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Objetivos:padronizar a técnica para determinação quantitativa da atividade de G6PD em amostras de sangue colhidas com EDTA e 
estabelecer valores de referência.Causistica:O ensaio Intercientífica utiliza a glicose-6-fosfato desidrogenase, a qual, na presença do 
NADP, catalisa a oxidação da glucose-6-fosfato para 6-fosfoglunato. O NADPH produzido é medido colorimetricamente em modo 
cinético em 340 nm . Os resultados são calculados avaliando o aumento das DO’s por minuto da amostra contra o valor padrão de 
G6PD de atividade enzimática conhecida, sendo a quantidade de hemoglobina é medida no mesmo ensaio. Considerando-se que a 
concentração de hemoglobina é proporcional a atividade enzimática, este protocolo nos permite emitir resultados em U/g Hb ao 
invés de mOD/min. São utilizados três níveis de controle: normal, intermediário e deficiente, sendo o ensaio realizado em 
duplicatas. Resultados:Os valores de cut-off estabelecidos para sangue total, em 281 amostras analisadas foram: atividade inferior 
a 2,7 U/g Hb para pacientes com deficiência total, entre 2,8 e 8,2 U/g Hb para deficiência intermediária e superior a 8,3 U/g Hb 
para pacientes normais.Conclusões:A técnica mostrou-se rápida, de fácil execução e com boa reprodutibilidade. O tempo total de 
processamento (normalização da hemoglobina e tempo de eluição incluídos) levam menos de uma hora e utilizam equipamentos 
totalmente automatizados. Ressalta-se a importância deste método quantitativo no sentido de diferenciar o portador de deficiência 
total e o deficiente intermediário ou portador heterozígoto, o que não é possível utilizando-se as demais técnicas disponíveis no 
mercado. 
 
IDENTIFICAÇÃO E QUANTIFICAÇÃO DE EXPANSÕES CAG NOS GENES DE SCA1, SCA2 E SCA6. . Trott A , Carvalho TS , 
Jardim LB , Giugliani R , Pereira MLS . Serviço de Genética Médica - Hospital de Clínicas de Porto Alegre; Dep. De Bioquímica, 
Depart. De Genética e Departamento de Medicina Interna – UFRGS, Porto Alegre, RS. . HCPA - UFRGS. 
As ataxias espinocerebelares autossômicas dominantes (SCAs) são doenças neurodegenerativas que atingem o cerebelo e suas 
principais conexões. As mutações associadas à SCA1, SCA2 e SCA6 são expansões do trinucleotídeo CAG na região codificante dos 
seus respectivos genes levando, no caso de alelos mutados, à síntese de proteínas com uma expansão de poliglutaminas. O 
objetivo deste trabalho foi detectar e quantificar os alelos normais e os alelos expandidos nos genes de SCA1, SCA2 e SCA6 em 
pacientes que apresentavam uma suspeita clínica de um tipo de SCA. O protocolo laboratorial consistiu inicialmente da amplificação 
por PCR da região adjacente à região suscetível à expansão e posterior análise do produto de PCR por eletroforese em gel de 
agarose, permitindo a determinação qualitativa da presença ou não da expansão trinucleotídica. Posteriormente, os mesmos 
produtos foram submetidos à análise por eletroforese em gel de poliacrilamida para a determinação do número de repetições em 
cada alelo das amostras. No total, foram analisados 44 indivíduos, os quais foram previamente testados para a doença de Machado-
Joseph (DMJ ou SCA3), os quais apresentaram resultado negativo. O protocolo proposto foi padronizado e alguns pacientes 
testados apresentaram alelos com número de repetições alterado para as três SCAs estudadas. Para SCA1, um paciente apresentou 
resultado positivo com um alelo normal (26 repetições) e um mutado (47 repetições CAG). Quanto à análise dos alelos para o gene 
de SCA2, foram detectados três pacientes com alelos expandidos. Um deles apresentou um alelo expandido com 38 repetições CAG 
e um alelo normal com 22 repetições, um outro paciente apresentou um alelo expandido com 41 repetições CAG e um alelo normal 
com 21 repetições e o terceiro apresentou um alelo expandido com 42 repetições CAG e um alelo normal com 21 repetições. Além 
desses 3 pacientes confirmados, um outro paciente apresentou alelos com números de repetições em uma faixa intermediária entre 
a faixa normal e a faixa de expansão (32 e 33 repetições CAGs); essa amostra está sendo analisada por seqüenciamento direto 
para confirmação do resultado. A análise dos pacientes para SCA6 resultou na identificação de quatro pacientes positivos. Um deles 
apresentou um alelo normal (12 repetições) e um alterado (24 repetições CAG), os demais apresentaram um alelo normal (11 
repetições) e um alelo alterado (24 repetições CAG). Portanto, os resultados obtidos permitiram o diagnóstico de pacientes positivos 
para as três SCAs aqui estudadas. Apesar do número limitado de amostras analisadas, os resultados obtidos até o momento 
confirmam a hipótese de que casos de uma SCA, além de MJD, ocorrem em nossa população, porém com uma freqüência bem 
mais baixa. Apoio: CAPES, FIPE-HCPA, CNPq, PRONEX/MCT. 
 
DOENÇA DA URINA DO XAROPE DE BORDO : DESCOMPENSAÇÃO METABÓLICA NA CRISE AGUDA E EVOLUÇÃO 
CLÍNICA SUBSEQÜENTE. Roth FL , Zandona DI , Faulhaber FRS , Coelho DM , Roth DE , Refosco LF , Lueska SD , Pires RF . 
Serviço de Genética Médica e Serviço de Pediatria do Hospital de Clínicas de Porto Alegre . HCPA. 
A Doença da Urina do Xarope de Bordo (DUXB) é um distúrbio autossômico recessivo no qual ocorre redução da atividade do 
complexo enzimático 2 ceto-ácido desidrogenase de aminoácidos de cadeia ramificada. A conseqüência desse bloqueio na rota 
metabólica é o acúmulo de L-aminoácidos de cadeia ramificada (valina, leucina e isoleucina) e de cetoácidos que exercem efeito 
neurotóxico. A incidência de DUXB é de 1:185.000 nascidos vivos. A DUXB manifesta-se clinicamente como encefalopatia aguda .Os 
autores relatam o manejo terapêutico da descompensação metabólica de um paciente com DUXB transferido ao HCPA, assim como 
sua evolução clínica.Relato do Caso: V.A.T, 4 meses, sexo masculino, branco, primeiro filho de pais hígidos e não consangüíneos. 
Aos 7 dias de vida internou na UTI Neonatal do Hospital de Alvorada com desidratação, acidose metabólica, hipotonia e crise 
convulsiva hipertônica com opistótono. Foi iniciada investigação clínica por suspeita de Erro Inato do Metabolismo. A cromatografia 
de aminoácidos evidenciava presença dos aminoácidos valina, isoleucina e leucina em quantidades aumentadas, compatíveis com o 
diagnóstico da MSUD. Foi então transferido ao HCPA, com 23 dias, em estado grave, ventilação mecânica e com edema cerebral 
difuso conseqüente à intoxicação metabólica. Na sua chegada, foi coletada dosagem sérica de aminoácidos com os seguintes 
resultados: valina : 564 (86-190); isoleucina : 348,4 (26-91) e leucina:2600 (48-160). Iniciou-se diálise peritoneal para promover a 
redução dos níveis desses aminoácidos no plasma e infusão de glicose endovenosa para a indução de estado de anabolismo. A 
diálise peritoneal foi suspensa após 72 horas, e a dieta do paciente foi iniciada com fórmula láctea isenta de valina, isoleucina e 
leucina. Nessa ocasião, a dosagem sérica de aminoácidos evidenciava: valina :171; isoleucina : 66 e leucina : 961. Desde então o 
paciente V.A.T permanece em manejo dietético de sua condição que deve ser contínuo. Realiza controle clínico e laboratorial 
periódicos.O tratamento do episódio de descompensação aguda na DUXB é uma emergência médica e seu principal objetivo é 
reduzir a concentração de leucina sérica. A evolução clínica satisfatória deste caso evidencia a importância do manejo adequado da 
crise aguda de descompensação metabólica e da manutenção da terapêutica dietética. Destacamos assim a importância de uma 
equipe multidiscilinar no manejo adequado dos pacientes com DUXB. 
 
DESCRIÇÃO CLÍNICA DE UMA PACIENTE COM A SÍNDROME DE MARSHALL-SMITH. Roth FL , Zandona DI , Leite JCL , 
Félix TM . Serviço de genética Médica . HCPA. 
A Síndrome de Marshall-Smith (MS) foi descrita pela primeira vez por Marshall et. al em 1971. Suas principais características são a 
presença de dismorfias faciais distintivas, a aceleração da maturação esquelética, a dificuldade no ganho de peso, a hipotonia, o 
retardo do desenvolvimento neuropsicomotor e a disfunção respiratória crônica. Até o presente momento, cerca de 25 casos já 
foram descritos. À medida que novos casos são relatados, sua variabilidade clínica torna-se mais evidente. O mecanismo de 
herança dessa condição não foi identificado. Os autores relatam o caso de uma paciente do sexo feminino atendida pelo Serviço de 
Genética Médica do HCPA.Relato do Caso: R.F.S., branca, sexo feminino. É a primeira filha de um casal hígido, jovem e não 
consangüíneo. Nasceu de parto vaginal, pré-termo, IG 31 semanas e 5 dias, com peso ao nascer: 1770g, medindo 45 cm e com 
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