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ASPECTOS GENETICOS DA DOENCA FALCIFORME

LIMA, Luiza Rocha®; LUCENA, Thays Maria Costa de?
RESUMO

Introducdo: A hemoglobina (Hb) é uma proteina presente nas hemécias e a principal
func&o é transportar O2 dos pulmdes para tecidos. Possui estrutura globular, composta por
cadeias globinicas, sendo um par denominado de cadeias do tipo alfa e outro do tipo néo-
alfa. Também é composta por ferroprotoporfirina 1X (heme), com propriedade de receber,
ligar e/ou liberar O nos tecidos. Cada cadeia estd associada ao grupo heme ligado a um
atomo de ferro, permitindo ligacdo com Oz em células sanguineas. Alteragdes estruturais
sdo denominadas de hemoglobinopatias, caracterizada por mutacdo. Objetivo: Revisar a
mutacdo responsavel na doenca falciforme. Material e métodos: Revisdo de literatura
feita nos Gltimos 5 anos, em idiomas inglés e portugués, na base Pubmed. Resultados: A
doenca falciforme (DF) é uma desordem genética causada por uma mutacdo de sentido
trocado e presenca da HbS. Ao diminuir a tensdo do O, a HbS sofre o processo de
polimerizacdo, alterando a morfologia do eritrocito para a forma de foice. A DF pode
apresentar na forma homozigética (HbSS - anemia falciforme) ou heterozigética (HbAS
- traco falciforme). A substituicdo da timina por adenina, no sexto codon do éxon 1 do
cromossomo 11, ira codificar valina ao invés do glutdmico e entrar na posicdo 6 da
sequéncia de aminoacidos que compdem a cadeia f da hemoglobina. O tipo de
variabilidade mais comum no complexo génico das globinas é produzido por variacdes
de sequéncias que alteram o sitio de reconhecimento de uma enzima de restricdo. O
primeiro polimorfismo associado ao gene S, detectadas pela acdo da enzima de restri¢ao
Hpa I localizado na posigéo 3, estabeleceu o conceito de origem multicéntrica para a DF.
Conclusédo: Os haplotipos do gene BS e analise mutagénica sdo importantes para estudo
populacional e estudo clinico, os quais podem contribuir acerca da evolucéo da doenca e
nivel de gravidade.
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