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com as seguintes variaveis: sexo, tipo de ML, regido de
origem, consanguinidade dos pais, niveis plasmatico e
intracelular das enzimas lisossémicas. A analise mole-
cular é feita por amplificacdo de éxons do gene GNP-
TAB e sequenciamento. Resultados: O LIEM-HCPA
investigou cerca de 35.000 pacientes suspeitos de EIM
de 1983 a 2007. Entre esses pacientes, 22 (sexo femi-
nino: 14) de 20 familias ndo relacionadas foram diag-
nosticados com ML (tipo Il: 13; tipo Il11: 5; indefinido:
4). Quanto a origem, 5 pacientes eram da regido sul, 4
da nordeste, 3 da centro-oeste, 9 da sudeste e 1 da
regido norte do Brasil. A média de idade no diagnosti-
co foi de 5,46 anos (tipo II: 1,75; tipo IlI: 13,63;
p0,05). A analise do gene GNPTAB esta em andamento
para 6/22 pacientes. Conclus6es: As ML Il e Il pare-
cem ser raras no Brasil, como no resto do mundo. Este
€ o primeiro relato de um ndmero significativo de
casos no pais e a identificacdo das mutacdes envolvi-
das podera trazer informaces adicionais. Apoio: Rede
MPS BRASIL/FAPERGS/CNPgq.

ANALISE EPIDEMIOLOGICA DOS PACIENTES
DIAGNOSTICADOS COM ERROS INATOS DO
METABOLISMO ATRAVES DO SIEM.

SILVANI HERBER; LUCIANA GIUGLIANI; BIANCA
KNEVITZ COSTA; LILIA REFOSCO; MARIA V. TERE-
SA SANSEVERINO; CRISTINA NETTO; ROBERTO
GIUGLIANI; CAROLINA FISCHINGER MOURA DE
SOUZA

Erros Inatos do Metabolismo (EIM) sdo doencas gra-
ves que afetam especialmente criancas e neonatos, e
que, se ndo devidamente diagnosticadas e tratadas,
podem levar o paciente ao 6ébito ou a sequelas irrever-
siveis. Estas doencas sdo pouco conhecidas pelos pro-
fissionais da salde, por serem doencas pouco prevalen-
tes quando analisadas individualmente, e sem freqiién-
cia estabelecida destas no Brasil. O diagndéstico preco-
ce e tratamento eficaz sdo importantes para o prognés-
tico e a salde do paciente. O SIEM é um servico de
informacdo gratuito que tem como propdsito auxiliar
profissionais da area da salde que estdo envolvidos
com paciente suspeitos de EIM. De Outubro de 2001 a
Julho de 2008, o servico teve 1.300 registros, dos quais
759 (59%) foram concluidos. Desses casos, 124
(16.3%) foram diagnosticados como EIM. Pacientes
com acidemias orgénicas e aminoacidopatias foram 0s
mais frequientes, 21% e 18% respectivamente. Os casos
diagnosticados como EIM tém uma alta taxa de con-
sanglinidade 22%, em contraste com a taxa de consan-
guinidade da populacdo brasileira de 1.2%. A historia
familiar positiva foi de 23%. Os sintomas mais fre-
quentes apresentados pelos pacientes foram retardo do
desenvolvimento neuropsicomotor (45%), convulsbes
(39%) e hipotonia (36%). Dessa amostra, 21 casos
(17%) dos pacientes evoluiram a 6ébito, o que demons-
tra a alta taxa de mortalidade dessas doencas. Acredi-
tamos que nosso projeto esteja colaborando para o
maior esclarecimento entre as mais diversas especiali-

dades médicas, possibilitando diagndstico e tratamen-
tos mais precoces e adequados. O SIEM proporciona
apoio aos profissionais que estdo distantes de centros
de referéncia contribuindo para melhorar o desfecho
clinico dos pacientes em muitas situacgdes.
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Vérias doencas neurodegenerativas apresentam como
causa primaria uma mutacdo dinamica, que caracteriza-
se pelo aumento do ndmero de repeticGes nucleotidicas
em determinados genes. Entre essas doengas encon-
tram-se as ataxias espinocerebelares tipo 12 (SCA12) e
tipo 17 (SCA17) e a atrofia dentato-rubro-palido-
luisiana (DRPLA). Estas doencas sdo causadas por
repeticles trinucleotidicas CAG e transmitidas de for-
ma autossémica dominante. O nimero dessas repetico-
es é polimorfico, sendo variavel na populacdo. Essas
repeticdes se diferenciam em “normais” e “expandidas
patologicamente”. O objetivo deste estudo foi analisar
os polimorfismos de repeticGes trinucleotidicas nos
genes associados a SCA12, SCA17 e DRPLA através
de PCR-multiplex e eletroforese capilar, visando a
melhoria do diagndstico molecular e a determinacdo da
distribuicdo desses polimorfismos nos alelos normais.
As andlises foram realizadas em 185 individuos que
apresentavam sintomas de uma ataxia e qua ja tinham
sido previamente analisados para as SCAs mais fre-
guentes. Com essas andlises, encontramos uma amostra
com uma expansao CAG no gene de SCA12, confir-
mando um paciente com essa doenca. Os polimorfis-
mos de cada loci foram estudados nos cromossomos
normais desses individuos (n=370). Os alelos normais
mais frequentes para SCA12, SCA17 e DRPLA foram
13 (13,78%) e 14 (12,43%), 36 (29,19%) e 35
(28,38%), 14 (33,78%) e 15 (15,68%) repeticoes CAG,
respectivamente. Concluindo, este estudo proporcionou
uma andlise detalhada da distribuicdo de repeticGes
CAG para as ataxias hereditarias SCA12, SCAL7 e
DRPLA por PCR-multiplex e eletroforese capilar em
individuos brasileiros. Portanto, a introducdo dessa
metodologia laboratorial ira melhorar e otimizar o
diagnéstico dessas ataxias hereditarias (Apoio: CNPq e
FIPE-HCPA).
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