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POLIMORFISMO TYMS 1494DEL6 E METABOLITOS DA VIA DO FOLATO EM INDIVIDUOS COM
SINDROME DE DOWN
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Introducao: Individuos com sindrome de Down (SD) apresentam concentracdao reduzida de homocisteina (Hcy)
plasmatica, refletindo uma deficiéncia funcional de folato devido a expressdo elevada do gene Cistationina
B-sintase; (CBS), presente em triplicata em nesses individuos. Além disso, polimorfismos em genes que co-
dificam enzimas envolvidas no metabolismo do folato tém sido associados a etiologia da sindrome de Down.
Objetivo: O objetivo desse estudo foi avaliar a contribuicdo do polimorfismo TYMS 1494del6 na determina-
cdo das concentragdes de folato sérico, homocisteina e acido metilmalonico (MMA) plasmaticos em individu-
os com sindrome de Down. Casuistica e Métodos: O grupo de estudo foi constituido por 90 individuos com
trissomia livre do cromossomo 21 provenientes do Servigo de Genética da Faculdade de Medicina de Sao José
do Rio Preto. A andlise molecular do polimorfismo foi realizada por meio da técnica de PCR-RFLP (Reacao
em Cadeia da Polimerase — Polimorfismos de Comprimentos de Fragmentos de Restri¢do). O folato sérico foi
quantificado por quimioluminescéncia e a homocisteina e dcido metilmaldnico plasmaticos, pela técnica de cro-
matografia liquida/espectrometria de massas sequencial. O teste de equilibrio de Hardy-Weinberg foi realizado
por meio de Qui-quadrado e a associagdo entre o polimorfismo e as concentragdes de metabdlitos foi anali-
sada pela regressdo linear. Resultados: A média de folato, homocisteina e acido metilmalonico foram 19,56 +
11,65 ng/mL, 5,82 + 3,24 mmol/L e 0,54 + 0,81 mmol/L, respectivamente. As frequéncias genotipicas estavam
em equilibrio de Hady-Weinberg e a avaliacdo do impacto do polimorfismo nas concentracdes de metabolitos
ndo mostrou diferenca significativa (P > 0,05). Conclusdo: Nao héa evidéncia de associagdo entre o polimor-
fismo TYMS 1494del6 e as concentragdes folato, homocisteina e acido metilmaldnico na casuistica estudada.
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