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Introducéo

Pacientes com cancer colorretal (CCR) em idade jovem (< 50 anos) apresentam maior risco de apresentar variantes germinativas em genes de predisposicéo ao
cancer, entre eles os genes da Sindrome de Lynch (SL) (genes MMR - MLH1, MSH2, MSH6 e PMS2). A andlise por imunohistoquimica (IHQ) das proteinas MMR
é de alta relevancia para a deteccdo de individuos em risco para SL. Ainda, apesar das principais sindromes de CCR hereditarias representarem15-19% dos

casos de CCR de inicio precoce, a etiologia da maior parte do CCR nestes pacientes é desconhecida, mesmo com até 25% destes casos apresentando histéria
familiar importante de CCR.

Desta maneira, o objetivo do presente estudo foi investigar as causas genéticas de predisposi¢do ao cancer colorretal em idade
jovem.
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Fonte: O autor. O nivel de evidéncia de associa¢do dos genes com predisposicéo ao CCR foi baseado no trabalho de Seifert et al, 2019.

Resultados

Porcentagem de variantes encontradas nos 93
pacientes sequénciados
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Dois pacientes apresentaram variantes P/PP em mais de 1 gene (MUTYH/XRCC4, MLH1/FAN1).

Conclusodes

A andlise germinativa detectou variantes patogénicas em cerca de 1/3 dos casos dos pacientes com CCR em idade jovem, a maioria deles sendo portadores de Sindrome de Lynch.
Com os resultados obtidos neste estudo, esperamos contribuir descrevendo o cendrio clinico e molecular do CCR hereditario e esporadico em pacientes brasileiros jovens.
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