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INTRODUCAOQ: A Ataxia de Friedreich (FRDA) é uma doenga neurodegenerativa autossémica recessiva causada pela expansio
das repeti¢des do trinucleotideo GAA no intron 1 do gene FXN, localizado no brago longo do cromossomo 9, regido q13-21.1. Este
gene codifica a frataxina, proteina encontrada em células de musculos esqueléticos, coracdo, medula espinhal, figado e pancreas.
Localiza-se nas mitocdndrias e, apesar de ndo ter sua funcdo bem determinada, acredita-se que atue na homeostase do ferro
celular. Os alelos normais apresentam entre 7 e 34 repeti¢cdes, enquanto alelos expandidos apresentam acima de 70 repetigdes,
chegando a 1.000 em alguns casos. A FRDA é a mais comum das ataxias hereditarias recessivas, possuindo uma prevaléncia de
portadores da expanséo da repeticdo estimada em 1:110, além de prevaléncia da doenca em 1:29.000. OBJETIVO: Determinar o
numero de repeti¢cdes do trinucleotideo GAA no gene FXN humano. METODOLOGIA: Neste trabalho foram realizadas coletas de
sangue periférico para extracdo de DNA de pacientes, seguidas da amplificacdo da regiéo correspondente a regido em que ocorre
a expansdo do gene FXN por PCR com primer marcado, cujos produtos foram detectados por eletroforese capilar para
determinacdo do tamanho dos fragmentos de DNA. Os resultados foram analisados pelo programa GeneMapper® ID v3.2.
RESULTADOS: A metodologia de andlise foi estabelecida e as primeiras amostras foram analisadas. Os resultados obtidos foram
validados através da anélise de amostras de um controle de qualidade internacional. Até 0 momento, todas 0s casos com suspeita
clinica analisadas apresentaram 2 alelos normais. Amostras de individuos normais, provenientes de um biorrepositorio, também
estdo sendo analisadas para determinacéio da faixa de normalidade da regido polimérfica na nossa populacdo. CONCLUSOES: A
metodologia usada se mostrou eficiente para identificacdo das repeticdes GAA no gene FXN. Essa metodologia devera ser
utilizada com a analise de TP-PCR (triplet repeat PCR) para casos em que apenas 1 alelo é visualizado ou naqueles casos em
que ndo ocorre amplificacéo, pois a metodologia apresentada s6 consegue identificar os alelos pequenos; isto é, aqueles dentro
da faixa de normalidade. Os resultados obtidos nesse trabalho irdo contribuir para o melhor diagndstico de pacientes portadores
de ataxia de Friedreich. Palavras-chaves: Ataxia de Friedreich, gene FXN, doenca neurodegenerativa
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