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ANALISE MOLECULAR EM PACIENTES COM ATAXIAS ESPINOCEREBELARES
AUTOSSOMICAS DOMINANTES
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As ataxias espinocerebelares (AEC) sdo doengas neurodegenerativas, geralmente familiares,
cronicas e progressivas, sendo manifestadas clinicamente por alteragdes do equilibrio e disartria,
problemas na deambulagdo e coordenagdo motora dos membros. Para as formas autossGmicas
dominantes varias mutagdes ja foram identificadas e consistem na expansao de trinucleotideos
CAG acima de 40 unidades. O tipo de AEC depende do loci onde se encontra a mutagdo. O
objetivo deste projeto é testar as mutagbes por amplificacdo do tripleto CAG em um grupo de
pacientes com diagndstico clinico de ataxia espinocerebelar de heranga autossémica dominante.
Para tanto, € necesséria a extracdo do DNA gendmico do sangue coletado dos pacientes
identificados, genotipagem e eletroforese das amostras, seguida de transferéncia das amostras
para um suporte solido, hibridizagdo com uma sonda de DNA-CAG marcada e, por fim exposicao
da membrana para auto-radiografia. Analisamos, até o momento, 20 pacientes ndo relacionados
portadores de AEC, desses apenas um paciente apresentou a mutagdo SCA 3. Concluimos que o
diagndstico molecular das AEC autossémicas dominantes é bastante dificultado pela presenca de
heterogeneidade genética e que a mutagdo mais frequiientemente encontrada na nossa populagao
é a SCAS.
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