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ASSOCIACAO DA VARIANTE TRP149STOP (G446A) DO GENE ARLTS1 COM CANCER DE
MAMA

Wagner Tadeu Jurevicius do Nascimento (Bolsista FAPESP) e Profa. Dra. Carmen Silvia Bertuzzo
(Orientadora), Faculdade de Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

O cancer de mama é uma das mais frequentes neoplasias entre as mulheres. No Brasil é a
primeira causa de doenca maligna em mulheres e tem uma ocorréncia estimada de 48.930 casos
para 2006, segundo o INCA. O cancer de mama pode ser familiar ou esporadico, sendo que para o
primeiro caso algumas alteracbes hereditarias ja foram definidas, como BRCA1l e 2. Outros
estudos tem sido realizados encontrando variantes de genes, como o ARLTS1, em associagao
com cancer de mama familiar. Portanto, é necessario analisar em mulheres brasileiras a
prevaléncia da variante Trpl49Stop do gene ARLTS1 com o intuito de definir sua relevancia na
transmissao familiar da doenca da mama. Nesse contexto, desenvolve-se um estudo caso-
controle, totalizando cerca de 221 individuos, com casos de cancer de mama com e sem historico
familiar, que serdo submetidos a teste de genética molecular para uma mutacdo especifica,
estabelecendo uma possivel associacdo ao cancer de mama. Até o momento fizemos a
padronizacdo do método de amplificacdo do gene ARLTS1 e do método de digestdo enzimatica
com a enzima FspBIl e realizamos 94 exames, sendo um deles heterozigoto para a mutagéo

TRP149STOP (G446A) do gene ARLTS1 e 93 homozigotos selvagens.
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