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Resumo: Introducéo: O Diabetes Méllitus Tipo 1 (DM1) tem etiologia multifatorial com envolvimento de
fatores ambientais e genéticos. Os genes da regido do sistema de histocompatibilidade humano
(HLA) estéo associados com cerca de 50% da susceptibilidade genética. Multiplos estudos tém
demonstrado a possibilidade de se utilizar polimorfismos de uUnico nucleotideo (SNPs; single
nucleotide polymorphisms) para predizer alelos HLA de risco para DM 1. Neste estudo do tipo
caso-controle, comparamos a frequéncia dos polimorfismos rs7454108 e rs2187668, em criancas
saudéveis e portadoras do DM1. Material e Métodos: Amostras de 300 criangas (<12 anos)
divididas entre saudaveis (n=169) e portadoras do DM1 (n=131) foram genotipadas para a
identificagdo dos polimorfismos rs7454108 e rs2187668 por meio do ensaio com sondas
fluorescentes especificas (TagMan®, Life Technologies) utilizando o sistema da reacdo em
cadeia da polimerase (PCR) em tempo real (Real time PCR 7500fast™, Life Technologies).
Resultados. As frequéncias aélicas (95%IC) para os grupos DM1 e controles saudaveis,
respectivamente, foram para o rs2187668 alelo T: 33,2% (28-39) e 11,2% (8-15), p<0,001 e para
0 rs7454108 aelo C: 33,2% (28-39) e 10,1% (7-13), p<0,001. Os polimorfismos estdo no
equilibrio de Hardy-Weinberg (p>0,05), exceto para o rs7454108 no grupo DM 1 (H-W;p=0,003).
Analisando a frequéncia de individuos com genétipos em heterozigose para os dois SNPs
(CT+CT), o grupo DM1 apresentou 29% e o grupo controle 2,4% (Raz&o de Chance; OR=16,8;
p<0.001). Conclusdo: Os polimorfismos analisados estédo fortemente associados com o DM1,
apresentando potencial para a triagem de pacientes com HLA de risco para a patologia na
populacéo brasileira estudada.
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