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Introducio: As Sindromes Mielodisplasicas definem um grupo de doengas clonais das
células hematopoéticas caracterizadas por citopenias, displasia em uma ou mais linhagens
celulares mieldides, hematopoese ineficaz ¢ aumento do risco de evolu¢ao para leucemia
mieldide aguda. Os pacientes tém progndstico varidvel de acordo com a anormalidade
cromossOmica, genéticas e/ou epigenética especifica apresentada. Objetivo: Investigar a
presenga de mutagdes nos exons 3, 4 ¢ 5 do gene RASSF1A4 em individuos com Sindromes
Mielodisplasicas (SMD) ao diagnostico e em controles normais. Casuistica e Métodos: Foi
realizado estudo citogenético por bandamento GTG e analise molecular dos exons 3,4 ¢ 5 do
gene RASSF1A, por sequenciamento direto, de amostras de medula 6ssea (MO) de 50 casos
com SMD. Também foram estudadas 50 amostras de individuos saudaveis, que constituiram
o grupo controle. Foram estudados 31(62%) casos com Citopenia Refrataria com Displasia
Multilinhagens, 14(28%) com Anemia Refrataria com Excesso de Blastos-1, 04(8%) com
Anemia Refrataria com Excesso de Blastos-2 e 01(2%) com Anemia Refrataria. Resultados:
A analise citogenética revelou quatro casos com altera¢des clonais: um com monossomia do
cromossomo 7, dois com hipodiploidia e outro com cariétipo complexo, caracterizado por
inversao do cromossomo 3, deleg¢do do brago longo do cromossomo 5 e dele¢ao do brago longo
do cromossomo 11. A analise molecular revelou dois (4%) casos com o polimorfismo Alal33Ser
(A133S) no exon 3, com resultados citogenéticos normais. Nenhum dos 50 controles estudados
apresentou qualquer alteragdo. As alteragdes citogenéticas observadas provavelmente tiveram
participac¢do no desenvolvimento das SMD estudadas. Mutacdes nos exons 3, 4 ¢ 5 do gene
RASSF14 em SMD ao diagnoéstico parecem ser eventos raros € necessitam ser investigadas
em casuisticas grandes. Conclusao: O polimorfismo encontrado ja foi relacionado com outros
tipos de cancer e pode estar envolvido na predisposi¢do as SMD, entretanto, sdo necessarios
estudos da sua frequéncia na populagdo brasileira.
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