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    Conclusões


    O gene POFUT2 não contém ilhas CpG diferencialmente metiladas. Se a predição de imprinting materna feita por Luedi e colaboradores (2007) estiver correta, a região diferencialmente metilada vinculada a esse padrão de herança epigenética seria extragênica.


    A montante da região promotora do gene POFUT2 identificamos uma ilha CpG exônica do gene LOC642852, cujo estado de metilação em diversos estudos metilomas em células somáticas é hemimetilado e em células germinativas masculinas é hipermetilado. Assim sendo essa região não controlaria o imprinting materno predito para o gene POFUT2.


    O estado hemimetilado dessa ilha CpG foi validado por digestão enzimática sensível à metilação associada à PCR quantitativa fluorescente (DESM-PCR) em amostras de DNA genômica de sangue periférico de indivíduos dissômicos e trissômicos. Houve diferença significativa entre as taxas de metilação entre as amostras de DNA genômico de indivíduos dissômicos e trissômicos, mas não entre as amostras de indivíduos trissômicos de origem materna e paterna.


    O estado de hemimetilação observado na DMR do gene LOC642852 não é origem parental dependente, pois ambos os alelos parentais do SNP rs8133697 intra-DMR são metilados. Assim sendo, a DMR parece estar mantida por perdas e ganhos de metilação em ambos os alelos parentais e não por imprinting genômico.


    A região diferencialmente metilada identificada no gene LOC642852 pode ser utilizada como um ensaio epigen
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