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INTRODUGAO O cincer ¢ uma doenga heterogénea que surge a partir do
acumulo de mutagdes e outras alteragdes genéticas e epigenéticas, como amplificagdes,
insercées e dele¢des, ativando oncogenes ou desativando genes supressores de tumor.
A classificagio dos tumores por caracteristicas moleculares tem sido utilizada para
estratificar os tipos tumorais buscando abordagens terapéuticas mais eficientes, com
a prescri¢do de drogas mais adequadas para cada perfil molecular e menos efeitos inde-
sejados. Utilizando painéis de primers para amplificagdo e sequenciamento para iden-
tificar as variantes génicas presentes no tumor é possivel, através de um unico teste,

a detecgdo do perfil molecular presente em um tumor de um paciente.

OBJETIVO O objetivo do trabalho ¢ desenvolver um kit diagndstico com espe-
cial interesse na sele¢do de regides génicas que possam permitir ao oncologista escolher
a terapia adequada para o tratamento do cancer baseado nas caracteristicas moleculares

do tumor.

METODOLOGIA O desenvolvimento inclui a sele¢io de regides génicas de
interesse, desenho de primers para estas regides, teste em software para identificagdo
de dimeros, padroniza¢do de uma reagio de PCR multiplex para a amplificagdo das
regides e sequenciamento dos amplicons, que serd realizado utilizando a plataforma
Ion Torrent PGM, juntamente com o desenvolvimento de scripts computacionais para

andlise das sequéncias.
RESULTADOS Até o momento foram desenhados, testados para dimeros

e validados em pcr individuais, 77 pares de primers para 22 genes. Estas regies possi-

bilitam identificar 335 variantes e assim direcionar a escolha de 32 drogas existentes.
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CONCLUSAO As préximas etapas do projeto compreendem a padroniza-
¢do das reagoes de PCR em multiplex e o sequenciamento de DNA de amostras de
pacientes, frescas e parafinadas, para validagdo do teste. O mapeamento genético de
cada tipo de tumor possibilita sua classificagio molecular, fundamental para o diagnés-

tico individual, e a escolha de terapia mais adequada para cada paciente.

PALAVRAS-CHAVE: cincer, ngs, diagndstico, medicina personalizada.
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