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Objetivo: Caracterizar as mutacdes que determinam a talassemia beta naregido central do estado
de Sdo Paulo. M étodo: Foram avaliadas 63 amostras de sangue periférico de individuos com
talassemia beta heterozigota, diagnosti cados clinicamente por apresentarem queixade leve anemia.
Asamostrasforam submetidas aostestes de triagem cléssi cos paradiagndésti co de hemogl obinopatias,
e analise cromatografica (HPLC) para quantificacdo das fragdes de hemoglobinas. A extracéo de
DNA gendmico foi realizada pelo método de fenol-cloroférmio, e a genotipagem dos individuos
foi definida em andlise molecular por PCR — Alelo Especifica. Foram rastreadas as seguintes
mutacdes. CD39, 1VS1-6 e IVSI-110, comuns na Regido Sudeste. Resultados. Das 63 amostras
analisadas, foram encontrados 30 (47,61%) portadores damutacdo CD39, trés (4,76%) portadores
damutacdo IV S1-6 e 28 (44,44%) paraamutacdo |V S1-110. Além disso, encontrou-se um (1,58%)
individuo duplo heterozigoto (portador das mutaces CD39 elV S1-110), eum (1,58%) portador de
mutacdo diferente das pesquisadas. Os niveis médios de Hb F para portadores da mutagédo CD39
foram 1,22 (+ 1,42), para a mutacdo 1V S1-6 foram 1,13 (£ 0,80), e para 1V S1-110 foram 0,77 (=
0,71). Em relacdo a Hb A2, os niveis médios para CD39 foram 5,84 (+ 0,57), para |V S1-6 foram
5,73 (x 0,64), eparal VS1-110foram 5,29 (+ 0,52). N&o observamos diferencasignificativaparaos
valores de Hb A2 e Hb F, entre as mutagdes separados os individuos por sexo. Conclusdo: Os
valores maisaumentados de Hb A2 e Hb F nosindividuos com amutacdo CD39 reforcou a hipotese
compensatériadafalta de cadeias beta globinanas beta zero talassemias. A mutacdo CD39, por ser
de origem mediterranea, reforca a contribuicéo de italianos na formagdo da populacdo da regido
central de SP. Descritores. Betatalassémicos heterozigotos, HemoglobinaA2; Hemoglobina Fetal
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