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1. Introducéo 4. Resultados

Aniridia congenita e um distarbio _genéti,c_o caracterizado A busca na literatura resultou em 93 artigos, dos quais,
por uma grande variabilidade de hipoplasia da iris. NOSSO grupo  roqjitaram em 35 genes iniciais. Desses, a partir da avaliacdo inicial
recentemente avaliou uma familia com aniridia congénita € . anto suas fungdes pelo banco de dados GeneCards 14 foram
dentificou como fator causal uma mutagao no gene de  .,ngderados candidatos. Ao final, trés genes tiveram maior escore e,

desenvolvimento PAXE. N dessa forma, foram selecionados como possiveis modificadores.
Apesar de todos o0os membros dessa familia que

apresentam aniridia possuirem a mesma mutacado nesse gene,
existe uma variabilidade fenotipica em relacdo a essa condicao

bem como a de outras anormalidades oculares associadas tais
como catarata. Composicéao das Desenvolvimento

juncdes gap das celular das fibras Manutencao das
fibras das lentes. das lentes. lentes.
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Figura 3.Genes candidatos finais, suas respectivas funcoes e escores.
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Figura 1.Variabilidade fenotipica em individuos com a mesma mutacao em
PAX6. Fernandes-Lima et al.,2014.

2. Objetivo

|ldentificar e avaliar potenciais genes modificadores que
possam explicar a variabilidade fenotipica no sistema visual
dessa familia.
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3. Métodos -

Para identificacao dos potenciais genes modificadores nos
realizamos uma busca na literatura combinada com analises in
silico e bancos de dados genéticos.
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Avaliacao in silico

NUmero de = Figura 4. Network mostrando as interacOes das proteinas GJAS,
eStUdOS que he Febrafish Information Metwork MAF e CRYGD na I‘ede da PAX6

analisaram o gene :
= 5. Perspectivas
Gene Ontology Consortium

| Analises das sequencias das regifes codificantes e

adjacentes desses genes por seguenciamento de Sanger a fim
de identificar variantes que possam explicar a variabilidade

Processos Biologicos
* lens development camera-type eye;

« camera-type eye Development; fenotipica. )
 visual perception; *Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica da Universidade
 lens fiber cell differentiation; Federal do Rio Grande do Sul (Protocolo # 195.023).

¢ sensory perception;

 structural constituent of eye lens.
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Figura 2. Fluxograma esquematico da metodologia utilizada para a selecédo dos genes. Cientifico e Tecnolégico C APES




