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PADRAO DE HERANCA GENETICA NO LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO.

Aimee Beatriz Oliveira*, Ana Laura Carvalho*, Laura Santana de Queiroz*, Naill Sinicato, Luciana Oliveira, Ana
Carolina Londe, Jéssica Vivaldo, Jaqueline de Amorim, Simone Appenzeller.

Resumo

O lapus eritematoso sistémico (LES) é uma doenca crbnica, autoimune caracterizada pela produgéo de autoanticorpos

gue diversificam a gama de manifestacdes clinicas e severidade da doenca. Muitos genes foram associados ao LES e

podemos citar alterac8es de segmento através de duplicacdes e delecdes, o que chamamos de copy number variations

(CNVs).
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Introducgéo
A predisposi¢éo genética no LES engloba multiplos genes
gue podem desencadear ou aumentar 0s riscos para o
desenvolvimento da doenca. Especialmente nas doencas
autoimunes, o entendimento das varia¢cdes no nimero de
cépias (CNVs) na génese de doencas é, ainda, pouco
compreendido. Foram selecionados pacientes
consecutivos com LESj acompanhados na Unidade de
Reumatologia Pediatrica da UNICAMP. Nosso objetivo é
avaliar o perfil de CNVs no LES;].

Resultados e Discusséo
Avaliamos 112 pacientes com LES;j, sendo 96 (85,7%) do
sexo feminino, com média de idade de 21 anos (DP +4,8
anos) e média de duracdo da doenca de 7,8 anos
(DP+6,5). As amostras foram processadas por extracdo de
DNA pela metodologia QIAamp® DNA Blood Midi
(Qiagen®). As CNVs foram avaliadas através do CytoScan
HD Affymetrix, identificando um total de 3158 CNVs, das
quais 2157 foram do tipo delecédo e 1008 duplicacdes. Nos
observamos que pacientes que apresentam CNV
relevantes possuem menor idade de inicio da doenga
(média: 11,5 + DP 3,9 anos) quando comparados aos
pacientes que ndo apresentam essas variacdes (média:
13,5 = DP 5,2 anos) p=0,015. Consequentemente 0s
pacientes com CNV apresentam significativamente maior
tempo de doenga (média: 8,6 £ DP 5 anos vs. média: 6,1
+ DP 4,2 anos) p=0,018.

Figura 1. Paciente com rash malar cutaneo

Tabela 1. Genes do estudo CNV e 0 LES

Gene Funcao Tipo de CNV
C4 Codificam Delecbes séo
complemento aforma acidado |fatores de risco
e fracOes factor 4 do Duplicactes
complemento, podem ser
protetoras
classe Il, DR Desempenham Duplicactes
HLADRB5 papel central no associadas ao
sistema LES. Delecgbes
imunoldégico tendem a ser
protetoras
beta 4A Codificar a Duplicactes
DEFB4 defensina beta 4 associadas LES

Conclusdes
Pacientes com CNV apresentam menor idade de inicio da
doenca, porém ndo observamos associacao entre a
presenca de CNV e LES ou ao perfil clinico, laboratorial e
de tratamento. NGs concluimos que ha maior recorréncia
de LES nos familiares de primeiro grau e observamos a
presenca de CNVs em 10 genes previamente relacionados
ao LES.
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