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no sangue apresentavam resultados normais. Encontravam-se alterados os seguintes exames: BT de 14,8 mg%, BD de 9,1 
mg%, beta-glicuronidase em leucócitos de 1,2 nmol/h/kg prot [10-45] e quitotriosidase em plasma de 3553 nmol/h/ml 
[8,85-132]. A biópsia hepática mostrou aspectos histológicos compatíveis com doença de Gaucher.Conclusão: o presente 
caso evidencia a importância de se considerar o diagnóstico de Doença de Gaucher em recém-nascidos que apresentem 
quadro clínico e laboratorial de colestase associado a hepatoesplenomegalia.  
 
PROGRAMA DE MONITORAMENTO DE DEFEITOS CONGÊNITOS: ESTUDO COLABORATIVO LATINO-
AMERICANO DE MALFORMAÇÕES CONGÊNITAS NO HCPA.. Dewes LO , Kronbauer CL , Alberton DL , Almeida T , 
Bolson PB , Camillo MTB , Damian FB , Deutschendorf C , Faermann R , Franzon NS , Geyer CT , Golbert MB , Mazzochi PP , 
Moraes MAI , Júnior NLM , Philipsen VR , Pompeo J , Stoll J , Zoratto GG , Walchoz RS , Leite JCL . Serviço de Genética 
Médica . HCPA - UFRGS. 
Introdução: O nascimento de uma criança com defeito congênito (DC) é um acontecimento traumático que atinge a família e 
a equipe de saúde envolvida. O Programa de Monitoramento de Defeitos Congênitos (PMDC) realiza constante 
monitoramento dos defeitos congênitos, que é importante para detecção precoce e controle de fatores de risco para 
malformações. Objetivos: Analisar as freqüências de DC no HCPA, e comparar com as freqüências da América Latina obtidas 
no Estudo Colaborativo Latino-Americano de Malformações Congênitas (ECLAMC); procurar fatores de risco associados aos 
DC com freqüência mais alta. Material e Métodos: Estudo de base hospitalar. Analisamos todos os recém-nascidos vivos 
(RNV) e natimortos (NM) com mais de 500g nascidos no HCPA de 1983 a 2002, com preenchimento de fichas junto às mães 
de RNV malformados, RNV controles e NM. De 1983 a 1985, o delineamento do estudo foi coorte, e de 1986 a 2002, caso-
controle. Resultados: Total de malformados: coorte – 234; caso-controle – malformados – 3378, controles – 3350. Nesse 
período, nasceram 68075 RN no HCPA, sendo 66829 RNV e 1246 NM. Defeitos congênitos foram detectados em 5,1% dos 
RNV e 13,2% dos NM. Conclusões: A continuidade do estudo ECLAMC é de suma importância para monitorar as freqüências 
e fatores de risco para malformações, tendo em vista que medidas de prevenção de saúde pública podem ser implantadas 
com o objetivo de diminuir a incidência de defeitos congênitos na população.(Cnpq, FAPERGS, PROPESQ)  
 
DETECÇÃO MOLECULAR DA DUPLICAÇÃO DE 24 PB NO GENE DA QUITOTRIOSIDASE HUMANA: RESULTADOS 
PRELIMINARES. Bock, H , Michelin, K. , Wajner, A. , Giugliani, R. , Pires, R.F. , Coelho, J.C. , Saraiva-Pereira, ML . Serviço 
de Genética Médica . HCPA - UFRGS. 
Email: mlpereira@hcpa.ufrgs.brPalavras-chaves: Quitotriosidase, Análise Molecular, Doença de Gaucher, Doenças 
Lissosômicas de Depósito.A enzima quitotriosidase, também conhecida como quitinase humana, é um dos membros de uma 
família composta por 18 glicosilhidrolases. Essa enzima é sintetizada em macrófagos e foi observado que sua atividade 
enzimática encontra-se elevada em pacientes com Doença de Gaucher. Mais recentemente, atividade elevada da 
quitotriosidase foi também observada em pacientes com outras doenças lisossômicas de depósito, como a Doença de 
Niemann-Pick. Desta forma, a medida da atividade dessa enzima pode ser utilizada como marcador bioquímico auxiliar para 
essas doenças. O gene da quitotriosidase localiza-se no cromossomo 1 (q31-q32) e é composto por 12 exons, totalizando 
aproximadamente 20 kb. Deficiência parcial na atividade enzimática parece ser encontrada em indivíduos normais, a qual é 
causada por uma duplicação de 24 pb no exon 10, dando origem a um sítio de splicing alternativo causando uma deleção de 
87 nucleotídeos no mRNA. Portanto, para que a atividade de quitotriosidase possa ser utilizada como um marcador 
bioquímico adicional, é essencial a avaliação desta alteração gênica. O presente trabalho teve como objetivo a introdução de 
uma análise molecular para a identificação da duplicação de 24 pb no gene da quitotriosidase e a aplicação desse protocolo 
em pacientes com Doença de Gaucher. A amostra foi composta por 18 pacientes e o DNA desses indivíduos foi obtido 
através de uma amostra de sangue. A região adjacente a deleção foi amplificada por PCR e posteriormente analisada por 
eletroforese. Os resultados preliminares indicam que a maioria dos pacientes com Doença de Gaucher que apresentam 
atividade normal ou pouco aumentada da quitotriosidase apresenta a duplicação no gene. Nessa amostra, foram 
encontrados 4 indivíduos homozigotos para a duplicação, 8 indivíduos heterozigotos e 6 indivíduos que não apresentam a 
duplicação. Todos os homozigotos apresentaram atividade de quitotriosidase dentro da faixa de normalidade, enquanto que 
os heterozigotos têm atividade um pouco aumentada. Os resultados obtidos até o momento indicam que é de grande 
relevância a detecção da duplicação de 24 pb no gene da quitotriosidase humana, visto que a atividade plasmática da 
enzima pode ser usada como marcador bioquímico da terapia de reposição enzimática tanto para a Doença de Gaucher 
como para a Doença de Niemann-Pick.Apoio financeiro: CNPq, FIPE-HCPA e Genzyme do Brasil. 
 
MALFORMAÇÃO ARTÉRIO-VENOSA PULMONAR COMO ACHADO ASSOCIADO À POLIPOSE ADENOMATOSA 
FAMILIAR- RELATO DE CASO. Roth FL , Hauser F , Zandona DI , Prolla P . Serviço de Genética Médica . HCPA. 
A Polipose Adenomatosa Familiar (PAF) é uma condição genética de herança autosômica dominante caracterizada pela 
presença de centenas a milhares de pólipos intestinais adenomatosos na adolescência ou início da vida adulta. Esses pólipos 
progridem para câncer de cólon em praticamente todos os casos. O tratamento de portadores assintomáticos, detectados 
por história familiar e exames complementares é geralmente a colectomia profilática.Objetivos e métodos: relatar o caso de 
um paciente com história familiar de PAF e com achado clínico de fístula artério-venosa pulmonar, associação descrita por 
alguns autores nos casos de PAF.Relato do caso: EVB, 6 anos, sexo masculino, natural de Jaguarão e procedente de Dom 
Pedrito. Antecedentes pré e perinatais sem particularidades. Desenvolvimento neuropsicomotor normal. Internou para 
investigação de dispnéia de esforço e cianose perioral, constatadas em consulta médica de rotina. Ao exame físico, 
evidenciou-se , cianose perioral e de extremidades e baqueteamento digital. Saturação de O2 de 75 %. Ausculta cardíaca e 
pulmonar normais. História familiar de PAF, com seu pai afetado. Exames complementares realizados identificaram a 
presença de fístula artério-venosa na metade superior do lobo inferior esquerdo (arteriografia pulmonar esquerda e TC de 
tórax de alta resolução). Foi realizada toracotomia com lobectomia à esquerda. A evolução clínica foi satisfatória. A 
investigação para PAF realizada nessa ocasião foi normal.A associação entre PAF, malformação arterio-venosa pulmonar e 
baqueteamento digital foi descrita por alguns autores (Cox et.al) na década de 80. O diagnóstico de malformação artério-


