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Vérias doencas neurodegenerativas apresentam como causa primaria uma mutagdo dindmica, que caracteriza-se pelo
aumento do numero de repeti¢des nucleotidicas em determinados genes. Entre essas doengas encontram-se as ataxias
espinocerebelares tipo 12 (SCA12) e tipo 17 (SCAL7) e a atrofia dentato-rubro-palido-luisiana (DRPLA). Estas
doencas sdo causadas por repeticBes trinucleotidicas CAG e transmitidas de forma autossémica dominante. O
numero dessas repeticoes é polimorfico, sendo variavel na populagdo. Essas repeticGes se diferenciam em “normais”
e “expandidas patologicamente”. O objetivo deste estudo foi analisar os polimorfismos de repeticdes trinucleotidicas
nos genes associados a SCA12, SCA17 e DRPLA através de PCR-multiplex e eletroforese capilar, visando a
melhoria do diagnodstico molecular e a determinagdo da distribuicdo desses polimorfismos nos alelos normais. As
andlises foram realizadas em 185 individuos que apresentavam sintomas de uma ataxia e qua ja tinham sido
previamente analisados para as SCAs mais frequentes. Com essas analises, encontramos uma amostra com uma
expansdo CAG no gene de SCA12, confirmando um paciente com essa doenga. Os polimorfismos de cada loci foram
estudados nos cromossomos normais desses individuos (n=370). Os alelos normais mais freqlientes para SCA12,
SCA17 e DRPLA foram 13 (13, 78%) e 14 (12, 43%), 36 (29, 19%) e 35 (28, 38%), 14 (33, 78%) e 15 (15, 68%)
repeticdes CAG, respectivamente. Concluindo, este estudo proporcionou uma analise detalhada da distribuicdo de
repeticdes CAG para as ataxias hereditarias SCA12, SCAL17 e DRPLA por PCR-multiplex e eletroforese capilar em
individuos brasileiros. Portanto, a introducdo dessa metodologia laboratorial ird melhor e otimizar o diagnéstico
dessas ataxias hereditarias

345



