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resolved by capillary electrophoresis and analyzed by GeneMapper® ID v3.2 software. Results include the detection of expansions in
both alleles in 10 individuals (16.67%) with clinical suspicion of FRDA that confirmed the diagnosis. One expanded allele and one
normal allele were found in a single case (1.67%), and this sample has to be further analyzed for other mutations in the gene. The
remaining 50 samples were shown to carry only alleles within the normal range. Among those 50, 12 (20.00%) were heteroallelic while
the remaining 37 (61.67%) were homoallelic. All alleles from 62 control individuals were placed within the expected range, being
43.55% (27/62) heteroallelic for the GAA tract. Therefore, we can conclude that the protocol allowed the establishment of allelic
distribution of normal alleles, and those ranging from 7-9 repeats were responsible for 76.23% (186/244). This data is similar to those
reported in other populations. In addition, the protocol was also able to successfully diagnose new patients with FRDA. Hence,
protocol presented here was already translated to the clinic (Financial support: PROBIC-FAPERGS, CNPq and FIPE-HCPA).
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Introducéo: Mananciais hidricos degradados alteram os sedimentos e reduzem a qualidade da agua superficial, prejudicando seus
usos, como abastecimento. Agentes genotoxicos séo depositados ao longo do tempo no sedimento, que pode servir como fonte de
poluentes para agua. A pureza da agua potavel depende da qualidade dos mananciais, pois contaminantes podem ser carreados até
o tratamento final. Objetivo: O estudo avaliou o potencial mutagénico em extratos organicos de sedimento e agua superficial, em
areas com captacao de dgua. Métodos: Os locais amostrados foram: Ta063 Bom Retiro do Sul; Ta032 Taquari; Ta011 Triunfo; Ta006
General Camara. A mutagénese foi avaliada pelo ensaio Salmonella/microssoma, método de microssuspensao, com linhagens que
detectam erro no quadro de leitura (TA98; TA97a) e substituicdo de pares de bases do DNA (TA100), auséncia e presenca de
ativacdo metabdlica (S9). Do sedimento, 0os compostos organicos (moderadamente polares) foram extraidos por ultrassom,
concentrados em rotavapor (40°C) e acondicionados a -20°C. As amostras de agua foram submetidas a extracdo para compostos
organicos em resinas XAD4, pH natural e &cido, com eluigho em metanol/diclorometano (compostos moderadamente
polares/apolares) e metanol/etiloacetato (compostos polares), respectivamente, e os eluatos concentrados em rotavapor. Resultados:
No sedimento, a mutagénese foi expressiva em TA100-S9, observada no ponto Ta032, (1987+285,4 rev/g) e TA97a+S9 nos pontos
Ta063 e Ta011 (25+12,9 rev/g e 16+6,2 rev/g respectivamente). Para a 4gua, resultados significativos foram encontrados no ponto
Ta063 647,1+81,8 rev/L (neutra) e 1065,6+27,2 rev/L (4cida); e Ta011 617,6+65 rev/L (neutra) e 566166 rev/L (acida). Conclusdes:
Os valores dos metais e HPAs foram baixos, ndo explicando a presenca da mutagénese observada em sedimentos. Também ndo
foram encontrados nitrocompostos quando utilizadas as linhagens sensiveis. Esta pequena contribuicdo dos grupos quimicos
analisados para explicar a poténcia mutagénica gerou preocupacao quanto a possivel mistura complexa de poluentes presentes nos
locais de captagdo de &gua potavel. Assim, a continuidade do diagndstico nestas areas permitira conclusées sobre a influéncia da
qualidade do manancial na pureza da &gua distribuida para a populagdo. Apoio PIBIC-CNPg/FEPAM; CAPES; CNPq 308272/2015-3.
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Introducéo: Testes pré-sintomaticos (TP) detectam a presenga de genotipos que causardo no portador uma doenca no futuro. Nao ha
prevencgdo na maioria dos casos e poucos sujeitos os solicitam. Objetivos: Descrever o perfil dos sujeitos que buscaram o TP nos
ultimos 12 meses em nosso servico e compara-los com os atendidos entre 1999-2009[1], e 2010-2012[2]. Métodos: Pessoas em
risco de 50% para uma mutacdo conhecida e que buscaram TP em ambulatério especifico em 2018 foram estudadas. O TP foi
realizado conforme j& descrito [2]. NUmero de consultas, doenga em risco e dados demogréficos registrados eletronicamente foram
revisados. Resultados: 53 pessoas (36 mulheres, 69%) iniciaram TP em 2018: 37 estavam em risco para a ataxia espinocerebelar
tipo 3 (SCA3) (71%); 7, para Doenca de Huntington (13%); 2, para Distrofinopatia; 2, para Charcot-Marie Tooth tipo 1A; e uma
pessoa, para SCA1, SCA2, SCA6, SCAT7 e para heterozigose de Ataxia Telangectasia. A idade média foi de 35.5+12.5 anos; 45%
das pessoas eram casadas, 58% tinham filhos e 73% tinham escolaridade além de oito anos. Treze (24%) apresentaram
sintomatologia psiquiatrica de depressdo e/ou ansiedade ao longo dos atendimentos realizados; 6 estavam fazendo uso de
psicofarmacos. Apds as sessdes de AG, 25/53 individuos compareceram as sessfes de acompanhamento psicoldgico e 21/53 (40%)
optaram por realizar o exame. Discussdo: O nimero de pessoas que buscaram TPs estabilizou-se a partir de 2010. Foi de 184 entre
1999-2009 (18/ano) [1], 159 (79/ano) entre 2010-2012 [2] e 53 em 2018 (53/ano). A proporgéo dos que realizaram o TP variou entre
40 e 54% no intervalo, sugerindo que o AG e o acompanhamento psicoldgico ajudam os sujeitos a tomarem sua decisao de forma
mais refletida. O predominio de mulheres, a faixa etéria, a escolaridade elevada e a existéncia de filhos permanecem estaveis.
ManifestacBes depressivas parecem ter sido mais detectadas agora - 24% em 2018 versus 10% até 2009 -, o que merece melhor
averiguagdo. As motivacdes para a realizacdo do TP sdo variadas e devem ser analisadas de forma individual. Sendo o resultado do
TP, informagcéo sigilosa ndo é possivel divulgar dados referentes a prevaléncia das doengas nesta amostra. Follow-ups a longo prazo
permitira medir o impacto do TP na qualidade de vida dos envolvidos. Ref: [1] Rodrigues et al 2011, PMID: 21717286; [2] Schuler-
Faccini et al 2014, PMID 24764760
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Introducéo: Mutographs of cancer é uma iniciativa internacional liderada pelo Wellcome Sanger Institute e o International Agency for

Clin Biomed Res 2019; 39 (Supl.) 230





