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Resumo. Neste trabalho fez-se um estudo da distribui¢io fenotipica dos marcadores
leucocitdrios peptidase C (PEPC), fosfoglucomutase 3 (PGM3), enzima mdlica
mitocondrial (ME2), transaminase glutimico-oxaloacética (GOT2) ¢ subunidade A
do 13° factor de coagulagio (F13A) na regifio Centro de Portugal.

As  frequéncias  génicas  determinadas  foram: PEPC*1=0,813;
PEPC*6=0,184;PEPC*2=0,004;(N=264);PGM3* 1=0,725;PGM3%*2=0,275; (N=394);
ME2*1=0,63;ME2%2=0,37(N=351);GOT2*1=0,989;GOT2*2=0,011;
(N=175);F13A*1=0,743;F13A*2=0,257;(N=401).

Palavras-chave: Polimorfismos genéticos; PEPC; PGM3; ME2: GOT2; FI13A;
Portugal (Centro).

Summary. The distribution of phenotypes  of the peptidase C (PEPC),
phosphoglucomutase 3 (PGM3), mitochondrial malic enzyme (ME2), glutamic-oxa-
loacetic transaminase (GOT) and subunit A of coagulation factor XIII (F13A) were
studied in Central of Portugal.

The genes  frequencies were:  PEPC*1=0,813; PEPC*6=0,184;
PEPC*2=0,004;(N=264); PGM3*1=0,725; PGM3%*2=0,275;(N=394); ME2*1=0,63;
ME2*2=0,37;(N=351); GOT2*1=0,989; GOT2*2=0,011; (N=175); F13A*1=0,734;
F13A*2=0,257;(N=401).

Key Words: Genetics polymorphisms; PEPC; PGM3; ME2; GOT2: F 13A; Central
Portugal.
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Introducgao

A utilidade dos polimorfismos leucocitirios em estudos de genética
populacional e de ligagiio factorial, tal como o seu interesse em investigagio de
paternidade, foram recentemente revistos por Prata (1991), utilizando como material
amostral a regido Norte de Portugal.

Com o objectivo de alargar o estudo destes polimorfismos a regido Centro do
Pafs investigou-se a genética populacional de peptidase C (PEPC), fosfoglucomutase
3 (PGM3), enzima milica mitocondrial (ME2), transaminase glutimico-oxaloacética
(GOT?2) e subunidade A do 13° factor de coagulagiio (FI3A).

Material e Métodos
As amostras de sangue foram obtidas por pun¢dio venosa em dadores
voluntdrios naturais da regiio Centro (distritos de Coimbra, Aveiro, Viseu, Castelo
Branco, Guarda, Leiria e Santarém) de Portugal.
A separacgiio dos leucdcitos foi feita pelo método de Siebert et al. (1979).
As fenotipagens foram realizadas por electroforese em gel de amido para a
PEPC, PGM3, ME2 ¢ GOT2 e em gel de agarose para o FI3A, segundo Prata (1991).

Resultados

Os resultados obtidos encontram-se resumidos nas tabelas 1,2,3,4 e 5.
Na figura 1 apresenta-se o zimograma da enzima PEPC.

PEPC*2

it PEPC#|

PEPC 6

PEPA

Fig. 1. Fenotipos comuns de PEPC.
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Tabcela 1. Distribuigdo fenotipica de PEPC na regido Centro de Portugal

N FENOTIPOS
1 6—1 2—1 5—1 6 2
264 179 69 2 0 14 0
(174,28) (iR 80,44............ ) (rnnn9,28.......)

PEPC*1=0,813+0,017; PEPC"*6=0,184+0,017; PEPC*2=0,004+0,003
x%=3,64; 1 g.I; 0,1>p>0,05

Tabela 2. Distribuigdo fenotipica de PGM3 na regifio Centro de Portugal

N FENOTIPOS
1 2—1 2
394 213 145 36
(206,88) (157,24) (29,88)

PGM3*1=0,725+0,016; PGM3*2=0,275+0,016

x?=2,39; 1 g.l; 0,55p>0,1

Tabela 3. Distribui¢iio fenotipica de ME2 na regido Centro de Portugal

N FENOTIPOS
1 2—1 2
351 142 161 48
(141,04) (162,91) (47,04)

ME2*1=0,63+0,02;ME2*2=0,37+0,02;

X3=0,05; 1 g.l; 0,90>p>0,80

Tabela 4. Distribuigdo fenotipica de GOT2 na regido Centro de Portugal

N FENOTIPOS
1 2—1 2
175 171 4 0
(171,02) (3,95) (0.03)

GOT2"1=0,989+0,006; GOT2*2=0,011+0,006
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Tabela 5. Distribuicdo fenotipica de F13A na regido Centro de Portugal

N FENOTIPOS
1 2—1 2
401 221 154 26
(221,46) (153,09) (26,46)

F13A*1=0,743+0,015; F13A*2=0,257+0,015

x2=0,014; 1 g.l.; 0,975>p>0,9

Discussao
PEPC

A distribuigfio fenotipica observada na regiio Centro estd de acordo com a
esperada segundo o formalismo de Hardy-Weinberg (Tabela 1).

Os valores das frequéncias génicas de PEPC*1 estimados para esta regido sio
dos mais elevados até agora descritos quer em Portugal quer noutras populagdes
europeias (Tabela 6). O tamanho da amostra impede-nos, contudo, de avaliar a
consisténcia da diferenciagiio observada.

PGM3

Na tabela 2 apresenta-se a distribuicio fenotipica de PGM3 na regido Centro
de Portugal.

Os resultados observados estdo de acordo com os esperados segundo o
formalismo de Hardy-Weinberg.

Os valores estimados para as frequéncias de PGM3 situam-se no intervalo de
variagio observado em populagdes europeias (Tabela 7) a excepgdo dos valores
observados na Galiza onde PGM3*1 apresenta uma frequéncia um pouco mais baixa.

ME2

Na amostra analisada nio se manifestou discordincia com a distribuigio
fenotipica esperada segundo o formalismo de Hardy-Weinberg (Tabela 3) e as
estimativas das frequéncias génicas enquadram-se na gama de variagdo observada em
populagdes europeias (Tabela 8).

GOT2
Na Tabela 4 apresentam-se as frequéncias génicas estimadas para GOT2*1 e

GOT2*2 na regido Centro de Portugal. Estas frequéncias situam-se no intervalo de
variagdo observado em populagdes europeias (Tabela 9).
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FI3A

A distribui¢iio fenotipica de FI3A observada na regido Centro de Portugal
(Tabela 5) esta de acordo com a esperada segundo o formalismo de Hardy-Weinberg.

As estimativas de frequéncias génicas enquadram-se na gama de valores
previamente reportados para outras populagdes europeias (Tabela 10).

Tabela 6. Frequéncias génicas de PEPC em populagdes Europeias

Populagao N PEPC*1 PEPC*2 Referéncia
R.F.A.
SO 322 0,721 0,003 Kompf et al, 1989
Wurzburg 434 0,680 0,020 Kondler e Wiebecke, 1981
Portugal
Norte 300 0,790 .0,003 Prata, 1991
Centro 264 0,813 0,004 este trabalho

Tabela 7. Frequéncias génicas de PGM3 em populagdes Europeias

Populagédo N PGM3*1 Referéncias
Espanha

Galiza 417 0,667 Llano et al, 1990
R.F.A.

Dusselorf 462 0.7392 Gunther, 1982

SO 298 0,7682 Bissbort et al, 1975
Dinamarca 1031 0,7454 Lamm, 1970
Suiga

Zurique 220 0,7909 Scheil e Scheffrahn, 1987
Noruega

Oslo 660 0,7341 Monn e Gjonnaess, 1971
Itdlia 559 0,7800 Corbo et al, 1980
Gra-Bretanha 583 0,73 Hopkinson e Harris, 1968
Portugal ‘

Norte 473 0,721 Prata, 1991

Centro 394 0,725 este trabalho
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Tabela 8. Frequéncias génicas de ME2 em populagdes Europeias

Populagéo N ME2*1 Referéncias
Espanha
Galiza 434 0,592 Llano et al, 1990
R.F.A
SO 316 0,63 Siebert e Amorim, 1987
R.D.A.
N 313 0,657 Stohlmacher e Haferland, 1989
Gra-Bretanha
NE 121 0,607 Papiha et al, 1989
S 291 0,651 Saha et al, 1978
Escdcia 66 0,63 Burchell et al, 1977
Portugal
Norte 496 0,622 Prata, 1991
Porto 294 0,610 Amorim, 1983
Centro 351 0,630 este trabalho

Tabela 9. Frequéneias génicas de GOT2 em populacdes Europeias

Populagado N GOT2*1 Referéncias
Espanha

Galiza 432 0,975 Llano et al, 1990
Suiga

Zurique 211 0,9787 Scheil e Scheffrahn, 1987
R.F.A.

o 310 0,9774 Driesel et al, 1982

SO 640 0,981 Ritter e Kémpf ,1979
Gra-Bretanha 710 0,983 Hackel et al, 1972
Portugal

Norte 533 0,978 Prata MJ, 1991

Centro 175 0,989 este trabalho
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Tabela 10. Frequéncias génicas de FI3A em populagdes Europeias

Populagao N F13A*1 F13A*4 F13A*5 Referéncias
Dinamarca 161 0,817 0,003 0,003 Eiberg et al, 1984
Noruega 244 0,79 — — Olaissen et al, 1983
R.F.A.

Hessen 187 0,786 — —_ Kuhnl et al, 1981

SO 303 0,795 0,002 —_ Weidinger et al, 1983
Portugal

Norte 420 0,749 — — Prata MJ,1991

Centro 401 0,743 — — este trabalho

Conclusoes

Em nenhum dos marcadores se observou qualquer diferenca estatisticamente
significativa entre as distribui¢des fenotipicas observadas e as esperadas. As
estimativas das frequéncias génicas de PEPC, PGM3, ME2, GOT2 e FI13A nio
divergem, significativamente, das descritas noutras populagdes europeias.

Apesar de o tamanho da amostra niio nos permitir tirar conclusdes definitivas,
os resultados obtidos indicam que, também na regiio Centro de Portugal, estes
polimorfismos leucocitirios se apresentam de grande interesse e aplicabilidade quer
em genética populacional pura quer aplicada, nomeadamente, em estudos de
investigacio de paternidade.
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