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Resumo: APOL1 é um gene que codifica a proteina apoliproteinal e embora suas mutacdes ndo sejam
causa de DRC, existem evidéncias de que elas atuam como fator de pior prognéstico em véarios
tipos de nefropatia. O objetivo dessa trabalho foi avaliar o impacto de mutagfes no gene APOL 1
sobre a evolugdo da sindrome nefrotica em criancas. Sequenciamos APOL 1 em 95 pacientes (34
meninas) que tinham sindrome nefrética como causa de DRC termina e receberam transplante
renal aos 12 (dp=4) anos. As 3 mutagdes de APOL1 mais importantes foram encontradas em: @)
G1G=21/95 (22%), b) G1IM=20/95 (21%) e c) G2=7/95 (7%); 20 desses pacientes tinham as 2
mutacOes G1 concomitantes, sendo 11/95 (12%) em heterozigose enquanto 9/95 (10%) eram
homozigotos para as duas mutagcdes em G1. Observou-se que os individuos homozigotos para G1
tiveram idade de apresentacdo da SN 7,2 (EP=1,3) anos mais tarde (p=0,000) e evolucdo 2,5
(EP=1,2) anos mais répida entre o diagnéstico da SN e a DRC terminal (p=0,045). Nenhum dos
pacientes homozigotos para G1 recidivou, em comparacdo a 25/86 (29%) dos que ndo tinha
mutagcdo (p=0,06). Nossos resultados reafirmam, em criangas com sindrome nefrética, o papel
das mutacdes em APOL1 como fatores de risco para progressdo da DRC e sugerem possivel
utilidade clinica para o sequenciamento desse gene no cuidado de criangas com sindrome
nefrética
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