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IDENTIFICAGAO DE DOENGAS LISOSSOMICAS ATRAVES DA MEDIDA DA ATIVIDADE ENZIMATICA EM
FIBROBLASTOS

LUANA SOUZA SOSTRUZNIK;ROBERTA CASAGRANDE SCOLARI; KAREN JOANA MACIEL DE CASTRO;
FERNANDA TIMM SEABRA SOUZA; MAIRA BURIN; MARLI VIAPIANNA; JUREMA F4TIMA DE MARI; JANICE
CARNEIRO COELHO

As Doengas Lisossdmicas (DL) correspondem a aproximadamente 60% dos Erros Inatos do Metabolismo (EIM)
diagnosticados no SGM/HCPA. A investigagdo e o diagndstico destas doengas requerem equipe treinada,
laboratério experiente e bem equipado e pleno dominio de técnicas especificas de alto custo. O diagnostico
enzimatico preciso pode ser realizado em fibroblastos cultivados. Os fibroblastos apdés cultivo sdo coletados para
a analise bioquimica e podem ser congelados por muito tempo em nitrogénio liquido sem perda da viabilidade
celular. O objetivo deste trabalho foi realizar um levantamento do nimero de diagnosticos realizados nos ultimos
cinco anos no SGM do HCPA através da andlise enzimatica nos fibroblastos, bem como estabelecer a atividade
normal destas mesmas enzimas. Desde julho de 2000 a junho de 2005, foram realizadas 348 culturas de
fibroblastos. Destas, 115 apresentaram uma DL. As DL mais freqlentemente diagnosticadas foram: MPS VI,
Niemann-Pick tipo C (NPC) e Niemann-Pick tipo B (NPB). As enzimas arilsulfatase B e esfingomielinase estavam
deficientes na MPS VI e na NPB respectivamente. Foi evidenciado, também, o acumulo de colesterol no
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citoplasma dos individuos com NPC. Apds analise destas enzimas em um grupo de 20 individuos normais foram
estabelecidos os intervalos de normalidade para cada uma delas. Estes foram os seguintes: 327 a 430
nmol/h/mg de proteina (arisulfatase B) e 49 a 72 nmol/h/mg de proteina (esfingomielinase). Este trabalho
mostrou que a cultura de fibroblastos, embora demande mais tempo para obtermos o resultado, parece ser mais
sensivel que a medida da atividade enzimatica em leucdcitos ou plasma, pois apresenta um intervalo de
sobreposicao entre afetados e normais pequeno ou mesmo nulo.





