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ANALISE DAS MUTAG6ES PRESENTES NO GENE DA ARILSULFATASE B (ARSB) EM PACIENTES COM
MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO VI.

JULIANA CANEDO SEBBEN ;LUCIANA ROSSATO; MaRCIA PETRY; IDA SCHWARTZ; ROBERTO GIUGLIANI;
SANDRA LEISTNER SEGAL

Mucopolissacaridose tipo VI ou Sindrome de Maroteaux -Lamy € uma doenga autossdmica recessiva, causada
pela deficiéncia da enzima arilsulfatase B (ARSB), que esta envolvida na degradagdo de dermatan e condroitin
sulfatos. A auséncia da enzima causa acumulo nos lisossomos e excregdo de dermatan sulfato parcialmente
degradado na urina (Arlt et al., 1994; Isbrandt et al.,1996). Esse trabalho teve como objetivo identificar e
caracterizar as frequéncias das mutagdes encontradas até o momento, novas ou ja descritas, em pacientes de
diferentes populagbes. Primeiro, foi feita a extragdo do DNA, seguida pela Reagdo em Cadeia da Polimerase
(PCR) para a amplificagdo dos exons. Verificada a amplificacédo por eletroforese, em gel de agarose, realizou-se
a técnica de SSCP, em gel de MDE ou poliacrilamida. Em seguida, as amostras alteradas no SSCP, foram
sequenciadas. Quatro mutagdes ja tinham sido descritas e foram encontradas entre os pacientes analisados,
além de 7 novas mutagdes: D59N, L72R, Q88H, P93S, R197X, 1279delA e c.1143-8T>G. Com excec¢do da
c.1143-8T>G, que foi encontrada em 2 pacientes, as outras novas mutagdes foram detectadas em um unico
paciente. As mutagdes previamente descritas 1533del23, R315Q e 427delG, foram encontradas respectivamente
em seis, trés e dois alelos. As ja descritas, S384N e G144R, foram encontradas em somente um alelo. A
mutacéo 1533del23 é uma mutagdo comum entre os pacientes brasileiros, e foi encontrado em 23,1% dos alelos
neste estudo. O exon 1, apresentou maior freqiéncia de mutagbes. Com os avangos na tecnologia do
seqliénciamento, a andlise das muta¢des presentes no gene da ARSB, em diferentes populagbes tem sido
possivel, e tem contribuido para o entendimento e caracterizagdo da base molecular de MPS VI.
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