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Os genes de Anemia de Fanconi participam de vias de reparo de DNA. Quando estes sofrem
mutações bi-alélicas germinativas causam a Anemia de Fanconi, enquanto quando afetados por
mutações esporádicas somáticas podem desencadear o processo de carcinogênese. Neste
trabalho foram identificadas alterações em 5 genes de Anemia de Fanconi por meio de análise in
silico nos bancos de dados de amostras e células cancerígenas do cBioPortal e CellMiner CDB.
A lista de genes de Anemia de Fanconi foi compilada a partir de revisão bibliográfica e com
o auxílio do GeneCards. Posteriormente, foram identificadas mutações e variações no número
de copias gênicas em 4 bancos de dados do CellMiner CDB (NCI-60, CCLE-Broad-MIT, GDSC-
MGH-Sanger e CTRP-Broad-MIT) e 32 tipos de canceres disponíveis no cBioPortal. Os resultados
obtidos indicaram alguns genes com elevadas frequências de mutação: FANCD1 (SANGER - 5%,
CCLE - 7% e CTRP - 8%), FANCM (NCI-60 - 15%, CCLE - 5% e CTRP - 6%) e FANCP (NCI-60 -
8% e SANGER – 3%) e outros elevado ganho de cópias gênicas: FANCB (NCI-60 – 27%), FANCD1
(CCLE – 18% e CTRP - 19%) e FANCU (NCI-60 - 8%, CCLE - 19% e CTRP - 20%). Nas amostras
cancerígenas disponíveis no cBioPortal foi observado uma alta frequência de mutações em câncer
uterino para os genes FANCB (9,5%), FANCD1 (15%), FANCM (11,5%) e FANCP (11,5%). A partir
do exposto, conclui-se que devido às grandes alterações que apresentam, os genes listados são
ótimos candidatos para marcadores moleculares e, possivelmente, para terapias-alvo em câncer
uterino, visando resultados de maior efetividade.Os genes de Anemia de Fanconi participam de
vias de reparo de DNA. Quando estes sofrem mutações bi-alélicas germinativas causam a Anemia
de Fanconi, enquanto quando afetados por mutações esporádicas somáticas podem desencadear
o processo de carcinogênese. Neste trabalho foram identificadas alterações em 5 genes de Anemia
de Fanconi por meio de análise in silico nos bancos de dados de amostras e células cancerígenas
do cBioPortal e CellMiner CDB. A lista de genes de Anemia de Fanconi foi compilada a partir de
revisão bibliográfica e com o auxílio do GeneCards. Posteriormente, foram identificadas mutações
e variações no número de copias gênicas em 4 bancos de dados do CellMiner CDB (NCI-60,
CCLE-Broad-MIT, GDSC-MGH-Sanger e CTRP-Broad-MIT) e 32 tipos de canceres disponíveis no
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cBioPortal. Os resultados obtidos indicaram alguns genes com elevadas frequências de mutação:
FANCD1 (SANGER - 5%, CCLE - 7% e CTRP - 8%), FANCM (NCI-60 - 15%, CCLE - 5%
e CTRP - 6%) e FANCP (NCI-60 - 8% e SANGER – 3%) e outros elevado ganho de cópias
gênicas: FANCB (NCI-60 – 27%), FANCD1 (CCLE – 18% e CTRP - 19%) e FANCU (NCI-60 - 8%,
CCLE - 19% e CTRP - 20%). Nas amostras cancerígenas disponíveis no cBioPortal foi observado
uma alta frequência de mutações em câncer uterino para os genes FANCB (9,5%), FANCD1
(15%), FANCM (11,5%) e FANCP (11,5%). A partir do exposto, conclui-se que devido às grandes
alterações que apresentam, os genes listados são ótimos candidatos para marcadores moleculares
e, possivelmente, para terapias-alvo em câncer uterino, visando resultados de maior efetividade.
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