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ANALISE DE REPETICOES CAG NOS GENES SCA1, SCA2, SCA3 E SCA6 EM PACIENTES COM SUSPEITA CLINICA
DE ATAXIA ESPINOCEREBELAR

VANESSA ERICHSEN EMMEL; ALEXIS TROTT; LAURA BANNACH JARDIM; MARIA LUIZA SARAIVA-PEREIRA

As ataxias espinocerebelares (SCAs) sdo doengas neurodegenerativas com heranga autossomica dominante que apresentam
grande heterogeneidade clinica e genética. O diagndstico ¢ realizado pela deteccdo da mutagdo no gene causador, que, na sua
maioria, ¢ uma expansdo de repeti¢des trinucleotidicas CAG. O objetivo deste estudo foi analisar os polimorfismos de repeti¢des
trinucleotidicas nos genes associados as SCAs tipo 1, tipo 2, tipo 3 e tipo 6 através de PCR-multiplex e eletroforese capilar,
visando a melhoria do diagnéstico molecular ¢ a determinagdo da distribui¢do das regides polimorficas nos alelos normais. As
analises foram realizadas em 123 pacientes ndo-aparentados que apresentavam sintomas de ataxia. Nessa amostra, foram
identificados 9 pacientes com SCA2, 39 pacientes com SCA3 e 2 pacientes com SCA6. Ndo encontramos amostras com uma
expansdo CAG no gene SCAI1. Os polimorfismos de cada loci foram estudados nos cromossomos normais desses pacientes
(n=209-248). A freqiiéncia dos alelos normais grandes no locus SCA1 (>32 repeticdes CAG) foi estabelecida em 0,05 e no locus
SCA2 (>22 repetigdes CAG) foi 0,11, enquanto que no locus SCA3 (alelos >28 repetigdes) a freqiiéncia foi 0,11. A freqiiéncia de
alelos normais grandes para o locus SCA6 (>13 repeti¢des) foi 0,04. Concluindo, este estudo proporcionou a primeira analise
detalhada da distribuicdo de repetigdes CAG nos loci SCA1, SCA2, SCA3 e SCA6 por amplificagdo multiplex e eletroforese
capilar em pacientes brasileiros. A freqiiéncia dos alelos normais grandes nos genes SCA3 ¢ SCA6 nessa amostra reflete a
prevaléncia destas duas doengas na nossa populagdo, concordando com a hipdtese que alelos patogénicos podem ser originados
pela expansdo de alelos normais grandes (Apoio Financeiro: CNPq, FIPE-HCPA).





