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A mucopolissacaridose tipo I (MPS I) é uma doenga autossémica recessiva causada pela deficiéncia da enzima lisossomal a-L-iduronidase
(IDUA), levando a ndo degradacdo ou degradacgdo parcial de heparan e dermatan sulfato, os quais se acumulam no interior do lisossomo.
Essa deficiéncia é causada pela presenca de mutagGes no gene IDUA, o qual é formado por 14 éxons. Devido ao extenso tamanho do
gene, técnicas convencionais de diagndstico molecular que se baseiam na andlise de DNA despendem muito tempo e recursos. Assim
sendo, abordagens que utilizem RNA ao invés de DNA, podem reduzir o tempo e o custo do diagndstico. O objetivo desse trabalho é
padronizar um novo método de diagndstico molecular mais rapido e capaz de amplificar na integra todo o mRNA do gene IDUA com
poucas reacbes. Para isso foi coletado sangue de pacientes MPS I, com diagndstico molecular de DNA ja realizado, em tubos especificos
para evitar a degradacao de RNA. Apds a extracao de RNA total, foi feita a amplificacdo de todo o RNA num total de cinco fragmentos.
Esses fragmentos foram desenhados com sobreposicdes, de forma a englobar todo o gene. Em seguida, foi feito o seqlienciamento dos
mesmos. Até o momento foram padronizadas todas as extragdes e amplificagGes visando diminuir o tempo gasto na analise das novas
amostras recebidas. Com essa abordagem, podemos em poucas reagdes seqlienciar todos os éxons do gene, visualizando mutagdes
comuns (W402X, Q70X, R89Q, entre outras), e também mutagdes antes pouco visualizadas, como mutagdes em sitios de splice.
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