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Estudos epidemiológicos demonstraram uma relação entre

as variações étnicas e a suscetibilidade ao

desenvolvimento de tireopatias. Além disso, a literatura

mostra uma correlação entre etnias e variantes patogênicas

do gene do Receptor do Hormônio Estimulante da Tireoide

(TSHR), onde alguns desses polimorfismos podem ser

fatores de risco para o desenvolvimento de Hipotireoidismo

Congênito Primário (HCP).

Uma limitação destes estudos, é a falta da utilização de

informações étnico-raciais baseadas em estudos de

ancestralidade genética (polimorfismos de

Inserção/Deleção - INDEL). Os polimorfismos INDEL

podem ser utilizados como ferramentas para descrever ou

confirmar a formação histórica de uma população. Além

disso, são uma alternativa à autodeclaração étnico-racial,

sendo mais precisos na avaliação das contribuições de

raça e/ou etnia na população, especialmente em

populações miscigenadas, como a população brasileira

Na amostra de 106 pacientes, 49 pacientes apresentaram

um ou mais polimorfismos na região codificadora do gene

TSHR.

• Descrever as frequências das variantes do gene

TSHR em uma população de pacientes com

hipotireoidismo congênito primário.

• Avaliar as contribuições genéticas dos marcadores

informativos de ancestralidade dos grupos Africanos,

Ameríndios e Europeus em uma população de

pacientes com hipotireoidismo congênito primário.

• Avaliar a relação dos marcadores informativos de

ancestralidade com as frequências de polimorfismos

do gene TSHR em uma população de pacientes com

hipotireoidismo congênito primário.
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O presente estudo não detectou evidências de

uma relação entre as frequências de

polimorfismos alélicos do gene TSHR e a

ancestralidade genética.

A análise de INDEL indicou diferenças entre os

marcadores de ancestralidade , mostrando uma

maior prevalência de marcadores de

ancestralidade ameríndia e europeia do que

africana em todos os grupos da população

analisada.

Agradecimentos:

1 Universidade do Estado do Pará , Departamento de Morfologia e Ciências Fisiológicas; 2 Universidade Federal do Pará, Programa de

Pós-graduação em Farmacologia e Bioquímica; 3 Universidade Federal do Pará, Programa de Pós-Graduação em Oncologia e

Ciências Médicas; 4 Universidade Federal do Pará. Instituto de Ciências Biológicas, Laboratório de Erros Inatos do Metabolismo.

LOCAL

Unidade de Referência Especializada 

Materno Infantil e Adolescente – UREMIA 

(Belém/Pará)

AMOSTRA

• Pacientes atendidos pela UREMIA

• Nascidos no Estado Pará

• Diagnostico Clínico e Bioquímico

• n:106 

ANÁLISE DE DADOS

• ANOVA e Regressões logísticas

múltiplas

• SPSS 22 e RStudio V4.0.3

ANCESTRALIDADE

• 48 marcadores INDEL

• Genotipagem (ABI PRISM 3130)
• GeneMapper v3.2

GENOTIPAGEM

• DNA genômico extraído pelo  mini kit

• Gene TSHR foi amplificado por PCR 

(Cortinhas-Alves et al., 2016)
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A distribuição dos marcadores de ancestralidade dos 106

pacientes testados indicou uma diferença significativa

entre as ancestralidades Ameríndia, Europeia e Africana

(F=48,725; p>0,0001)

Distribuição das três ancestralidades nos polimorfismos analisados

neste estudo, abrangendo homozigotos para o tipo selvagem (0),

heterozigotos (1) e homozigotos mutantes (2).

Os dados mostram uma alta prevalência de

ancestralidade europeia em todos os grupos e subgrupos

analisados e uma baixa prevalência de ancestralidade

africana, especialmente no polimorfismo rs2234919


