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Introducao: A Sindrome de Li-Fraumeni (SLF) é uma doenca monogénica associada com a
presenca de variantes germinativas patogénicas no gene TP53 e caracterizada pela
predisposicdo hereditaria a varios tipos de tumores diagnosticados em idade precoce. Os
tumores centrais da SLF sdo: mama, sarcomas, sistema nervoso central (SNC) e glandula
adrenal. Estudos prévios demonstraram o papel dos miRNAs como possiveis modificadores
de fenétipo da SLF. Mais recentemente, os circRNAs foram descritos como importantes
reguladores da expressdo génica, atuando como “esponjas” de miRNAs, e potenciais
biomarcadores circulantes para diversos tipos tumorais. Objetivos: Investigar os circRNAs
previamente descritos na literatura como potenciais biomarcadores dos 4 tipos de tumores
(ocorréncia esporadica) mais frequentes em familias SLF, visando prospectar a identificacdo
de circRNAs preditores dos desfechos clinicos da SLF (tumores hereditarios). Métodos:
Revisdo narrativa (estudo observacional) empregando os seguintes descritores “genéricos”
no PubMed: (A) “[tumor type] AND circRNAs”; (B) “[tumor type] AND circRNAs AND
biomarkers”; e (C) “[tumor type] AND non-coding RNAs”. Foram selecionados para leitura
apenas estudos dos ultimos 5 anos, incluindo revisdes. Resultados: Dentre os achados
preliminares, circRNAs diferencialmente expressos foram descritos anteriormente para as
neoplasias de mama (n=58), sarcomas (n=38), SNC (n=38), e tumores adrenocorticais (n=2).
Até o momento, destacaram-se como circRNAs com expressdo significativamente
desregulada considerando o tipo de tumor: hsa circ_0001785, hsa_circ_0017650 e
circGFRAL para tumores de mama; circ-SMO e circKIF4A nos tumores de SNC; Circ-ZNF609
e circVAMP3 nos sarcomas de tecidos moles; hsa-circ-002052 e hsa-circ-0016347 nos
osteossarcomas; circPHC3 e circ-CCAC1 nos tumores adrenocorticais. Curiosamente, todos
estes circRNAs foram detectados superexpressos em amostras clinicas de pacientes com os
respectivos tipos tumorais. ConclusfGes: Este é o primeiro estudo que explora a
aplicabilidade dos circRNAs como candidatos a biomarcadores circulantes da SLF,
sabidamente com maior estabilidade para detec¢cdo em diferentes fluidos corporais quando
comparados aos miRNAs. Temos como perspectiva validar os circRNAs mais promissores
aqui destacados, a partir da avaliacdo dos seus niveis de expressdo em amostras de
plasma/soro e urina de pacientes SLF.
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