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O cancer de mama (CM) é o segundo tipo mais frequente de cancer na
populacdo feminina brasileira. Diversos tipos de céanceres apresentam
correlagbes hereditarias. Assim, a literatura atual discorre sobre a correlagao
entre a presenca de mutacfes nesses genes com o surgimento do CM. O gene
BRCAL é um gene supressor tumoral e codifica a proteina BRCA1 que tem como
funcdo a reparacdo do DNA na recombinacdo homoéloga, regulacdo do ciclo
celular e atua diretamente na via metabdlica de reparacdo do DNA. O BRCA2
também € um gene supressor tumoral, que tem a funcédo, por meio da interacao
com a proteina RAD51, de reparar as quebras na dupla fita de DNA, como o
BRCAL, atuando na via metabdlica de reparacdo de DNA. O objetivo desse
trabalho foi avaliar o impacto morfofuncional e de estabilidade desses genes
decorrente da presenca de polimorfismos capazes de alterar aminoacidos na
sequéncia proteica. As informacdes foram coletadas no dbSNP (NCBI) e no
UniProt. As alteragbes de aminoacidos foram avaliadas nas ferramentas
PredictSNP (nove ferramentas), MuPRO e I-Mutant. Foram avaliados 973
polimorfismos com alteracGes de aminoacidos e 158 apresentaram-se deletérios
em mais de 80% das ferramentasavaliadas para o gene BRCAL. Para o gene
BRCAZ2, foram avaliados 1.187 polimorfismos com presenca de alteracdes de
aminoacidos e 60 apresentam-se deletérios em mais de 80% das ferramentas
analisadas para o gene BRCA2. A bioinformatica € uma ferramenta atual e
tecnoldgica voltada a pesquisas biologicas, que pode auxiliar no diagndstico

precoce e na escolha do tratamento mais adequado.



