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A Adrenoleucodistrofia ligada ao X € uma doencga relacionada a um disturbio no metabolismo
de lipidios, na qual os individuos afetados s&o incapazes de degradar e oxidar Acidos Graxos
de Cadeia Muito Longa (VLCFA). E causada por mutagdes no gene ABCD1, localizado em
Xq28 e composto por 10 éxons que codificam uma proteina transmembrana relacionada com o
metabolismo lipidico. Alteragbes nessa proteina provocam desestabilizagdo da bainha de
mielina das células nervosas que atrofiam e perdem a capacidade de transmitir impulsos
nervosos. Até o momento, foram descritas pouco mais de 400 mutagdes. O presente estudo
visa caracterizar uma familia com diversos casos da doencga, em suas diferentes formas, do
ponto de vista molecular. Para isso, com o DNA extraido serd realizado estudo de
sequenciamento génico para identificar a mutagdo presente neste caso através da técnica de
PCR. Os produtos serdao submetidos a comparagdo com seqliéncias existentes em bancos de
dados. A mutacdo presente nessa familia sera comparada com as demais descritas na

literatura especializada.
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