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EP-015 - CANCRO COLORECTAL EM IDADE PEDIATRICA - UMA ENTIDADE HETEROGENEA
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Introducgédo e objectivos: O cancro colorectal (CCR) em idade pediatrica é extremamente raro e esté associado a um
progndstico desfavoravel.

Caracterizar um grupo de doentes com CCR pediatrico (<18 anos) a nivel clinico, patolégico e molecular e avaliar a
sobrevivéncia.

Material: Incluidos doentes com CCR em idade pediatrica diagnosticados entre 2008 e 2016. Analisaram-se dados
clinicos, caracteristicas do tumor e sobrevivéncia. Avaliaram-se instabilidade de microssatélites (IMS), perdas de
heterozigotia (LOH), expressdo de proteinas reparadoras de ADN (EPRA) e pesquisaram-se muta¢des germinais (painel
de 94 genes) utilizando NGS e MLPA.

Sumario dos resultados:

Incluidos 5 doentes [3 sexo masculino, idade média ao diagndstico: 14,2 anos (9-17)]. Quatro tinham histéria de cancro
em familiares 2° grau (2 CCR — um deles com pais consanguineos). O CCR localizou-se predominantemente no célon
direito (4/5). Histologicamente 2 eram mucinosos com células em anel de sinete, 1 tinha células em anel de sinete e 2
sem outra especificacdo (SOE). Verificou-se invasao linfovascular em 80% e perineural em 60%. Nenhum apresentou
infiltrado linfocitario Crohn-like ou budding tumoral. Todos os tumores eram > pT3N2. Os doentes tiveram um follow-up
médio de 5,6 anos (10 meses a 14 anos), registando-se recidiva num caso aos 15 meses e mortalidade em dois aos 10 e
24 meses.

Num doente, identificou-se uma mutacdo germinal provavelmente patogénica (MSH2), contudo nado podendo explicar
por si sé o desenvolvimento de CCR em idade pediatrica.

N&o se detectou IMS nem alteracdo da EPRA nos 4 CCR analisados. Um CCR apresentou LOH em 3 marcadores do painel
de Bethesda, sugerindo instabilidade cromossémica. Este correspondia ao diagnosticado em idade mais precoce,
histologicamente SOE e sem histéria familiar de cancro.

Conclusées: O CCR pediatrico manifestou-se com doenga avancada e progndstico reservado. A apresentacdo histoldgica
e molecular distinta, com caracteristicas de diferentes vias de carcinogénese, sugere assim uma natureza heterogénea.
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