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INTRODUCAO

O retinoblastoma (RB) é um tumor ocular comum em criangas, associado
a mutacdes no gene RB1, podendo ser hereditario com transmisséo
autossbmica dominante ou esporadico. Embora a maioria dos RB
hereditarios ocorra devido a mutacBes germinativas, muitos casos
esporadicos também apresentam mutacdes no RB1, destacando a
importancia do aconselhamento genético para todos os casos de RB,
independentemente da presenca de historico familiar.

OBJETIVO
Analisar a importancia do aconselhamento genético em criangcas com
mutacao no gene RB1.

METODO

Trata-se de uma revisdo bibliogréfica utilizando base de dados PUBMED
a partir dos descritores “RB1 gene”; “mutation” e “genetic counseling”,
dos dltimos 10 anos, que incluiram revisGes, ensaios clinicos, ensaios
clinicos randomizados controlados e revisfes sistematicas.

RESULTADOS

O aconselhamento genético para RB visa educar a familia sobre a
hereditariedade da doenca, necessidade de testes genéticos, riscos
futuros e opgdes reprodutivas. E evidenciado que o risco dos pais de
terem filhos com RB influéncia fortemente suas decisdes futuras sobre ter
ou nao filhos. Quando a mutacdo germinativa RB1 é detectada, opcbes
como o diagnostico genético pré-implantacional e o diagnéstico pré-natal
devem ser discutidas com os pais. O diagnéstico genético pré-
implantacional envolve testar embrides para a presenca da mutacéo no
processo de fertilizacdo in vitro. Ja o diagndstico pré-natal ajuda em
decisdes sobre a continuacdo da gravidez ou possivel acompanhamento
com ultrassonografia para deteccdo de tumores intraoculares, sendo o
parto prematuro considerado uma forma de tratamento precoce quando
RB é detectado. Caso o diagnéstico pré-natal ndo seja realizado, o
sangue do recém-nascido pode ser usado para testes de deteccdo. E
importante destacar que criancas com risco de desenvolver o RB devem
ser submetidas a avaliacdo ocular logo apés o0 nascimento e
acompanhadas regularmente, incluindo exames nos primeiros 3 anos.
Existem trés cenarios principais em que um paciente com RB pode exigir
acompanhamento ao longo da vida para o planejamento familiar ou para
evitar risco de cancer secundario: mutacdes germinativas RBI,
mosaicismo germinativo RB1 ou mutacdes de baixa penetrancia RB1.

CONCLUSAO

O aconselhamento genético é fundamental para um manejo correto do
RB, permitindo intervencdes médicas e reprodutivas adequadas. Testes
genéticos avancados e terapias direcionadas oferecem esperanca, mas é
essencial garantir o acesso a informacdes para lidar com as implicacbes
do RB.



