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DIAGNOSTICO DAS DOENGAS MITOCONDRIAIS: APLICAQAO DE UM PROTOCOLO SISTEMATICO EM UM
GRUPO DE PACIENTES COM FORTE SUSPEITA CLINICA DESSAS PATOLOGIAS.

BIANCA MACHADO DA CRUZ;SOUZA F.M. CAROLINA, LAYBAUER LETICIA, COPETTI NEIVA, CERSKI
MARCELE, PEREIRA MARIA LUIZA, GIUGLIANI ROBERTO.

As doencas mitocondriais (DM) apresentam caracteristicas heterogéneas devido a natureza e a funcédo da
mitocondria, que possui 0 seu proprio DNA (mtDNA). Para o sucesso do diagnostico € necessaria uma
investigagéo criteriosa que, muitas vezes, requer a realizagdo da biépsia muscular para analise histoquimica,
bioquimica e, principalmente, molecular. Os objetivos foram: a) propor um protocolo combinando dados clinicos
e laboratoriais para indicar a melhor forma de investigagdo molecular de pacientes com suspeita clinica de
doenca do mtDNA, b) comparar os achados clinicos e laboratoriais nos pacientes com e sem mutagdo no
mtDNA, c) determinar os fatores clinicos preditivos de mutagdo no mtDNA que podem ser utilizados para o
médico decidir sobre a realizagdo de um procedimento diagndstico invasivo (bidpsia muscular). Nesse estudo,
foram avaliados 43 pacientes com suspeita clinica de DM, os quais foram submetidos a analise seqtiencial de 5
mutagbes de ponto no mtDNA de leucdcitos, depois de delegbes no mtDNA de musculo e, finalmente, ao
seqlienciamento do tRNA™ e tRNA". Os pacientes foram subdivididos em 2 grupos, de acordo com os
resultados obtidos para as mutagdes de ponto no mtDNA, sendo comparados em relagdo as suas caracteristicas
clinicas e laboratoriais. As mutagbes de ponto encontradas foram as seguintes: 4 pacientes com MELAS
(A3243G), 1 paciente com sindrome de Leigh (T8993C) e 12 pacientes com dele¢des no mtDNA. O protocolo
permitiu a identificagdo de mutagbes em 17 pacientes (39.9%) da nossa amostra. As caracteristicas mais
freqlientes no grupo de pacientes com mutacdo no mtDNA comparados com os demais foram: miopatia
(p=0,032), retinopatia pigmentar (p=0,007), oftalmoplegia e ptose (p=0,002), baixa estatura (p=0,04), hipotrofismo
(p=0,033) e acidose latica (p=0,006). A criteriosa selecdo clinica e laboratorial se mostrou apropriada e o
protocolo empregado se mostrou eficiente no grupo de pacientes avaliados (CNPq, CAPES, FIPE/HCPA).
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