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Uma das formas mais comuns de epilepsia € a Epilepsia Mioclonica Juvenil (EMJ),
caracterizada pela presenga de mioclonias e crises generalizadas tonico-clonicas. Evidéncias
genéticas demonstram que o gene EF-hand domain (C-terminal) containing 1 (EFHC1) é um
dos principais genes candidatos para a EMJ. O objetivo deste estudo é realizar a triagem e
analise de mutagdes no gene EFHC1, comparando as técnicas de Single Strand Conformation
Polymorphism (SSCP) e Denaturing High-performance Liquid Chromatography (DHPLC). Foi
extraido DNA de 47 pacientes, pertencentes a 6 familias segregando EMJ e de 50 individuos
nao afetados, para andlise da regido codificante do gene EFHC1. Todos os éxons foram
analisados por meio de SSCP, sendo que alteragdes no padrao de bandas foram encontradas
nos éxons 3, 5 e 11. Estes resultados sugerem possiveis mutacbes nestes exons, que no
entanto necessitam de confirmagdo por sequenciamento dos fragmentos de DNA com
migragao alterada no SSCP. Além disso, estdo sendo realizadas as analises por DHPLC para

comparacgao da eficiéncia de ambas as técnicas.
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