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LIPOPROTEÍNAS, APOLIPOPROTEÍNAS E PERFIL LIPÍDICO DE
INDIVÍDUOS DESCENDENTES DE JAPONESES QUANDO
COMPARADO O INDICE DE MASSA CORPORAL (IMC).

Parzianello, L., Valim, L.G., Coelho, J.C. Serviço de Genética.
HCPA/UFRGS.

A dieta é o principal determinante ambiental das
concentrações plasmáticas de lipídios, e a modificação dos
hábitos alimentares é a primeira alternativa do tratamento das
hiperlipidemias. A antropometria tem sido usada como método
de avaliação da saúde, nutrição e bem-estar de indivíduos em
diferentes idades, independentes de sexo e população. Peso e
altura são medidas antropométricas mais fáceis a serem obtidas.
O índice de massa corporal (IMC) é utilizado para obter a
composição corporal de uma pessoa. O cálculo é realizado pela
divisão do peso (kg) pelo quadrado da altura (m²).

Os participantes preencheram um questionário que consistia
no inquérito recordatório de 24 horas e hábitos alimentares,
além de perguntas sobre o estilo de vida e condições de saúde
em geral. Três principais medidas antropométricas foram usadas
neste estudo (peso, altura e IMC). A classificação foi a seguinte:
até 19.9 kg/m², foi considerado déficit de peso; entre 20.0 a
24.9 kg/m², considerado normalidade; 25.0 a 29.9 kg/m²,
obesidade de grau I; 30.0 a 40.0 kg/m², obesidade de grau II.
Esta classificação segue os critérios da Organização Mundial da
Saúde (OMS).

As amostras de sangue foram coletadas (10 mL), dos indivíduos
descendentes de japoneses e daqueles sem esta ascendência, em
jejum de 12 horas e centrifugadas a 5000 rpm por 10 min. Foram
realizadas as dosagens de colesterol total (COT), HDL-colesterol (HDL),
LDL-colesterol (LDL), VLDL-colesterol (VLDL), triglicerídios (TG),
apolipoproteína (Apo) A e apolipoproteína B.

Os níveis de TG, COT, LDL, VLDL, Apo B e a idade estão
relacionados positivamente com o aumento do IMC e os níveis
de HDL e Apo A são inversamente proporcional. As relações
entre os TG/HDL, COT/HDL, LDL/HDL e Apo B/A aumentam
proporcionalmente com o IMC. O consumo de gordura saturada
(%), per capita de óleo e açúcar (mL/dia) foi maior nos indivíduos
que possuem IMC mais altos. O tipo de óleo mais consumido
entre os indivíduos descendentes de japoneses foi o óleo de
soja. 55,2% dos indivíduos descendentes de japoneses possuem
um bom peso, 20,8% possuem um déficit de peso, 19,7%
possuem obesidade de grau I e 4,3% obesidade de grau II.

Este trabalho teve como objetivo verificar a relação do IMC
com diferentes parâmetros: idade, níveis de COT, LDL, HDL,
VLDL, TG, apo A, apo B, consumo de peixe, fibra, gordura
saturada e per capita de óleo e açúcar em uma população de
japoneses residentes no estado do Paraná.

ANÁLISE DE ALTERAÇÕES NOS DOMÍNIOS DE LIGAÇÃO DE
NUCLEOTÍDEOS (NBD1 E NBD2) NO GENE DA FIBROSE

CÍSTICA. Burlamaque-Neto, A.C., Streit, C., Giugliani, R.,
Pereira, M.L.S. Serviço de Genética Médica. HCPA.

O gene da Fibrose Cística (FC) é constituído por,
aproximadamente, 250Kb de DNA genômico, dividos em 27
exons. Seu produto de expressão é uma proteína chamada Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR), que é
composta por 1480 aminoácidos e tem peso molecular de
170KDa. A estrutura da CFTR pode ser dividida em dois domínios
de expansão de membrana (MSD1 e MSD2), dois domínios de
ligação de nucleotídeos (NBD1 e NBD2), que interagem com
ATP, e um domínio regulatório, que contém múltiplos sítios de
fosforilização para proteína quinases A e C. Mutações na CFTR
causam FC, a doença hereditária mais comum entre caucasianos.
Este trabalho teve como objetivo detectar mutações no NBD1 e
no NBD2 em pacientes com FC. A amostra foi composta por 53
pacientes com FC previamente diagnosticados, todos nascidos
no Rio Grande do Sul. As regiões de interesse do NBD1 (exons
9, 10, 11 e 12) e do NBD2 (exons 19, 20, 21 e 22) foram
amplificadas por PCR usando primers específicos e os produtos
assim obtidos foram submetidos à análise por SSCP. Os indivíduos
que apresentaram padrão anormal no SSCP foram analisados
por digestão com enzimas de restrição e/ou seqüenciamento.
Onze indivíduos apresentaram padrões anormais de SSCP,
distribuídos do seguinte modo: 1 paciente com alterações no
exon 9, 6 pacientes no exon 11, 2 no exon 19, 3 no exon 20 e 1
no exon 21. Não foram detectadas alterações nos exons 12 e
22 por SSCP. Algumas mutações foram caracterizadas nessas
regiões, sendo a mais freqüente a G542X (5 de 106 alelos).
Este trabalho demonstra que estas regiões são propícias a
mutações, enfatizando sua importância a função normal da CFTR.
(PIBIC/CNPq, FIPE-HCPA, PRONEX/MCT, CNPq).

PADRONIZAÇÃO DO PROTOCOLO DE IDENTIFICAÇÃO DO
SÍTIO POLIMÓRFICO MSPI NO GENE DA FENILALANINA

HIDROXILASE. Baraldo, M.P.M., Laybauer, L.S., Fernandes,
J.S., Silva, L.C.S., Giugliani, R., Pereira, M.L.S. Serviço de

Genética Médica. HCPA.

Na rota de degradação dos aminoácidos, a fenilalanina é
convertida em tirosina pela enzima fenilalanina hidroxilase (PAH).
A deficiência enzimática da PAH causa formas variadas de
hiperfenilalaninemias, entre elas a fenilcetonúria (PKU). O gene
que codifica esta enzima está localizado no cromossomo 12.
Este gene se caracteriza pela presença de vários sítios
polimórficos, os quais determinam uma série de haplótipos
distintos. Vários estudos feitos têm demonstrado associações
entre as mutações patogênicas e haplótipos. O objetivo deste
trabalho é a padronização do protocolo de identificação do
polimorfismo MspI, localizado a 268pb 5' do éxon 8 do gene da
PAH, o qual faz parte do conjunto de sítios polimórficos utilizados
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na determinação dos diferentes haplótipos. Neste trabalho foram
analisados 54 indivíduos, heterozigotos obrigatórios para PKU.
A região gênica de interesse foi amplificada através da técnica
da PCR e os fragmentos obtidos foram digeridos com a enzima
MspI para avaliação da presença ou não deste sítio de restrição.
Dos 54 alelos avaliados, 44 (81,5%) apresentaram este sítio
polimórfico, enquanto 10 (18,5%) alelos não apresentarem este
sítio. Associando-se estes resultados às mutações presentes
nestes alelos poderemos definir os haplótipos destes indivíduos
e, consequentemente, fazer uma análise da origem das mutações.
(PROPESQ/UFRGS, FIPE-HCPA, PRONEX/MCT, CNPq)

FENÓTIPO PENA-SHOKEIR TIPO II: RELATO DE CASO.
Feldens, L., Castilhos, K.F., Leite, J.C. Serviço de Genética

Médica do HCPA e FAMED/UFRGS. HCPA/UFRGS.

Fundamentação: o conhecimento de algumas síndromes
genéticas tem fundamental importância para prática clínica,
principalmente em relação à população de pacientes pediátricos.
Em 1974, Pena e Shokeir descreveram um fenótipo constituído
de anomalias faciais, musculoesqueléticas e cerebrais. Todas
crianças acometidas exibiam progressiva deficiência de
crescimento e desmielinização do sistema nervoso central. Em
virtude dessas alterações cerebrais importantes que
comprometem o desenvolvimento, apesar dos avanços de meios
diagnósticos intra-útero, na medicina clínica e na cirurgia, a
sobrevida desses pacientes tem sido pouco modificada.

Objetivos: relatar a experiência com um paciente com o
Fenótipo Pena-Shokeir tipo II dentro do Serviço de Genética
Médica do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA).

Casuística: estudo do caso de um paciente internado no Hospital
de Clínicas de Porto Alegre, em que as informações foram obtidas
através do exame físico, entrevista com a mãe e revisão do prontuário,
sendo realizada uma revisão bibliográfica sobre o assunto.

Resultados: RN sexo masculino, nascido em 28.01.02,
natural de Campo Bom, encaminhado ao HCPA com 10hs de
vida por apresentar disfunção respiratória. Mãe com consultas
de pré-natal, TORCH (-), referia poucos movimentos fetais os
quais iniciaram aos 6 meses de gestação. Pesava no nascimento
2790g, parto via vaginal, apgar 5/8, com bolsa rota na hora,
Capurro 39+3, considerado adequado para idade gestacional.
Apresentou cianose com melhora ao O2. Com 7hs de vida
apresentou bradicardia e apnéia, necessitando de ventilação
mecânica. Após ser transferido, teve crise convulsiva que repetiu
com 22hs de vida. Não havia consangüinidade entre os pais ou
outras malformações na família. Os pais eram jovens e os 3
irmãos saudáveis. Sem história de abortos prévios. Ao exame:
criança em regular estado geral, com olhar fixo e inexpressivo.
Cabeça com microcefalia (PC=31cm), ponte nasal alta e
micrognatia. Tórax e abdome sem alterações. MsSs: polegares
aduzidos, aracnodactilia, limitação da extensão do cotovelo

esquerdo. MsIs: pé esquerdo com equinovaro, sobreposição do
2º artelho sobre o 1º, rigidez articular do joelho e calcâneo
esquerdos, pilificação no MIE. Pé direito com calcaneovalgus,
rotação externa, artelhos em adução, limitação da extensão e
flexão do joelho. Os exames realizados no pré-natal foram TORCH
e US; após o nascimento, TORCH, Rx crânio, membros e quadril,
TC crânio, Eco cerebral, abdominal e de vias urinárias, Cariótipo
e Potencial evocado (pela inexpressividade facial.

Conclusões: o fenótipo foi descrito como: "distúrbio que
consiste em microcefalia, catarata e outras anomalias oculares,
fácies característica, flexão de membros e osteoporose
generalizada". Existem aproximadamente 40 casos descritos na
literatura. O fenótipo reflete a movimentação fetal diminuída
durante a gestação (acinesia fetal), o qual pode ter muitas causas:
atrofia neurogênica, miopatia congênita, miastenia gravis
materna, edema fetal, oligoidrâmnio, entre outras. O padrão de
herança da doença é autossômico recessivo e o risco de
recorrência de 25%. Outra alteração genética que pode estar
envolvida é a translocação cromossômica balanceada entre 1q23
e16q13 (proposta por Temtamy et al). Para outros autores, o
distúrbio seria uma forma alélica grave da Síndrome de Cockayne.
Os a achados clínicos geralmente são: (95%) microcefalia e
retardo mental, (40%) hipoplasia/agenesia de corpo caloso,
hipoplasia cerebelar e atrofia cerebral, calcificações
intracranianas, (90%) microftalmia e blefarofimose, (75%)
catarata, face chata/plana, hipertelorismo, ponte nasal alta, boca
pequena, lábio superior pendendo sobre o inferior, micrognatia,
fenda palatina, baixa implantação da orelha, (70%) cifose e/ou
escoliose, (80%) flexão de joelhos e cotovelos, pés tortos, quadril
deslocado, displasia acetabular, coxa valga, osteoporose, 2ºdedo
sobre o 1º, aracnodactilia. O diagnóstico é clínico e o prognóstico
é reservado, sendo a expectativa de vida no máximo 4 anos.

AS MANIFESTAÇÕES DEPRESSIVAS NA DOENÇA DE
MACHADO JOSEPH. Cecchin, C.R., Zandoná, D.I., Pires, A.P.,

Rieder, C.R.M., Silveira, I., Sequeiros, J., Pereira, M.L.,
Carvalho, T., Jardim, L.B. Serviços de Genética Médica, de

Neurologia e de Psicologia. HCPA.

Fundamentação: a doença de Machado Joseph (DMJ) é uma
degeneração espinecerebelar, da vida adulta.A idade de início
média é de 32 anos e ataxia de marcha é o sintoma inicial,
seguida de outros sintomas neurológicos. A depressão não está
entre os sintomas descritos. Entretanto, ela tem sido comum
nos doentes acompanhados no nosso serviço.

Objetivos: determinar o escore de depressão nos pacientes
portadores de DMJ (casos 1), nos individuos em risco de virem
a apresentar a doença (casos 2) e nos conjuges dos afetados
(casos 3).

Casuística: os pacientes e seus familiares foram convidados,
por contato telefonico, a participar da investigação. Foram


