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cariotipo por bandas GTG de todas as pacientes foi realizado no Laboratério de Citogenética do
Servico. Este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Instituicdo (Nimero do
CAAE: 69178217.7.0000.5345). Resultados: a amostra foi composta por 104 pacientes, sendo
que suas idades na primeira avaliagéo variaram de 15 a 46 anos (média de 22,8 anos). As ACs
foram observadas em 49 pacientes (47,1%). As principais alteragdes foram as constituicbes
cromossOmicas associadas a sindrome de Turner (ST) (n=29 - 59,2%), em especial a 45,X (n=14
- 28,6%), e a 46,XY (n=19 - 38,8%). Trés pacientes (6,1%) apresentavam uma delegéo do brago
longo do cromossomo X [del(Xq)]. Conclusdes: ACs sdo frequentes entre pacientes com AP,
sendo que as principais alteracées observadas constituem-se naquelas associadas a ST e a
constituicdo cromossOmica 46,XY. Chama atengdo que as pacientes com del(Xq) possuiam
como Unica caracteristica clinica a AP (elas n&o apresentavam, por exemplo, estigmas da ST).
Além disso, pacientes com constituicdo cromossdmica 46,XY frequentemente necessitam de
gonadectomia profilatica, devido ao risco de malignizagao. Isto tudo justifica a realizagdo do
caridtipo entre as pacientes com AP.
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Introdugdo: O Eritema Nodoso Hansénico (ENH) ocorre por uma resposta imune exacerbada do
hospedeiro ao Mycobacterium leprae, agente causador da hanseniase. Caracteriza-se por
aumento na producgao de citocinas pré-inflamatérias como o Fator de Necrose Tumoral alfa (TNF-
a), Interleucina (IL)-6, IL-1B e Interferon gama (INF-y), com presenca de nédulos eritematosos
subcutaneos dolorosos que podem ulcerar. Objetivos: Descrever o perfil clinico e epidemiolégico
dos pacientes com ENH tratados com talidomida e investigar a associagao de polimorfismos nos
genes que codificam TNF-a, IL-1B e IL-6 e resposta ao tratamento do ENH com talidomida.
Métodos: A amostra é composta de 122 pacientes com ENH de trés estados do Brasil: RS, CE
e MA. Foram incluidos pacientes com 18 a 85 anos, tratados com talidomida e com seguimento
de pelo menos trés meses. O modelo das equagdes de estimagao generalizadas (GEE) sera
utilizado para avaliar o efeito dos polimorfismos na variagéo de dose do medicamento. Este
estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do HCPA sob CAAE:
24482719.3.0000.5327. Resultados: Nesta amostra, 74% (n=90/122) eram homens e 88%
(n=107/122) foram classificados com ENH crénico. Cerca de 75% (n=90/122) dos pacientes
apresentaram hanseniase virchowiana, 48% estavam em tratamento concomitante para
hanseniase e ENH. A dose média de talidomida utilizada para tratamento de ENH foi de
168mg/dia. Os efeitos adversos mais comuns foram os gastrointestinais (20%), com presenca
de diarreia ou constipagao. As frequéncias dos genétipos dos polimorfismos avaliados foram as
seguintes: IL-1p/rs1143627 (GG=24% GA=48% e AA=28%), IL-1p/rs16944 (AA=31% AG=48%
GG=21%), IL-6/rs1800795 (CC=4%, CG=20% e GG=76%), IL-6/rs2069840 (CC=41% CG=48%
e GG=11%), TNF-a/rs1800629 (GG=1%, GA=18% e AA=81%) e TNF-a/rs1700724 (CC=77%,
CT=16% e TT=7%). As comparagdes entre o perfil de resposta ao tratamento e as variantes
ainda estdo em analise. Conclusdes: A predominancia de pacientes masculinos esta de acordo
com a literatura, que relata mais homens diagnosticados com hanseniase e ENH do que
mulheres. Todos os efeitos adversos podem ser associados ao uso de talidomida, visto que sdo
causas conhecidas de descontinuagdo de uso do medicamento. A caracterizagdo do perfil
farmacogenético de resposta ao tratamento de ENH sera realizada para investigar a associagéo
dos polimorfismos em TNF-a, IL-1p e IL-6 e resposta ao tratamento com talidomida.
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