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A doenca de Machado-Joseph (DMJ) é uma enfermidade neurodegenerativa com heranga
autossdmica dominante, causada por uma expansdo de repeticdes CAG no gene ATXN3, porém
existem fatores moduladores da doenca. O fator neurotréfico derivado de cérebro (BDNF) participa no
desenvolvimento e manutencdo de neurbnios, e um polimorfismo na seqiéncia do proBDNF
(Val66Met) interfere na neurodegeneracédo. O objetivo deste trabalho foi avaliar se o polimorfismo
Val66Met no gene BDNF influencia na idade de inicio dos pacientes com DMJ. Foram avaliados 100
individuos normais e 100 pacientes com DMJ, os quais foram diagnosticados através da
determinacdo do numero de repeticbes CAG por PCR seguido de eletroforese capilar no
equipamento ABI 3130xl. O polimorfismo Val66Met do BDNF foi identificado através do ensaio
TagMan (rs6265). No grupo controle foram identificados 74 homozigotos para o alelo Val, 25
heterozigotos e 1 homozigoto para o alelo Met. O grupo de pacientes foi composto por 71
homozigotos Val, 26 heterozigotos e 3 homozigotos Met. A distribuicdo genotipica dos dois grupos foi
comparada e nédo foi encontrada diferenca estatisticamente significante (p igual a 0,5823). Analise de
regressdo multipla foi realizada para testar o efeito dos gendtipos Val66Met na idade de inicio da
DMJ, corrigindo pelo efeito do tamanho da expansdo CAG. O resultado obtido foi que 72,4 por cento
da variacdo na idade de inicio seria devido ao efeito do genétipo do gene BDNF e do ndmero de
repeticdes CAG juntos (p menor que 0,001). Porém, o efeito isolado do gendtipo BDNF néo foi
estatisticamente significante (p igual a 0,277). Os resultados sugerem gque n&do ha associacéo entre o
polimorfismo Val66Met e a idade de inicio da DMJ (Apoio: FIPE-HCPA e CNPQ).





