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INTRODUGCAO: O cancer de mama (CM) é o cancer com maior incidéncia e mortalidade em
mulheres no Brasil, com 66.280 novos casos e 16.009 6bitos por ano. As regides Sudeste e Sul
representam as maiores taxas de incidéncia, ressaltando aimportancia de estudar as bases genéticas da
doenca em nossa populacdo. O escore de risco poligénico (PRS) consiste em uma estimativa do risco
de um conjunto de variantes genéticas em predizer o fen6tipo de um individuo. Recentemente, vérios
PRS para CM tém sido testados para véarias populacdes. OBJETIVOS: Analisar de maneira
exploratéria a frequéncia de variantes descritas previamente em PRS para CM de outras popul agdes
em bancos de dados genéticos publicos da populacéo brasileira, com a finalidade de validar os PRS
anteriores na nossa populagdo. METODOL OGIA: Os dados de interesse foram extraidos a partir da
ferramenta online PGS catalog. Os critérios de inclusdo foram: a) presenca do cddigo rs das variantes;
b) estudos publicados nos Ultimos 5 anos. Para a busca das frequéncias na populacéo brasileira, foram
utilizados os bancos de dados ABraOM e SELA. RESULTADOS: Foram filtrados 8 estudos
abordando PRS para CM (em geral ou subtipo especifico) em quatro popul acBes diferentes, sendo 5
abrangendo europeus, 1 latino-americano, 1 asiatico e 1 africano. Nenhum estudo na populagédo
brasileirafoi encontrado. A grande maioria das variantes ndo foi localizadano SELA, pois ele compila
dados de exomas e as variantes dos PRS anteriores localizam-se predominantemente em regifes ndo
codificantes. Ao analisar os dados do ABraOM, observou-se que 85,83% das variantes mapeadas nos
estudos prévios apresentavam frequéncia >5% nesta populacéo da regido sudeste do Brasil,
demonstrando potencial de futuramente serem utilizadas na constituicdo de um PRS para estimar o
risco de CM em nossa populacdo. CONCL USAQ: Estes dados reforcam o fato de que existe uma
escassez de estudos sobre PRS para CM na populagdo brasileira. Nossos resultados preliminares
indicam que seria possivel validar um PRS para doenga em nossa populacdo utilizando o
conhecimento prévio de PRS propostos para outras populacdes, seguida por uma filtragem das
variantes a partir da sua frequéncia em bancos de dados genéticos brasileiras, tais como 0 ABraOM.
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