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PADRONIZA(;AO DO PROTOCOLO DE IDENTIFICA(;AO DO SITIO POLIMORFICO Mspl NO GENE
377 DA FENILALANINA HIDROXILASE. Marco Pablo Marques Baraldo, Leticia Saldanha Laybauer, Joyce da
Silva Fernandes, Luiz Carlos Santana da Silva, Roberto Giugliani, Maria Luiza Saraiva Pereira (Departamento de

Bioquimica — ICBS e Departamento de Genética — IB — UFRGS; Servigo de Genética Médica - HCPA).

Na rota de degradagdo dos aminoécidos, a fenilalanina é convertida em tirosina pela enzima fenilalanina hidroxilase (PAH). A
deficiéncia enzimética da PAH causa formas variadas de hiperfenilalaninemias, entre elas a fenilcetondria (PKU). O gene que
codifica esta enzima esta localizado no cromossomo 12. Este gene se caracteriza pela presenca de varios sitios polimérficos, os
quais determinam uma série de hapl6tipos distintos. Varios estudos feitos tém demonstrado associagdes entre as mutacoes
patogénicas e haplétipos. O objetivo deste trabalho é a padronizagdo do protocolo de identificagdo do polimorfismo Mspl,
localizado a 268pb 5' do éxon 8 do gene da PAH, o qual faz parte do conjunto de sitios polimoérficos utilizados na determinagéo
dos diferentes hapl6tipos. Neste trabalho foram analisados 54 individuos, heterozigotos obrigatérios para PKU. A regido génica de
interesse foi amplificada através da técnica da PCR e os fragmentos obtidos foram digeridos com a enzima Mspl para avaliagao da
presenca ou ndo deste sitio de restricdo. Dos 54 alelos avaliados, 44 (81,5%) apresentaram este sitio polimorfico, enquanto 10
(18,5%) alelos ndo apresentarem este sitio. Associando-se estes resultados as mutagdes presentes nestes alelos poderemos definir
os haplétipos destes individuos e, consequentemente, fazer uma analise da origem das mutacdes. (Propesq/UFRGS, FIPE-HCPA,
PRONEX/MCT, CNPg).
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