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Fundamentacio/Introducio: A populacio brasileira apresenta alta diversidade genética, com
importante contribui¢do indigena na regido Norte. Variantes genéticas nessas populacdes podem
influenciar caracteristicas como a elasticidade e a pigmentacao da pele. Assim, investigar essas
caracteristicas em populagdes indigenas da Amazodnia ¢ essencial para contribuir na medicina
personalizada.

Objetivos: Caracterizar o perfil molecular de genes relacionados a elasticidade e a pigmentacao
da pele em indigenas da Amazonia brasileira.

Delineamento e Métodos: Trata-se de um estudo analitico de base gendmica, utilizando dados
de sequenciamento de exoma de 94 individuos indigenas da regido amazodnica. As variantes
foram selecionadas em genes de elasticidade (COL1A2 e FBN1) e pigmentagdo (SLC24A5,
DCT e TPCN2). As frequéncias das populacdes europeia, africana, americana, oriente médio,
leste asiatico e sul asiatico foram acessadas dos bancos de dados gnomAD e o 1000 Genomes,
e para a populagdo brasileira foi utilizado o ABraOM. As analises estatisticas foram realizadas
utilizando o software RStudio v 4.0 e as comparagdes entre as frequéncias foram conduzidas
por meio do teste exato de Fisher (p<0,05).

Resultados: Foram identificadas 13 variantes de nucleotideo unico (SNVs) em genes
relacionados a elasticidade (COL1A2 e FBN1). Dentre essas, a variante rs412777 (COL1A2)
apresentou diferenca estatistica em relacdo a todas as populagdes analisadas nos bancos
gnomAD e 1000 Genomes, com padrio semelhante ao observado na comparacdo com a
populacdo brasileira. Para pigmentacao, foram identificadas 5 SN'Vs nos genes SLC24A5, DCT
e TPCN2. A variante rs755684 (DCT) apresentou variacao relevante em relacao as populagdes
estudadas, enquanto a variante rs1426654 (SLC24A5) diferiu da maioria dos grupos analisados,
exceto das populagdes leste asidtica e africana, mantendo esse padrdo nas comparagdes com
populacdes brasileira, americana, europeia e sul-asidtica. Além disso, a variante rs1470892
(TPCN2) demonstrou associagdo estatistica em multiplas populagdes, enquanto a rs3750965
apresentou esse padrdo apenas na populagdo sul-asidtica. Nenhuma variante foi exclusiva da
populacdo indigena, embora diferengas nas frequéncias alélicas em relagdo a outras populacdes
globais evidenciem um perfil genético distinto.

Conclusdes/Consideracées Finais: O estudo permitiu caracterizar o perfil molecular de
variantes da elasticidade e da pigmentagdo da pele em populacdes indigenas da Amazonia.
Esses achados reforcam a relevancia da investigacdo gendmica e seu potencial para aplicagdes
na medicina de precisao.
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