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INTRODUCADO: OBJETIVO:

. O gene G6PD (glicose-6-fosfato . ldentificar variantes patogénicas e
desidrogenase) esta associado a uma das provavelmente patogénicas no gene G6PD a
condicoes geneticas mais comuns no partir da andlise de dados genémicos publicos.
mundo, afetando cerca de 500 milhdes de
pessoas (Luzzatto et al., 2020). METODOLOGIA:

. A deficiéncia da enzima G6PD (G6PDd) & 0 oD e
causada por variantes patogénicas neste ¥
gene e esta ligada ao cromossomo X; além Y Gae e e
disso, é caracterizada por causar hemolise f G6PD
induzida por estresse oxidativo, que pode Y7o ¥ ¥ VA
resultar em complicagcOes severas, como 'I---=,'. ) : - : t

. fe: Analise perfil mutacional Extracao de variantes
anemia hemolitica (Harcke et al., 2019). . separacio por éxons Filtragem por:
. . . : . - descricao do perfil . Patogénicas

- Por isso, identificar variantes genéticas nesse de mutagoes . Provavelmente
gene é fundamental para compreender sua @Objeﬁvo; patogénicas
variabilidade e repercussdes clinicas, além de Ampliar o conhecimento

sobre a frequéncia dessas

auxiliar no diagnastico. . :
alteracdes em diferentes

populacoes.
RESULTADOS:
Foram encontradas 1.457 variantes e’ 41 variantes com classificacéo conflituosa
(gnomAD). ]‘ de patogenicidade.
69 patogénicas / provavelmente /~ Variante do haplétipo A- \
patogénicas. (rs10§*0‘829)
@2.270 individuos homozigotos
48 (69,5%) encontradas em individuos
homozigotos ou hemizigotos. 5.488 hemizigotos  de
ancestralidade africana
31% homens | —~
A distribuicio d antes: A , afrlcanos/afro -americanos Variante Mediterrénea\
istribuico  dessas variantes: nao € s&0 hemizigotos (rs5030868)
homogénea entre os éxons, na analise R
(gnomAD) foram encontradas muitas variantes e individuos  hemizigotos
nos éxons 5, 6, 11 e 12. latino-americanos 859 individuos hemizigotos
\ miscigenados j @ J
Porém, ha registros na literatura de uma @ 23 mulheres homozigotas
predominancia de variantes no éxon 10,
considerando a anemia hemolitica n&o-
esferocitica devido a G6PDd. \ /
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populacional para compreender a G6PDd e suas
implicacOes clinicas em diferentes populagoes. AGRADECIMENTOS

« Esses achados ampliam o conhecimento sobre
a variabilidade genética na G6PDd e podem
subsidiar futuras estratégias diagnosticas e de
saude publica mais precisas.
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