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A Ataxia de Friedreich (AF) € uma doenga neurodegenerativa do sistema nervoso central.
Caracteriza-se por disfungao cerebelar manifestada por ataxia da marcha, incoordenagédo e
disartria. A transmissao ocorre de forma autossémica recessiva (AR), tendo sido localizadas

mutacdes no gene X25. Aproximadamente 97% a 98% dos pacientes com AF s&o homozigotos
para a expansado de um trinucleotideo (GAA)n. Esse estudo tem como objetivo correlacionar o
genotipo (tipo e caracteristicas moleculares das mutagdes) e as varias caracteristicas fenotipicas
presentes. O DNA é extraido a partir de amostras de sangue. A genotipagem ¢é realizada pela
técnica de amplificacdo por PCR. As amostras sdo aplicadas em gel de agarose a 0,8% e a
eletrofores é realizada a 100 v por 4 horas. A visualizagdo é feita através de coloragao por brometo
de etideo. O tamanho dos alelos normais e expandidos é estimado através da comparagao da
migragéo dos produtos de PCR e marcadores de peso molecular. Ao longo dos ultimos 5 anos
foram genotipados 123 individuos, perfazendo 65 familias n&o relacionadas. Dentre as 65 familias
nao relacionadas, 9 apresentaram alelos (GAA), expandidos no gene x25 a-, indicando uma
frequéncia de AF em torno de 13% em nossa amostra. Os alelos expandidos variavam de 340 a
1370 unidades (GAA),. Ja os alelos normais se apresentaram pouco polimorficos, com 72% dos
individuos apresentando 7 unidades (GAA),. Uma correlagao inversa significativa entre a idade de
inicio da doenca e o tamanho do alelo (GAA), expandido menor foi encontrada, r = -0,7; r’=049e
p = 0,037. Em concluséo, todos os pacientes com AF apresentaram alelos (GAA), expandidos e
nenhum alelo normal, excluindo a presenca de uma mutacao pontual no gene x25 . Desta forma, o
teste molecular para AF atua como ferramenta importante na confirmagao do diagnéstico clinico

em pacientes com ataxia autossémica recessiva.
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