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Lissosdmicas de Deposito.A enzima quitotriosidase, também conhecida como quitinase humana, é um dos membros de uma
familia composta por 18 glicosilhidrolases. Essa enzima é sintetizada em macrdfagos e foi observado que sua atividade
enzimdtica encontra-se elevada em pacientes com Doenca de Gaucher. Mais recentemente, atividade elevada da
quitotriosidase foi também observada em pacientes com outras doencas lisossomicas de depdsito, como a Doenga de
Niemann-Pick. Desta forma, a medida da atividade dessa enzima pode ser utilizada como marcador bioquimico auxiliar para
essas doencas. O gene da quitotriosidase localiza-se no cromossomo 1 (q31-q32) e é composto por 12 exons, totalizando
aproximadamente 20 kb. Deficiéncia parcial na atividade enzimatica parece ser encontrada em individuos normais, a qual é
causada por uma duplicagdo de 24 pb no exon 10, dando origem a um sitio de splicing alternativo causando uma delegao de
87 nucleotideos no mRNA. Portanto, para que a atividade de quitotriosidase possa ser utilizada como um marcador
bioguimico adicional, é essencial a avaliagao desta alteracdo génica. O presente trabalho teve como objetivo a introdugdo de
uma analise molecular para a identificacdo da duplicagdo de 24 pb no gene da quitotriosidase e a aplicagdo desse protocolo
em pacientes com Doenca de Gaucher. A amostra foi composta por 18 pacientes e o DNA desses individuos foi obtido
através de uma amostra de sangue. A regido adjacente a delecdo foi amplificada por PCR e posteriormente analisada por
eletroforese. Os resultados preliminares indicam que a maioria dos pacientes com Doenga de Gaucher que apresentam
atividade normal ou pouco aumentada da quitotriosidase apresenta a duplicagdo no gene. Nessa amostra, foram
encontrados 4 individuos homozigotos para a duplicacdo, 8 individuos heterozigotos e 6 individuos que ndo apresentam a
duplicacdo. Todos os homozigotos apresentaram atividade de quitotriosidase dentro da faixa de normalidade, enquanto que
os heterozigotos tém atividade um pouco aumentada. Os resultados obtidos até o momento indicam que é de grande
relevancia a deteccdo da duplicagdo de 24 pb no gene da quitotriosidase humana, visto que a atividade plasmatica da
enzima pode ser usada como marcador bioquimico da terapia de reposicdo enzimatica tanto para a Doenca de Gaucher
como para a Doenga de Niemann-Pick.Apoio financeiro: CNPq, FIPE-HCPA e Genzyme do Brasil.



