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Introdução: A síndrome de Down (SD) é a cromossomopatia humana mais freqüente e em 
90% dos casos é atribuída a trissomia livre do cromossomo 21 resultante da não-disjunção 
meiótica. Embora os fatores de risco para não-disjunção meiótica ainda não estejam bem 
esclarecidos, estudos mostram que o metabolismo anormal do folato pode resultar em 
hipometilação do DNA e, consequentemente, em não-disjunção cromossômica. É possível 
que polimorfismos em genes que participam do metabolismo do folato possam exercer 
influência no risco materno para SD, como o gene DNA metiltransferase 3B (DNMT3B) 
que é essencial para a metilação do DNA. Objetivos: Avaliar a influência do polimorfismo 
DNMT3B -149C&#8594;T, envolvido no metabolismo do folato, e das concentrações de 
folato sérico, homocisteína (Hcy) e ácido metilmalônico (MMA) plasmáticos no risco 
materno para SD. Métodos: O grupo caso foi constituído por 84 mães de indivíduos com 
trissomia livre do cromossomo 21 e o grupo controle por 177 mulheres com filhos sem a 
síndrome. A genotipagem do polimorfismo DNMT3B -149C&#8594;T foi realizada por 
meio da Reação em Cadeia da Polimerase (PCR) em tempo real. A quantificação de folato 
foi realizada por quimioluminescência, e a Hcy e o MMA foram determinados por 
cromatografia líquida / espectrometria de massas sequencial em colaboração com outras 
instituições. 


