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RESUMO: As neoplasias são caracterizadas pelo desenvolvimento desordenado e 

incontrolável de células no organismo, concretizando-se, portanto, neoplasias malignas, nas 

quais as células que se multiplicam e possuem a capacidade de invadir outros órgãos e tecidos. 

O câncer é uma doença antiga, identificada desde a era de Hipócrates, a qual cresceu 

consideravelmente em todo o mundo. Os genes sendo, portanto, segmentos de uma molécula 

de DNA, caracterizado pela presença de uma sequência específica de DNA contendo um 

código para produção de proteína responsável por determinadas funções no corpo podem sofrer 

alterações e desencadear o surgimento de diferentes tipos de câncer. Sendo o gene mutyh uma 

enzima de reparo de excisão de base com papel fundamental na correção dos erros de DNA da 

oxidação da guanina e também é considerado um fator de proteção celular. O maior quantitativo 

de estudos realizados referência a associação entre o gene mutyh e o desenvolvimento de câncer 

colorretal sendo verificado que pacientes com esse tipo de neoplasia apresentam mais variantes 

da mutação neste gene e o mutyh não funcional predispões à carcinogênese. 

 

INTRODUÇÃO: No Brasil, o câncer de próstata, câncer de mama, câncer colorretal e de colo 

do útero lideram as porcentagens de novos casos, segundo dados de 2020 do Instituto Nacional 

de Câncer. Já em casos que levaram a óbito, o câncer de traqueia, brônquios, pulmões, mama 

e próstata estão no topo dos percentuais da população no mesmo ano. Nesse contexto, o gene 

Mutyh tem sido associado ao desenvolvimento de algumas neoplasias e é alvo de alguns 

estudos para compreender como age e afeta as células causando o surgimento de novas células 

cancerígenas. Este gene é responsável pela codificação de instruções para a atividade da enzima 

glicosidade mutyh e reparação do dano oxidativo causado ao DNA, além de executar o reparo 

por excisão de base e o início da apoptose em resposta ao dano ao DNA por alquilação e 

radiação ultravioleta.  

 

OBJETIVO: Analisar as publicações científicas que abordam sobre as alterações genéticas 

associadas ao gene mutyh e ao desenvolvimento de neoplasias malignas com ênfase em câncer 

de ovário.  

 

METODOLOGIA: Foi realizada uma revisão bibliográfica sobre gene mutyh associado à 

neoplasias malignas através das bases de dados PubMed, SciELO, LILACS e GOOGLE 

Acadêmico. 

 

RESULTADOS E DISCUSSÃO: A pesquisa realizada teve um total de 35 artigos científicos, 

coletados pelo SciELO, LILACS, GOOGLE Acadêmico e PubMED. Uma vez realizada a 

análise de títulos e resumos, foram selecionados 25 artigos. A atividade desempenhada pelo 

gene Mutyh é de fundamental importância, em razão de sua ação direta para o reparo da ação 

oxidativa sofrida pelo DNA e os estudos, a fim de compreender como a mutação sofrida por 

este gene leva à predisposição de neoplasias malignas, são capazes de explicar e contribuir para 

identificação precoce e tratamento dos diferentes tipos de câncer. 

 

CONCLUSÃO: Apesar de ser um gene associado, em vários estudos, com o desenvolvimento 

de várias neoplasias, principalmente de câncer colorretal, ainda há a necessidade de busca por 

novas pesquisas relacionadas com as neoplasias de ovário. Dessa forma, conclui-se que novas 
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pesquisas contribuirão para a visualização da atividade mutagênica nas neoplasias malignas de 

ovário. 

 

PALAVRAS-CHAVE: mutyh, gene, neoplasias, câncer, ovário. 
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ABSTRACT: Neoplasms are characterized by the disordered and uncontrollable development 

of cells in the body, thus materializing malignant neoplasms, in which cells that multiply and 

have the ability to invade other organs and tissues. Cancer is an ancient disease, identified since 

the era of Hippocrates, which has grown considerably throughout the world. Genes, therefore, 

being segments of a DNA molecule, characterized by the presence of a specific DNA sequence 

containing a code for the production of a protein responsible for certain functions in the body, 

can undergo changes and trigger the emergence of different types of cancer. The MUTYH gene 

is a base excision repair enzyme with a fundamental role in correcting DNA errors in guanine 

oxidation and is also considered a cellular protection factor. The largest number of studies 

carried out refers to the association between the Mutyh gene and the development of colorectal 

cancer, being verified that patients with this type of neoplasm have more mutation variants in 

this gene and the non-functional Mutyh predisposes to carcinogenesis. 

 

INTRODUCTION: In Brazil, prostate cancer, breast cancer, colorectal and cervical cancer 

lead the percentages of new cases, according to 2020 data from the National Cancer Institute. 

In cases that led to death, cancer of the trachea, bronchi, lungs, breast and prostate are at the 

top of the percentages of the population in the same year. In this context, the Mutyh gene has 

been associated with the development of some neoplasms and is the subject of some studies to 

understand how it acts and affects cells causing the emergence of new cancer cells. This gene 

is responsible for encoding instructions for Mutyh glycosity enzyme activity and repairing 

oxidative damage to DNA, in addition to performing base excision repair and initiation of 

apoptosis in response to DNA damage by alkylation and ultraviolet radiation. 

 

OBJECTIVE: To analyze scientific publications that address genetic alterations associated 

with the Mutyh gene and the development of malignant neoplasms, with emphasis on ovarian 

cancer. 

 

METHODOLOGY: A literature review was performed on the mutyh gene associated with 

malignant neoplasms through PubMed, SciELO, LILACS and Academic GOOGLE databases. 

 

RESULTS AND DISCUSSION: The research carried out had a total of 35 scientific articles, 

collected by SciELO, LILACS, GOOGLE Academic and PubMED. After analyzing titles and 

abstracts, 25 articles were selected. The activity performed by the Mutyh gene is of 

fundamental importance, due to its direct action for the repair of the oxidative action suffered 

by DNA and studies, in order to understand how the mutation suffered by this gene leads to the 

predisposition of malignant neoplasms, are able to to explain and contribute to the early 

identification and treatment of different types of cancer. 

 

CONCLUSION: Despite being a gene associated, in several studies, with the development of 

several neoplasms, mainly colorectal cancer, there is still a need to search for new research 

related to ovarian neoplasms. Thus, it is concluded that further research will contribute to the 

visualization of mutagenic activity in malignant ovarian neoplasms. 

 

KEYWORDS: Mutyh, gene, neoplasms, cancer, ovary, breast. 
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INTRODUÇÃO  

 

As neoplasias são caracterizadas pelo desenvolvimento desordenado e incontrolável de 

células no organismo, concretizando-se, portanto, neoplasias malignas, nas quais as células que 

se multiplicam e possuem a capacidade de invadir outros órgãos e tecidos. O câncer é uma 

doença antiga, identificada desde a era de Hipócrates, a qual cresceu consideravelmente em 

todo o mundo. 

No Brasil, o câncer de próstata, câncer de mama, câncer colorretal e de colo do útero 

lideram as porcentagens de novos casos, segundo dados de 2020 do Instituto Nacional de 

Câncer. Já em casos que levaram a óbito, o câncer de traqueia, brônquios, pulmões, mama e 

próstata estão no topo dos percentuais da população no mesmo ano.  

No cotidiano, o crescimento não controlado e com presença de massa excessiva e 

incomum de tecido, cujo crescimento é praticamente independente e com tendência a danos 

agressivos ao ser humano é chamado de tumor. As neoplasias têm a nomenclatura de acordo 

com o tecido ou célula que originou o tumor e podem ter diferentes níveis de agressividade. 

Para o desenvolvimento da neoplasia maligna, entre outros fatores, a célula normal 

sofre uma mutação genética e as novas células que se desenvolveram têm o DNA alterado. 

Apesar dos diferentes fatores que contribuem para o desenvolvimento ou aparecimento de 

neoplasias malignas, alguns órgãos, segundo estatísticas, são mais atingidos pela presença de 

células cancerígenas. 

Os genes sendo, portanto, segmentos de uma molécula de DNA, caracterizado pela 

presença de uma sequência específica de DNA contendo um código para produção de proteína 

responsável por determinadas funções no corpo podem sofrer alterações e desencadear o 

surgimento de diferentes tipos de câncer.  

Nesse contexto, o gene mutyh tem sido associado ao desenvolvimento de algumas 

neoplasias e é alvo de alguns estudos para compreender com age e afeta as células causando o 

surgimento de novas células cancerígenas. Este gene é responsável pela codificação de 

instruções para a atividade da enzima mutyh glicosidade e reparação do dano oxidativo causado 

ao DNA, além de executar o reparo por excisão de base e o início da apoptose em resposta ao 

dano ao DNA por alquilação e radiação ultravioleta.  

Diversos estudos expõem que o mutyh resultam principalmente na predisposição 

hereditária ao câncer de cólon e estômago, entretanto, algumas pesquisar recentes identificaram 

situações em que o gene foi relacionado ao surgimento de neoplasias em outros tecidos como 

ovário e mamas. 
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Diante deste contexto, o presente trabalho objetivou avaliar a incidência da atividade 

inadequada do gene mutyh resultando em neoplasias malignas mais incidentes com ênfase em 

tecido ovariano. 
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METODOLOGIA 

 Foi realizada uma revisão de literatura aplicável ao tema proposto, a partir de um 

levantamento bibliográfico de artigos relacionados à genética, neoplasias e ao gene mutyh. Este 

levantamento foi baseado nos seguintes descritores: neoplasias, gene mutyh, genética, câncer 

de ovário, utilizando as bases de dados: SciELO, LILACS, GOOGLE Acadêmico e PubMED. 

A pesquisa foi realizada nos idiomas: português, inglês e espanhol nos últimos 5 anos.  

Foram consultados artigos apresentados na íntegra, envolvendo estudos de revisão 

sistemática, estudos clínicos e estudos de casos que abrangem a atividade do gene Mutyh e o 

papel exercido sobre as células, levando em consideração a mutação sofrida, tendo como 

resultado a presença de neoplasias malignas nos diferentes tecidos e órgãos com proposição de 

ênfase no câncer de ovário. 
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RESULTADOS 

 A pesquisa realizada teve um total de 35 artigos científicos, coletados pelo SciELO, 

LILACS, GOOGLE Acadêmico e PubMED. Uma vez realizada a análise de títulos e resumos, 

foram selecionados 25 artigos. 

 A atividade desempenhada pelo gene mutyh é de fundamental importância, em razão 

de sua ação direta para o reparo da ação oxidativa sofrida pelo DNA e os estudos, a fim de 

compreender como a mutação sofrida por este gene leva à predisposição de neoplasias 

malignas, são capazes de explicar e contribuir para identificação precoce e tratamento dos 

diferentes tipos de câncer. Diante disso, vários estudos demonstraram como o gene mutyh pode 

ser utilizado como biomarcador de câncer de ovário, câncer de cólon, câncer colorretal e até a 

presença de alteração no gene em neoplasias menos comuns do que os anteriormente expostos, 

como câncer de endométrio. 

Portanto, para necessidade de avaliação e observação dos artigos coletados para análise 

da atividade do gene mutyh foi desenvolvida a tabela 1. 

ARTIGO AUTOR ANO DO 

ARTIGO 

IDIOMA DO 

ARTIGO 

INFORMAÇÃO 

CENTRAL DO 

ARTIGO 

Relationship between 

MUTYH, OGG1 and 

BRCA1 mutations and 

mRNA expression in breast 

and ovarian cancer 

predisposition 

 

Carmelo Moscatello, 

Marta Di Nicola, 

Serena Veschi, 

Patrizia Di Gregorio, 

Ettore Cianchetti, 

Liborio Stuppia, 

Pasquale Battista, 

Alessandro Cama, 

Maria Cristina Curia, 

Gitana Maria Aceto  

 

2021 Inglês  Mutação de mutyh, 

OGG1 e BRACA1 com 

expressão de RNAm 

para predisposição de 

neoplasia de mama e 

ovário. 

Perfil de mutações 

germinativas em 

pacientes submetidas a 

aconselhamento genético 

para câncer hereditário de 

mama, ovário e 

endométrio, em Minas 

Gerais, Brasil   

Camila Martins de 

Carvalho  

2020 Português  Perfil das mutações 

germinativas em 

pacientes que são 

submetidas a 

aconselhamento para 

hereditariedade de 

câncer de mama, ovário e 

endométrio, no Estado de 

Minas Gerais. 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Moscatello+C&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Di+Nicola+M&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Veschi+S&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Di+Gregorio+P&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Cianchetti+E&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Battista+P&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Cama+A&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Curia+MC&cauthor_id=33343895
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Aceto+GM&cauthor_id=33343895
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MUTYH as an Emerging 

Predictive Biomarker in 

Ovarian Cancer 

 

Megan L Hutchcraft, 

Holly H Gallion, Jill 

M Kolesar 

2021 Inglês O gene mutyh como 

biomarcador emergente 

para câncer de ovário. 

When you're strange: 

Unusual features of the 

MUTYH glycosylase and 

implications in cancer 

 

Alan G Raetz, Sheila 

S David 

2019 Inglês Implicação no câncer de 

acordo com as 

características do gene 

Mutyh. 

Monoallelic MUTYH 

carrier status is not 

associated with increased 

breast cancer risk in a 

multigene panel cohort 

Kelly Fulk, Holly 

LaDuca, Mary Helen 

Black, Dajun Qian, 

Yuan Tian, Amal 

Yussuf, Carin 

Espenschied, Kory 

Jasperson  

2019 Inglês  Determinação de 

associação das mutações 

monoalélicas do mutyh 

junto ao aumento do 

risco de câncer de mama 

em mulheres submetidas 

ao teste de painel 

multigênico. 

Association of the 

MUTYH Gln324His 

(CAG/CAC) variant with 

cervical carcinoma and 

HR-HPV infection in a 

Chinese population 

Huaizeng Chen, 

Hanzhi Wang, Jia 

Liu, Qi Cheng, 

Xiaojing Chen, Feng 

Ye  

2019 Inglês  Associação de gene 

mutyh com carcinoma 

cervical e infecção por 

HPV em uma população 

chinesa. 

Structure of the 

mammalian adenine 

DNA glycosylase 

MUTYH: insights into 

the base excision repair 

pathway and cancer 

Teruya Nakamura, 

Kohtaro Okabe, 

Shogo Hirayama 1, 

Mami Chirifu, Shinji 

Ikemizu, Hiroshi 

Morioka, Yusaku 

Nakabeppu, Yuriko 

Yamagata  

2021 Inglês  Excisão de base de 

mutyh em mamíferos e 

câncer. 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Hutchcraft+ML&cauthor_id=33419231
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Kolesar+JM&cauthor_id=33419231
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Kolesar+JM&cauthor_id=33419231
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=David+SS&cauthor_id=31203172
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=David+SS&cauthor_id=31203172
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Fulk+K&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=LaDuca+H&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=LaDuca+H&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Black+MH&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Black+MH&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Qian+D&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Tian+Y&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Espenschied+C&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Espenschied+C&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Jasperson+K&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Jasperson+K&cauthor_id=30582135
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Wang+H&cauthor_id=31027119
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Liu+J&cauthor_id=31027119
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Liu+J&cauthor_id=31027119
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Cheng+Q&cauthor_id=31027119
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Ye+F&cauthor_id=31027119
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Ye+F&cauthor_id=31027119
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Hirayama+S&cauthor_id=34142156
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34142156/#affiliation-1
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Tabela 1 - Artigos coletados e analisados. 

Fonte: Compilação do autor. 
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DISCUSSÃO 

 Sendo o gene mutyh responsável pelo reparo de excisão de base com papel fundamental 

na correção dos erros de DNA da oxidação da guanina e também é considerado um fator de 

proteção celular. Quando uma adenina é incorporada incorretamente na sequência de bases 

fazendo transversões de G:C a T:A, é a enzima glicosidase que remove a adenina inserida de 

forma incorreta. De acordo com a figura 1 pode-se observar a ocorrência de erro durante o 

reparo da excisão de base de mutyh, resultando na transversão de base. 

Com a atividade do gene alterada causando mutações e desenvolvendo células 

cancerígenas em determinados tecidos do corpo foi observado um transtorno autossômico 

recessivo conhecido como polipose associada ao mutyh, a qual pode ser causada por mutações 

bialélicas, ou seja, que afetam ambas as cópias do gene ou cada alelo é afetado por diferentes 

mutações, caracterizado pela presença de múltiplos adenomas colorretais. As mutações que 

acontece no mutyh interferem na capacidade das células de modificar os erros cometidos no 

momento da replicação do DNA. 

Estudos comprovaram que a maior parte das mutações relatadas neste gene causa a 

produção da enzima glicosidade com pouco ou nenhum funcionamento. Os indivíduos afetados 

possuem um risco elevado de desenvolvimento de câncer colorretal, adenomas do cólon e até 

aumento do risco de vários outros tipos de neoplasias. (MOSCATELLO, CARMELO, ET. 

ALL, 2020). 

 Aproximadamente 18% dos cânceres de ovário têm uma predisposição genética 

subjacente e muitas das alterações genéticas tornaram-se alvos de intervenção e terapia. 

Embora as mutações no homólogo de muty (mutyh) sejam mais conhecidas por polipose 

associada a mutyh e câncer colorretal, ela desempenha um papel no desenvolvimento do câncer 

de ovário. (MOSCATELLO, CARMELO, ET. ALL, 2020). 

 O maior quantitativo de estudos realizados referência a associação entre o gene mutyh 

e o desenvolvimento de câncer colorretal sendo verificado que pacientes com esse tipo de 

neoplasia apresentam mais variantes da mutação neste gene e o mutyh não funcional predispões 

à carcinogênese. 

 Entretanto, iniciaram-se pesquisas para avaliar qual a ação desenvolvida causada pela 

mutação do gene e sua relação com o desenvolvimento de câncer de ovário. Alguns estudos 
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expõem como o gene pode ser utilizado com biomarcador para identificação de câncer 

ovariano. 

As mutações bialélicas da linha germinativa mutyh conferem um risco de 14% de 

câncer de ovário aos 70 anos. Uma mutação monoalélica da linha germinativa em conjunto 

com uma mutação somática MUTYH também pode contribuir para o desenvolvimento do 

câncer de ovário. A resistência aos agentes quimioterápicos à base de platina pode ser 

observada em tumores com mutações monoalélicas, mas a sensibilidade à platina no cenário 

bialélico. ((MEGAN L. HUTCHCRAFT; HOOLY H. GALLION; JILL KOLESAR, 2021). 

Foram realizados dois estudos para avaliação do risco de desenvolvimento de câncer 

de ovário em pacientes com mutações bialélicas na linhagem germinativa mutyh e, foi 

determinado em ambos os estudos, casos-índices em pacientes com câncer de cólon e também 

foram avaliadas associações de mutações Mutyh com tumores não colônicos em membros da 

família. 

No estudo realizado por MOSCATELLO et al, avaliou-se a relação entre as variantes 

de mutyh identificadas em 59 pacientes com câncer de mama e ovário. Sendo observado a 

presença de 11 variantes em 44 pacientes do gene mutyh.  

É observado que a baixa atividade ou diminuição da expressão do mutyh pode ocasionar 

no comprometimento do reparo de DNA e gerar uma falha na indução de apoptose em resposta 

ao dano oxidativo, acarretando na sobrevivência das células cancerígenas. 
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CONCLUSÃO 

Apesar de ser um gene associado, em vários estudos, com o desenvolvimento de várias 

neoplasias, principalmente de câncer colorretal, ainda há a necessidade de busca por novas 

pesquisas relacionadas com as neoplasias de ovário. Dessa forma, conclui-se que novas 

pesquisas contribuirão para a visualização da atividade mutagênica nas neoplasias malignas de 

ovário. 

Diante disso, haverá a possibilidade de compreender como demais órgãos são afetados 

pela mutagenicidade de mutyh e permitirá maior conhecimento do desenvolvimento de 

neoplasias malignas a partir de tal mutagenicidade. 
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LISTA DE FIGURAS 

Figura 1. 

 

Figura 1 - Mecanismo de reparo por excisão de base do homólogo MutY (MUTYH) em 

resposta ao dano oxidativo. 

Fonte: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33419231/#&gid=article-figures&pid=figure-1-uid-0 
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