
Gene CYP2D6
Altamente polimórfico
Localizado no cromossoma 22q13.1
Expressa-se principalmente no fígado
Metabolismo de 20% dos fármacos 
Existem, pelo menos, 100 alelos do CYP2D6
documentados, sendo um dos mais comuns
CYP2D6*3
Deleção de um único nucleótido no exão 5
Provoca uma alteração estrutural e uma síntese
incompleta da proteína CYP2D6, levando à perda
da função enzimática, tornando assim a proteína
não funcional

3º Verificação da pureza do DNA por eletroforese em
gel de agarose

4º PCR- RFLP para pesquisa do gene CYP2D6*3 

Frequência mundial do gene CYP2D6*3 
Responsável pelo metabolismo de

medicamentos usados em prática clínica,
como antidepressivos, antipsicóticos, beta-
bloqueadores, codeína, dextrometorfano,

tramadol e tamoxifeno
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PESQUISA DO GENE CYP2D6*3 ATRAVÉS DE
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Identificar a presença de polimorfismos no gene
CYP2D6*3 (2549 delA) em amostras biológicas de
estudantes da turma 1 do 4º Ano de MICF

Tipo de estudo: Experimental

População: 21 amostras biológicas de DNA da mucosa
oral de estudantes do 4º ano MICF

1º Extração do DNA de células da mucosa oral em
zaragatoa (usando um Kit de extração Nucleospin Tissue)

2º Quantificação espectrofotométrica em Nanovue

Amplificação por PCR (usando NZYTaq II
2x Green Master Mix, Primers F e R) 
Análise da mutação detetada por enzima
de restrição Msp I
Análise eletroforética dos produtos de
restrição em gel de agarose a 3%  (usando
o Marcador de Massa Molecular NZYDNA
Ladder VI)

RESULTADOS
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Legenda:
MM - Marcador de Peso Molecular NZYDNA Ladder VI 
CN - Controlo Negativo

Frequência alélica (A) = 42/42 = 1
Frequência alélica (dA) = 0/42 = 0

Frequência genotípica (AA) = 21/21 = 1
Frequência genotípica (dA) = 0/21 = 0
Frequência genotípica (dA/A) = 0/21=0
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A população em estudo é portadora do gene normal
CYP2D6*1.
Embora a amostra seja pequena, está em equilíbrio de
Hardy-weinberg.
Em comparação com a literatura (frequência alélica de 0,6%
na população mundial), concluímos que é pouco
significativo.
Resultados obtidos estão de acordo com o descrito na
população mundial.
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Tabela 1: Equilíbrio de Hardy-Weinberg
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Indivíduos com este alelo apresentam uma capacidade reduzida ou
ausente de metabolizar fármacos que são substratos da CYP2D6

Concentrações plasmáticas elevadas desses medicamentos
Aumento do risco de efeitos adversos 
Alteração da resposta farmacológicaCodão de stop prematuro


