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LIPOPROTEÍNAS, APOLIPOPROTEÍNAS E PERFIL LIPÍDICO DE
INDIVÍDUOS DESCENDENTES DE JAPONESES QUANDO
COMPARADO O INDICE DE MASSA CORPORAL (IMC).

Parzianello, L., Valim, L.G., Coelho, J.C. Serviço de Genética.
HCPA/UFRGS.

A dieta é o principal determinante ambiental das
concentrações plasmáticas de lipídios, e a modificação dos
hábitos alimentares é a primeira alternativa do tratamento das
hiperlipidemias. A antropometria tem sido usada como método
de avaliação da saúde, nutrição e bem-estar de indivíduos em
diferentes idades, independentes de sexo e população. Peso e
altura são medidas antropométricas mais fáceis a serem obtidas.
O índice de massa corporal (IMC) é utilizado para obter a
composição corporal de uma pessoa. O cálculo é realizado pela
divisão do peso (kg) pelo quadrado da altura (m²).

Os participantes preencheram um questionário que consistia
no inquérito recordatório de 24 horas e hábitos alimentares,
além de perguntas sobre o estilo de vida e condições de saúde
em geral. Três principais medidas antropométricas foram usadas
neste estudo (peso, altura e IMC). A classificação foi a seguinte:
até 19.9 kg/m², foi considerado déficit de peso; entre 20.0 a
24.9 kg/m², considerado normalidade; 25.0 a 29.9 kg/m²,
obesidade de grau I; 30.0 a 40.0 kg/m², obesidade de grau II.
Esta classificação segue os critérios da Organização Mundial da
Saúde (OMS).

As amostras de sangue foram coletadas (10 mL), dos indivíduos
descendentes de japoneses e daqueles sem esta ascendência, em
jejum de 12 horas e centrifugadas a 5000 rpm por 10 min. Foram
realizadas as dosagens de colesterol total (COT), HDL-colesterol (HDL),
LDL-colesterol (LDL), VLDL-colesterol (VLDL), triglicerídios (TG),
apolipoproteína (Apo) A e apolipoproteína B.

Os níveis de TG, COT, LDL, VLDL, Apo B e a idade estão
relacionados positivamente com o aumento do IMC e os níveis
de HDL e Apo A são inversamente proporcional. As relações
entre os TG/HDL, COT/HDL, LDL/HDL e Apo B/A aumentam
proporcionalmente com o IMC. O consumo de gordura saturada
(%), per capita de óleo e açúcar (mL/dia) foi maior nos indivíduos
que possuem IMC mais altos. O tipo de óleo mais consumido
entre os indivíduos descendentes de japoneses foi o óleo de
soja. 55,2% dos indivíduos descendentes de japoneses possuem
um bom peso, 20,8% possuem um déficit de peso, 19,7%
possuem obesidade de grau I e 4,3% obesidade de grau II.

Este trabalho teve como objetivo verificar a relação do IMC
com diferentes parâmetros: idade, níveis de COT, LDL, HDL,
VLDL, TG, apo A, apo B, consumo de peixe, fibra, gordura
saturada e per capita de óleo e açúcar em uma população de
japoneses residentes no estado do Paraná.

ANÁLISE DE ALTERAÇÕES NOS DOMÍNIOS DE LIGAÇÃO DE
NUCLEOTÍDEOS (NBD1 E NBD2) NO GENE DA FIBROSE

CÍSTICA. Burlamaque-Neto, A.C., Streit, C., Giugliani, R.,
Pereira, M.L.S. Serviço de Genética Médica. HCPA.

O gene da Fibrose Cística (FC) é constituído por,
aproximadamente, 250Kb de DNA genômico, dividos em 27
exons. Seu produto de expressão é uma proteína chamada Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR), que é
composta por 1480 aminoácidos e tem peso molecular de
170KDa. A estrutura da CFTR pode ser dividida em dois domínios
de expansão de membrana (MSD1 e MSD2), dois domínios de
ligação de nucleotídeos (NBD1 e NBD2), que interagem com
ATP, e um domínio regulatório, que contém múltiplos sítios de
fosforilização para proteína quinases A e C. Mutações na CFTR
causam FC, a doença hereditária mais comum entre caucasianos.
Este trabalho teve como objetivo detectar mutações no NBD1 e
no NBD2 em pacientes com FC. A amostra foi composta por 53
pacientes com FC previamente diagnosticados, todos nascidos
no Rio Grande do Sul. As regiões de interesse do NBD1 (exons
9, 10, 11 e 12) e do NBD2 (exons 19, 20, 21 e 22) foram
amplificadas por PCR usando primers específicos e os produtos
assim obtidos foram submetidos à análise por SSCP. Os indivíduos
que apresentaram padrão anormal no SSCP foram analisados
por digestão com enzimas de restrição e/ou seqüenciamento.
Onze indivíduos apresentaram padrões anormais de SSCP,
distribuídos do seguinte modo: 1 paciente com alterações no
exon 9, 6 pacientes no exon 11, 2 no exon 19, 3 no exon 20 e 1
no exon 21. Não foram detectadas alterações nos exons 12 e
22 por SSCP. Algumas mutações foram caracterizadas nessas
regiões, sendo a mais freqüente a G542X (5 de 106 alelos).
Este trabalho demonstra que estas regiões são propícias a
mutações, enfatizando sua importância a função normal da CFTR.
(PIBIC/CNPq, FIPE-HCPA, PRONEX/MCT, CNPq).

PADRONIZAÇÃO DO PROTOCOLO DE IDENTIFICAÇÃO DO
SÍTIO POLIMÓRFICO MSPI NO GENE DA FENILALANINA

HIDROXILASE. Baraldo, M.P.M., Laybauer, L.S., Fernandes,
J.S., Silva, L.C.S., Giugliani, R., Pereira, M.L.S. Serviço de

Genética Médica. HCPA.

Na rota de degradação dos aminoácidos, a fenilalanina é
convertida em tirosina pela enzima fenilalanina hidroxilase (PAH).
A deficiência enzimática da PAH causa formas variadas de
hiperfenilalaninemias, entre elas a fenilcetonúria (PKU). O gene
que codifica esta enzima está localizado no cromossomo 12.
Este gene se caracteriza pela presença de vários sítios
polimórficos, os quais determinam uma série de haplótipos
distintos. Vários estudos feitos têm demonstrado associações
entre as mutações patogênicas e haplótipos. O objetivo deste
trabalho é a padronização do protocolo de identificação do
polimorfismo MspI, localizado a 268pb 5' do éxon 8 do gene da
PAH, o qual faz parte do conjunto de sítios polimórficos utilizados



Revista HCPA 2002, 22 (Supl.)148

LIPOPROTEÍNAS, APOLIPOPROTEÍNAS E PERFIL LIPÍDICO DE
INDIVÍDUOS DESCENDENTES DE JAPONESES QUANDO
COMPARADO O INDICE DE MASSA CORPORAL (IMC).

Parzianello, L., Valim, L.G., Coelho, J.C. Serviço de Genética.
HCPA/UFRGS.

A dieta é o principal determinante ambiental das
concentrações plasmáticas de lipídios, e a modificação dos
hábitos alimentares é a primeira alternativa do tratamento das
hiperlipidemias. A antropometria tem sido usada como método
de avaliação da saúde, nutrição e bem-estar de indivíduos em
diferentes idades, independentes de sexo e população. Peso e
altura são medidas antropométricas mais fáceis a serem obtidas.
O índice de massa corporal (IMC) é utilizado para obter a
composição corporal de uma pessoa. O cálculo é realizado pela
divisão do peso (kg) pelo quadrado da altura (m²).

Os participantes preencheram um questionário que consistia
no inquérito recordatório de 24 horas e hábitos alimentares,
além de perguntas sobre o estilo de vida e condições de saúde
em geral. Três principais medidas antropométricas foram usadas
neste estudo (peso, altura e IMC). A classificação foi a seguinte:
até 19.9 kg/m², foi considerado déficit de peso; entre 20.0 a
24.9 kg/m², considerado normalidade; 25.0 a 29.9 kg/m²,
obesidade de grau I; 30.0 a 40.0 kg/m², obesidade de grau II.
Esta classificação segue os critérios da Organização Mundial da
Saúde (OMS).

As amostras de sangue foram coletadas (10 mL), dos indivíduos
descendentes de japoneses e daqueles sem esta ascendência, em
jejum de 12 horas e centrifugadas a 5000 rpm por 10 min. Foram
realizadas as dosagens de colesterol total (COT), HDL-colesterol (HDL),
LDL-colesterol (LDL), VLDL-colesterol (VLDL), triglicerídios (TG),
apolipoproteína (Apo) A e apolipoproteína B.

Os níveis de TG, COT, LDL, VLDL, Apo B e a idade estão
relacionados positivamente com o aumento do IMC e os níveis
de HDL e Apo A são inversamente proporcional. As relações
entre os TG/HDL, COT/HDL, LDL/HDL e Apo B/A aumentam
proporcionalmente com o IMC. O consumo de gordura saturada
(%), per capita de óleo e açúcar (mL/dia) foi maior nos indivíduos
que possuem IMC mais altos. O tipo de óleo mais consumido
entre os indivíduos descendentes de japoneses foi o óleo de
soja. 55,2% dos indivíduos descendentes de japoneses possuem
um bom peso, 20,8% possuem um déficit de peso, 19,7%
possuem obesidade de grau I e 4,3% obesidade de grau II.

Este trabalho teve como objetivo verificar a relação do IMC
com diferentes parâmetros: idade, níveis de COT, LDL, HDL,
VLDL, TG, apo A, apo B, consumo de peixe, fibra, gordura
saturada e per capita de óleo e açúcar em uma população de
japoneses residentes no estado do Paraná.

ANÁLISE DE ALTERAÇÕES NOS DOMÍNIOS DE LIGAÇÃO DE
NUCLEOTÍDEOS (NBD1 E NBD2) NO GENE DA FIBROSE

CÍSTICA. Burlamaque-Neto, A.C., Streit, C., Giugliani, R.,
Pereira, M.L.S. Serviço de Genética Médica. HCPA.

O gene da Fibrose Cística (FC) é constituído por,
aproximadamente, 250Kb de DNA genômico, dividos em 27
exons. Seu produto de expressão é uma proteína chamada Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR), que é
composta por 1480 aminoácidos e tem peso molecular de
170KDa. A estrutura da CFTR pode ser dividida em dois domínios
de expansão de membrana (MSD1 e MSD2), dois domínios de
ligação de nucleotídeos (NBD1 e NBD2), que interagem com
ATP, e um domínio regulatório, que contém múltiplos sítios de
fosforilização para proteína quinases A e C. Mutações na CFTR
causam FC, a doença hereditária mais comum entre caucasianos.
Este trabalho teve como objetivo detectar mutações no NBD1 e
no NBD2 em pacientes com FC. A amostra foi composta por 53
pacientes com FC previamente diagnosticados, todos nascidos
no Rio Grande do Sul. As regiões de interesse do NBD1 (exons
9, 10, 11 e 12) e do NBD2 (exons 19, 20, 21 e 22) foram
amplificadas por PCR usando primers específicos e os produtos
assim obtidos foram submetidos à análise por SSCP. Os indivíduos
que apresentaram padrão anormal no SSCP foram analisados
por digestão com enzimas de restrição e/ou seqüenciamento.
Onze indivíduos apresentaram padrões anormais de SSCP,
distribuídos do seguinte modo: 1 paciente com alterações no
exon 9, 6 pacientes no exon 11, 2 no exon 19, 3 no exon 20 e 1
no exon 21. Não foram detectadas alterações nos exons 12 e
22 por SSCP. Algumas mutações foram caracterizadas nessas
regiões, sendo a mais freqüente a G542X (5 de 106 alelos).
Este trabalho demonstra que estas regiões são propícias a
mutações, enfatizando sua importância a função normal da CFTR.
(PIBIC/CNPq, FIPE-HCPA, PRONEX/MCT, CNPq).

PADRONIZAÇÃO DO PROTOCOLO DE IDENTIFICAÇÃO DO
SÍTIO POLIMÓRFICO MSPI NO GENE DA FENILALANINA

HIDROXILASE. Baraldo, M.P.M., Laybauer, L.S., Fernandes,
J.S., Silva, L.C.S., Giugliani, R., Pereira, M.L.S. Serviço de

Genética Médica. HCPA.

Na rota de degradação dos aminoácidos, a fenilalanina é
convertida em tirosina pela enzima fenilalanina hidroxilase (PAH).
A deficiência enzimática da PAH causa formas variadas de
hiperfenilalaninemias, entre elas a fenilcetonúria (PKU). O gene
que codifica esta enzima está localizado no cromossomo 12.
Este gene se caracteriza pela presença de vários sítios
polimórficos, os quais determinam uma série de haplótipos
distintos. Vários estudos feitos têm demonstrado associações
entre as mutações patogênicas e haplótipos. O objetivo deste
trabalho é a padronização do protocolo de identificação do
polimorfismo MspI, localizado a 268pb 5' do éxon 8 do gene da
PAH, o qual faz parte do conjunto de sítios polimórficos utilizados


