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Resultados da Análise 

 
 
 

 

Gene 
 

Mutação Analisada 
 

Genótipo detectado 

BRCA1 

BRCA1 

BRCA2 

185_186delAG 

5382_5383insC 

6174delT 

wt/wt – sem mutação 

wt/wt – sem mutação 

wt/wt – sem mutação 

 
 

Interpretação Final dos Resultados: 

wt/wt – genótipo normal (homozigoto normal) 

wt/mut – uma cópia do gene possui a mutação e a outra é normal (heterozigoto) 

mut/mut – ambas as cópias do gene possuem a mutação (homozigoto afetado) 
 

A análise das variantes genéticas 185delAG, 5382insC e 6174delT dos genes BRCA1 e BRCA2 

apresentam-se normais para ambos os alelos. Isto significa que a paciente não apresenta  

variações associadas com a propensão para o câncer de mama e ovário, nas mutações  

analisadas. 
 

Adicionalmente, o restante do exon 2 (posições 100-199, 99 bases) e do exon 20 (posições 

5313-5396, 84 bases) do gene BRCA1, bem como uma parte do exon 11 (posições 5945-6395, 450 

bases) do gene BRCA2 foram analisados por sequenciamento e nenhuma alteração nos dois 

alelos foi constatada neste trecho. 

Atenção: as três mutações analisadas neste exame são as mais frequentes encontradas em 

pessoas com propensão genética ao câncer de mama. Entretanto, resultados com genótipo 

normal em relação às mutações analisadas neste exame não podem ser tomadas como 
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evidência  de  que  a  paciente  nunca  virá  a  desenvolver  câncer,  pois  não  excluem  a 

possibilidade da paciente possuir outras mutações ainda não evidenciadas como causadoras de 

câncer, ou desenvolver a doença devido a outros fatores genéticos ou ambientais. 

Considerações sobre o exame 
 

Os genes BRCA1 e BRCA2 codificam proteínas envolvidas no processo de supressão tumoral. Em 

células normais, os genes BRCA1 e BRCA2 ajudam na manutenção da estabilidade do DNA, 

prevenindo o crescimento e proliferação desordenada das células. 

Risco e Prevalência 

O risco de uma mulher desenvolver câncer de mama e/ou ovário durante a sua vida é maior caso 

ela tenha herdado uma mutação prejudicial nos genes BRCA1 BRCA2. Atualmente estima-se 

que portadoras de mutações nos genes BRCA1 BRCA2, até aos seus 70 anos, possuem um 

risco de desenvolver câncer de mama de 57% e 49%, respectivamente. O risco de 

desenvolvimento de câncer de ovário até aos 70 anos é estimado entre 15% a 40% para 

mulheres portadoras de mutações. 

Mutações nestes genes na população geral têm uma prevalência baixa. No entanto, entre 5% 

e 10% de todos os casos de câncer de mama em todo o mundo são causados por 

mutações nos genes BRCA1 BRCA2. 

O câncer de mama/ovário pode ser uma condição herdada geneticamente, cujo grande 

responsável é a transmissão de mutações presentes nestes genes para as gerações seguintes 

– Síndrome do Câncer de Mama/Ovário Herdado. O risco de desenvolvimento de câncer nas 

famílias de risco, portadoras das mutações, pode chegar até 80%. 

Mutações Analisadas 

 

BRCA1 – 185delAG – Esta mutação consiste na deleção de dois pares de bases na posição 

185 (exon 2) do gene BRCA1. A mutação é dominante. Pessoas com os genótipos 

normal/mutado (wt/mut) ou mutado/mutado (mut/mut) possuem um risco elevado de 

desenvolver câncer de mama, além de poder transmitir a mutação para os filhos. 

BRCA1 – 5382insC – Esta mutação consiste na inserção de uma base na posição 5382 (exon 

20) do gene BRCA1. A mutação é dominante. Pessoas com os genótipos normal/mutado 

(wt/mut) ou mutado/mutado (mut/mut) possuem um risco elevado de desenvolver câncer de 

mama, além de poder transmitir a mutação para os filhos. 

BRCA2 – 6174delT – Esta mutação consiste na deleção de uma base na posição 6174 (exon 

14) do gene BRCA2. A mutação é dominante. Pessoas com os genótipos normal/mutado 

(wt/mut) ou mutado/mutado (mut/mut) possuem um risco elevado de desenvolver câncer de 
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mama, além de poder transmitir a mutação para os filhos. 
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A interpretação deste laudo deverá sempre ser realizada com o acompanhamento de um 

profissional habilitado. Este tem o conhecimento necessário para informá-la (o) sobre a 

relação dos resultados deste exame com as condutas a serem tomadas para melhoria da sua 

saúde. 
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Considerações Importantes 

As informações fornecidas neste documento foram concebidas para apoiar e não substituir, a relação que existe entre 
pacientes e seu médico existente. A interpretação correta deste laudo deve ser realizada com o acompanhamento 
de um profissional habilitado. A utilidade clínica deste perfil genético é: auxiliar o médico ou a individualizar o 
tratamento após a avaliação clínica e constatação das mutações que conferem propensão   para o 
desenvolvimento de câncer de mama e/ou ovário. O BRACA1&BRAC2 POR PCR não oferece ou indica a adoção de 

suplementos, medicamentos ou tratamentos específicos. A personalização do tratamento envolve um conjunto de 
informações (idade, estilo de vida, estado de saúde, histórico familiar) coletadas pelo profissional de saúde durante 
a consulta. A análise oferecida pelo BRACA1&BRAC2 POR PCR fornece a informação genética que será utilizada em 

conjunto com as informações dos fatores ambientais coletadas anteriormente. Desta maneira, o médico ou 

profissional de saúde terá uma visão mais completa dos aspectos que envolvem o desenvolvimento de doenças 

crônicas e multifatoriais em um indivíduo. Consequentemente, o profissional poderá adaptar a dieta e/ ou o 

tratamento adequados para que o seu paciente gerencie a sua condição de saúde e comorbidades associadas com 
mais eficiência. Consulte sempre seu médico especialista sobre a melhor conduta de tratamento. Os serviços 
fornecidos pelo BRACA1&BRAC2 POR PCR refletem o que o BRACA1&BRAC2 POR PCR acredita ser o conhecimento 
mais preciso sobre as variantes genéticas em um dado momento. Portanto, esses resultados podem mudar de 
tempos em tempos, com base em atualizações dos serviços BRACA1&BRAC2 POR PCR e os conhecimentos 
científicos correspondentes. Os dados divulgados neste boletim estão pautados em trabalhos científicos 
publicados em revistas de alto impacto e relevância na comunidade científica. O BRACA1&BRAC2 POR PCR fornece 
um serviço de interpretação dos resultados dos testes genéticos com base em dados da literatura científica 
atualizada e revisada. Estes são os dados resultantes da comparação da sua sequência genética com a sequência de 
participantes em estudos publicados na literatura mundial sobre o risco genético para esta doença. O teste não 
identifica todas as mutações associadas à propensão para câncer de mama e/ou ovário, porém analisa as 
mutações que se acreditam serem as mais prevalentes entre a população geral. Além disso, outras mutações 
associadas à propensão para câncer de mama e/ou ovário podem ser descobertas no futuro, e o BRACA1&BRAC2 
POR PCR se responsabiliza apenas pela análise das variantes listadas acima. 

 
 
 
 
  


