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INTRODUCAO A avaliagdo dos protocolos de um
procedimento de terapia génica para fibroblastos de
pacientes com GM1 tratados com plasmideos contendo
0 gene da B-galactosidase acida nos levou a desenvol-
ver materiais de linguagem mais acessivel. Criamos
duas histérias em quadrinhos seqiienciais: uma retrata a
técnica de extracdo de plasmideos, a seguinte aborda os
métodos de separacdo por eletroforese, purificacdo de
plasmideos e transfeccdo de células em cultivo. OBJE-
TIVOS Este trabalho tem como objetivo viabilizar e
avaliar o uso de materiais de arte-educagdo em pesqui-
sa cientifica. MATERIAIS E METODOS Um roteiro
foi criado com base nos protocolos utilizados a banca-
da. Quatro pesquisadores do Centro de Terapia Génica
foram selecionados para participar da implementagéo
de cada uma das histérias. Estes individuos receberam
explicacOes tedricas, assistiram a uma demonstracdo
pratica e executaram as técnicas individualmente. Os
alunos foram entrevistados utilizando-se um roteiro
semi-estruturado. O conteldo das entrevistas foi avali-
ado qualitativamente e uma atividade de retorno aos
participantes foi realizada. RESULTADOS As técnicas
citadas acima estdo retratadas em quadrinhos em duas
histérias seqiienciais, A Libertacdo de p-galo e Purifi-
cacao para Transformacdo de Realidades. A associacao
das histérias em quadrinhos aos protocolos formais
mostra-se viavel e capaz de estimular a memoéria e a
inter-relacionar as etapas dos protocolos. CONCLU-
SOES Este trabalho tem produzido materiais de arte-
educacdo com linguagem informal que proporcionam
melhor compreensdo dos protocolos e reflexdes sobre o
método cientifico e o fazer ciéncia. Roteiros para as
demais etapas do procedimento estdo sendo escritos.
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A doenca de Gaucher (DG) é uma doenca autossdmica
recessiva, causada por mutagdes no gene da glicocere-
brosidase (GBA). O gene GBA estd localizado no
braco longo do cromossomo 1 (g21.3-23.1), sendo

dividido em 11 exons. Até o momento, mais de 250
mutacdes diferentes ja foram identificadas nesse gene,
sendo que 2 delas (a N370S e a L444P) sdo as mais
frequentes em pacientes com DG. No nosso laborato-
rio, os pacientes com DG confirmados por meio da
avaliacdo da atividade enzimatica séo testados para as
mutacGes N370S, L444P, del55ph, 84GG e I1VS2+1.
Este trabalho teve como objetivo a identificacdo de
alteracdes na sequiéncia dos exons 8 e 9 do gene GBA.
A amostra analisada foi composta por 47 pacientes
com DG previamente testados para as 5 mutacOes
comuns, sendo heterozigotos para alguma dessas muta-
¢Bes ou homozigotos para a seqiiéncia normal nessas
regides. O DNA desses individuos foi isolado e as
regiGes correspondentes aos exons 8 e 9 do gene GBA
foram amplificadas pela técnica de nested PCR, devido
ao emprego de primers especificos envolvendo apenas
a regido do gene funcional. Os produtos amplificados
foram submetidos a técnica de SSCP em gel de MDE
6%, seguida de coloracdo com solucdo de nitrato de
prata para a visualizacdo dos fragmentos. A aplicacao
da metodologia descrita acima, possibilitou a identifi-
cacdo de 12 pacientes com alteracdo no padrdo de
migragdo. Essas amostras estdo sendo analisadas atra-
vés do sequienciamento direto. Esse protocolo de avali-
acao laboratorial permitiu a identificacdo de pacientes
com alteracGes nucleotidicas nas regifes testadas.
Desta forma, pacientes com mutagdes raras nas regides
testadas poderdo ser identificados, possibilitando o
melhor aconselhamento genético para as familias des-
ses individuos (Apoio Financeiro: CNPgq, FIPE-
HCPA).
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O ambulatério de disttrbios metabolicos do Servigo de
Genética Médica do Hospital de Clinicas Porto Alegre
(ATDM-SGM/HCPA) iniciou suas atividades em
1991, tendo como objetivo a assisténcia médica e nu-
tricional a pacientes com erros inatos do metabolismo
(EIM), entre eles a Fenilcetoniria (PKU). Sabe-se que
niveis elevados de fenilalanina (Phe) sdo tdxicos ao
sistema nervoso central. O tratamento dietético com
baixo teor de Phe normaliza os niveis de Phe e previne
as manifestaces clinicas associadas. Objetivos: Anali-
sar a adesdo ao tratamento dos pacientes com PKU
atendidos no ATDM-SGM/HCPA  (Abril/2007-
Margo/2008, n=64). Métodos: A classificacdo da ade-
sdo ao tratamento levou em consideracdo a mediana de
Phe no periodo: boa adesdo (se idade < 13 anos: entre
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