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INTRODUCAO

A doenga de Paget Ossea (DPO), também conhecida como
osteite deformante, ¢ um distarbio crénico raro que envolve o
processo de renovacdo Ossea, afetando principalmente individuos
brancos com mais de 55 anos e descendéncia europeia. No Brasil, a
maior prevaléncia vem sendo registrada na cidade do Recife devido
a colonizagdo holandesa. Evidéncias mostram que existe uma
predisposicdo genética para a doenca, e estudos recentes
demonstram associagdes ligadas ao cromossomo 5, causadas por
variantes no gene do sequestrossomo 1 (SOSTMI ou p62). Tais
variantes afetam o dominio UBA do SOSTMI cuja consequéncia
final € o desequilibrio da osteoclastogénese no individuo.

OBJETIVO

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

METODOLOGIA

Estudo caso-controle
20 pacientes (11 mulheres, 9 homens) com DPO
27 controles (22 mulheres, 5 homens) sem DPO

l

Coleta de sangue periférico

l

Extracdo de DNA

l

) PCR convencional
Exons 7 e 8 do gene SQSTM1

l

Eletroforese em gel de agarose

l

Sequenciamento por eletroforese capilar
(Kit BigDye Terminator v3.1 Cycle Sequencing)

l

Analise dos eletroferogramas
(Codon Code Aligner v12.0)

RESULTADOS E DISCUSSAO

Com relagdo aos dados clinicos, o grupo caso apresentou
média de 68,8 anos, raga/cor branca, hipertensdo (70%) e diabetes
(35%) foram as principais comorbidades. No diagnostico, 40%
assintomaticos; 60% com dor 0ssea, 15% deformidade e 10% fratura.
Forma monostética (45%) e poliostotica (55%). Radiografia mostrou
espessamento 0sseo (52,9%) e fraturas (17,6%). FA elevada em 50%,
CTX em 10%. 60% tiveram remissdo clinica. J& o grupo controle
apresentou média de 59,6 anos, hipertensdo (40,7%), diabetes (33,3%),
e sobrepeso/obesidade (44,4%). Nenhuma altera¢do radiografica ou
laboratorial. Quanto aos dados genéticos, as frequéncias alélicas e
genotipicas das variantes investigadas ndo apresentaram diferencas
estatisticamente significativas entre os grupos (p > 0,05), sendo o alelo
selvagem C das trés variantes predominantes em ambos 0s grupos
avaliados. Os resultados sugerem que, na populacdo estudada, estas
alteracdes genéticas ndo estdo associadas ao risco de desenvolvimento
da doenga, mas por se tratarem de resultados preliminares ¢ importante
o aumento do niimero amostral.
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(Exon 7 473pb)

A Ala 380 Ala /Val 381 Leu 382

(Exon 8 620pb)
B) Trp 412 Leu /Phe 43 Thr 414
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Exon 8 L413F (C/T)

CONCLUSAO

Embora as variantes analisadas no gene SOSTMI ndo tenham
se associado a DPO, os achados contribuem para o mapeamento
genético da doenca em um contexto demografico ainda pouco
explorado, e reforgam a necessidade de ampliar o0 nimero amostral e
investigar outros fatores genéticos e ambientais para melhor
compreender a doenga na populacdo brasileira.
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