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A Paramiloidose ¢ uma doenca genética autossdmica dominante, comum em populagdes portuguesas, causada por
uma mutagdo de ponto no gene da transtirretina (TTR), também conhecida como pré-albumina. A Paramiloidose
caracteriza-se pelo acumulo de amildide, uma glicoproteina hialina, nas regides dos nervos periféricos. Atualmente,
mais de 40 mutacdes de ponto sdo conhecidas, sendo mais comum a substitui¢do de uma guanina por uma adenina no
exon 2 do gene, a qual ¢ responsavel pela substitui¢do de uma valina por uma metionina na posi¢ao 30 da proteina
(V30M). Este trabalho tem por objetivo identificar a mutacdo V3OM em pacientes com suspeita clinica de
Paramiloidose. A nossa amostra inclui 21 individuos com suspeita clinica de paramiloidose e em 20 individuos
normais (controles). O DNA desses individuos foi extraido a partir de sangue total e submetido a amplificacao por
PCR da regido de interesse do gene. Posteriormente, para identificacdo da mutagdo, os produtos amplificados foram
submetidos ao método de RFLP, pois a mutagdo cria um novo sitio de restri¢do para a enzima Nsil. Apos a reagdo de
digestdo, as amostras foram analisadas por eletroforese em gel de agarose. Na amostra estudada, foram encontrados 9
individuos com a muta¢@o, confirmando o diagnoéstico de Paramiloidose. O protocolo laboratorial foi otimizado e ¢
eficaz na detec¢do da mutacdo V30M. A utilizag@o dessa ferramenta laboratorial juntamente com a avaliag@o clinica
dos pacientes vai representar um grande avango no diagnostico dessa doenga ainda pouco diagnosticada no nosso
meio. (BIC).
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