As ataxias espinocerebelares tipo 2 (SCA2) e tipo 7 (SCA7) sdo causadas por uma expansdo de repeti¢des trinucleotidicas
CAG nos genes ATXN2 e ATXN7, respectivamente. O diagnodstico convencional dessas doengas baseia-se na detecgdo dessas
expansdes pela PCR, mas pode ndo ser eficiente na amplificagdo do alelo longo. Uma alternativa ¢é a técnica do triplet repeat
primed PCR (TP-PCR). O objetivo deste estudo foi identificar a ocorréncia de alelos mutantes longos através de TP-PCR e
eletroforese capilar em amostras de pacientes com suspeita clinica de SCA. As analises foram realizadas em individuos com
suspeita clinica de SCA2 (n=88) e SCA7 (n=89) e resultado compativel com um individuo homozigoto para o alelo normal no
gene de andlise através de PCR convencional. O DNA desses pacientes foi submetido a técnica de TP-PCR. Apds a
amplificacdo, as amostras foram analisadas por eletroforese capilar e os tamanhos das sequéncias amplificadas foram
estimados. Amostras homozigotas para alelo com 22 repeti¢des CAG no gene 4ATXN2 foram incluidos no trabalho e nenhum
individuo com o alelo mutante foi encontrado. No caso do gene ATXN7, 81% das amostras eram homozigotas para alelo com
10 repetigdes CAG e todas as amostras foram confirmadas como ndo portadoras do alelo mutante. Este estudo proporcionou a
introdugdo de uma analise mais especifica para a identificagdo de alelo mutante longo nos genes estudados, podendo ser
adaptada para outros genes. Com a analise descrita nesse trabalho, a metodologia laboratorial para diagnostico dessas SCA foi
melhorada, o que ird evitar a ocorréncia de resultados falsos negativos através da aplicagdo isolada da PCR convencional.
Apoio Financeiro: FAPERGS, CNPq e FIPE-HCPA.



