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CARACTERIZACAO MOLECULAR DA DEFICIENCIA DA GLICOSE-6-FOSFATO DESIDROGENASE (G6PD)
EM UMA AMOSTRA DE PORTO ALEGRE-RS. DADOS PRELIMINARES

SIMONE MARTINS DE CASTRO;URSULA MATTE; RAQUEL WEBER; ANA PAULA SANTIN; ROBERTO
GIUGLIANI

Introdugdo: A glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) € uma enzima presente em todas as células, que catalisa
o primeiro passo metabdlico da hexose monofosfato, na via chamada de Shunt das Pentoses, produzindo
NADPH. A deficiéncia de G6PD é uma das enzimopatias mais freqlientes em humanos, afetando mais de 200
milhdes de pessoas no mundo, apresenta freqiiéncia relativamente alta em negros americanos (13%) e
populagdes do mediterraneo (5 a 40%). Possui heranca ligada ao X e tem como principal manifestacdo a anemia
hemolitica. A hemdlise pode ser desencadeada por infecgbes e por algumas drogas com propriedades
oxidativas. Objetivo: Padronizar a técnica de extragdo de DNA em sangue total e papel filtro para estabelecer a
frequéncia das variantes A, A- e Med numa amostra de pacientes deficientes de G6PD na cidade de Porto
Alegre. Casuistica e Métodos: Foram triados 75 pacientes deficientes de G6PD, provenientes do laboratério de
Andlises Clinicas da Faculdade de Farmaécia, utilizando o Ensaio G6PD-Intercientifica, método enzimatico
colorimétrico, para a determinagdo quantitativa direta da atividade da G6PD nas amostras em papel filtro e
sangue total com EDTA. Nos casos deficientes serdo investigadas as mutagdes 202G®A, 376A®G e 563C®T
por PCR/RFLP. Resultados: Dos 32 pacientes investigados até o presente momento 14 apresentaram a mutagao
376A®G em homozigoze e 3 em heterozigose. Discussdo: A presenga da mutacdo 376 em todos os pacientes
até entdo estudados sugere o predominio da variante A- em amostras de Porto Alegre, conforme estudos
anteriores. A presenca da mutagéo 376 isoladamente pode estar associada a outras mutagdes (542, 680, 968 ou
1159) ou a variante A+. Nas amostras em que nao foi encontrada a mutagdo mais comum serao investigadas as
outras variantes. Apoio: FIPE/HCPA
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