PESQUISAR ALFA TALASSEMIA PELA TECNICA DO PCR MULTI PLEX
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A hemoglobina é formada por quatro subunidades,posta de dois pares de cadeias
globinicas, polipeptidicas, conhecidas por cadégaeabeta. As informacfes para a sintese
dessa proteina estdo contidas nos genes do cramwdsg cadeias beta, delta e gama, e no
cromossomo 16, cadeia alfa. Nas talassemias, doenggeditarias caracterizadas pela
deficiéncia total ou parcial da sintese de globi@aalteracdo quantitativa das cadeias alfa ou
beta de globinas, podendo ser classificada de acom a globina afetada, talassemia alfa ou
talassemia beta. Na talassemia alfa existe uma@arée cadeia alfa e excesso de cadeia
beta. As cadeias alfa sdo importantes na estad@ida molécula de hemoglobina, sendo sua
deficiéncia responsavel pela producédo diminuidaaeteoglobinas fisioldgicas resultando no
aparecimento de tetrameros de cadeia beta (Hemogléf). Os tetrameros de beta possuem
instabilidade molecular, tornando-se metaemogloblitsia tem a capacidade de combinar
com o oxigénio de maneira irreversivel, ndo desetmpedo sua funcéo fisiologica. O
objetivo foi caracterizar a talassemia alfa, atsaga técnica do PCR multiplex em amostras
de pacientes atendidos no LAS-CBB-UCG, pois muitestodologias utilizadas para o
diagnostico das mais diversificadas formas de h&howms possuem limitagdes, uma vez
que algumas variantes apresentam comportamentmfetético similar, tendo assim a
necessidade de uma avaliacdo molecular como tesfincatério. Analisamos 50 amostras
de DNA extraidas de pacientes do LAS com suspeitaltéracdes do tipo talassemia alfa.
Primeiramente foram submetidas aos testes de mmagemograma, eletroforese em pH
alcalino, teste de resisténcia osmoética a 0,36%¢qupsa intra-eritrocitaria de Hb H, mas
infelizmente o trabalho ndo pode ser concluidogperapds longos testes de padronizacéo
com os primers para amplificacdo dos genes dasng®lalfa foi realizado uma consulta por
email ao autor do trabalho utilizado como refer&mco mesmo relatou que estes primers nao
sao robustos para esta deteccdo de mutacdo. Nmcegntatrabalho com a adequacao dos
parametros para uma deteccdo mais precisa, ngmliticado. Realizamos entdo um estudo
de primers mais especificos, desenhamos e confeguims, mas para este trabalho ndo houve
tempo habil para finaliza-lo.

Palavras-chaves: 1) Talassemias alfa. 2) Tetrantercadeia beta 3)PCR multiplex.

Apoio: BIC/UCG.



