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A Sindrome de Li-Fraumeni e a sua variante Like (LFS/LFL) é uma sindrome autossémica dominante de predisposicdo hereditaria
a varios tipos de tumores diagnosticados em idade jovem e estd associada a mutagGes germinativas no gene TP53. Diversos
critérios para diagndstico clinico da sindrome foram propostos até o momento e, mais recentemente, os critérios de Chompret e
Chompret modificado foram desenvolvidos visando buscar maior sensibilidade na deteccdo de individuos com mutagdo
germinativa no gene TP53. Aproximadamente 75% das mutagdes associadas a LFS/LFL estdo localizadas entre os éxons 5 a 8,
que codificam o dominio de ligagdo ao DNA da proteina p53, constituindo uma regido hotspot de mutacdes.O objetivo deste
trabalho é verificar a freqiiéncia de alteracdes de sequéncia na regido hotspot do gene TP53 em pacientes com cancer e que
preenchem critérios de Chompret e/ou Chompret Modificado. Foram incluidos 30 pacientes provenientes dos ambulatérios de
Oncogenética e de Oncologia Pediatrica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, sendo 6 pacientes adultos e 24 pediatricos.
Todos apresentam tumores do espectro da SLF/LFL e 4 pacientes apresentam multiplos tumores primarios. DNA genomico foi
extraido a partir de sangue periférico, e andlise molecular dos éxons 5 a 8 e regides adjacentes foi feita por PCR seguida de
sequenciamento direto bidirecional. Analise preliminar de 20% da regido codificadora da porgdo hotspot do gene TP53 identificou
a mutacdo germinativa G245S (mutagdo classica de alta penetréncia) em heterozigose em um dos 30 pacientes. Analise
completa dos 4 éxons e regides intronicas adjacentes sera apresentada e o desempenho dos critérios de Chompret nessa
amostra de pacientes brasileiros sera analisada e comparada a resultados em outras populagoes.
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