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TRIAGE,M DE NpVAS MUTACC)ES EM PACIENTES COM GANGLIOSIDOSE GM1
226 ATRAVES DA ANALISE DO POLIMORFISMO CONFORMACIONAL DE FITA SIMPLES DE
DNA (SSCP). Mariana Pereira de Souza Goldim, Ursula Matte, Janice Carneiro Coelho (orient.)

(PUCRS).

A Gangliosidose GM1 (GM1; MIM230500) ¢ uma doenga lisossomica de depoésito causada pela deficiéncia da
enzima Beta-Galactosidase acida (E.C. 3.2.1.23). Essa doenga ¢ caracterizada pelo acimulo de metabdlitos ndo
degradados, principalmente gangliosideo GM1, nos lisossomos de varios tipos celulares. Baseado na idade de inicio
e na atividade residual da enzima, a Gangliosidose GM1 ¢ classificada em trés diferentes tipos: infantil, juvenil e
adulto. As manifestagdes clinicas da forma mais grave de Gangliosidose GM1 incluem degeneracao progressiva do
sistema nervoso central, anomalias faciais e esqueléticas, e visceromegalia. O gene da beta-galactosidase acida
(GLBI1, GenBank M27507) esta situado no cromossomo 3 e possui mais de 60 kb, contendo 16 exons.
Aproximadamente 40 mutacdes estdo descritas na literatura. As mutacdes mais freqiientemente descritas sdao
substituicdes de nucleotideos. No sul do Brasil, ha uma alta freqiiéncia dessa doenga (1:17.000 nascidos vivos).
Quinze pacientes diagnosticados em nosso hospital tiveram o gene GLBI1 investigado em 9 dos 16 exons por SSCP
(Single Strand Conformational Polymorphism) usando DNA extraido de sangue periférico. Neste estudo nos
encontramos 25 alteragdes de mobilidade do DNA, indicando a presenca de mutagdes. Este ¢ um estudo preliminar
de triagem de mutagdes ¢ os exons com mobilidade alterada estdo sendo seqiienciados. Este trabalho auxiliara na
identificagdo de mutagdes presentes em pacientes brasileiros com Gangliosidose GM1 contribuindo para estudos de
corelagdo genotipo-fenotipo e identificagdo de portadores.(CNPq-FIPE/HCPA).
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