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A fenilcetondria classica (PKU) é um erro inato do metabolismo herdado de forma autossdémica recessiva, causado pela
deficiéncia da enzima fenilalanina hidroxilase (PAH). O gene da PAH localiza-se no braco longo do cromossomo 12 e contém 90
kb de DNA gendmico. Até o momento, mais de 325 mutacdes relacionadas ao gene da PAH ja foram identificadas. Algumas
mutagBes podem apresentar freqiiéncia mais elevada em populacgdes especificas. Uma troca de base (G T) no exon 12 do gene da
PAH causa a substituicdo de arginina por triptofano na posicéo 408 da proteina (R408W). Em paises da Europa Ocidental, esta
mutagdo apresenta uma freqiiéncia alélica entre 40 a 85%. O presente estudo teve como objetivo determinar a freqliéncia da
mutagdo R408W em pacientes com PKU e correlacionar estes dados com as caracteristicas étnicas destes pacientes. Nosso estudo
abrangeu uma amostra composta por 28 pacientes ndo relacionados. As familias informaram sua ascendéncia através de
questiondrio padrdo. A estratégia utilizada envolveu a extragdo de DNA seguida pela amplificacdo do exon 12 por PCR e anélise
destes produtos pela técnica de polimorfismos conformacionais de cadeia simples (SSCP). Os fragmentos que apresentaram
resultados alterados foram submetidos a digestdo com a endonuclease de restri¢do Styl. Os resultados deste estudo determinaram
uma freqliéncia de 10,71% (6 alelos com a mutacdo em 56 analisados) da mutagcdo R408W em nossa populacdo. As informagdes
obtidas das familias quanto a sua origem étnica confirmou a origem desta mutacgdo através de imigragdes provenientes do leste
europeu (CNPg-PIBIC/UFRGS, PET/CAPES/PUCRS, FAPERGS, PRONEX).
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