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por citogenética convencional (GTG), onde todas as células apresentaram o cariótipo constitucional 69,XXY. 
CONCLUSÃO: O recém-nascido apresentou quadro clínico que resultou da constituição cromossômica 69,XXY, 
que é um achado raro em recém-nascidos vivos, evoluindo ao óbito 5 horas após nascimento.   

  

CARACTERIZAÇÃO MOLECULAR DA DEFICIÊNCIA DA GLICOSE-6-FOSFATO DESIDROGENASE (G6PD) 
EM UMA AMOSTRA DE PORTO ALEGRE-RS. DADOS PRELIMINARES 

SIMONE MARTINS DE CASTRO;ÚRSULA MATTE; RAQUEL WEBER; ANA PAULA SANTIN; ROBERTO 
GIUGLIANI 

Introdução: A glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) é uma enzima presente em todas as células, que catalisa 
o primeiro passo metabólico da hexose monofosfato, na via chamada de Shunt das Pentoses, produzindo 
NADPH. A deficiência de G6PD é uma das enzimopatias mais freqüentes em humanos, afetando mais de 200 
milhões de pessoas no mundo, apresenta freqüência relativamente alta em negros americanos (13%) e 
populações do mediterrâneo (5 a 40%). Possui herança ligada ao X e tem como principal manifestação a anemia 
hemolítica. A hemólise pode ser desencadeada por infecções e por algumas drogas com propriedades 
oxidativas. Objetivo: Padronizar a técnica de extração de DNA em sangue total e papel filtro para estabelecer a 
freqüência das variantes A, A- e Med numa amostra de pacientes deficientes de G6PD na cidade de Porto 
Alegre. Casuística e Métodos: Foram triados 75 pacientes deficientes de G6PD, provenientes do laboratório de 
Análises Clínicas da Faculdade de Farmácia, utilizando o Ensaio G6PD-Intercientífica, método enzimático 
colorimétrico, para a determinação quantitativa direta da atividade da G6PD nas amostras em papel filtro e 
sangue total com EDTA. Nos casos deficientes serão investigadas as mutações 202G®A, 376A®G e 563C®T 
por PCR/RFLP. Resultados: Dos 32 pacientes investigados até o presente momento 14 apresentaram a mutação 
376A®G em homozigoze e 3 em heterozigose. Discussão: A presença da mutação 376 em todos os pacientes 
até então estudados sugere o predomínio da variante A- em amostras de Porto Alegre, conforme estudos 
anteriores. A presença da mutação 376 isoladamente pode estar associada a outras mutações (542, 680, 968 ou 
1159) ou à variante A+. Nas amostras em que não foi encontrada a mutação mais comum serão investigadas as 
outras variantes. Apoio: FIPE/HCPA 

  

ANÁLISE DE MUTAÇÕES EM PACIENTES SUL-AMERICANOS COM MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO I 

ÁLVARO MACEDO LAUREANO;PATRíCIA LUCIANA LOPEZ, IDA SCHWARTZ, ROBERTO GIUGLIANI, 
URSULA MATTE 

A Mucopolissacaridose tipo I (MPS I) é caracterizada pela deficiência da enzima alfa-L-iduronidase (IDUA), 
responsável pela degradação de glicosaminoglicanos (GAGs). O acúmulo de GAGs leva a diferentes quadros 
clínicos, que vão desde a apresentação mais grave a Síndrome de Hurler (retardo mental e anormalidades 
esqueléticas), até a forma mais leve Síndrome de Scheie (inteligência normal). O gene IDUA está localizado no 
braço curto do cromossomo 4 e possui 14 exons. Até o momento, quase 100 mutações associadas à MPS I já 
foram descritas. É importante uma avaliação genotípica que possibilite a predição do fenótipo clínico dos 
pacientes. Neste trabalho foram analisadas as freqüências de seis mutações recorrentes no gene IDUA em 
pacientes diagnosticados bioquimicamente como portadores de MPS I. Entraram no estudo 99 pacientes, sendo 
31 argentinos, 8 uruguaios, 3 chilenos e 57 brasileiros. A detecção das mutações foi realizada através de PCR 
seguida da digestão com enzimas de restrição e visualizadas após eletroforese em gel de agarose e/ou 
poliacrilamida. Foi observada predominantemente a mutação W402X, bem representada nas 4 nacionalidades, 
sendo a freqüência alélica de 32,3%. O segundo alelo mais freqüente foi P533R, com 17,6%, seguido por R89Q 
com 2,6%. As mutações R383H e Q70X tiveram, freqüência de 1,6% e A327P foi a mutação menos freqüente 
(1,06%) sendo encontrada em apenas 2 pacientes brasileiros. Com a análise destas mutações, cerca de 34% 
dos genótipos foram determinados. Os dados obtidos até então vêm delineando o quadro de mutações na 
América Latina, demonstrando que a mutação W402X tem sido a mais comum entre os pacientes latino-
americanos, assim como ocorre em outras partes do mundo.Apoio: CNPq, FIPE-HCPA 

  

TERAPIA CELULAR PARA FALêNCIA HEPáTICA AGUDA 

GUILHERME BALDO;ANA HELENA PAZ; MARIA CRISTINA BELARDINELLI; SANDRA VIEIRA; THEMIS 
REVERBEL DA SILVEIRA,;MARCOS EUGêNIO DUARTE; LUISE MEURER; EDUARDO PANDOLFI PASSOS ; 
ELISABETH CIRNE-LIMA; ROBERTO GIUGLIANI; URSULA MATTE.  
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