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Conclusoes

As hemoglobinopatias sdo caraterizadas pela presenca de mutacbes nos genes
globinicos. Estas podem resultar na producdo de Hbs com estrutura alterada (variantes

de Hb) ou na sintese reduzida de cadeias globinicas (talassemias).

A realizag8o deste trabalho permitiu identificar as varias variantes o de Hb identificadas
no Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra. Por outro lado permitiu a
identificacdo de duas novas variantes, Hb HUC e Hb Iberia. Ambas foram estudadas a

nivel molecular e funcional.

Verificou-se que a Hb HUC é caraterizada pela mutacao
o40(C5)(Lys—Asn)(AAG>AAT (al) a qual ocorre no contato a1p32. Funcionalmente,
esta é uma variante estavel e apresenta uma ligeira alta afinidade para o oxigénio na

presenca de 2,3-DPG.

A Hb Iberia é caraterizada pela mutagdo a104(G11)(Cys—Arg)(TGC>CGC) (a2) que

ocorre no contato al1f1. Funcionalmente, é uma variante estavel.

Pela andlise das varias variantes, descritas e ndo descritas, foi possivel verificar que o
fendtipo apresentado pelas mesmas depende principalmente do local onde ocorre a

mutacdo e das propriedades dos aminoacidos envolvidos.
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