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cópia única. Extensas deleções da região terminal deste gene estão associadas a um fenótipo mais severo por 
alterar a porção C-terminal da proteína (policistina-1). A fosforilação deste local afeta a propriedade de adesão 
da proteína à membrana, interferindo também nos componentes intracelulares e no citoesqueleto protéico. 
Objetivos: Determinar a seqüência de bases da porção terminal do gene PKD1 (exon 46), comparando com o 
modelo normal do gene descrito no banco internacional de dados moleculares (GeneBank). Materiais e Métodos: 
Trata-se de um estudo transversal de prevalência. A amplificação do DNA genômico é feita pela reação em 
cadeia da polimerase (PCR) utilizando um par de oligonucleotídeos que flanqueia a porção terminal do gene. 
Resultados Preliminares: Até o momento foram selecionados 40 pacientes (19 homens e 21 mulheres) com 
idade média de 57,86±10,62 anos, sendo a idade de ingresso média em hemodiálise de 52,15±9,47 anos. As 
comorbidades associadas mais prevalentes são ITU (Infecção do Trato Urinário) 75% e HAS (Hipertensão 
Arterial Sistêmica) 54,8%. De 23 amostras já analisadas pela PCR, 10 foram amplificadas. Discussão: A partir da 
amplificação deste fragmento de 240pb as amostras serão posteriormente seqüenciadas. Nessa fase do estudo, 
a padronização, sensibilidade e especificidade da técnica estão sendo avaliadas. Novas amostras serão 
incluídas até que se atinja um tamanho amostral de 50 indivíduos. As variantes moleculares encontradas serão 
relacionadas ao quadro clínico dos pacientes. 

  

DOENÇA DE FABRY EM PACIENTE SUBMETIDO À HEMODIÁLISE: DADOS PRELIMINARES DE UM 
SCREENING 

DAIANA BENCK PORSCH;MáRCIA POLESE; VAGNER MILANI; CRISTIANE MATTOS; LIANA ROSSATO; 
ROBERTO GIUGLIANI; LAURA JARDIM; MAIRA BURIN; MARILYN TSAO; CRISTINA NETTO; ELVINO 
BARROS; ANE NUNES 

Introdução: A doença de Fabry é um distúrbio de depósito enzimático hereditário com padrão de herança 
recessivo ligado ao X. A forma clássica da doença apresenta sintomas bem definidos, tais como: acroparestasia, 
angioqueratomas, hipohidrose, opacidade de córnea e insuficiência renal. Há variantes da doença onde apenas 
um grupo de sintomas é expresso. As variantes que já foram descritas são a renal e a cardíaca. A doença é 
causada pela perda ou redução da atividade enzimática da alfa-galactosidade-A (alfa-Gal-A). Objetivos: 
Descrever a prevalência da doença de Fabry entre os pacientes submetidos à hemodiálise no Rio Grande do 
Sul. Métodos: A atividade da enzimática da alfa-Gal-A foi avaliada em amostras coletadas em papel filtro.  
Pacientes que apresentaram valores limítrofes foram reavaliados em plasma. Resultados: Foram amostrados até 
o momento 1007 pacientes. Desses 569 são homens (56,5%) e 438 são mulheres (43,5%). Dentre os homens 
foram diagnosticados três pacientes (0,53%). Até o momento não foram identificadas mulheres portadoras da 
doença na amostra. Discussão: Nosso estudo está na fase inicial. Dados da literatura relatam que entre 0,2-1,2% 
dos homens submetidos à hemodiálise apresentam diagnóstico positivo para doença de Fabry. Justamente pelo 
padrão de herança que apresenta, é pertinente esperar que a prevalência da doença seja maior entre os 
homens. Porém a variabilidade fenotípica entre as mulheres justifica a inclusão desse grupo de pacientes nesse 
estudo. Outro fator importante é o caráter descritivo desse estudo, uma vez que não existem dados 
populacionais indicados para mulheres em tratamento dialítico. Conclusões: A dinâmica populacional da doença 
de Fabry é desconhecida no nosso meio. Até o momento a prevalência de 0,53% observada nos homens 
submetidos à hemodiálise no Rio Grande do Sul está de acordo com dados descritos em outras populações.      

  

EXPERIêNCIA DE UM CENTRO UNIVERSITáRIO COM O USO DE CICLOSPORINA EM PACIENTES 
ADULTOS COM SíNDROME NEFRóTICA RESISTENTE AO TRATAMENTO COM DROGAS DE PRIMEIRA 
LINHA 

ROBERTO HERZ BERDICHEVSKI;FRANCISCO VERONESE, JOSé MORALES 

Introdução: Em sua maioria,  pacientes com glomerulopatia primária resistentes ao tratamento evoluem para 
insuficiência renal crônica terminal (IRCT). Objetivos: Avaliar a resposta ao tratamento com ciclosporina (Cya) e 
a sobrevida renal dos pacientes resistentes aos tratamentos de primeira linha nos casos de glomeruloesclerose 
segmentar e focal  (GESF) e glomerulonefrite membranosa idiopática (GNMI). Métodos: Entre 1988 e 2005 
avaliamos 34 pacientes portadores de GESF primária 16 pacientes portadores de GNMI resistentes. Excluídos 
pacientes com hipertensão severa, creatinina> 2,0mg/dl, contra-indicações ao uso da droga e seguimento inferior 
a 12 meses. Utilizamos a ciclosporina na dose inicial de 4mg/kg/dia por no mínimo 4 meses. Avaliamos a 
resposta sobre a proteinúria de 24 horas (P24) e a sobrevida renal. Os desfechos primários foram IRCT e 
aumento da creatinina > 50% do valor basal. A sobrevida renal foi avaliada pela curva de Kaplan-Meier. 
Resultados: Características iniciais: (1) Pacientes com GNMI: Resposta sobre proteinúria: Total: 5 (31%),  
parcial: 7 (44%), sem resposta: 4 (25%). Desfechos primários: 4 (25%). (2) Pacientes com GESF: Resposta 
sobre proteinúria: Total: 6 (18%),  parcial: 9 (26%), sem resposta: 19 (56%). Desfechos primários: 19 (56%). 
Desfechos secundários: 19 (56%). Sobrevida renal em 5 anos: (1) GNMI: 100% nos responsivos e 25% nos 
resistentes. (2) GESF: 100% nos responsivos e 33% nos não-responsivos. Conclusões: A ciclosporina em doses 
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