
Revista

HCPA

Semana CientíficaSemana Científicaª
do Hospital de Clínicas de Porto Alegre252512º Congresso de Pesquisa e Desenvolvimento em Saúde do Mercosul

Anais

R E V I S T A D O H O S P I T A L D E C L Í N I C A S D E P O R T O A L E G R E E
F A C U L D A D E D E M E D I C I N A D A U N I V E R S I D A D E D O R I O G R A N D E D O S U L

REVISTA HCPA 2005; 25 (Supl 1) :1-251

REVISTA HCPA - Volume 25 (Supl 1) - Setembro 2005
International Standard Serial Numbering (ISSN) 0101-5575

Registrada no Cartório do Registro Especial de Porto Alegre sob nº 195 no livro B, n.2
Indexada no LILACS

A Correspondência deve ser encaminhada para: Editor da Revista HCPA - Largo Eduardo Zaccaro Faraco - Rua Ramiro Barcelos, 2350
90035-903 - Porto Alegre, RS - Tel: +55-51-2101.8304 - www.hcpa.ufrgs.br



 217 

Introdução: O estabelecimento do custo das diferentes técnicas de biologia molecular empregadas em 
laboratórios de pesquisa é fundamental para o gerenciamento adequado do laboratório, pois permite a escolha 
das metodologias de melhor custo-benefício, a identificação de desperdícios e a determinação do preço dos 
serviços. Objetivo: O objetivo do trabalho foi definir o custo das técnicas de biologia molecular mais 
freqüentemente realizadas em um laboratório de pesquisa na área de terapia gênica. Métodos: A metodologia 
utilizada foi a da pesquisa positivista. O processo foi desenvolvido em reuniões esporádicas pelo período de seis 
meses e confecção de tabelas de expensas. Na etapa de análise foram revisados todos os dados e feitas as 
comparações de custo-benefício entre as metodologias empregadas no referido laboratório. Resultados: O 
resultado do trabalho foi a definição das técnicas que apresentam melhor custo-benefício, como é o caso da 
extração de DNA com kit comercial se esta for realizada de maneira otimizada quando comparada com a 
extração de DNA-in house. Outra observação foi de que a técnica de Single Strand Conformational Polimorfism 
(SSCP) demonstra ser um bom método de triagem uma vez que reduz bastante os gastos se comparada à 
utilização do seqüenciamento individualizado. Além disso foram determinados os preços dos serviços prestados 
pelo laboratório. Conclusão: O desenvolvimento deste trabalho trouxe resultados positivos como a capacidade de 
escolha racional entre as metodologias utilizadas pelo laboratório e um melhor gerenciamento dos custos. 

  

DETERMINAÇÃO DAS FREQÜÊNCIAS DE SHORT TANDEM REPEATS (STRS) NO CROMOSSOMO Y EM 
INDIVÍDUOS DO RIO GRANDE DO SUL 

RODRIGO RODENBUSCH;ANA CAROLINA MARDINI; ALINE ALBECHE FARIAS ESTIVALET; ANDRé 
ZORATTO GASTALDO; SIMONE SCHUMACHER; MARIA HELENA ALBARUS; ROBERTO GIUGLIANI; MARIA 
LUIZA SARAIVA PEREIRA. 

Diferentes marcadores distribuídos pelo genoma podem ser utilizados para identificar um indivíduo. Entre eles, 
os denominados short tandem repeats (STR) são largamente utilizados, tanto aqueles localizados nos 
cromossomos autossômicos como os encontrados no cromossomo Y e no cromossomo X. Entretanto, durante a 
última década, muitas pesquisas demonstraram a existência de polimorfismos nesses marcadores. O objetivo 
deste estudo foi estabelecer, na população regional, a freqüência de 12 loci do cromossomo Y (DYS19, 
DYS385a, DYS385b, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS437, DYS438 e DYS439) e 
determinar as taxas de mutação de cada locus. A população testada foi composta por 162 pares de pais e filhos 
cuja paternidade tinha sido previamente confirmada pelo uso de STRs autossômicos, atingindo uma 
probabilidade de paternidade igual ou superior a 99,99%. O DNA foi isolado a partir de sangue periférico, 
utilizando o kit comercial Wizard® Genomic DNA Purification Kit (Promega). As regiões de interesse foram 
amplificadas pela PCR multiplex com primers marcados com fluorescência. A análise dos fragmentos 
amplificados foi realizada por eletroforese capilar no analisador genético ABI 3100 (Applied Biosystems). Na 
amostra analisada, foram determinados 151 haplótipos distintos e mutações foram encontradas nos loci DYS19, 
DYS390, DYS439 e DSY437. Os resultados obtidos permitiram ainda  a determinação da freqüência dos alelos 
desses marcadores na nossa população. Além disso, após a determinação da freqüência de mutações e das 
taxas de mutação dos loci estudados foi possível comprovar que a utilização desses marcadores apresenta um 
alto poder de discriminação na correta identificação de indivíduos.  

  

CARIóTIPO TRIPLóIDE (69,XXY) EM RECéM-NASCIDO VIVO. 

MARIANA SAIKOSKI FALLER;FABIANA R. VASQUES; HéLEN Q. G. DUARTE; CáSSIA B. DE SORDI; 
DANIELA DALPIAZ; KéLEN GOTARDO; RENATO D. SCHEER; OSVALDO ARTIGALáS; JULIO C. L. LEITE ; 
SHARBEL W. MALUF.  

 INTRODUÇÃO: A triploidia é a aberração cromossômica mais freqüente em abortos espontâneos de primeiro 
trimestre. Também pode ser observada, não tão freqüentemente, em prematuros e natimortos. A maioria das 
gestações triplóides apresenta alterações morfológicas placentárias com degeneração molar parcial. Evidências 
mostram que placentas hidatiformes ocorrem apenas quando o material adicional é de origem paterna. 
OBJETIVO: Relatar o caso de um recém-nascido de casal jovem não consangüíneo encaminhado por 
malformações em ecografia obstétrica com 21 semanas. MÉTODOS:  Foram realizadas duas ecografias que 
identificaram feto com onfalocele, meningomielocele lombar, rim esquerdo multicístico e malformação de SNC de 
tipo Chiari II. O ecocardiograma fetal evidenciou atresia pulmonar com regurgitação tricúspide grave. A gestação 
evoluiu para parto vaginal com 32 semanas de gestação, com o recém-nascido evoluindo ao óbito com 5 horas 
de vida. A necropsia realizada evidenciou: agenesia de artéria umbilical, hipospádia, hipoplasia pulmonar, rim 
esquerdo multicístico com aumento de volume e ausência de ureter esquerdo, rim direito com pequenos cistos e 
com ureter direito dilatado, sindactilia de 3°-4° quiro/pododáctilos bilateralmente, ventrículo cardíaco esquerdo 
com aumento de volume e hipertrofia de septo interventricular com atresia de válvula pulmonar e comunicação 
interatrial de 0,7cm de diâmetro. Além do acompanhamento pré-natal e exame clínico, realizamos o cariótipo 
utilizando a técnica citogenética convencional com bandas G. RESULTADOS: Foram analisadas 30 metáfases 
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