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UTILIZAGAO DE POLIMORFISMOS DE BASE QNICA (SNPs) NA
IDENTIFICACAO DE DOENCAS GENETICAS

Lais Caldeira de Freitas'; Alessandra Valéria de Oliveira®

RESUMO: Os polimorfismos de base unica (SNPs — Single Nucleotide Polymorphism) sdo a forma mais
freqUente de variacdo na sequéncia de DNA encontrada no genoma humano e podem ser definidos como
regides pontuais do DNA, onde a base nucleotidica seja variavel na populagéo. Os resultados mais simples
para uma mutagao em uma base Unica € a substituicdo de um nucleotideo por outro, que é conhecido como
polimorfismo de unico nucleotideo. Estes sédo caracterizados pelas variagbes genéticas que podem ocorrer
quando um unico nucleotideo: adenina (A), timina (T), citosina (C) ou guanina (G) no genoma possuem
seqliéncias alteradas. Embora mais de 99% dos humanos possuam sequéncias de DNA que sado as
mesmas em toda a populagao, variagbes nas sequéncias de DNA podem ter um grande impacto sobre a
forma como os seres humanos respondem a doencas, bactérias, virus, toxinas, produtos quimicos, drogas e
outras terapias. A maioria dos SNPs ndo séo responsaveis pelo estado de uma doenga, em vez disso, eles
servem como marcadores bioldgicos para a identificagdo de uma doenca sobre o mapa do genoma
humano, porque estao geralmente localizados perto de um gene encontrado para ser associado com certas
doengas. A utilizagdo dos SNPs pode também estar relacionado com o uso de marcadores para a
construcdo de mapas genéticos, para localizar e identificar genes de importancia funcional. Os marcadores
moleculares correspondem a polimorfismos de DNA, variantes na sequéncia de nucleotideos de membros
individuais diferentes de uma populagcao, que podem ser faciimente detectados, por serem tdo numerosos
em um genoma. O objetivo deste trabalho é discutir como os polimorfismos de base Unica podem influenciar
na identificagdo de doengas genéticas, analisando as variagdes presentes no genoma de cada individuo, e
por fim expor como os polimorfismos poderiam ser Uteis para prevenir um aumento na incidéncia de
doencas genéticas, ou até mesmo na resposta a farmacos. Neste trabalho sera realizada uma pesquisa
exploratoria, baseada em revisdo bibliografica referente a utilizagdo dos SNPs na identificagdo de doengas
genéticas. As fontes de informacdo utilizadas para este trabalho serdo de artigos cientificos, livros,
periodicos e sites de pesquisa cientifica.
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