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As doencgas falciformes consistem em hemoglobinopatia que resulta na formagédo das
hemoglobinas S que, sob condigbes de hipdxia, sofrem falcizagdo. Essas doengas incluem
diversos gendtipos (SS; SC e SP talassemia) As manifestagdes clinicas sao variaveis incluem:
anemia, episoédios dolorosos de vaso-oclusdo, ataque isquémico transitério; AVC espontaneo;
Priapismo; Necrose asséptica de cabega de fémur e Ulcera de Perna. Tais manifestacdes,
decorrentes do vaso-oclusdo tém a deficiéncia de 6xido nitrico sido sugerida como uma de
suas causas. Estudos mostram que polimorfismos do gene Klotho humano podem levar a uma
redugdo na sintese de NO e agravar tais manifestacées. Para comprovar a relagdo entre os
polimorfismos do gene Klotho e as manifestagdes clinicas acima citadas, foi investigada a
presenca destes por meio de amplificagdo por PCR seguida de digestdo enzimatica, em
pacientes portadores de doencas falciformes, acompanhados no Hemocentro da UNICAMP,
além de analise em banco de dados dos mesmos. Foram selecionados 140 pacientes, sendo
112 com gendtipo SS; 16 SB talassemicos e 12 com hemoglobinopatia SC. Foi observado
maior prevaléncia de Ulcera de perna, alteragbes em sistema nervoso central e priapismo em
portadores do gendtipo AA para o polimorfismo rs211234+1 do gene klotho.

Anemia falciforme - Klotho - Polimorfismo



