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INTRODUGAO

O gene FOXE1 é fundamental para o desenvolvimento da tireoide, e variantes em
suas regides codificantes ja foram associadas a diferentes condicdes, tais como o
hipotireoidismo congénito, displasias faciais e cénceres de tireoide. No entanto, o
papel funcional de variantes localizadas nas regifes nao traduzidas (UTRs) ainda é
pouco compreendido e a analise de conservacédo dessas variantes tem potencial para
indicar sua importancia funcional.
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OBJETIVO

O estudo buscou analisar a conservagdo evolutiva das variantes UTRs do gene
FOXEL1.
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SELECIONADAS
DISCUSSAO

Os achados reforcam a relevancia clinica do que diz respeito a investigacdo da
conservagdo evolutiva de variantes localizadas em UTRs. Regides altamente
conservadas ao longo da evolugdo sugerem funcbes bioldgicas essenciais,
especialmente no controle pés-transcricional da expressdo génica. Assim, variantes
que ocorrem em dominios conservados, como a rs41274260, podem ter impacto direto
na regulacdo do FOXE1, com possiveis implicacdes no desenvolvimento de doencas
relacionadas. Ja a identificacdo de variantes especificas da linhagem humana, como a
rs7046645, rs1867277 e rs7849497, sugere possiveis mecanismos moleculares
exclusivos que predispdem a doengas multifatoriais na espécie humana, além disso a
variante rs1867277 ja foi previamente associada ao risco de cancer de tireoide.

CONCLUSAO

Achados reforcam que a analise de conservacdo entre o grupo de mamiferos mostra
potencial para auxiliar na priorizacdo de variantes com potencial patogénico, visto que
regibes altamente conservadas tendem a desempenhar papéis fundamentais na
homeostase do organismo, como a rs41274260. Desta forma, esse tipo de analise
mostra-se como uma ferramenta importante para a interpretacdo clinica,
desenvolvimento de painéis de diagndstico e futuras abordagens terapéuticas

personalizadas.
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