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Este trabalho tem como objetivo investigar a ocorréncia de mutagdo germinativa nos exons 8, 19 e 20 do gene RB1 em pacientes

com retinoblastoma e seus familiares, Para determinagéo da origem da doenga (familiar ou esporadica). Na forma familiar o
tumor é, em geral, bilateral, multifocal e de manifestacdo precoce. Para o desenvolvimento da doenga, sdo necessarios dois

eventos mutacionais. Na forma familiar, a primeira mutacdo é germinativa sendo transmitida por um dos progenitores ou por
mutacdo novas nos gametas. Na forma esporédica, ambas as mutagdes ocorrem sucessivamente em uma Unica célula da retina. A
inativacdo do RB1 ndo é limitada a retina. Individuos portadores de retinoblastoma familiar e, que sobrevivem a doenca,
apresentam alto risco de desenvolver outros tipos de cancer, especialmente osteossarcomas e sarcomas de tecidos moles. Foram
analisadas 30 familias provenientes do Depto. de Oftalmologia do HCPA. Entre estas familias, 16 pacientes eram portadores de
tumores unilaterais, 8 da forma bilateral e 6 casos sem informacdo. Foram coletados 10ml de sangue dos pacientes e seus
familiares, para extracdo de DNA. Foram estabelecidas as rea¢es de PCR para cada exon analisado. Os produtos de amplificagdo
foram checados em gel de agarose (1,5%). Apos a amplificacdo, o produto do exon 19 foi clivado com a enzima Hinfl. Os
fragmentos amplificados foram submetidos a técnica de SSCP em gel de poliacrilamida 6,5%, ndo desnaturante, com 10% de
glicerol e coloragdo com nitrato de prata. Até 0 momento, nenhuma familia analisada apresentou alteragdo germinativa. (CNPg-
FINEP)
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