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A doença de Paget Óssea (DPO), também conhecida como 
osteíte deformante, é um distúrbio crônico raro que  envolve o 
processo de renovação óssea, afetando principalmente indivíduos 
brancos com mais de 55 anos e descendência europeia. No Brasil, a 
maior prevalência vem sendo registrada na cidade do Recife devido 
à colonização holandesa. Evidências mostram que existe uma 
predisposição genética para a doença, e estudos recentes 
demonstram associações ligadas ao cromossomo 5, causadas por 
variantes no gene do sequestrossomo 1 (SQSTM1 ou p62). Tais 
variantes afetam o domínio UBA do SQSTM1 cuja consequência 
final é o desequilíbrio da osteoclastogênese no indivíduo.

Com relação aos dados clínicos, o grupo caso apresentou 
média de 68,8 anos, raça/cor branca, hipertensão (70%) e diabetes 
(35%) foram as principais comorbidades. No diagnóstico, 40% 
assintomáticos; 60% com dor óssea, 15% deformidade e 10% fratura. 
Forma monostótica (45%) e poliostótica (55%). Radiografia mostrou 
espessamento ósseo (52,9%) e fraturas (17,6%). FA elevada em 50%, 
CTX em 10%. 60% tiveram remissão clínica. Já o grupo controle 
apresentou média de 59,6 anos, hipertensão (40,7%), diabetes (33,3%), 
e sobrepeso/obesidade (44,4%). Nenhuma alteração radiográfica ou 
laboratorial. Quanto aos dados genéticos, as frequências alélicas e 
genotípicas das variantes investigadas não apresentaram diferenças 
estatisticamente significativas entre os grupos (p > 0,05), sendo o alelo 
selvagem C das três variantes predominantes em ambos os grupos 
avaliados. Os resultados sugerem que, na população estudada, estas 
alterações genéticas não estão associadas ao risco de desenvolvimento 
da doença, mas por se tratarem de resultados preliminares é importante 
o aumento do número amostral.

O objetivo do estudo foi analisar a associação de variantes 
nos éxons 7 (A381V 1142C>T) e 8 (L413F 1237C>T e P392L 
1175C>T, rs104893941) do gene SQTSM1 com o risco de DPO em 
uma população de pacientes de Recife, Pernambuco.

Embora as variantes analisadas no gene SQSTM1 não tenham 
se associado à DPO, os achados contribuem para o mapeamento 
genético da doença em um contexto demográfico ainda pouco 
explorado, e reforçam a necessidade de ampliar o número amostral e 
investigar outros fatores genéticos e ambientais para melhor 
compreender a doença na população brasileira.
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