
Análises realizadas no RStudio, com p < 0.05 considerado 
significativo. Associações de haplótipos avaliadas com o pacote 
haplo.stats, ajustadas por idade e sexo. LD calculado pelos 
coeficientes D′ e R² com o pacote snpStats.

Variantes: 10 SNVs em APOL1 — rs41297245, rs2239785, rs116136671, rs136175 (G3), rs136176 (G3), rs73885316 
(p.N264K), rs16996616, rs73885319 (G1), rs60910145 (G1) e rs71785313 [rs143830837](G2).

Dados genômicos: Sequenciamento de 
genoma completo (WGS, projeto DNA do 
Brasil).

Amostra: 305 indivíduos autodeclarados 
negros (153 casos de DRC + 152 controles).
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Metodologia:

Introdução: O gene APOL1 está envolvido  no metabolismo lipídico, transporte de colesterol e imunidade inata [1]. 

Variantes de risco (G1, G2), mais frequentes em indivíduos de ascendência africana, aumentam em 7–11 vezes a chance de 

doença renal terminal associada à hipertensão, em 17 vezes o risco de Glomeruloesclerose Segmentar e Focal e em até 89 vezes 

o de nefropatia associada ao HIV, além de contribuir para doença renal crônica (DRC) não diabética [2]. Evidências adicionais 

mostram o haplótipo (Hapl.) G3 associado a maior risco cardiovascular em europeus [3], enquanto a variante p.N264K pode 

exercer efeito protetor na presença de G2 [4]. Embora amplamente investigadas em afro-americanos, essas associações 

permanecem pouco exploradas em populações miscigenadas, como a brasileira. 

Resultados e discussão: Na análise ajustada, observou-se que o padrão de desequilíbrio de ligação apresentou D′ 
elevado (~1), mas R² alto apenas entre G1 (R² > 0,95) e entre G3 (R² > 0,95) (Fig. 1). O Hapl. 11 foi protetor para DRC ( p = 0,045) 

e o Hapl. 1 para HFH (p = 0,0042) (Fig. 2). Para hipertrigliceridemia, o Hapl. 14 foi protetor (p = 0,0397), enquanto o Hapl. 7 foi 

de risco (p = 0,006). Em nível de variantes, G2 confirmou associação com maior risco (Hapl. 7), o Hap. 14 carregou os alelos de 

risco DCV (G3), em ascendência europeia, e nenhum haplótipo apresentou o alelo protetor p.N264K (Fig. 3).

Objetivo: Avaliar o desequilíbrio de ligação (LD) e as associações de haplótipos do APOL1 com DRC, histórico familiar de 

hipertensão (HFH), doença cardiovascular (DCV) e hipertrigliceridemia em indivíduos autodeclarados negros do sul do Brasil.

Conclusão: A análise de haplótipos sugere maior poder 

explicativo do que SNPs isolados. Haplótipos portadores de 

G2 foram associados a risco aumentado, haplótipos com G3 

continham alelos de risco, e nenhum apresentou o alelo 

protetor p.N264K, indicando potenciais vias de 

vulnerabilidade genética. Esses achados destacam a 

importância de considerar a diversidade haplotípica e o 

contexto clínico em populações miscigenadas em 

abordagens de medicina personalizada.
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Figura 1: Heatmap de LD (R2) entre SNVs de APOL1

Figura 2: Forest plot das principais associações entre os haplótipos em 

APOL1 e parâmetros clínicos.
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Figura 3: Diagrama dos haplótipos em APOL1.


