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A fenilalanina ocupa um papel central na rota de degradagdo dos aminoacidos aromaticos e a conversdo de
fenilalanina em tirosina, através de uma reagdo de hidroxilacdo, é catalisada pela enzima fenilalanina hidroxilase
(PAH). Formas variadas de hiperfenilalaninemias, entre elas a fenilcetonuria (PKU), sdo causadas pela deficiéncia
desta enzima, a qual é codificada por um gene situado no cromossomo 12g24.1. Esse gene se caracteriza pela
presenca de varios sitios polimorficos, sendo a maioria polimorfismos no comprimento do fragmento de restricdo
(RFLP), mas também podem ser encontradas algumas regides hipervariaveis. A determinacdo dos polimorfismos e,
conseqlientemente, a determinacdo de haplétipos presentes em alelos mutantes é importante para correlacionar os
mesmos as mutacBes associadas a eles. O objetivo deste trabalho é a aplicacdo de um protocolo de identificagdo de
um VNTR na regido 3" terminal do gene em alelos mutantes para PKU. Foram avaliados 60 individuos heterozigotos
obrigatorios para PKU. A regido génica de interesse foi amplificada pela técnica da PCR e os fragmentos obtidos
foram submetidos a eletroforese em gel de agarose. Dos 60 alelos avaliados, 15 (25 %) apresentaram 3 repeticdes, 6
(10%) apresentaram 7 repeticGes, 29 (48.3%) apresentaram 8 repeticfes e 10 (16.7%) apresentaram 9 repeticGes. A
distribuicdo deste VNTR é semelhante aos estudos realizados previamente em outras populacfes e permitird a
determinacdo do hapl6tipo destes individuos, quando considerados outros polimorfismos identificados em outros
estudos. (CNPq, FIPE-HCPA, PRONEX/MCT)
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