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A doenca de Huntington é uma doenca degenerativa de heranca autossdmica dominante com manifestacao clinica na
vida adulta. O gene associado a doenca localiza-se no cromossomo 4, regido p16.3, e caracteriza-se por apresentar
uma regido com repeticdes CAG no primeiro exon do gene. Essas repeti¢des sdo polimorficas e individuos normais
apresentam entre 8 a 30 repeti¢cdes, enquanto individuos com a doenga de Huntington apresentam de 36 a 120
repeticdes CAG. Antes da descoberta do gene, o diagndstico era baseado apenas nas manifestacdes clinicas da
doenca. O objetivo deste trabalho é determinar a presenca da expansao CAG em individuos com uma suspeita clinica
de doenga de Huntington. A padronizacdo do protocolo consiste na utilizacdo de amostras controle de pacientes
previamente diagnosticados em outro laboratério. O protocolo laboratorial compreende a extracdo de DNA
utilizando proteinase K e altas concentrac@es de sais para precipitacdo do DNA. Em um segundo momento, a regido
de interesse € amplificada pela PCR, utilizando um protocolo com uma enzima especifica para possibilitar a
visualizacdo da expansdo CAG, e analise dos produtos por eletroforese em gel de agarose. Os resultados preliminares
obtidos indicam que a metodologia baseada na analise do gene de interesse pela PCR pode ser utilizada para o
diagnéstico laboratorial dos doentes, mas requer varias adaptacGes para evitar resultados imprecisos ou erréneos,
devido a caracteristicas préprias da seqtiéncia de interesse. O uso dessa metodologia laboratorial ira contribuir para
definicdo de novos casos e permitir um aconselhamento genético apropriado para as familias em risco. (PIBIC).
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