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PROTOCOLO UTILIZADO PARA O DIAGNOSTICO MOLECULAR DAS MUCOPOL ISSACARIDOSES.
Luciane Lima, Rafael Perin, Ursula Matte, Luciene Scherer, Sandra Leistner, Roberto Giugliani (Hospital de
Clinicas de Porto Alegre, UFRGS)

As mucopolissacaridoses (MPS) sdo um grupo de doencgas lisossdmicas de depdsito causadas pela deficiéncia de enzimas
envolvidas na degradacéo de glicosaminoglicanos. Existem seis tipos de MPS, com diferentes manifesta¢des clinicas e deficiéncia
enzimatica especifica. Este trabalho tem como objetivo desenvolver e estabelecer um protocolo para a utilizagdo de técnicas
atualizadas e especializadas de Biologia Molecular no Brasil. Até o presente momento, foram incluidos no protocolo pacientes
com diagnostico bioquimico confirmado através de ensaio enzimético para MPS | e MPS I1. A rotina é constituida de extracéo de
DNA e amplificacdo por reacdo em cadeia polimerase (PCR) dos exons com 0 maior numero de mutagdes descritas na literatura.
A andlise do produto de amplificacdo é feita através de eletroforese em gel de agarose para a confirmagdo do tamanho do
fragmento amplificado. Quando possivel, a confirmacdo de mutagBes conhecidas (ja descritas na literatura) é feita por clivagem
com enzima de restri¢do. A identificacdo de possiveis alteragdes desconhecidas é feita pelo método do Polimorfismo ou Anélise
de Conformagdo de Cadeia Simples (SSCP/A). Até o presente momento, 27 pacientes foram selecionados para serem analisados
por este protocolo. Pretende-se estender esta rotina a todos os tipos de MPS. CNPq
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