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A Doença de Gaucher (DG) é a mais comum das doenças lisossômicas, sendo causada por mutações no gene da 
glicosidase ácida. Um dos biomarcadores  da DG é a quitotriosidase (ChT), a qual é sintetizada por macrófagos 

ativados e usualmente está aumentada no plasma de pacientes com DG. No entanto, estima-se que 6% da 
população geral apresenta ausência completa da atividade enzimática de ChT. Essa observação pode ser explicada 
pela homozigosidade da duplicação de 24 pb no éxon 10 do gene CHIT1 (dup24, rs3831317). O objetivo deste 
trabalho foi caracterizar o genótipo do gene CHIT1 para a dup24 em 36 pacientes com Doença de Gaucher do Centro 

de Referência da Doença de Gaucher no Rio Grande do Sul.  O DNA genômico dos pacientes incluídos no estudo foi 
amplificado por PCR convencional utilizando-se primers específicos para a genotipagem da dup24 previamente 
descritos na literatura, e os fragmentos gerados foram discriminados em gel de agarose 2%.  Dos 36 pacientes 

genotipados, 25 (69,4%) eram homozigotos normais, 10 (27,8%) eram heterozigotos e 1 (2,8%) homozigoto para a 
dup24. A freqüência dos alelos selvagem e dup24 foram 0, 833 e 0, 167 respectivamente. Nossas perspectivas são 
correlacionar o genótipo do gene CHIT1 para a dup24, e outros polimorfismos comuns nesse gene com as medidas 

da atividade da ChT pré e pós-tratamento,  de forma a melhor caracterizar essa enzima como marcador da 
gravidade e do monitoramento terapêutico dos pacientes. Palavra-chave: Doença de Gaucher; Quitotriosidase; 

dup24. Projeto 130537 

 




