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O sistema sanguineo Rh € um dos mais complexos
e imunogénicos dos grupos sanguineos humanos,
sendo formado por uma familia de 54 antigenos,
dentre esses, o antigeno D (RhD); o fator mais
Imunogénico desse sistema e inteiramente associado
ao fenotipo do complexo Rh. No entanto, pesar do
gene RHD, que codifica o complexo RhD, ter mais de
170 alelos descritos, esse gene ainda nao foi
completamente caracterizado, principalmente, em
pacientes Rh nulo. O Rh nulo & um disturbio genetico
autossOmico recessivo, caracterizado pela perda da
expressao dos antigenos Rh. Os pacientes Rh nulo
manifestam uma leve e moderada anemia hemolitica
e suas hemacias mostram alteracbes na morfologia
(estomatocitose), embora as bases genéticas desse
fendtipo tenham sido descritas em varios relatos de
casos, ainda ha pouca informacdo sobre as diferentes
mutacoes do gene RHD.
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INTRODUCAO RESULTADOS E DISCUSSAO

Caso 1: RHD presente e inalterado. Alteracdes no
exon 2 do gene RHAG ¢.310C>T.

Caso 2. Delecdo completa no gene RHD e
duplicacao de 7pb em RHCE.

Caso 3: Delecao completa no gene RHD e delecéo de
um nucleotideo no éxon 7 do RHCE.

Caso 4: Nao foram identificadas alteracdes no gene
RHD. Mutacao no gene RHAG e no RHCE.

DIEUIEV VO CONCLUSAO

O objetivo deste presente projeto, portanto, tem seu
escopo na descricdo da variantes genéticas do gene
RHD em pacientes Rh nulo.

MATERIAIS E METODOS

Caso 5: Delecao completa no gene RHD e mutacéo
no gene RHCE.

Caso 6: RHD presente e inalterado. Mutacao de
exclusao do gene RHAG.

O gene RHD esta envolvido na maioria dos casos
positivos Rh nulo, com uma proporcao delecao
completa em 67% (4/6), enquanto gue 0S genes
RHCE e RHAG apresentam diferentes variantes
alélicas com todas as alteracbes moleculares
distintas. Por fim, a caracterizacdo molecular das
alteracOes geneticas gene RHD nesse distlurbio
autossomico recessivo deve ser recomendada,
principalmente, em familias com casos desse
fendtipo, pois permite o0 diagnéstico e um
acompanhamento preciso, principalmente em recém-
nascidos.

FINANCIAMENTO

Nao se aplica.



