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FREQUENCIAS ALELICAS DE POLIMORFISMOS DE DNA DO GENE DO FATOR VON
247 WILLEBRAND EM DOENTES DE VON WILLEBRAND TIPO 1. Gabrielle D. Salton, Daniel Simon, Israel
Roisenberg. (Departamento de Genética, Instituto de Biociéncias, Universidade Federal do Rio Grande do Sul).

O fator von Willebrand (fvW) é uma glicoproteina plasmatica que promove a adesdo e agregacdo plaquetaria nos sitios de lesdo
vascular e estabiliza e protege o fator VIII (fVIII) da coagulagdo. A doenga de von Willebrand (dvW) é a doenca hemorragica
hereditaria mais freqiiente e é caracterizada por uma extensa heterogeneidade genética. Diversos subtipos distintos tém sido
descritos e classificados em dois grupos principais dependendo da presenga de defeitos quantitativos ou qualitativos. A dvW tipo
1 ¢ a forma quantitativa mais comum da doenga, caracterizada por apresentar as concentracBes de fvwW e fVIII reduzidas e
diminuicdo da agregacdo plaquetaria. Neste trabalho quatro polimorfismos de DNA do gene do fvW (Rsal, NlalV, Hphl, Kpnl)
foram estudados em individuos com a dvW tipo 1, tendo por objetivo estudar possiveis correlagBes entre niveis antigénicos do
fvW e variantes alélicas polimdrficas do fvW. As amostras de DNA foram amplificadas por PCR e clivadas com a enzima de
restricdo correspondente. Todos os polimorfismos localizam-se em regides codificadoras e as substitui¢des nucleotidicas resultam
também na mudanca do aminoacido codificado, desta forma estes polimorfismos envolvem também variantes alélicas protéicas.
Até 0 momento, foram estudados 40 individuos com dvW tipo 1, com nlimeros varidveis entre os diferentes polimorfismos. Os
resultados encontrados mostram Hardy-Weinberg para todos os polimorfismos e as frequéncias alélicas ndo diferem daquelas
encontradas em uma amostra de caucasoides normais. Os dados, embora preliminares, ndo indicam a existéncia de associagao

entre os polimorfismos estudados e a dvW tipo 1. (CNPg-PIBIC/UFRGS, FINEP e PRONEX)
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