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ESTUDO DA IDENTIFICAGAO DE HAPLOTIPOS E A RELACAO COM AS MANIFESTAGOES CLINICAS EM
PACIENTES COM ANEMIA FALCIFORME

DANIELA MICHELIM RODRIGUEZ;MARIA APARECIDA LIMA DA SILVA; LuCIA MARIANO DA ROCHA SILLA;
JOSé ARTUR BOGO CHIES; MEIDE URNAU; JO&O RICARDO FRIEDRISCH; CRISTINA BITTAR; SUZANA
BARCELOS HOFFMEISTER

Anemia falciforme é a doenga monogénica mais comum no Brasil. A hemoglobina Hb S é causada pela
substituicdo de uma adenina (A) por uma timidina (T) no sexto cédon do gene B-globina (GAG—GTG), que
substitui 0 acido glutdmico normal por uma valina. A doenga produz episddios agudos ou crises que incluem
sequestro de sangue para os pulmdes, figado, baco ou a oclusdo de vasos cerebrais resultando em derrame. Em
cada uma das quatro regides da Africa e da Asia onde o gene B° é altamente prevalente, o gene anormal esta
associado com haplétipos diferente (Benin, Bantu (CAR), Senegal, Camardo e Indo-Arabe) que parecem
conduzir cursos distintos da doenga. Os objetivos deste trabalho sdo: estimar a freqiiéncia dos haplétipos do
cluster do gene B-globina em pacientes com anemia falciforme na populagdo de Porto Alegre e comparar as
manifestagdes clinicas dos pacientes com os haplétipos encontrados. Os pacientes envolvidos no presente
estudo sao oriundos do Servigo de Hematologia do HCPA. Foi coletado sangue periférico de 80 pacientes apds a
assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido. Quanto a analise molecular, constitui-se das seguintes
etapas: a técnica de extragdo do DNA, a técnica de PCR e digestédo dos fragmentos obtidos com endonucleases
de restrigdo para obtencao dos principais haplétipos. Os dados clinicos para correlagdo com os haplétipos foram
obtidos através de levantamento junto aos prontuérios dos pacientes. A severidade da doenca é determinada de
acordo com os parametros utilizados em estudos prévios (HUG-KIDS e MSH). A associagéo entre os haplétipos
e as manifestacdes clinicas sera verificada através de teste de Qui-quadrado de Pearson, considerado o nivel de
significancia de 0,05.
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