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através das enzimas de restricdo Dral (exon 7) e Ddel
(exon 8). A técnica de seqlienciamento direto do DNA
foi usada para validacdo dos controles utilizando o kit
Big Dye™ Terminator v3.1 Ready Reaction Cycle
Sequencing (Applied Biosystems®). Os resultados obti-
dos confirmaram 33 (54,1%) pacientes com AME,
sendo que em 2 deles somente 0 exon 7 estava ausente.
Esses resultados foram confirmados por seqiienciamen-
to direto do DNA. O protocolo aplicado esta adequado
para o diagnostico laboratorial de pacientes com essas
delecBes. Entretanto, uma analise quantitativa, utili-
zando PCR em tempo real, esta em fase de implemen-
tacdo para a deteccdo de portadores, bem como para
identificacdo de eventos de conversdao génica entre
esses genes. (Apoio financeiro: CNPq, FAPERGS)

PROGRAMA DE PREVENGCAO DE FISSURAS
ORAIS: EXPERIENCIA DO HOSPITAL DE CLINI-
CAS DE PORTO ALEGRE
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Introducdo: Fissuras orais (FO) sdo malformacdes
congénitas com alta prevaléncia que causam compro-
metimentos estéticos, funcionais e psicolégicos. As FO
sdo anomalias multifatoriais e dados retrospectivos
sugerem que o uso de acido félico no periodo pericon-
cepcional pode prevenir a recorréncia desta anomalia
Obijetivos: O Programa de Prevencdo de Fissuras Orais
€ um ensaio clinico duplo cego randomizado desenvol-
vido pelo Servico de Genética Médica do HCPA, em
colaboracdo com outros centros brasileiros e dos Esta-
dos Unidos. Tem por objetivo determinar a dose de
acido folico para prevencdo de recorréncia de fissura
orais. Materiais e Métodos: Participam do estudo mu-
Iheres férteis com idade entre 16 e 45 anos portadoras
de fissura labio-palatina ou que sejam maes de porta-
dores De forma aleat6ria as participantes receberdo
comprimidos contendo 0,4mg ou 4mg de acido félico,
de aparéncia idéntica. Quando detectada gestacdo 0s
sujeitos interrompem o uso da medicacdo com 3 meses
de idade gestacional e o resultado da gravidez é avalia-
do Aproximadamente 6000 mulheres serdo recrutadas
para participar do estudo em todo o Brasil, o que per-
mitira avaliar 1580 gestacGes. Resultados e conclusoes:
Até 0 momento (Junho de 2008) foram incluidas 163
participantes no HCPA. Foram observados 17 gravide-
zes, com nascimento de 10 criangas. Cinco gestacfes
resultaram em abortamento espontaneo. Duas gravide-
zes estdo em andamento até o momento. Estamos na
fase de coleta de dados e pretendemos incluir no estudo
600 individuos no HCPA até o final do projeto.

DESENVOLVIMENTO DE SISTEMAS MULTI-
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Introducdo A andlise de microssatélites do DNA, os
STRs (short tandem repeats), é utilizada na identifica-
¢do humana em casos de investigacdo de paternida-
de/maternidade e em casos forenses como estupro,
identificacdo de corpos em crimes ou acidentes em
massa. Objetivo Desenvolver 2 sistemas multiplex
para analise de STRs dos cromossomos X e Y em
testes de paternidade. Materiais e Métodos As amos-
tras de DNA extraidas de sangue em papel FTA foram
amplificadas por PCR utilizando o Qiagen Multiplex
PCR Kit®. Os primers foram agrupados formando 2
multiplex otimizados “in house”. O primeiro composto
por DYS437, DYS438, GATA H4, GATA A0,
DYS460, DYS461, DXS7133 e DXS9898 e o segundo
por HPRTB, DXS101, ARA, DXS6807, DXS7424 e
DXS10011. A eletroforese foi feita no sequenciador
ABI Prism® 3100 Avant e a analise no programa Ge-
neMapper®. Resultados Os sistemas multiplex estdo
sendo utilizados em nosso laboratério para a resolucéo
de casos de paternidade em que ndo se dispde do pai,
apenas de irmaos(as) e avos, pois 0s STRs dos cromos-
somos X e Y sdo capazes de complementar a analise de
STRs autossdmicos, podendo ser decisivos nesses
casos. O cromossomo Y de um pai é transmitido para a
descendéncia masculina e o X é transmitido para a
descendéncia feminina. Portanto, podera haver paren-
tesco quando os alelos do cromossomo Y forem iguais
nos descendentes masculinos e quando um alelo de
cada loco do X for igual entre as descendentes femini-
nas. Conclusdo Os STRs dos cromossomos sexuais
sdo relevantes na resolucdo de casos complexos de
identificacdo humana, especialmente quando os mar-
cadores autossémicos levam a resultados inconclusi-
vos. Portanto, o desenvolvimento de sistemas multi-
plex de marcadores sexuais serd de grande valia para o
reconhecimento de vinculos genéticos.
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INTRODUCAO: Normalmente as acidemias organicas
(AO) sdo diagnosticadas por analise qualitativa de
acidos organicos na urina, que é uma metodologia
relativamente cara para paises em desenvolvimento.
OBJETIVO: Analisar acidos organicos por cromato-
grafia gasosa / a espectrémetro de massa (CG/EM) em
urina de pacientes com suspeita de desordens metabé-
licas. MATERIAL E METODOS: De 1994 a 2007
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