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RESUMO

INTRODUCAO: A sindrome de Li-Fraumeni (LFS) é uma condicdo autossémica
dominante de predisposicdo a um amplo espectro de canceres, frequentemente de
inicio precoce. Essas malignidades estdo associadas a variantes patogénicas da
linha germinativa do gene TP53, como cancer de mama, carcinomas
adrenocorticais, osteossarcomas, sarcomas de tecidos moles e tumores do sistema
nervoso central. Embora os riscos de cancer ao longo da vida para mulheres e
homens com LFS classico sao de 90% e 70%, a deteccao precoce desta sindrome
mediante o rastreio permite intervengao preventiva, levando a melhores resultados
clinicos e redugdo da mortalidade. Destarte, a adaptagdo das diretrizes de
diagnostico e tratamento é essencial para minimizar a morbidade, uma vez que
estes individuos apresentam maior susceptibilidade ao desenvolvimento de
neoplasias secundarias a exposicdo radioativa. OBJETIVO: Sistematizar os
avangos recentes na prevengao secundaria da sindrome de Li-Fraumeni.
METODOLOGIA: Revisao sistematizada por meio de buscas nas bases de dados
PubMed e BVS, considerando o periodo de 2020 a 2025. Inicialmente, utilizou-se a
estratégia de busca com os descritores "Li-Fraumeni Syndrome", "Genetic Testing"
e "Early Detection of Cancer" combinados com o operador booleano “AND” e "OR".
A busca inicial nas bases de dados resultou em 327 estudos, sendo 170 na PubMed
e 157 na BVS. Apo6s a aplicagao dos critérios de inclusao e exclusao, 9 artigos foram
selecionados para compor a revisao. Nesse sentido, priorizou-se estudos que
abordavam protocolos de vigilancia oncoldgica especificos para a SLF, testes
genéticos para variantes germinativas e métodos inovadores de detecg¢ao precoce.
A exclusao de estudos ocorreu principalmente devido a falta de direcionamento a
estratégias de rastreio e metodologias incompativeis com os objetivos da
revisdo. RESULTADOS E DISCUSSAO: As atualizagdes recentes no rastreamento
da sindrome de Li-Fraumeni destacam a integragdo de novas tecnologias de
imagem e inovagdes na andlise genética. A Ressonancia Magnética de Corpo Inteiro
(RMCI) associada ao protocolo de Toronto tem se consolidado como uma
ferramenta essencial, apresentando sensibilidade superior na deteccao de
neoplasias assintomaticas em individuos com mutagcbes no gene TP53.
Paralelamente, a biépsia liquida emerge como método de monitoramento ao utilizar
a analise do DNA tumoral circulante e o sequenciamento de DNA metilado livre de
células, que oferecem maior especificidade e sensibilidade em comparagao com
exames convencionais. Outrossim, a integracdo de anadlises epigenéticas e da
expressao génica tem ampliado o entendimento dos mecanismos patogénicos da
sindrome, a titulo das diferentes variantes do TP53 associadas a distintos perfis de
risco tumoral. Dessa forma, a combinagdo de dados clinicos, gendbmicos e
biol6gicos possibilitam a realizacdo de protocolos personalizados, otimizando o
rastreamento e contribuindo para a redugcao da morbimortalidade em pacientes com
SLF. CONCLUSAO: Conclui-se que a RMCI tem apresentado superior sensibilidade
para detectar neoplasias assintomaticas, além de ser destacada no monitoramento
de tumores da SLF. Ademais, os avancos genéticos representam uma nova
ferramenta de monitoramento quando comparados aos métodos tradicionais.
Portanto, as juncdes entre pesquisas clinicas, genébmicas e biol6gicas apresentam
avancgos para os protocolos de monitoramento de pacientes com a Sindrome de Li-

1 Centro Universitéario de Macei6 - UNIMA/Afya, evelyngvs07@gmail.com

2 Universidade Federal de Alagoas - UFAL, failesmen.oliveira@famed.ufal.br

3 Centro Universitario de Maceié - UNIMA/Afya, leticiarbl@hotmail.com

4 Centro Universitario de Maceié - UNIMA/Afya, wyviaferreira@gmail.com

5 Centro Universitario de Macei6 - UNIMA/Afya, marialeticiapessoac@outlook.com
6 Hospital Geral do Estado - HGE/AL, flaviobabo218@gmail.com



Fraumeni.
PALAVRAS-CHAVE: Li-Fraumeni Syndrome, Genetic Testing, Early Detection of Cancer

1 Centro Universitério de Macei6 - UNIMA/Afya, evelyngvs07@gmail.com

2 Universidade Federal de Alagoas - UFAL, failesmen.oliveira@famed.ufal.br

3 Centro Universitario de Macei6 - UNIMA/Afya, leticiarbl@hotmail.com

4 Centro Universitério de Macei6 - UNIMA/Afya, wyviaferreira@gmail.com

5 Centro Universitario de Macei6 - UNIMA/Afya, marialeticiapessoac@outlook.com
6 Hospital Geral do Estado - HGE/AL, flaviobabo218@gmail.com



