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Estudo genetico das enzimas G6PD, ACPl e TO
numa populacao portuguesa de recern-nascidos

PAUL A M. V ASCONCELLOS MORAIS

Resumo:

Fo ram de tenninadas as frequencias gene ticas das enzimas G6PD , AcP " TO e Hem oglobinas ,
e m gel de po liac rilam ida, para uma amos tra de 198 cr iancas, cujo sangue foi co lectado pelo
Hospit al Ped iat rico de Coimbra . Foram de tectadas as seg uintes variantes da G6 PD: Gmed (0 .02),
GA (0 .01) e GA- (0 .0 1), co nfirmando a prese nca de alelos tipicos da popul acao negra alern do
caracte ristico da reg iao mediterranea. Para a enzima AcP j as freq uencias encontradas fora m pa
(00407), ph (0 .509) e pc (0.084), que di ferem das referidas noutros estudos para uma populacao
se me lha nte . A enzima TO apresentou-s e monom 6rfica . Fo i detectado urn indiv iduo Hb S.

Palavras-chave:

Freque ncias ge ne ticas: Enzimas - G6 PD, AcP" TO; Portu gal.

Abstract:

Gene frequencies of the enzymes G6P D, AcP" TO and Hem oglobins have bee n determined ,
in poliacryl am ide ge l. 198 child have been tested. The bloo d was co llected in the "Hospital
Ped iatrico de Coimbra». The det ected frequencies of G6 PD variants - Gmed (0 .02), GA (0.0 I ) and
GA- (0 .0 I ) - have confinned the pre sence of negro aile Is be sides the mediterra nean allel. AcP,
freque nc ies we re pa (00407) , ph (0 .509) and pc (0 .084) . Th ese result s differ from those o bteined in
o the r studi es in a sim ilar populat ion . Any va riant of the TO e nzyme hasn 't been obser ved . On e
Hb S child has been detected.
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INTRODUC;Ao

23

o trabalho teve por objectivo a caracterizacao electrornorfica de polimorfis­
mos de urn pequeno rnimero de enzimas do sangue, na populacao portuguesa,
escolhidas pelo seu interesse genetico e clinico .

Foram estudadas as enzimas Fosfatase Acida (AcP1) , Desidrogenase da
Glucose-6-Fosfato (G6PD) e a Oxidase do Tetrazolio (TO).

A enzima G6PD, presente em todos os tecidos, e uma das proteinas
enzimaticas mais estudadas e melhor conhecidas. A existencia de alelos de baixa
actividade ou mesmo nula (Gmed

) e responsavel quer por acidentes hemoliticos
agudos provocados por agentes exogenos, quer pela anemia hemolitica cronica
nao esferocitica - dai 0 grande interesse clinico da enzima (CLARKE, 1972).

A iinica frequencia, referente a esta enzima, detenninada para Portugal e
estabelecida num estudo de 1962 (Hailes, 1962).

o sistema AcP 1 e urn dos mais infonnativos no estudo da individualidade
biologica e genetica da populacao devido a grande variabilidade de frequencias
electromorficas e a variacao em actividade (HOPKINSON & HARRIS , 1969;
SENSABAUGH, 1973) . Tern sido feitos estudos sobre este polimorfismo em varias
populacoes de Portugal (AMORIM, 1979, 1983; CRUZ et al . , 1973).

Nao se possui conhecimento de qualquer estudo realizado na populacao
portuguesa para a enzima TO . No entanto, sabe-se que este locus e muito estavel
na populacao mundial (BREWER, 1967).

Por serem de facil visualizacao , foram tarnbem considerados os fenotipos A,
F e S da Hemoglobina.

MATERIAL E METODOS

A amostragem constou de 198 individuos , quase todos recem-nascidos e
criancas ate urn ana de idade, algumas maes e alguns adolescentes, cujas
amostras sanguineas foram fomecidas pelo Hospital Pediatrico de Coimbra
durante 8 meses.

As amostras sanguineas foram guardadas a 4°C em EDTA (1) (potassic) ate
a sua utilizacao, Na preparacao dos hemolizados foi seguida uma metodologia
semelhante adescrita em W. H. O. (1967): duas lavagens numa solucao 0.9% de
NaCl para isolamento dos gobulos vennelhos colocando-se seguidamente 0.05 ml
de globules lavados em I ml de solucao de hemolizante constituida de 7 ou
15 mM de ~-mercaptoetanol e 10 pM de NADP+ numa solucao 2.7 mM de
EDTA pH 7.0. A mistura era centrifugada a 30000 g. 0 sobrenadante (a parte
usada) pode ser guardado a temperatura de 4°C durante 48 horas.

(I) Ethylenediarninetretraacedic acid.
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Na electroforese utilizaram-se geles de poliacrilamida em sistema vertical.
Construiram-se dois sistemas:

.-:- Sistema A, formado por 3 geles sobrepostos sendo 0 superior 0 menos
concentrado (4 %) e 0 inferior .0 mais concentrado (10 %), metodo descrito por
JACOBS & SCHWIND (1975) . A electroforese efectuou-se em ambiente refrigerado
(4°C) sendo a diferenca de potencial aplicada de 150V na primeira hora e de
250V na hora e meia seguinte. Este sistema foi usado para deteccao dos fenotipos
da enzima AcP I ;

:~ SisternaB, constituido por 2 geles, 0 superior .menos concentrado (4 %) e
o inferiorrnais concentrado (8 a 9 %) (adaptado de ORNSTEIN & DAVIS, 1964) .
J:.. electroforese foi conduzida a 150V na primeira hora e a 250V nas 4 horas
seguintes, a 4°C e pH 8.9 (tampao do gel: 0 .2M Tris e), 1.57M Glicina a pH
8 .9; tampao das pontes: 0.049M Tris, 0.384M Glicina a pH 8.3, diluindo-se para
uso 10% em solucao aquosa) . Utilizou-se para a deteccao das enzimas G6PD e
TO. Foi tambem neste sistema que se observaram as fenotipos da Hemoglobina.
,., ,.
~ , ' Os geles feitos na vespera da sua utilizacao , eram colocados em ambiente
refrigerado ate serem usados (LAM et aI. , 1978). As placas foram fixadas numa
solucao de metanol a 15% e acido acetico glacial a 7 .5 %.

,.:;Para todas as enzimas, utilizaram-se metodos de coloracao ja descritos nos
quais-se introduziram alteracoes . Para a deteccao da enzima AcP j (adaptado de
HOPKINSON et aI., 1963) usou-se uma solucao de 26 mg de fosfato de fenolfe­
ta leina dissodica em 30 ml de tampao acetato 0.05M, pH 4.8. Os geles foram
incubados duas horas na solucao apos serem lavados em soluciio de acetato
0.1M, pH 4.8. A visualizacao das zonas de actividade da enzima (de cor rosa) so
era possivel apos adicao ao gel de uma solucao alcalinizante (amenia ou
hidroxido de sodio) . A fenolfetaleina libertada dissipa-se rapidamente. A detec­
gao das zonas de actividade da enzima G6PD foi feita com a utilizacao do metoda

:~de: coloracao .recomendado pela W.H. O. (1967), composta par 4 mg de PMS ,
;8: mg de..MIT, 8 mg de NADP em 50 ml de solucao tampdo Tris-HCI 0 .2M, pH
[8.4·. Bandas azul-violeta apareciam apos incubacao dos geles a 37°C durante uma
hora ao abrigo da luz . A identificacao dos fenotipos da enzima TO fez -se nos
geles corados para a deteccao da G6PD . As zonas de actividade apareciam como
zonas.claras em fundo escuro quando as geles eram expostos a luz . A identifi­
cacao de ' alguns fenotipos de Hemoglobina foi feita antes das placas serem
colocadas .nas solucoes de coloracao, sem a utilizacao de qualquer corante.
u.: . A. identificacao e separacao das muitas variantes da G6PD exige a utilizacao
de metodos bioquimicos variados, padronizados pela W , H. 0., 0 que nao foi
feito. i.Por.iisso, o-estudo apenas electroforetico que so permite a deteccao da
mobilidade electroforetica e da quantidade de enzima de uma forma qualitativa (a

(2) Tris (hydroxymethyl) methylamine .
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QUADRO I

VARI AVEL EST ADO EST ADO EST ADO ES TADO ESTADO ESTADO

N9 NOI1E / c6 Dl GO 1 2 3 4 5 0

SEXO fem i nino rnas cul. - - - -1

SEXO -

2 NATURALI DADE
de de for a - - - -
Coimbra de

Coi mbra

NATUR

GRUPO SANCUY- de-
NEO DA ~W: grupo 0 gr upo A grupo B grupo !Ill

nao
3

-
terminadc

GRUP- M

CRUPO SANGU1 - de--
grup o A gr~po B grupo AB nao

4 grupo 0 -l\'EO DO FIL HO terminado

----
- - GRUP- F -

Rh DA Jo'M: Rh Rh
de-S pos i tivojne ga t i.VD - - - nao

t erminadc

Rl - M

Rh Rh
- de-

Rh DO FILHO
naD

6 pos i tivo ne ga t i vo
- - -

e rmi nado

-----
Rh - l'

QUANT. DEllE lal t e r ada nao a It!:,

7 MOGLOBINA NO Hb> 21 r ada - - - nao de-

SAN GUE (g/d1) Hb < 17 Hb=19:!: 2 terminado

7. Hb

NliMERO DE E- ~ 1 terado nao alt!:

8
RITROCITOS NO IEri t ( 4. 5 r ad o - - - flaO de-
SANGUE( 1017l) IEri t >5.S

- +Ent=s-.5

1

e r mi na do

7. ERIT

25
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QUADRO I (cont.)

VARIAVEL

N9 NOME /CllDlGO

ESTADO ESTADO
3 4

ESTADO
5

ESTADO
6

20mg 10 e 2Om~ 10mg

QUANT. DE BI ­

g fLIRRUBINA NO

fSANGUE (mg )

mais de entre menas de
nao de -

termina d o

BILl

IPERI ODO EM'Q1.IE1

10 r- BI LI RRUBI NA mais d. menos d e nao es te-:

f~TEVE ALTE~ 2 · di a s 2 dias ve a lt e r .!! '

da

nao d e -

te rmi nadc

PERVAR

GA cA-
" 1007. act 307. a c t
1107. mig 1107. mig

1007. act >l007.act 0-77. act
1007. mig 1007.mig 1007. mig

FEN - G6PD -t-- - - + ----+-- - -+-- - - -t-- - - t-- - ---j

G6PD

FENllTIPOS DA GB
11

12
FENllTIPOS DA

AcP f en. AB f en. BC f en. B fen . A fen. AC
nao de-

terminadc

FEN - AcP

DADO CLINICO

CITADO NO PE
icterico

nao -
13

DIDO DE lIEMO
i cterico

-
GRAMA

RAZHEM

llBITO
nao -14 morreu
mor r e u

MORTE

15 RAC;A branca
negra ou -

rnesti <; a
de negra

- - - -
RA<;A

nao

forneci dc

aprec iacao comparativa da actividade da enzima na placa de gel foi tomada como
indice qualitativo da quantidade de enzima), leva a uma classificacao pouco
segura das variedades encontradas . No intuito de minimizar os erros experimen­
tais na apreciacao da actividade da enzima, testou-se a diluicao do hemolizado.
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Para a analise estatis tica utilizaram-se os metodos Regressao Multipla e
«M ultid imensional Scaling " (MOS), ambos de analise multivariada . A regressao
rrniltipla feita pel o metodo de «Stepw ise Multiple Regre ssion », selecciona 0

gru po de K variave is (inde pendentes) que melh or ex plica 0 comportamento de
uma determinada variavel (de pendente). Para tal, adic iona ou subtrai variavei s a
equacao de regressao , de aco rdo com a sua con tribuicao para a soma do s
quadrados na equacao da .regressao , qu e de ve se r minimizada (MATHER, 1976 ) .
o criteri o usado na adrnissao de novas variaveis fo i 0 teste t , de hipotese nula ,
considerando nulo 0 valor do coeficiente de regressao parcial na populacao.
o «M ultidimensional Scaling» tern por objectivo encontrar uma representacao
geometrica compacta que reflicta com precisao suficiente uma relacao de ordem
que possa ser estabelecida entre as distancias, sernelhancas ou associacoes, da
matriz original e as distancias euclidianas entre os pontos no modelo MOS (3).

As variaveis podem ser divididas em dois grupos : aspectos clinicos, pos ­
sivelmente relacionados com a deficiencia de G6PO e factores com os quais se
quiseram relacionar os fenotipos de G6PO e AcP1• Oevido anatureza dis continua
dos dados (variaveis discretas) a interpretacao dos processos de analise e sujeito a
reservas . Por falta de dados , apenas 38 dos 198 ind ividuos testados electrofore­
ticamente , foram analisados estatisticamente.

RESULTADOS

AcP1

AcP,
a

Observaram-se 5 fenotipos diferentes para esta enzima baseados na diferenca
de migracao, presenca ou ausencia das tre s bandas detectadas e na variacao
quantitativa de cada uma del as. A defin icao das bandas era deficiente. 0 padrao
encontrado diferiu do usualmente descrito para esta enzima (HOPKINSON &
HARRIS, 1969) .

FIGURA 2 - Fosfatase acida: os
cinco fenotipos encontrados em gel

de acrilamida

rIIlIlJ __

+
AC BC B AB AA

e) Todas as adaptacoes aos programas orig inais de MATHER ( 1976) foram efectuados pelo
Dr. H ORST ENGELS .
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0.20 < P < 0.50

QUADRO II - Distribuicao
fenotipica da enzima AcP, e
acordo com os resultados
esperados segundo a lei de

HARDY-WEINBERG

FEN6TIPOS OBTIDOS ESPERADOS

~OMERO z NOMERO %

A 21 19.6 17.60 16.4

AB 39 36. 4 4.4 .2 41.3

B 29 27. 1 27.7 25.9

CA 6 5.6 7. 2 6.7

CB 12 11. 2 9.1 8.5

C 0 0 0.7 5 0)5
x 2 = 3.5 G.L. = 3

.1TOTAL

G6PD

107 100 I 10 7 I 100 J

Os padroes encontrados dependerarn da concentracao de acrilamida do gel
separador, da concentracao de B-mercaptoetanol no tampao hemolizante e do
tempo de armazenarnento da amostra. Quando a concentracao de acrilarnida e de
B-mercaptoetanol eram aumentadas simultanearnente, cada banda subdividia-se
em 3 bandas . 0 aumento do tempo de armazenarnento da arnostra teve 0 efeito
contrario: ausencia de subdivisao das bandas mesmo verificadas as condicoes
anteriores.

FIGURA 3 - Zimograma da G6PD .
Sao visiveis na placa os fen6tipos GB e
GA - . Os dois individuos GA- sao gemeos

univitelineos
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G6PD0....-.=..::..::....:::- - - - - --- --,

~ c:::J IZ'ZZ'n
FIGURA 4 - Desidrogenase da Glucose-
-6-Fosfato: os cinco fenotipos encontrados ~ ezzza

em gel de acrilamida

+

G
B

G
A

G
me d A-

G
B

G

A determinacao das frequencias genetIcas e feita considerando apenas os
individuos do sexo masculino (l07 dos 198. testados) uma vez que 0 locus da
enzima se encontra no cromossoma X .

QUADRO III - Distribuicao fenotipic a da
enzima G6PD

FEN6 -
N %

TIPOS

G
B

102 96

G
med

2 2

r! 1 1
--

A-
1 1G

TOTAL. 106 (*) 100

(*) Foi cons ide rado apenas urn dos gemeos univitelinos de genotipo GA- .

TO

Nao foram encontradas variantes na popul acao estudada. A enzima apre­
sentou duas bandas acromicas.

HB

Uma vez que 0 trabalho foi elaborado com cri ancas recern-nascidas , a
hemoglobina mai s frequente foi a do tipo F seguida pel a do tipo A. Foi
identificado apenas urn individuo do tipo S .
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Na analise estatistica apenas se relacionaram os fenotipos das enzimas AcP,
e G6PD com outro s dados.

QUADRO IV - Resultados do «Stepwise» para a variavel dependente G6PD

Itera- Var i ave I i. da variar Soma dos qu~ Desvio F- adicionada . .- padrao ~.c;ao 1a exp11c. drados exp1.

1 MaRTE 48 . 4 10.0 0.55 3~
1;35

2 GRUP-F 52.1 10.8 0.54 1~
2·34

3 Rh-M 55 .0 11.4 0.53 1~
3;33

4 FEN-AcP 56.9 11.8 0.52 1~
4;32

5 NATUR 59 .8 12 .5 0.51 ~5;31

~6 PERVAR 61.1 12.7 0.51 6·30,
7 BILl 61.4 12.8 0 .52 ~;29

5.78 GRUP-M 61.9 12.9 0.53 ~

9 Rh-F 62.2 12.9 0.54 ~9·27

~10 RAQA 62 .3 13.0 0.55 10·26,

A II .a itera cao, a variave l "SEXO " foi adicionada mas 0 valor do F parcial foi nao
significativo (p > 0.05). Esta variavel nao foi ace ite e 0 processo foi terminado (0 valor de F serve
apenas como criterio de adrnissao , nao sendo as prob abilid ades corre ctas ).
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QUADRO V - Resultados do «Stepwise» para a variavel dependente AcP,

31

l t e.ra- Vari av e l 7. da varian Soma dos qu~ Desvio F. . -
~.~ao adicionada c ~ a expl~c. drados expl. padrao

1 NATUR 9.38 10.02 1. 66 3~
1;35

1. 62 3~2 FEN-G6PD 16 .28 17.39 2;34

1. 62
2 .6 .:»:

3 . GRUP-F 19.15 20.45 ~3 ; 33

2~4 GRUP-M 21 .01 22.44 1. 62
4'32,

5 MORTE 22.45 23.55 1. 63 1~
5 . 31

6 PERVAR 23 .3fJ 24.96 1. 6 5 1 J-z-::::
6 '30,

7 Rh-M 24.12 25.75 1. 67 1~
7 '29,

8 7.ERIT 25 . 32 26 .98 1. 69 1~
8'28

1.~9 %Hb 28.11 30.02 1. 69 9;27

1~10 BILl 28.42 30.36 1. 70 0;26

O~11 Rh -F 29.0 3 31.01 1. 74 11 ; 25

A 12." iteracao, a variave l «SEXO» foi adicionada mas como nao possuia urn valor de F
parcial significativo foi, seguidarnente , retir ada. 0 processo termin ou aqui (tal como foi dito na
tabela anterior, 0 valor de F ser ve apenas como criterio de adrnissao) .

Os resultados da analise por «Multidimensional Scaling » nao perrmtiram
uma analise coerente. 0 «stress » calculado foi muito elevado , mostrando haver
grande disto rcao nos dados representados a tres dimensoes. Por este motivo, nao
se justifica referir mais detalhadamente os resultado s deste metodo.

DISCUSSAO

Apesar do padrao electroforetico da enzima AcP, nao corresponder ao
normalmente encontrado em gel de amido , os electromorfos detectados coraram
com 0 substracto especifico para a enz ima e 0 seu padrao repetiu-se ao longo de
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todo 0 trabalho (4). No entanto, nao se poderao realizar cornparacoes rigorosas
com outros estudos , invariavelmente executados em gel de amido (AMORIM,
1983; BOTTINI & MODIANO, 1965). Para 0 padrao encontrado podera ter
contribuido tanto 0 gradiente de tres geles como 0 tampao basico (escolhidos por
serem os unicos onde foi possivel visualizar os electromorfos) . As dificuldades
encontradas na identificacao dos fenotipos da AcP , pouco diferem das referidas
por outros autores citados por SORENSEN em 1973 (5) .

De referir a dificil impressao fotografica, consequencia da cor rosa das
bandas . Como resultado das dificuldades tecnicas , e possivel que alguns indi­
viduos classificados como sendo do tipo A (coloracao pouco intensa), sejam do
tipo AB, cuja banda se situa ao mesmo nivel, mas apresentando maior actividade.
No sentido de minorar estes problemas, os trabalhos mais recentes utilizam
preferencialmente 4-metilumberiferil, sendo a visualizacao feita a luz ultravioleta
(AMORIM, 1983). As frequencias fenotipicas de AC e de B sao concordantes com
as esperadas segundo a lei de HARDY-WEINBERG, enquanto que as frequencias
referentes aos fenotipos A e AB estao alteradas (possivelmente consequencia da
deficiente leitura).

QUADRO VI - Frequencias geneticas da enzima AcP 1

Amostra N pa pi> pc Referencia

Vide mapa A .. . . . . . . . . 107 0.407 0 .509 0 .084
Distritos de Aveiro , Coim-

bra e Leiria . .. . ... . . 82 0.238 0 .707 0.055 A MORIM, 1983

As frequencias genotipicas estao de acordo com as esperadas mas diferem
signifieativamente das eneontradas por AMORIM (1983) para uma regiao seme­
lhante (na cornparacao dos dados utilizou-se 0 rnetodo estatistico de «Maximum
Likelihood» num programa de MACCLUER, 1976 (6).

(4) Houve individuos testados varias vezes ao la nge do trabalho , apresentando sempre 0
mesm o padrao .

(5) «GIBLETr e SCOlT ( 1965), dizem poder ser 0 fen6t ipo AB interpretado como fen 6tipo do
tipo A, uma vez que a unic a diferenc a entre estes dois fen6tipos e uma zona de baixa actividade
entre dua s band as , encontrada no fen6tipo AB. HOPKI NSON et al. (1963 ) refere que esta zona de
bai xa actividade pode aparecer ocasionalmente, no fen6tipo A. BRINKMAN e REICH ( 1967)
obse rva ram que a tenue isoen zim a do fen6tipo AB, pode nao ser detectada caso 0 hemoli zado seja
muito diluido , resultando uma class ificacao err ada (0 fen6tipo AB e classific ado como sendo do
tip o A). R EDLER ( 1967) refere ainda que uma incubacao mais longa pode resultar numa intensifi­
cacao das zonas mais tenues dos fen6tipos B e C, de tal modo que eles podem ser classifi cados
co mo sendo do tipo C B».

(6) Ada ptado por A. ABADE .
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QUADRO VII - Frequencias geneticas da enzima G6PD

33

Amost ra

Vide mapa A .

N

198

GB (*)

0 .96 0.02 0.01

GA- (**J

0.01

(*) Estao incluidos os individuos B com menos enzima .
(* *) Para 0 calculo das frequencias foi apen as considerado urn dos gemeos,

Para a enz ima G6PD a padrao electroforetico demonstrou a alta resolucao do
metoda utilizado . 0 aparecimento de tres bandas em vez de uma so, corresponde
a visualizacao de conformeros da enzima (C ROSTI & CAGIANO-MALVEZZI ,

1974) , dirneros com diferentes quantidades relativas de NADP . Este padrao de
tres bandas pode ser alterado para duas au para Ulna devido aoxidacao dos grupos
tiol da enzima com perda de moleculas de NADP a ela ligadas (B ONSIGNORE,

1970; C ANCEDDA, 1973; YOSHIDA , 1970). 0 ~-mercaptoetanol anula a efe ito de
oxidacao dos grupos tiol provocado pelo processa de armazenamento. Par esta
razao , a qua ntidade de ~-mercaptoetanol e a periodo de armazenamento modifi­
caram a padrao electroforetico da enzima. A quantidade de cada conforrnero no
sangue pode ser diferente de individuo para individuo, no final da electroforese.
No entanto, esta diferenca nao parece ter significado genetico. 0 fenotipo
vulgarmente detectado na populacao estudada foi a tipo GB

• Numa tentat iva de
identificacao dos fenotipos encontrados , que permitisse um estudo de caracteri­
zacao genetica da populacao, foram tomados em consideracao as seguintes
faetores : inclusao de Portugal nos paises com deficiencia enzimatica do tipo negro
(M OTULSKY, 1960); dados fomecidos pela W.H.O. (1967) que admite para
Portugal I % de defieientes do tipo Gmed

; serem estes fenotipos facilmente
diferenciaveis sabre a plaea electroforetica (SEGER et al., 198i) . Os fenotipos
eneontrados , classificados considerando esta informacao, sao as referido s na
figura 3. E possivel que mulhere s , consideradas como tendo a fenotipo GB mas
apresentando menor quantidade de enzima , sejam heterozigoticas para a aIda
G l11ed (FERRARIS, 198I) . 0 nurnero e a tipo de variantes encontradas confirma a
unica frequ encia determinada para a populacao portuguesa: presenca do aida
G l11ed (caracteristico da populacao mediterranea) e as alelos GA e GA

- (carac­
ter isticos da populacao negra , relacionados com uma rnelhor resistencia a mala­
ria - presente ate ha pouco na populacao estudada). No estudo da correlacao, a
variavel «rnorte» foi a que melhor explicou it variacao da «fen-G6PD» '(48% da
variancia). A justificacao parece ser a morte de dai s dos tres deficientes de
G6PD. Estas duas variaveis apresentam correlacao negativa, consequencia de ~er
sido atribuido indice mais alto aos fenotipos deficientes de G6PD e o indice 1 a

, , . I . l~' • ;

variavel «rnorte» enquanto que ao normal foi atribuido indice 2. Outros autores
tentaram ja estudar a correlacao existente entre a presen ca de determinados

3
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QUADRO VIII - Resultados da comparacao das frequencias
geneticas da AcP t ' encontradas em dois estudos diferentes

ALELO PARCIAL GRAD DE PROBABILIDADE.I BERDADE

p a 10.596 1 0.001

pb 9.087 1 0.001

pC 0.288 1 0.50<P~0.70

12.899 2 0.001

o )(2 encontrado corresponde a uma probabilidade menor que 0.00 I 0 que quer dizer que as
frequencias encontradas diferem (descri tas na tabela VIII ).

(*) Esta tabela foi elaborada utilizando 0 programa « CHIFRE» (MAcCLuER , 1967), adaptado
por AUGUSTO ABADE .

.fenotipos da G6PD e OS grupos sanguineos (LUZZATTO e ALLAN, 1968) nao tendo
encontrado relacao. No entanto, as variaveis que se seguiram na explicacao da
variacao dos fenotipos da G6PD foram os grupos sanguineos dos filhos (ABO) e
depois 0 Rh das maes, Esta correlacao pode estar viciada pela atribuicao do valor
zero aos individuos sem informacao. Com este grupo de variaveis, aquela que se
seguiu como melhor explicativa foi a variacao dos fen6tipos da AcP I' com
correlacao positiva (correspondencia entre os fen6tipos A e AC da AcP, e as
variantes da G6PD). Esta correlacao ja tinha sido estudada por BOTTINI et al.
(1971) , tendo encontrado uma relacao entre 0 alelo A da AcP, e 0 alelo Gmed da
G6PD. No entanto, S0RENSEN (1973) refuta esta correlacao assim como a
justificacao dada. Os nossos dados nao possibilitam uma analise segura, nao nos
permitindo apoiar ou refutar qualquer das duas posicoes .

A enzima TO nao apresenta variacao em tad a a populacao, mostrando mais
uma vez ser este locus bastante estavel .

A presenca de hemoglobina S em Portugal ja e referida pela W.H.O. (1967)
e justifica-se pela presenca ate ha pouco tempo de focos de malaria.

Como conclusao final, poder-se-a dizer que a incidencia de deficientes em
G6PD atinge urn valor que justifica a sua importancia clinica, e teria todo 0

interesse 0 estudo desta enzima na populacao. 0 conhecimento mais profundo da
estrutura genetica da populacao tera , por si so , interesse clinico e antropologico .
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