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A doenca de Machado-Joseph (MJD), ou ataxia cerebelar autossémica dominante do tipo 3 (SCA3), apresenta como principais
manifestacOes clinicas a ataxia da marcha, disartria, distonia, oftalmoplegia, hiperreflexia e disfagia. O gene associado a MJD esta
localizado no cromossomo 14, na por¢ao 24.3-932.1, e apresenta repeti¢Ges dos trinucleotidios CAG na sua por¢do 3” terminal, a
qual codifica uma sequéncia poliglutaminica. Nos pacientes com MJD ocorre um aumento do nimero destas repeticdes.
Individuos normais apresentam entre 13 a 36 repeti¢des, enquanto individuos afetados apresentam entre 68 a 79 repeticdes CAGs
neste gene. O objetivo do presente estudo foi a padronizagdo de um protocolo ndo-radioativo para a detecgdo da presenga ou ndo
do alelo portador de uma expansdo CAG no gene da MJD. Amostras de sangue periférico de pacientes com MJD préviamente
analisados para a presenca desta expansdo (controles positivos) e de individuos com suspeita clinica de uma ataxia
espinocerebelar foram colhidas e o submetidas a extragdo de DNA. A regido de interesse foi amplificada por PCR e o produto
analisado por eletroforese em gel de agarose para a detec¢do do(s) alelo(s) normal(is) e/ou expandido. Até o momento, foram
analisados 30 individuos, sendo confirmada a presenga de um alelo expandido em 24 deles. Este protocolo propicia a confirmagédo
de casos de MJD e pode colaborar para a melhoria da qualidade de vida destes individuos, assim como no aconselhamento

genético para familias em risco (CNPg-PIBIC/UFRGS; FAPERGS).
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