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O padrão de haplótipos 
identificado sugere a 

possibilidade de 
ancestralidade comum. 

A triagem para 
mutações fundadoras 

pode aumentar a 
eficiência dos testes 

diagnósticos, trazendo 
benefícios à população 

estudada.
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Estudos preliminares sugerem que determinados haplótipos estão associados 
a mutações raras e patogênicas em genes relacionados à susceptibilidade ao 
câncer. Na população da Bahia observa-se a recorrência de mutações de 
relevância clínica. Esses achados levantam a hipótese de uma origem comum 
para essas variantes. A identificação dos haplótipos e a definição da origem 
podem fornecer informações importantes sobre a presença de mutações 
fundadoras na população estudada.

INTRODUÇÃO

METODOLOGIA
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STR:
D3S1612 
D3S1260 
D3S3564 
D3S3623 
D3S1611 
D3S1561 
D3S1298  
D3S1289  
D3S1266

MLH1:c.588+5G>C                                       MLH1:c.677G>A 

RESULTADOS E DISCUSSÃO
Tabela 1. Alelos identificados na avaliação dos marcadores STR

A identificação, caracterização e análise clínica das mutações fundadoras
podem levar ao aconselhamento específico e à melhoria do atendimento
clínico. Essas descobertas têm implicações importantes para o
aconselhamento genético e o diagnóstico molecular da síndrome de Lynch
na população da Bahia.

CONCLUSÃO
NA = Não avaliado

Identificar haplótipos compartilhados em pacientes com mutação patogênica 
em MLH1 na população da Bahia
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