Analise de Haplé6tipos em pacientes com
variantes patogénicas em MLH1
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@tudos preliminares sugerem que determinados haplotipos estao associadg
a mutagdes raras e patogénicas em genes relacionados a susceptibilidade ao
cancer. Na populacdo da Bahia observa-se a recorréncia de mutagdes de
relevancia clinica. Esses achados levantam a hip6tese de uma origem comum
para essas variantes. A identificacao dos haploétipos e a definicdo da origem
podem fornecer informagdes importantes sobre a presenca de mutagdes
\f&ndadoras na populacio estudada. )

OBJETIVO

Identificar haplotipos compartilhados em pacientes com mutagao patogénica
em MLH1 na populagao da Bahia

METODOLOGIA
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RESULTADOS E DISCUSSAOQ

ﬁ padrdo de haplétipa

Tabela 1, Alelos identificados na avaliagd dos marcadores STR [ jlentificado sugere a
<588+5G>C possibilidade de
CCROO1 |93 105|263 260| 213 217 262 232|206 196]196 212|291 204  G/G ancestralidade comum.
CCROO3 |93 105| 263 |[203 217| 217 |262 265|232 238(|206 210|208 216|287 295 G/G .
CCROOS [ 93 105|263 267| 203 217 |253 259|232 225|206 210|208 214|287 294 G/G A trlagem para
CCROB1 |93 990|263 267| 203 217|262 266|232 224|206 204|208 204 267 NA muta(,‘f)es fundadoras
CCR112 |93 97 |263 267[203 219| NA 264 230 NA& 206 287 NA pode aumentar a
CCRO95 | 93 97 |263 256| 211 217|262 266|232 240|206 196|208 212| 287 NA N 0
— eficiéncia dos testes
CCRO20 | 104 112|256 269|203 211|217 221|262 258 NA |208 196 196 |287 294 G/A dlagn()SthOS, trazendo
CCroOO7 110|258 269|200 213|217 221|262 258|234 240| 194 |196 202| 287 NA beneficios é populagéo
CM1727 |93 112|265 269 NA NA |262 258|234 224| NA NA |287 203 NA dada
NA = Nao avaliado k eStu ' J
CONCLUSAO

~

A identificagdo, caracterizacdo e andlise clinica das mutag¢des fundadoras
podem levar ao aconselhamento especifico e a melhoria do atendimento
clinico. Essas descobertas tém implicagdes importantes para o
aconselhamento genético e o diagndstico molecular da sindrome de Lynch
na populacao da Bahia. Y,
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