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Instituto de Biociéncias, UFRGS).

Hemofilia A é uma doenca ligada ao sexo e recessiva, causada por deficiéncia do fator VIl (FVIII) da coagulacdo
sangliinea, atingindo um em cada 5.000 nascimentos do sexo masculino. O gene do FVIII tem 186 kb e possui 26
exons. As manifestacdes clinicas sdo caracterizadas por hemorragias, podendo ser classificada em leve, moderada e
grave dependendo dos niveis de FVIII. Por outro lado, existem mutagdes em genes relacionados a outros fatores de
coagulacdo que predispdem & hipercoagulabilidade. O objetivo do presente trabalho é investigar se as ocorréncias
destas mutagBes em hemofilicos poderiam conferir alguma protecdo em relagcdo ao quadro hemorragico. Assim
sendo, foram investigadas a ocorréncia de duas dessas mutagdes em hemofilicos, a saber: a mutagdo na regido 3'-
UTR do gene da protrombina (20210G-A) e a mutacdo no exon 10 do fator V (Arg506GIn), denominada fator V
Leiden (FVL). A mutacdo 20210A leva ao aumento nos niveis de protrombina, enquanto que o FVL confere uma
resisténcia parcial & inativacdo do fator V pela proteina C ativada, levando a tendéncia & hipercoagulacdo. Até o
momento, investigamos a ocorréncia das mutagdes 20210A e do FVL, respectivamente, em 103 e 87 hemofilicos A
do RS. A deteccdo dessas mutagdes foi realizada através de PCR, seguido de clivagem com a enzima de restricao
Hindlll e visualizado em gel de poliacrilamida. Até o momento encontramos oito hemofilicos com o alelo 20210A e
um hemofilico com o FVL, todos com as mutagdes em heterozigose. Todos os pacientes foram investigados quanto a
ocorréncia de hemartrose, sintoma classico em hemofilias. Em duas familias onde diferentes hemofilicos foram
investigados, a ocorréncia da mutagdo 20210A parece estar alterando a manifestagdo da hemartrose. Entretanto, estes
dados devem ser considerados com cautela, pois as analises encontram-se em fase inicial. (PIBIC/CNPg-UFRGS).
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