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DETECCAO SIMULTANEA DAS MUTACOES L444P E R463C EM PACIENTES
341 BRASILEIROS COM DOENCA DE GAUCHER. Antbnio C. Burlamaque-Neto, Kristiane Michelin,
Ricardo Pires, Roberto Giugliani, Janice Coelho, Maria Luiza S. Pereira (Dept de Bioguimica, ICBS-

UFRGS; Dept® de Genética, Instituto de Biociéncias-UFRGS; Servico de Genética Médica, HCPA).

A doenga de Gaucher (DG) é a doenca lisosdmica de depdsito mais comum. Esta desordem é herdada de forma
autossdmica recessiva e resulta da deficiéncia da atividade da glicocerebrosidase devido a mutagfes no gene que
codifica esta enzima. Desta forma, o acimulo do esfingolipidio glicocerebrosidio, principalmente em macréfagos do
figado, da medula, do baco e dos pulmdes, leva a um quadro de organomegalia, lesGes Gsseas e comprometimento
dos pulmdes e outros 6rgdos. Este estudo teve como objetivo detectar simultaneamente as mutacdes de ponto L444P
e R463C em 23 pacientes de DG brasileiros ndo relacionados com diagndstico clinico confirmado por ensaio
enzimatico. Realizou-se extracdo de DNA a partir de sangue total dos pacientes, amplificacdo por PCR do fragmento
de interesse e clivagem dos produtos de PCR com enzima de restri¢cdo. Foram caracterizados oito heterozigotos e um
homozigoto para a mutacéo L444P, confirmando os resultados obtidos através de outro protocolo. A mutagdo R463C
nado foi encontrada nesta amostra, mas este estudo devera ser estendido de forma a aumentar o nimero de pacientes
testados, visando a determinacdo da freqiiéncia da mutacdo R463C na nossa populagdo. A deteccdo simultanea
permite um monitoramento mais 4gil dessas mutagdes, assim como uma maior abrangéncia da analise molecular em
pacientes com DG. (PIBIC-CNPq, Genzyme do Brasil, PRONEX, FIPE-HCPA).
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