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Introducao: A sindrome de Down (SD) € caracterizagla trissomia livre do cromossomo
21, resultante de falhas na segregacdo cromoss@imiaate a meiose materna, em cerca
de 90% dos casos. Estudos sugerem que, independieniade materna, a SD esta
relacionada ao metabolismo anormal do folato coorsequéncia de polimorfismos em
genes envolvidos nesta via metabdlica. A enzimaidilato sintase (TS) catalisa a
conversao de deoxiuridina monofosfato (dUMP) emxdimeidina monofosfato (dTMP),
utilizando o 5,10-metilenotetrahidrofolato como doa de grupos metil, que s&o
importantes para a manutencdo da heterocromatiestabilidade dos cromossomos
durante as divisdes celulares. O gene TS apresentpolimorfismo de repeticdo em
tandem de 28 pares de base (pb) na regido pron®&studo mostra que a quantidade de
repeticbes afeta a expressao génica. Objetivo:i#&valcontribuicdo do polimorfismo TS
repeticdo de 28 pb, envolvido no metabolismo datéglna modulacdo do risco materno
para a SD. Métodos: O grupo caso sera composté@ardes de individuos com SD e o
grupo controle por 100 mulheres com filhos semmarsime. A anélise molecular do
polimorfismo do gene TS sera realizada por meidRdacdo em Cadeia da Polimerase
(PCR) por diferenca de tamanho de fragmentos. @esdaerdao analisados por meio do
teste da razdo de maxima verossimilhanca, regrelegastica e teste Qui-quadrado.
Resultado esperado: Espera-se identificar a comngéb do polimorfismo TS repeticéo de
28 pb no risco materno para SD.
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