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Introdução: Sabe-se que a variação de número de cópias (CNVs) de DNA representa uma parcela importante da variação 
genômica humana e pode estar associada com doenças complexas, contribuindo para a diversidade genética e fenotípica da 
população. Muitas doenças complexas apresentam grande variabilidade fenotípica entre indivíduos afetados da mesma família. 
Objetivo: Com base nesses dados, nosso objetivo foi analisar genes que possam estar relacionados com essa variabilidade, 
comparando pacientes com Adrenolecucodistrofia Ligada ao X (X-ALD) com conhecida variabilidade fenotípica e uma amostra 
controle de indivíduos sadios. Materiais e Métodos: Analisamos por PCR em tempo real (RT-PCR) os genes SBNO2 e NDUFS7. O 
primeiro porque apresentou valores discordantes entre as duas populações estudadas por MLPA e NDUFS7 pela impossibilidade 
de avaliá-lo por essa mesma técnica. Resultados e Conclusão: Para o gene SBNO2, a  técnica  de  RT-PCR  corroborou  a 
discordância entre a população doente e a população controle identificada por MLPA. Foi possível validar o gene NDUFS7 por RT-
PCR, sendo que este não apresenta diferença entre as populações estudadas. Em estudos de CNV, é necessário validar os 
resultados obtidos por diferentes técnicas como, por exemplo, microarranjos e MLPA. A técnica de RT-PCR demonstra-se útil 
para a quantificação de DNA em estudos de variação de número de cópias.  

 




