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DISTURBIOS DO DESENVOLVIMENTO CORTICAL: TRIAGEM DE MUTAGOES EM GRUPO DE
PACIENTES
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Os disturbios do desenvolvimento cortical (DDC) estdo entre as principais causas de epilepsia e
atraso do desenvolvimento. O objetivo deste trabalho é analisar a presenca de mutagdes nos
genes LIS1, DCX, EMX2 e FLN1 que estao envovidos com o desenvolvimento do cortex cerebral
em um grupo de pacientes com DDC. O DNA foi obtido através de extragdo com fenol-cloroférmio.
O DNA extraido foi amplificado pela PCR e analisado pela técnica de SSCP (single strand
conformation polymorphism). Os sequenciamentos dos individuos que apresentaram alteragdes no
padrdo de migracao de bandas no SSCP estdo sendo realizados com o DYEnamic™ ET Dye
Terminator Kit (MegaBACE™). Cinco individuos apresentaram alteragdo no padréo de migragdo do
SSCP no exon 11 do gene LIS1, 3 individuos apresentaram alteragdo no exon 6 do gene FLNT e
outros 3 no exon 2 do gene EMX2 .Um dos individuos com alteragdo no gene EMX2 foi submetido
a sequenciamento, detectando-se duas substituigbes: uma transicdo A443G, que leva a troca de
asparagina por serina na posicdo 148 da proteina; e uma transversdo C546A, que mantém a
alanina na posicdo 182. Apés a confirmagdo deste sequenciamento, serdo testados individuos
controles para verificar se estas substituicbes sao polimorfismos neutros ou alteragdes

patogénicas. O sequenciamento dos outros individuos com alteragédo no SSCP esta em progresso.
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