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Na rota de degradacdo dos aminoacidos, a fenilalanina &
convertida em tirosina pela enzima fenilalanina hidroxilase (PAH).
A deficiéncia enzimatica da PAH causa formas variadas de
hiperfenilalaninemias, entre elas a fenilcetondria (PKU). O gene
que codifica esta enzima est4 localizado no cromossomo 12.
Este gene se caracteriza pela presenca de varios sitios
polimorficos, os quais determinam uma série de haplotipos
distintos. Varios estudos feitos tém demonstrado associacdes
entre as mutagdes patogénicas e haplotipos. O objetivo deste
trabalho é a padronizacdo do protocolo de identificagdo do
polimorfismo Mspl, localizado a 268pb 5" do éxon 8 do gene da
PAH, o qual faz parte do conjunto de sitios polimarficos utilizados
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na determinacdo dos diferentes haplétipos. Neste trabalho foram
analisados 54 individuos, heterozigotos obrigatorios para PKU.
A regido génica de interesse foi amplificada através da técnica
da PCR e os fragmentos obtidos foram digeridos com a enzima
Mspl para avaliacdo da presenca ou ndo deste sitio de restricdo.
Dos 54 alelos avaliados, 44 (81,5%) apresentaram este sitio
polimérfico, enquanto 10 (18,5%) alelos ndo apresentarem este
sitio. Associando-se estes resultados as mutacdes presentes
nestes alelos poderemos definir os hapldtipos destes individuos
g, consequentemente, fazer uma anélise da origem das mutacdes.
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