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Doencga Falciforme:
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TTN: APAE — Salvador, 2000
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Figura 1. Freqiéncia do gene S nas diferentes regides do Brasil
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Considerando a incidéncia elevada da doenca falciforme na
Bahia e a importancia de se caracterizar fenotipica e
molecularmente esses pacientes, o presente estudo teve
como obijetivo:

Pesquisar a talassemia alfa, mutacdes nos genes do fator V e
da protrombina e descrever os haplotipos ligados aos genes
da globina beta em criancas com doenca falciforme
diagnosticadas no teste de triagem neonatal, realizado de
2001 a 2005, APAE, SSA.



451 pacientes

ldade média (desvio-padrao) de 4,03 (1,07) anos.
50,77% Anemia falciforme
48,12% Hemoglobinopatia SC

1,11% SBeta Talassemia

25,77% Provenientes de SSA



O fendtipo da doenca falciforme foi definido pelo estudo das hemoglobinas
por HPLC (Variant, Bio-Rad, CA, EUA).

Os haplotipos foram pesquisados pela técnica de PCR e pesquisa de
fragmentos gerados por endonucleases de restricao (RFLPs).

A pesquisa da talassemia alfa 2, delecao 3.7 kb, foi investigada pela técnica
de PCR alelo especifico.

As mutacOes nos genes do fator Il (20210 G>A) e fator V(1691 G—>A) através
da técnica de PCR/RFLPs.



Pesquisa de Talassemia alfa 2 (delegcéo 3.7 kb) em 319 criangas
com doenca falciforme

Resultados

57

Ausente Heterozigose Homozigose

Pesquisa do Fator'V de-Leiden em 291 criancas com doenca Pesquisa da mutacdo (G20210A) no gene da Protrombina em
falciforme 324 criancas com doenca falciforme

99%
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Frequéncia dos genotipos ligados ao grupo de genes da globina

B em 99 pacientes pediatricos com anemia falciforme
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Frequéncia dos gendétipos ligados ao grupo de genes da globina 3

em 95 pacientes pediatricos com hemoglobinopatia SC
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Frequéncia dos haploétipos ligados ao grupo de genes da globina

B> em 194 pacientes pedidtricos com doenca falciforme
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**293 cromossomos




Frequéncia dos haplatipos ligados ao grupo de genes da globina 3¢

em 95 pacientes pediatricos com hemoglobinopatia SC
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23% pacientes com doenca falciforme tem alfa
talassemia 2 (3.7kb), a maioria em heterozigose

1% apresenta mutacao (G20210A) no gene fator I,
em heterozigose

1% apresenta fator V Leiden, em heterozigose
Genodtipos CAR/BEN foi o mais prevalente
Genodtipos CAR/I e BEN/I foram os mais prevalentes
17% SS e 9% SC apresentaram haplotipos atipicos



Conclusao e Discussao

Autores Populagao
Pante de Sousa 30 SS-PA
Gongalves 80 SS - BA
Adorno 125 SS-BA
Lyra 35 SS-SSA
28 SS-SP
Neto 22 SS-CE
Fleury 74 SS-RJ
Silva 34 SS-CE
Silva 32 SS/SC-Rec
BA
ok SS-BA
95 SC-BA

1998

2003

2004

2005

2005

2007

2009

2007

2009

66% 30,5% 3,5%
48,1% 45,6% 0,6%
41,6% 55,2% 0,4%

48% 48% -

55% 34% -

32% 43% 2%

54% 45% 1%

66% 22% -
32,5% 52,9%

5,6%

1,2%

3%
11%

23%

12%
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