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Resumo

Objetivo: O objetivo deste estudo é determinar as associações entre variações genéticas no gene do receptor P2X7, diminuição da densidade 
mineral óssea (DMO) e o risco de osteoporose em pacientes com mais de 50 anos com fraturas de tornozelo. 

Métodos: Os pacientes foram genotipados para 15 polimorfismos não-sinônimos de nucleotídeo único (nsSNP) no gene P2X7. A amostra foi 
dividida em dois grupos de acordo com os resultados da densitometria óssea: grupo de intervenção com osteopenia (escore T entre –1,0 e –2,5) 
ou osteoporose (escores T ≤–2,5) e grupo controle com valores dentro da normalidade (escores T ≥ –1). Um total de 121 pacientes foram avaliados, 
65 do grupo de intervenção e 56 do grupo controle. 

Resultados: Os resultados sugerem que os nsSNP 1, 4, 11, 13, 14 e 15 são variantes de perda de função (PF). O nsSNP 12 também foi associado a 
PF em nossa população, mas sua expressão de RNA ainda não foi analisada. 

Conclusão: Demonstramos que polimorfismos funcionais no gene P2X7 estão associados à DMO e a um risco aumentado de fraturas de tornozelo. 
As limitações do nosso estudo são o foco em polimorfismos não sinônimos, os quais não cobrem todas as variações genéticas em P2X7, e seu 
pequeno tamanho de amostra comparado ao da literatura internacional. Um dos pontos fortes deste estudo é o fato de ser o primeiro a avaliar o 
P2X7 na população brasileira. 
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