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analisamos por CG/EM amostras de urina de 6731
criangas com suspeita de AO e/ou outros erros inatos
do metabolismo (EIM) no Servico de Genética Médica
do HCPA, em Porto Alegre. RESULTADOS: Diagnos-
ticamos 219 casos de acidemias organicas (3,25%) nas
amostras analisadas. As desordens mais freqlentes
foram acidemias laticas (54), acidemia metilmaldnica
(34), acidemia glutarica tipo | (33), acidemia propi6ni-
ca (18), acidemia 3-hidroxi-3-metil-glutarica (17),
acidemia L-2-hidroxiglutéarica (9), deficiéncia de car-
boxilases multiplas (9), acidemia isovalérica (7), aci-
demia glutarica tipo Il (7), e outras acidemias organi-
cas menos freqlientes (31). Os achados clinicos e labo-
ratoriais mais proeminentes foram disfuncdo neurol6-
gica (67,86%), acidose metabdlica (40,71%), hi-
po/hiper/distonia (32,86%), hipoglicemia (24,28%),
vomitos (23,57%), dificuldades de alimentagdo
(16,43%), atraso no desenvolvimento (15,71%), hepa-
tomegalia (15,0%), e hiperamonemia (11,43%). CON-
CLUSAO: O diagnéstico de pacientes com AO s6
pode ser realizado ap6s a instalacdo em nosso setor da
tecnologia de CG/EM, que proporcionou também a
deteccédo de outros EIM. Esses diagnosticos nos permi-
tiram a instituicdo rapida de tratamento nos afetados,
proporcionando um melhor prognéstico para nossos
pacientes, justificando ainda mais o estabelecimento de
tais técnicas, apesar dos custos extras envolvidos. A-
poi:CNPq,FIPE/HCPA PROPERG/UFRGS,FAPERGS,
PRONEX.

ANALISE DA FREQUENCIA DO POLIMORFISMO
RS165388 NO GENE DA  CATECOL-O-
METILTRANFERASE EM PACIENTES DEPRIMI-
DOS QUE TENTARAM SUICIDIO
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A Catecol-O-Metiltranferase (COMT) é a principal
enzima envolvida na inativacdo das catecolaminas e
esta localizada intracelularmente no neurdnio poés si-
naptico. Sabe-se, através de muitos estudos, que poli-
morfismos no gene da COMT afetam a atividade da
enzima e estdo envolvidos em uma série de transtornos
psiquiatricos, entre eles a tentativa de suicidio. O gene
da COMT esta localizado no cromossomo 22ql11.2 e
apresenta o polimorfismo de base Unica (SNP),
rs165388, com a troca G/A no exon 2. O objetivo deste
estudo foi padronizar um protocolo de analise deste
polimorfismo através da técnica de restriction frag-
ment lenght polymorphism (RFLP) e determinar a
frequiéncia dos alelos e gen6tipos nos pacientes compa-
rando com um grupo controle. Foi realizada a amplifi-
cacdo através da Reacdo em Cadeia da Polimerase
(PCR) utilizando primers especificos e o fragmento
resultante de 217 pb foi digerido com a enzima Nla 1ll
a 37°C overnight. O tamanho dos fragmentos observa-
dos através de eletroforese em gel de agarose 3,0%
determinaram os alelos do polimorfismo (G/A-114, 96

e 84 pb; G/G-114 e 84pb; A/A-96 e 84pb). Esta técnica
sera empregada na analise do polimorfismo e suas
freqliéncias em uma amostra de pacientes deprimidos
que tentaram o suicidio em comparagdo com um grupo
de controles. Este estudo faz parte de um projeto maior
que engloba a andlise de varios outros genes candida-
tos para 0 comportamento suicida. A analise do hapl6-
tipo resultante deste projeto é fundamental para o en-
tendimento da predisposi¢édo genética ao suicidio.

ANALISE DO POLIMORFISMO R72P DO GENE
TP53 EM PACIENTES COM CARCINOMA DE
MAMA DUCTAL INVASOR
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O céncer de mama é a neoplasia mais freqliente e tam-
bém a principal causa de morte por cancer entre as
mulheres, com um aumento na incidéncia em 0,5% ao
ano. O carcinoma de mama resulta de uma série de
mutacGes nos genes reguladores do desenvolvimento e
do reparo do DNA. Aproximadamente 50% dos carci-
nomas humanos possuem mutagdes no gene TP53. O
gene TP53 é polimorfico no cdédon 72 da proteina que
ele codifica, podendo conter Arginina (CGC) ou Proli-
na (CCC) nesta posicdo. Este polimorfismo pode estar
envolvido na suscetibilidade e predisposi¢do ao cancer
e apresenta uma distribuicdo étnica e geogréafica bas-
tante varidvel. O gendtipo homozigoto para Arginina
parece ser um fator de risco significativo para o cancer
de mama. O propésito deste estudo é determinar a
freqliéncia e a associagdo do polimorfismo R72P no
gene TP53 com carcinoma de mama ductal invasor, em
pacientes do sul do Brasil, onde a incidéncia deste
cancer é elevada. Foram analisadas 76 pacientes com
carcinoma de mama ductal invasor e 80 controles, de
cujas amostras de sangue periférico se extrairam as
amostras de DNA pelo método de precipitagdo por
sais, as quais foram avaliadas pela técnica de PCR,
seguida de digestdo por enzima de restricdo. Ndo foi
evidenciada diferenca estatisticamente significativa na
frequiéncia do genotipo (P = 0,707) e na freqiiéncia dos
alelos Arginina e Prolina (P = 0,469), envolvendo o
polimorfismo no cédon 72, entre as pacientes com
carcinoma de mama invasor e controles. Desta forma, a
analise estatistica ndo sugere associacdo entre o poli-
morfismo R72P no gene TP53 e o carcinoma ductal
invasor na populagdo estudada. Ndo houve associacdo
significativa com caracteristicas clinicopatolégicas
apresentadas pelas pacientes com carcinoma de mama.
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