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pacientes foram de 0,21 (AA), 0,72 (AC) e 0,07 (CC). Estes resultados, embora preliminares, mostram que não 
há uma diferença estatisticamente significante entre os dois grupos. 

  

DIAGNÓSTICO LABORATORIAL DE ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL: DETECÇÃO DAS DELEÇÕES DO 
GENE SMN1.  

MARINA SIEBERT;TIAGO DEGANI VEIT, MARIA LUIZA SARAIVA PEREIRA 

A atrofia muscular espinhal (AME) é uma doença autossômica recessiva caracterizada pela degeneração dos 
neurônios motores inferiores e, ocasionalmente, dos neurônios motores bulbares. AME é clinicamente 
classificada em 4 tipos, de acordo com a severidade da doença. Todas as formas estão relacionadas com 
alterações no gene SMN (Survival of Motor Neuron), o qual está localizado no braço longo do cromossomo 5 
(q11.2-13.3), sendo dividido em 8 exons. O gene SMN ocorre como duas cópias altamente homólogas, SMN1 e 
SMN2, apresentando apenas uma diferença de 5 pb localizados na região 3’ terminal. Essas diferenças, nos 
exons 7 e 8, são utilizadas para distinguir o SMN1 do SMN2 na análise de DNA. Em mais de 90% dos pacientes, 
o gene SMN1 está ausente; os pacientes restantes carregam mutações intragênicas. Este trabalho teve como 
objetivo identificar as deleções dos exons 7 e 8 do gene SMN1 em pacientes com suspeita clínica de AME. A 
amostra analisada foi composta por 26 indivíduos. A análise consiste da extração do DNA dos indivíduos pelo 
método de precipitação de sais e proteinase K, a amplificação de duas regiões, correspondentes aos exons 7 e 8 
dos genes homólogos, por PCR e diferenciação dos dois genes através da análise RFLP dos produtos 
amplificados. Os resultados obtidos indicam que 13 dos 26 pacientes (50%) com suspeita de SMA apresentavam 
a deleção dos exons 7 e 8 do gene SMN1. O estabelecimento deste protocolo propicia a confirmação da maioria 
dos casos de AME, podendo contribuir para o aconselhamento genético de famílias em risco. Essa mesma 
estratégia pode ser também utilizada para a identificação de portadores. Finalmente, a introdução de uma 
dosagem quantitativa é importante para determinação de conversões gênicas ou outros rearranjos nos genes 
SMN1 e SMN2.     

  

SíNDROME DE MORQUIO A: ESTUDO DO ASPECTO PATOGêNICO DE TRêS MUTAçõES NOVAS 
DESCRITAS EM PACIENTES BRASILEIROS 

TATIANA DIETER;URSULA MATTE, IDA VANESSA SCHWARTZ, ROBERTO GIUGLIANI 

A Síndrome de Mórquio A (MPS IVA) é uma doença lisossômica de depósito do grupo das mucopolissacaridoses 
(MPS). É causada pela deficiência de N-acetilgalactosamina 6-sulfatase (GALNS), uma das enzimas lisossomais 
que atuam na degradação dos glicosaminoglicanos (GAGs). Esta deficiência acarreta o acúmulo dos GAGs 
queratan e condroitin sulfato. Os principais aspectos clínicos estão relacionados com deformidades ósseas e 
seus efeitos sobre o sistema nervoso periférico. A MPS IVA é herdada de forma autossômica recessiva e sua 
freqüência varia de 1/40000 até 1/216000 nascidos vivos. O gene que codifica para a enzima GALNS foi 
localizado no cromossomo 16, contendo 14 exons e 1566 nucleotídeos que codificam uma proteína de 522 
aminoácidos. Mais de cem mutações já foram descritas, sendo a maioria mutações de ponto e restritas a 
populações específicas. Verificar se as mutações novas descritas em seis pacientes brasileiros com MPS IVA 
são causadoras do fenótipo patológico. Foram determinadas as mutações de seis pacientes brasileiros com 
diagnóstico bioquímico para MPS IVA a partir da análise molecular, por seqüenciamento direto dos 14 exons do 
gene da GALNS. Cem controles anônimos estão sendo analisados por reação de PCR seguida pela análise de 
SSCP para verificar a presença das mutações novas encontradas. As análises de SSCP nos controles para as 
mutações novas presentes nos exons 4 (G116S), 9 (L307P) e 10 (S341R) já foram realizadas indicando provável 
caráter patogênico das mutações uma vez que seus padrões não foram encontrados em nenhum dos cem 
controles analisados. A outra mutação presente no exon 5 (N164T) está sendo analisada. As mutações novas 
encontradas podem ser freqüentes no Brasil já que foram descritas em dois pacientes não relacionados em uma 
amostra de seis indivíduos. As mutações G116S, L307P e S341R foram consideradas patogênicas por este 
estudo. 

  

ELABORAÇÃO DE UM PROJETO DE CUSTOS DE TÉCNICAS DE BIOLOGIA MOLECULAR PARA UM 
LABORATÓRIO DE PESQUISA DE TERAPIA GÊNICA 

MICHELLE FRAGA;ROSANE PAIXãO SCHLATTER; URSULA MATTE 
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