IDENTIFICACAO MOLECULAR DOS PORTADORES DE HBS

Tatiana Dela-Séavia Ferreira (Académica); Profa. Késla Greick Batista Dias Penna
(Orientadora). Nucleo de Pesquisa em Ciéncias Blarag. Universidade Catdlica de
Goiés. Contato: tatidela_savia@yahoo.com.br

O presente trabalho aborda vérios aspectos rekogra natureza molecular da anemia
falciforme, desordem geneticamente determinadaagoenete expressivo numero de
individuos em varias regides do mundo. As alteragfiee envolvem genes estruturais
promovem a formacédo de moléculas de hemoglobinascavacteristicas bioquimicas
diferentes das hemoglobinas normais, denominad#&nte@s. Na anemia falciforme, a
hemoglobina S é formada pela substituicdo do agglitdmico na posicao seis da cadeia
beta por uma valina. Neste caso, HbA ndo estameesevido a falta de alelo normal
de cadeias. Porem quando um dos genes beta cadif@aadeia beta normal e o outro
uma cadeia alterada, temos o traco falciforme. &peke ter um mesmo defeito
genético, a anemia falciforme pode estar associananiveis diferentes de Hb Fetal e
interacdes com talassemia alfa que atuam como audmtels genéticos da doenca.
Entretanto, outros defeitos genéticos dos eritnScinterferem no curso clinico da
doenca. Os diferentes haplotipos da Hb S tém fidatados também como possiveis
causas da heterogeneidade fenotipica da anemifariale. As pesquisas realizadas em
torno desta patologia da hemécia, ao longo de quaseséculo, a partir de 1910,
cooperaram para a criacdo de um novo e importagi@ento da ciéncia, denominado
biologia molecular. A descoberta dos polimorfisdasnutacdo (GAT > GTG) no gene
que codifica a cadeif da hemoglobina, originando diferentes haplétipasddenca,
permitiu um melhor e mais amplo conhecimento emaata heterogeneidade clinica
nos pacientes falcémicos. Analisando a hemoglalgnsua estrutura normal e mutante,
sua producéo e evolucao, pode-se ter um entendimeais completo da fisiopatologia
desta doenca e da sua complexidade clinica. Contazl@e necessaria a utilizacdo de
técnicas classicas associadas a estudos molecplar@sa identificacdo acurada das
hemoglobinas variantes. Temos como obijetivo ideatifos portadores de HbS atravées
de métodos classicos, como eletroforese e HPLC nfirca-los por técnicas de
biologia molecular, como PCR, correlacionando ssltados obtidos.
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