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CARACTERIZAÇÃO DO PERFIL DE MICROSSATÉLITES BAT-25 E BAT-26 EM UMA AMOSTRA DE INDIVÍDUOS 
DE ORIGEM AFRO-AMERICANA DO RIO GRANDE DO SUL. . Cossio SL , R Coura , MC Bortolini , P Ashton-Prolla . 
Serviço de Genética Médica . HCPA. 
O câncer colorretal (CCR) está entre os seis tipos de neoplasias mais comuns e é o terceiro em mortalidade no Brasil. Além 
de parâmetros clínico-patológicos e morfológicos, marcadores moleculares têm sido associados ao prognóstico (resposta 
terapêutica e sobrevida em geral) do CCR. Entre eles se destaca a instabilidade de microssatélites (IMS), que é uma forma 
de instabilidade genômica causada por uma falha no sistema de reparo do DNA, com o conseqüente acúmulo de mutações, 
principalmente em microssatélites mono- e dinucleotídicos. A análise de IMS se faz através da comparação de produtos de 
amplificação de marcadores específicos no tecido normal (ou sangue) e no tecido tumoral do mesmo indivíduo, e a diferença 
no padrão de produtos de amplificação entre estes dois tecidos é o que caracteriza a instabilidade. A IMS pode ser 
identificada através de um painel de cinco marcadores, sendo dois deles mononucleotídicos, BAT-25 e BAT-26, e três 
dinucleotídicos, D2S123, D5S346 e D17S250. Esses marcadores dinucleotídicos são polimórficos, mas BAT-25 e BAT-26 são 
considerados quasi-monomórficos em populações de origem caucasóide. Sendo assim, torna-se possível a análise apenas do 
tecido tumoral para definir a instabilidade, sem a necessidade de comparação com o tecido normal. Por isso, a maioria dos 
trabalhos descritos na literatura já utiliza apenas o tecido tumoral para análise de IMS em BAT-25 e BAT-26. No entanto, um 
estudo populacional em indivíduos de origem africana e afro-americana mostrou uma alta freqüência de variação alélica 
destes dois marcadores. Esta variabilidade pode ser um importante fator de confusão para estudos de IMS em populações 
que tiveram contribuição africana em sua formação e que têm alto grau de miscigenação, como é o caso da população 
brasileira. Este trabalho tem como objetivo uma análise populacional descritiva do perfil dos microssatélites BAT-25 e BAT-
26 em duas amostras do Rio Grande do Sul: uma de indivíduos com ascendência africana e outra de doadores de sangue do 
Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA). A análise de IMS está sendo realizada através de PCR e SSCP. Até o momento 
foram analisados 80 indivíduos da amostra com ascendência africana, para BAT-26, dos quais 4% apresentaram variação 
alélica, e 105 indivíduos da mesma amostra para BAT-25, com uma freqüência de variação alélica de 6,3%. Estes resultados 
preliminares sugerem uma característica polimórfica destes dois marcadores na amostra estudada e reforçam a necessidade 
de realizar o estudo comparativo do perfil de marcadores mononucleotídicos em tecido normal e tumoral para determinação 
da presença de IMS em tumores colorretais.  
 
ANEUGÊNESE, CLASTOGÊNESE E AMPLIFICAÇÃO GÊNICA EM UMA AMOSTRA DE INDIVÍDUOS SAUDÁVEIS 
UTILIZANDO A TÉCNICA DE MICRONÚCLEOS COM BLOQUEIO DE CITOCINESE. Mergener M , Silvestrin R , Silva LB 
, Maluf SW . Institude de Ciências da Saúde . Outro. 
Existe uma variação na freqüência de alterações cromossômicas entre indivíduos saudáveis e células do mesmo doador 
podem mostrar diferentes níveis de aberrações em diferentes períodos. Informações variadas vêm sendo reunidas e parece 
quase impossível encontrar indivíduos completamente não expostos, porém é necessário, tanto quanto possível, conhecer a 
freqüência espontânea normal, suas variâncias e os fatores que a influenciam. A freqüência de micronúcleos em células 
humanas tornou-se um dos testes mais utilizados para monitorar populações sob risco de exposição a agentes genotóxicos. 
Através da técnica de micronúcleos em linfócitos do sangue periférico com bloqueio da citocinese celular (CBMN) é possível 
reconhecer os processos de clastogênese e aneugênese. A avaliação foi feita apenas nas células binucleadas, analisando-se 
a presença de micronúcleos, pontes nucleoplasmáticas e “buds” nucleares. Micronúcleos são fragmentos acêntricos ou 
cromossomos inteiros que falharam em unir-se ao fuso mitótico durante a divisão celular. As pontes nucleoplasmáticas são 
cromossomos dicêntricos, sendo que cada um dos centrômeros migrou para pólos diferentes na divisão celular. Fenech e 
Crott (2002) têm proposto outra alteração que pode ser visualizada com a técnica CBMN, os “buds” nucleares, que são uma 
medida da amplificação de DNA que será eliminado da célula. O presente trabalho está sendo realizado com o objetivo de 
estabelecer padrões controles de indivíduos saudáveis não expostos e relacionar as freqüências encontradas com hábitos de 
vida e idade dos participantes. Os dados estão sendo coletados a partir do “Questionário de saúde pessoal” publicado pela 
Comissão Internacional de proteção a mutágenos e carcinógenos ambientais (ICPEMC). A amostra analisada consta de 31, 
indivíduos, sendo 16 do sexo masculino e 15 do sexo feminino, 10 fumantes e 21 não fumantes, com média de idade de 
20,96 ± 3,33. Em um total de 1000 células analisadas por indivíduo, a média de células com micronúcleos foi de 3,70 ± 
2,08, com pontes nucleoplsamáticas foi de 0,84 ± 1,15 e com “buds” nucleares de 1,51 ± 1,36 células. Não foi encontrada 
diferença estatisticamente significativa entre os sexos, nem entre fumantes e não fumantes. Em relação à idade dos 
indivíduos, também não existe correlação estatisticamente significativa, porém a amostra ainda deve ser aumentada para 
aumentar o poder estatístico da avaliação.  
 
SERVIÇO DE INFORMAÇÕES SOBRE ERROS INATOS DO METABOLISMO: ANÁLISE DE UM SERVIÇO PIONEIRO 
NO BRASIL. . Brustolin S , Souza CF , Refosco L , Pires R , Giugliani R . Genética Médica . HCPA. 
O Serviço de Informações sobre Erros Inatos do Metabolismo (SIEM) é um call free pioneiro no Brasil e na América Latina, 
implantado em outubro de 2001 em Porto Alegre, no sul do Brasil, com o objetivo de fornecer suporte aos profissionais da 
área da saúde envolvidos com o diagnóstico e manejo de pacientes com suspeita de apresentar uma doença metabólica. O 
objetivo do presente estudo foi analisar as características demográficas e clínicas relacionadas com as consultas atendidas 
neste serviço em seus primeiros dois anos e meio de funcionamento, buscando identificar o perfil dos profissionais que 
buscam esse tipo de serviço e dos casos que são objeto de consulta. Como resultados mais relevantes nas 376 consultas 
avaliadas verificamos que na maior parte das vezes a suspeita de uma doença metabólica está associado à sintomatologia 
neurológica, a um início precoce dos sintomas e a uma tendência à presença de consangüinidade. Nessa amostra tivemos 
47 (12,5%) casos com diagnóstico de EIM com predomínio de acidúrias orgânicas e aminoacidopatias. Serviços como este 
podem prestar apoio a profissionais da área da saúde, provavelmente àqueles que estão distantes de centros de referência, 
podendo contribuir para o melhor diagnóstico e manejo de EIM mudando para melhor o desfecho clínico dos pacientes em 
muitas situações. 


