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12_Screening de mutagdes BRCA 1/2 em doentes com cancro do ovario: a elevada
taxa de dete¢ao pode permitir prevencao primaria em familiares de risco
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Opinido, Anténio Guimardes, Ana Luis, Ana Clara, Sandra Bento, Joana Parreira, Paula Rodrigues, Ana
Francisca, Fatima Vaz

Instituto Portugués de Oncologia Francisco Gentil de Lisboa (IPOLFG)

Introdugdo: O cancro do ovario (CO) é a causa de morte mais frequentes por tumores
ginecolégicos malignos e a predisposicdo genética para CO esta bem documentada em cerca
de 15% das neoplasias do ovario. As recomendac¢des atuais sugerem que todas as mulheres
com CO epitelial invasivo e ndo mucinoso sejam aconselhadas sobre a possibilidade de rastreio
genético, independentemente da idade ou da histéria familiar.

Objetivo: Andlise retrospetiva das doentes com CO com mutac¢des patogénicas BRCA1/2
identificadas entre Abril de 2007 e Dezembro de 2015.

Resultados: De 4235 familias com cancro do ovario/mama/prdstata registadas no nosso
Instituto até Dezembro de 2015, 656 individuos foram identificados como portadores de
mutacdes BRCA 1/2. Entre Abril de 2007 e Dezembro de 2015, uma amostra de 76 doentes
com CO consentiu na realizacdo de rastreio genético BRCA 1/2. Destas, 29 foram identificadas
como portadoras de mutagdes patogénicas (38,2%). Estas doentes apresentavam uma idade
média de 54 anos (34-77 anos) ao diagndstico e a maioria tinha uma idade inferior a 60 anos
(72%). A maioria tinha CO seroso de alto grau (83%). Sessenta e nove por cento das portadoras
foram identificadas como casos index (primeiro caso a ser testado na familia) e 20 doentes
foram testadas por identificacdo prévia de mutacdo BRCA na familia.

Conclusées: O estudo de doentes com CO como casos index no screening de mutagdes BRCA
1/2 permite uma elevada taxa de detecdo de mutagdes patogénicas e é uma forma eficaz de
identificar individuos em risco. Desta forma, é possivel implementar medidas de prevencado
primdria de neoplasias da mama e ovario em familiares. No que concerne algumas das
medidas de prevencdo primaria, como a anexectomia preventiva, o seu efeito na sobrevivéncia
global das portadoras BRCA1/2 estd demonstrado.



