IMPACTO DA MUTAGCAO RAD51D EM MULHER COM CANCER DE MAMA: UM
RELATO DE CASO.
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INTRODUCAO: A maioria dos canceres de mama hereditarios ocorrem devido a
mutagdes germinativas dos genes BRCA1 e BRCAZ2. Entretanto, o desenvolvimento
do sequenciamento de nova geragédo (NGS) permitiu a disponibilizagdo mais ampla
do painel multigenes. Um dos novos genes sequenciados é o RADS1D, que faz
parte de um dos 5 paralogos dos genes RAD51, relacionados com o reparo de DNA.
Essas sdo mutacdes raras que atribuem risco aumentado em cancer de mama triplo
negativo e de cancer ovariano. RELATO DE CASO: A.C.F, 31 anos, GOPOAO, higida,
menarca aos 12 anos, sem uso continuo de ACO ou de dispositivos intrauterinos.
Historico familiar de cancer HER2+ metastatico mae, aos 40 anos. Apresentou
nodulo palpavel em mama direita e posteriores achados ultrassonograficos de Bl-
RADS 4. Exames posteriores revelaram presenca de carcinoma ductal invasor,

moderadamente diferenciado, grau Il com um painel triplo negativo e o estadiamento



foi confirmado em pT2pNOMO. Realizada mastectomia parcial do quadrante superior
da mama direita e retirada de 3 linfonodos axilares sentinelas. Apos a negatividade
de alteragcdes moleculares nos genes BRCA1 e BRCAZ2, decidiu-se pela realizagao
do NGS. Os dados de sequéncia foram comparados com a versdo GRCh37/hg19 do
genoma humano que revelou alteragao patogénica RAD51D C.694C>T p. Arg232
em heterozigose, além de mutacdo MUYTH C.650G>A p Arg217 HIS - VUS. O
esquema de quimioterapia propostofoi adjuvéancia de esquema quimioterapico de
doxorrubicina e ciclofosfamida, sendo feito quatro ciclos associados com paclitaxel
semanal. DISCUSSAOQ: Em relagdo a mutagdo no RAD51D, o risco cumulativo ja foi
comprovado para cancer de ovario, sendo aproximadamente 1% e com aumento
para 14% aos 80 anos. CONCLUSAO: Ainda ndo ha evidéncia cientifica suficiente
para afirmar o mesmo em relacdo ao cancer de mama, dessa forma, conclui-se uma
necessidade estudos em prol determinar tal associagao.
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