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ANALISE MOLECULAR DE PACIENTES COM SUSPEITA CLINICA DE ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL
FERNANDA MARQUES DE SOUZA GODINHO; MARINA SEIBERT; TIAGO VEIT; MARIA LUIZA SARAIVA PEREIRA

A atrofia muscular espinhal (AME) encontra-se entre as doengas autossdmicas recessivas mais freqiientes, sendo caracterizada

pela degeneragdo dos neurdnios motores, causando paralisia progressiva de membros e tronco com atrofia muscular associada. A
AME ¢é classificada clinicamente em 4 tipos: aguda, intermediaria ou crénica, juvenil e adulta. Todas as formas da doenga estao
relacionadas as alteracdes no gene SMN (Survival of Motor Neuron), que é dividido em 8 exons e apresenta 2 copias homdlogas:
uma telomérica (SMN1) e outra centromérica (SMN2). A diferenca de apenas 5 pares de bases na regido 3’ terminal desses genes
(SMN1 e SMNZ2) é utilizada para diferencia-los em analises moleculares. A auséncia dos exons 7 e 8 no gene SMN1 é observada
na maioria dos pacientes, a qual pode ser causada por uma delegdo homozigética ou devido a uma conversdo de sequéncias do
gene SMN1 para o gene SMN2. Os niveis do produto do gene SMN2 parecem estar diretamente relacionados com a gravidade da
doencga. O objetivo do trabalho foi identificar dele¢cbes dos exons 7 e 8 nos genes SMN1 e SMN2 em 46 pacientes com suspeita
clinica de AME e determinar a freqgliéncia dessas deleges nesse grupo. O DNA foi extraido a partir de 5ml de sangue e as regides
de interesse dos genes foram amplificadas por PCR, sendo que a presenca ou ndo dessas regides génicas foram determinadas

por RFLP, através das enzimas de restricdo Dral (exon 7) e Ddel (exon 8). Os resultados obtidos confirmaram a presenga da delegao
do gene SMN1 em 24 pacientes (52,2%), demonstrando que a metodologia é adequada para o diagndéstico laboratorial de pacientes
com essa delecdo. Por fim, a introdugdo de uma andlise quantitativa desses genes é relevante para a detecgdo de uma possivel
conversao génica e outros rearranjos nesses genes.





