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ESTUDO DE MUTACOES DE P53 E PTPN 11 NA SINDROME MIELODISPLASICA

Flavio Araujo Borges Junior (Bolsista PIBIC/CNPq), Maria Teresa Almeida Azevedo, Fabiola
Traina, Luciene Borges, Mariana Lazarini, Patricia Rodrigues e Profa. Dra. Sara Teresinha Olalla
Saad (Orientadora), Faculdade de Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

As Sindromes Mielodisplasicas constituem um grupo heterogéneo de desordens hematopoiéticas
clonais,que exibem hematopoiese ineficaz..Além de anormalidades cromoss6micas sdo comuns
aos portadores de mielodisplasia mutacfes em genes supressores de tumor e proto-oncogenes,
dentre estes encontram-se P53 e PTPN11 .O gene PTPN11 é responsavel pela codificacdo da
SHP-2, fosfatase que regula a ativacdo da p21 RAS por fatores de crescimento ativados. A
proteina P53 atua como supressor de tumores, ao participar da interrupgdo do ciclo celular, quando
ha algum dano no DNA e na apoptose .Este estudo tem como objetivo analisar a freqiiéncia de
mutacdes nesses genes para entdo correlacionar a ocorréncia dessas alteracdes genéticas com os
aspectos clinicos e laboratoriais correspondentes a doenca.Através de amplificacdes por PCR dos
exons 5,6,7,8, e 9 do gene P53 e do exon 3 do gene PTPN11 ,seguidas do rastreamento de
mutagGes por DHPLC observou-se a ocorréncia de perfis cromatograficos distintos aos perfis
controles-normais.Esta discrepancia cromatografica nas amostras dos pacientes ocorreu em maior
frequéncia nas reagfes envolvendo os exons 5 e 7,P53, e 0 exon 3,PTPN11.Dentre as quarentas
amostras de pacientes testadas para cada exon,quinze apresentaram deslocamentos para o exon
5, 21 para o0 exon 7 e 26 para o exon 3,gene PTPN11 .Estes resultados indicam maior ocorréncia

de mutacdes nestes exons de cada gene. Sequenciamentos estdo em execugao.
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