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Introducao Resultados

O gene ATN1 esta localizado no locus 12p13.31 e codifica a
proteina denominada atrofina 1. Embora a func&o exata desta
proteina ndo seja conhecida, parece desempenhar um papel
iImportante em neurdnios de diferentes areas cerebrais. Uma
das caracteristicas do gene ATN1 é a presenca de uma regiao
com repeticdbes do trinucleotideo CAG, cujo comprimento é
polimorfico. Um aumento do numero dessas repeticoes € a | 13 repeticdes CAG

O numero de repeticdes nucleotidicas presentes em cada
alelo analisado foi estimado através da analise do
eletroferograma obtido por eletroforese capilar (Fig. 1).

causa da uma doenca neurodegenerativa, de heranca
autossomica dominante, denominada atrofia dentato-rubro- J J 54 repeticBes CAG
palido-luisiana (DRPLA). Em individuos normais, o ndmero || P N it -

dessas repeticOes varia de 6 a 35, enquanto individuos com
DRPLA podem apresentar acima de 48 repeticobes CAG no 14 repeticoes CAG
gene ATN112,
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O objetivo desse trabalho foi determinar a J . L } ML repeticoes

d|str|buu;ao do numero de repeticoes CAG no Figura 1 — Representacao de resultados apos a eletroforese capilar. (a) amostra

gene ATN1 em individuos provenientes do sul controle com diagndstico de DRPLA, b) amostra homozigota para alelos normais e c)
do Brasil. amostra heterozigota para alelos normais.

A avaliacao realizada permitiu a identificacao de 16 alelos

Materiais e métOdOS diferentes, sendo o alelo com 14 repeticoes CAG (34,3%) o

mais frequente (Fig. 2).
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Figura 2 — Distribuicdo alélica no gene ATN1. Os valores estdo
representados em percentagens.

Segundo o0s dados de literatura, o alelo mais
frequentemente encontrado € o com 15 repeticbes34. A
diferenca encontrada entre nosso estudo e os estudos citados
pode ser explicada pela diferenca de metodologia utilizada
para a analise laboratorial.
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Portanto, este estudo proporcionou a introducao de uma
metodologia para avaliacdo do numero de repeticbes CAG no
Eletroforese capilar gene ATN1 e a realizacdo de uma andlise detalhada da

ABI3130xI distribuicao dessas repeticoes nesse gene no N0SSoO meio.
(Applied Biosystems)
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