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Analiza unor mutatii in genele BRCA1 si BRCA2 intr-o serie de cazuri de cancer de san selectate
dintr-un singur spital
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Rezumat

Distributia mutatiilor in genele BRCA variaza in mod semnificativ intre populatii. Spectrul mutational
al genelor BRCA1 si BRCA 2 in cazurile de cancer de san in populatia din Romania este partial
cunoscut. Scopul acestui studiu a fost de a investiga prezenta a noua mutatii BRCA la paciente cu
cancer de san identificate intr-o clinica chirurgicala din Bucuresti.

Metodd: Pentru acest studiu au fost selectate femei diagnosticate cu cancer de san la Spitalul Coltea
(n =114) si femei sdnatoase (n=150). Sapte mutatii in BRCA1 (185delAG, 5382insC, 943ins10, E1250X,
1294del40, E1373X, R1443X) si doua Tn BRCA2 (IVS16-2A4G si 6174delT) au fost testate folosind
protocoale PCR. Tn plus, prezenta mutatiilor BRCA1 185delAG, BRCA1 5382insC si BRCA2 6174delT a
fost testata cu un sistem de detectie a mutatiilor post-amplificare, bazat pe metoda ELISA.

Rezultate: Doua paciente cu cancer de san sporadic (2%) si o pacientd cu istoric familial de boala
(7,14%) au prezentat mutatia BRCA1 5382insC. Nicio alta mutatie nu a fost detectata la paciente sau
in lotul control. Tn lotul control nu au fost identificate mutatii.

Concluzii: Rezultatele noastre indica faptul ca BRCA1 5382insC este o mutatie comuna la femeile cu
cancer de san din Romania (3/114).
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