( ) Anélise do Polimorfismo do Gene UGT1A1 em pacientes com
ool Anemia e Trago Falciforme de Dois Hospitais, na Cidade de Porto
AVALIACA Alegre-RS
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Resumo : A Anemia Falciforme (AF) ¢ uma hemoglobinopatia de carater hereditario e
padrao de heranga autossOmico recessivo que acomete com mais freqiiéncia a
populagdo afrodescendente. Sua fisiopatologia ¢ caracterizada por uma mutagdo
pontual no cromossomo 11 que provoca a substituicdo de uma base nitrogenada e
conseqiientemente, a codificagdo erronea de aminoacidos, provocando mudancas na
estrutura molecular da hemoglobina e o surgimento da Hb S. Muitos pacientes
portadores desta patologia apresentam variagdes nos niveis de bilirrubina, podendo
estar relacionada com outros fatores genéticos, como a presenca do genotipo
caracteristico da Sindrome de Gilbert (SG). O defeito molecular dessa sindrome esta
relacionado com a inser¢ao de um dinucleotideo “TA” na regido promotora do gene
UGTI1AL1, fazendo com que ocorra uma diminui¢ao da expressdo e da transcri¢do, e
conseqiientemente, uma queda na atividade da UDP-glucorosil-transferase, enzima
responsavel pela conjugagdo da bilirrubina. Nos paciente com AF a presenga desse
polimorfismo sugere que a hiperbilirrubinemia ocorreria em fun¢do nao apenas da
anemia hemolitica cronica caracteristica da doenca falciforme, mas também da
coexisténcia com a SG.

OBEJTIVOS: Descrever a prevaléncia da Sindrome de Gilbert em pacientes com Anemia
Falciforme que frequentam o ambulatorio de Hematologia do Hospital Sdo Lucas da PUCRS

e do Hospital Nossa Senhora da Conceicao, assim como em pacientes com Traco Falciforme

que possuem registro no Banco de Sangue dos mesmos hospitais, ambos em Porto Alegre.
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METODOLOGIA: Foi realizada a coleta de 3 mL de sangue de 10 pacientes com anemia
falciforme e 100 pacientes com trago falciforme. O DNA das amostras foi extraido com
fenol/cloroformio e amplificado pela reagdo em cadeia da polimerase (PCR) utilizando
primers complementares a seqliéncia do gene UGT1A1 (F-5'-
AAGTGAACTCCCTGCTACCTT-3' / R-5'- CCACTG GGATCAACAGTATCT-3"). As
amostras foram submetidas a eletroforese em gel de poliacrilamida a 18%, permitindo a
visualizacdo das bandas correspondentes aos fragmentos gerados de 73pb A(TA);TAA e 75pb
A(TA)sTAA.

RESULTADOS: At¢é o momento foram realizados 61 PCRs, obtendo-se os seguintes
resultados: 12 amostras positivas homozigotas para 73 pb A(TA)sTAA (19,6%), 33 amostras
homozigotas para 75 pb A(TA);TAA (54%) e 16 amostras heterozigotas A(TA)sTAA/
A(TA);TAA (26,20%).
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