes de reparo do malpareamento (genes MMR) do DNA sdo causadoras da Sindrome de Lynch, uma
sindrome hereditaria de predisposicdo ao cancer. Recentemente, mutagdes no oncogene BRAF (sendo a mais prevalente no cddon 600)
tém sido encontradas em pacientes com varios tipos de cancer e especificamente em tumores colorretais sua freqténcia chega a 10%.
Alguns trabalhos foram publicados mostrando que tumores colorretais positivos para BRAF V600E seriam esporadicos e esse achado
poderia excluir a indicacdo de pesquisa de mutagdes em genes MMR. Por isso, o presente estudo tem por objetivo estimar a frequéncia
da mutacdo V600E em BRAF em uma amostra de pacientes com cancer colorretal. Até o momento, foram incluidas 75 familias com
diagnostico clinico de cancer colorretal esporadico (acima de 60 anos de idade e auséncia de histéria familiar de cancer, 23 familias) e
cancer colorretal hereditario (critérios de Amsterdam e Bethesda, 18 e 34 familias, respectivamente). A analise da alteracdo V600E do
gene BRAF foi avaliada através da amplificacdo da regido de interesse por PCR (DNA extraido de tecido emblocado em parafina), seguida
de seqiienciamento direto. Até o presente momento obtivemos resultados de 5/18 casos Amsterdam, 12/34 casos Bethesda e 20/23 dos
casos esporadicos, e ndo foi evidenciada a presenga da mutacdo (variante 600E) em nenhum dos casos analisados. Levando-se em
consideracdo nosso pequeno tamanho amostral e a presenga de estabilidade nas regides microssatélites (caracteristica associada a uma
menor frequéncia de mutacdo no gene BRAF) dos tumores avaliados, a mutacdo pode ser menos prevalente em nossa série de casos.
Outras 100 amostras de tumores esporadicos serdo incluidas no estudo.
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