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PREVALêNCIA DAS VARIANTES MUTANTES, S E Z, DA ENZIMA ALFA-1-ANTITRIPSINA EM PACIENTES 
COM HEPATOPATIAS DO SERVIçO DE GASTROPEDIATRIA DO HOSPITAL DE CLíNICAS DE PORTO 
ALEGRE 

MATIAS ELISEO MELENDEZ;BALDO,G; AYALA, A; VIEIRA SM; KIELING C; FERREIRA CT; SILVEIRA TR; 
GIUGLIANI R; MATTE, U. 

A α1-antitripsina (α1AT) é uma enzima codificada pelo gene SERPINA1, localizado na posição 14q32.1, 
composta de 394 aminoácidos. Sua principal função é proteger os tecidos da enzima elastase neutrofílica. A 
deficiência desta enzima acarreta complicações no aparelho respiratório (enfisema pulmonar) e no tecido 
hepático (colestase neonatal, hepatopatia crônica e cirrose). O objetivo do presente trabalho é analisar a 
prevalência das duas principais variantes mutantes da enzima (S e Z) em pacientes originários do Serviço de 
Gastropediatria do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA). Foram analisados 204 pacientes provenientes 
do serviço de Gastropediatria do HCPA para a presença dos dois principais alelos mutantes através da análise 
molecular do DNA pela técnica de PCR e posterior digestão do produto com a enzima de restrição TaqI. Neste 
estudo, 30,39% dos pacientes analisados apresentaram pelo menos um dos alelos estudados. O genótipo mais 
comum nestes pacientes foi o SN (12,25%). Entretanto, considerando-se as freqüências alélicas, o alelo mais 
comum foi o Z (13,24%), enquanto o alelo S teve uma freqüência de (8,33%). A incidência de pacientes com os 
alelos mutados encontrada ressalta a importância da detecção dessas mutações para o diagnóstico da 
deficiência enzimática da α1AT para que, a partir deste, se possa guiar o tratamento dos pacientes bem como 
para permitir um maior conhecimento sobre a doença, buscando novas alternativas de tratamento.  

  

PROTOCOLO DE TRIAGEM POR SSCP PARA A DISTINçãO ENTRE POLIMORFISMOS E MUTAçõES 
PATOGêNICAS NO GENE DA BETA-GALACTOSIDASE áCIDA EM PACIENTES COM GANGLIOSIDOSE GM1 

MATHEUS BARBOSA VIEIRA;MARIANA GOLDIM; JANICE CARNEIRO COELHO; ROBERTO GIUGLIANI; 
URSULA MATTE 

     A Técnica de SSCP (Single Strand Conformational Polimorfism) é um método fácil e prático de detecção de 
polimorfismos devido a sua boa sensibilidade.  O método baseia-se na suposição de que uma alteração na 
seqüência de nucleotídeos causada por uma mutação afetaria a conformação da fita simples de DNA, resultando 
em uma mobilidade eletroforética alterada.  Entretanto, um simples polimorfismo no gene que codifica uma 
proteína não implica, necessariamente patogenecidade. O método de SSCP tem sido usado para avaliar se 
mutações novas encontradas no gene da beta-galactosidase em pacientes com Gangliosidose GM1 são 
patogênicas ou polimorfismos. Para isto é necessário realizar o screening de 100 indivíduos sem a doença. O 
objetivo deste trabalho é propor um protocolo de triagem por SSCP que possa ser usado em grupos de 10 
indivíduos.  O exon 2 do gene da beta-galactosidase foi amplificado por Reação em Cadeia da Polimerase (PCR) 
em um grupo de 10 indivíduos normais e um paciente com a mutação R59C. Para testar a sensibilidade da 
técnica, o padrão de migração de um pool de PCRs de 10 indivíduos normais foi comparado com um pool de 
PCR 9 indivíduos normais e um com a alteração. As concentrações de DNA utilizadas variaram de 8-9ng/uL e os 
pools foram concentrados utilizando a coluna GFX Amersham. O SSCP foi feito em gel de poliacrilamida 12%, 
sendo que as amostras migraram por 2 horas e 30 minutos a 250V. O gel foi corado com nitrato de prata.   A 
comparação do perfil de migração da fita simples de DNA do pool de controles com o pool de controles contendo 
a amostra revelou uma diferença marcante, confirmando a possibilidade da utilização deste teste para a distinção 
entre polimorfismos e mutações patogênicas com um custo reduzido e com a otimização de tempo.   

  

DELEçãO XQ21.1 EM PACIENTE COM AMENORRéIA SECUNDáRIA E BAIXA ESTATURA 

DANIELA DALPIAZ;MARIANA S. FALLER; FABIANA R. VASQUES; LUIS C. F. ARRUDA; DANIELA DALPIAZ; 
KéLEN GOTARDO; LíVIA H. TEIXEIRA; GISELE B. TROMBETTA; IDA V. D. SCHWARTZ; SHARBEL W. 
MALUF.  

INTRODUÇÃO: A maioria das mulheres que apresentam uma deleção no braço longo do cromossomo X, mesmo 
que de grande extensão onde não incluam o locus XIST, expressam um quadro moderado ou sem estigmas da 
síndrome de Ullrich-Turner. A estatura média  destas pacientes parece estar aumentada quando comparada a 
45,X Ullrich-Turner convencional. OBJETIVO: Relatar o caso de uma paciente encaminhada para avaliação de 
amenorréia secundária. Filha de casal jovem, hígido, não-consangüíneo, sem história familial de doenças 
genéticas. Menarca aos 11 anos. Ciclos regulares até os 12 anos. Nesta idade, cessaram os ciclos. Desde 
então, com hormonioterapia. Estudou até terceira série do primeiro grau, tendo dificuldade em matemática. 
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