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283 VALIDAGAO DA IDENTIFICACAO DAS MUTACOES DE PONTO A3243G E T8993G NO

A mitocondria é uma organela citoplasmatica que exerce um papel importante na célula para a produgdo de energia.
Esta organela apresenta determinadas particularidades, entre elas a existéncia de seu proprio DNA, denominado
DNA mitocondrial (mtDNA). Diferentemente do DNA nuclear, 0 mtDNA estd muito mais sujeito a ocorréncia de
polimorfismos, os quais podem ou ndo estar associados a doengas. O objetivo desse trabalho € validar a identificagdo
das mutacOes de ponto A3243G e T8993G no mtDNA, as quais estdo associadas as sindromes mitocondriais, Melas
e Narp/Leigh, respectivamente. Nesse estudo, visando a validagéo da metodologia, serdo avaliadas 4 amostras com a
mutacdo A3243G, 1 amostra com a mutacdo T8993G e 20 amostras negativas para essas mutacfes. Todas essas
amostras ja foram previamente analisadas no laboratorio por outra metodologia. O DNA foi isolado a partir de uma
amostra de sangue ou de bidpsia de musculo pelo método de precipitagdo de sais e proteinase K e quantificado pelo
método fluorimétrico. As mutagBes serdo analisadas pelo sistema TagMan no equipamento ABI 7500 PCR System
(Applied Biosystems). Os primers e as sondas foram desenhados no programa Primer Express versdo 2.0 (Applied
Biosystems). A validacdo dessa metodologia podera melhorar a realizacdo de diagnosticos das sindromes
mitocondriais MELAS e NARP/LEIGH. Além disso, podera também proporcionar futuros estudos em outros grupos
de pacientes com outras patologias humanas, como, por exemplo, pacientes com diabetes. (BIC).
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