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INTRODUGAO: CONCLUSAO:

O retinoblastoma € o tumor intraocular primario mais comum na
infancia, fortemente associado a variantes do gene supressor
tumoral RB1. O mapeamento preciso dessas alteracbes na
populacdo brasileira é essencial para o0 aprimoramento do
diagndstico e do aconselhamento genético.

S

OBJETIVO:

Analisar a frequéncia e o perfil das variantes estruturais
patogénicas do gene RB1 na populagao brasileira, contrastando
0os achados com o padrao mutacional descrito na literatura
global.

METODOLOGIA:

Estudo transversal descritivo in silico utilizando bases
genbmicas publicas. O espectro global de mutagdes foi
extraido do ClinVar, filtrando-se por significancia clinica
patogénica ou provavelmente patogénica. Para a prevaléncia
nacional, os dados foram cruzados com o Arquivo Brasileiro
Online de Mutacdes (ABraOM). Visando isolar alteracbes com
impacto funcional direto na conformacéo protéica, aplicou-se
filtragem restritiva focada nas categorias nonsynonymous
single nucleotide variant e splicing.

A populacao brasileira apresenta um perfil
de variantes do gene RB1 com
participacdo significativa de alteracdes
missense e de sitios de splicing. Enquanto
a literatura global enfatiza mutagces
truncantes classicas, nossos achados
reforcam a necessidade de atencdo a
essas trocas de nucleotideo unico, que
frequentemente impdem desafios
diagndsticos e variagdes de penetrancia
clinica. A transicao de dados globais para
plataformas nacionais como o ABraOM é
vital para regionalizar o rastreio
oncogeneético na pediatria e aprimorar as
condutas.

RESULTADOS E DISCUSSAO:
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Figura 1: Distribuicdo das
mutacoes da amostra nacional.
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Figura 2: Processo de selecao
das variantes de alta relevancia.
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Figura 3: Variantes com
maior prevaléncia.
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