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||\|TRQDuc;Ao RESULTADOS PARCIAIS
A tiredide, localizada na regido cervical € a primeira Para a amplificacdo da regido regulatéria e codificante do gene PAXS8, foram
glandula endodcrina a surgir durante o desenvolvimento desenhados 20 pares de primers dos quais doze foram analisados.
embrionario humano. Ela e responsavel pela producao dos 1 2

hormonios T3 e T4 que sao 0s Unicos compostos biologicamente
ativos com moléculas de iodo em sua estrutura. Estes hormonios
atuam na funcao normal de quase todos os tecidos, sendo
essencial na regulacao do consumo energético e metabolismo
celular.

A disgenesia de tiredide consiste em um grupo heterogéneo

de condicoes decorrentes de falhas na organogénese desta

estrutura, resultando em uma glandula ectopica, hipoplasica ou
Fig. 1 e 2: Gel de agarose a 1% com os fragmentos amplificados — 1: Ladder 1 Kb, 2:

5’'UTR (617pb), 3: Exon 1 (695pb), 4: Exon 2 (757pb), 5: Exon 3 (980pb), 6: Exon 4 (531pb), 7:
Exon 5 (786pb), 8: Exon 6 (1.152pb), 9: Exon 7.1 (850pb), 10: Exon 8 (833pb), 11: Exon 9.1
(837pb), 12: 3'UTR 3 (831ph), 13: 3UTR 4 (700pb).

ausente (agenesia) e, conseguentemente, hipotireoidismo

congénito (HC). HC e uma sindrome endocrina pediatrica que
ocorre em um entre 3.000 a 4.000 recém-nascidos. Seu

diagnostico é dificil devido a auséncia de sinais especificos ao

nascimento, porém, quando nao identificado e tratado até o Dos doze fragmentos analisados, 50% apresentou algum tipo de variagao em

| R _ _ seus alelos como esta sendo evidenciado na Tabela 1.
primeiro més de vida pode ocasionar retardo mental.

Tabela 1 - polimorfismos encontrados nos fragmentos analisados

O gene PAXS8 (paired box gene 8) localizado em 2g912—q14,

] ) POLIMORFISMOS ENCONTRADOS
é composto por doze éxons e desempenha um papel chave na
diferenciacao e crescimento das células tireoidianas regulando a FRAGMENTOS VARIACAO ALELOS POSSIVEIS ALELOS APRESENTADOS
expressao de diversas proteinas. Mutacbes neste gene foram 5'1 rs2084163 C\G G
. . . L. 2 rs11678394 C\T T
descritas em casos de disgenesia de tiredide, deste modo, este
4 rs902691 G\T T
estudo tem como objetivo investigar a presenca de alteracoes 71 11898670 T\C C
neste gene em uma paciente portadora de agenesia de tireoide. 8 rs7576384 G\C C
rs7589901 T\G G
METODOLOGIA rs10193733 A\G G
rs56251235 GG\-- -
9.1 rs4849179 G\A A
rs2241975 G\A A
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