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Introducgao: A sindrome DICER1 é uma sindrome de predisposi¢cao hereditaria ao cancer
rara associada com a presenca de variantes germinativas patogénicas (VGP) no gene
DICER1. A proteina DICER1 é uma endoribonuclease que atua no processamento dos
miRNAs, especificamente na clivagem do pre-miRNA no citosol, tornando o seu papel
crucial na biogénese dos miRNAs maduros e no controle global da expressdo génica.
Objetivos: Revisar a literatura de maneira aprofundada acerca das caracteristicas
epidemioldgicas, clinicas e moleculares da sindrome DICER1, visando robustecer o
conhecimento dos profissionais brasileiros da area da salde. Métodos: Revisido narrativa
(estudo observacional) empregando os seguintes termos de busca no PubMed: “dicer?
syndrome”; “dicer1 AND germline”; “dicer1 AND mutations”. Foram selecionados apenas
estudos dos Ultimos 15 anos, incluindo revisbes. Resultados: Dentre os achados
preliminares, o Uunico trabalho publicado até o momento reportando individuos
diagnosticados com a sindrome no Brasil foi um relato de caso de um paciente afetado e
sua familia, proveniente do Ambulatério de Oncogenética do HCPA. A nivel mundial,
também existe uma escassez de estudos acerca da sindrome (n=110), sendo a maioria
deles publicados até o ano de 2020 (n=79). As Uunicas estimativas de prevaléncia da
sindrome foram de 1:10.600 na populacao em geral (2017) e de 1:4.600 em populacdes
com cancer (2019), sendo esta ultima descrita a partir do banco de dados do The Cancer
Genome Atlas, o qual tem pouca representacao de populagdes latino-americanas como a
nossa. DICER1 foi uma das ultimas sindromes de cancer hereditario descritas na literatura,
cuja grande complicagdo € o amplo espectro (sitios primarios em diferentes tecidos/6rgaos)
e a raridade dos tumores que ela abrange, havendo uma sobreposicdo desses tipos
tumorais com aqueles associados a outras sindromes de cancer hereditario, o que dificulta
o0 seu diagnéstico clinico. Ja foram relatados tumores pulmonares, renais, ovarianos,
cerebrais, de tireoide, pdlipos gastrointestinais, teratomas, entre outros. O diagndstico
molecular também ¢é dificultado pela distribuicdo das VGP ao longo de toda a extensdo do
gene DICER1 (auséncia de hotspot mutacional). Conclusées: O presente trabalho
mostra-se relevante devido ao conhecimento sobre a sindrome DICER1 ainda ser pouco
difundido entre os profissionais da saude no Brasil, buscando fornecer um melhor
entendimento sobre o fendtipo clinico e bases genéticas da doenga.
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