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USO DA TECNICA DE CMA NA DETECCAO DE REGIOES DE LOH
PACIENTES COM DEFIENCIA INTELECTUAL
ALDAIRES VIEIRA DE MELO; APARECIDO DIVINO DA CRUZ; IRENE PLAZA
PINTO; LYSA BERNARDES MINASI
aldairesv@gmail.com

Objetivo: Descrever regides de LOH em pacientes com deficiéncia intelectual,
através da técnica de CMA. Método: Todo o procedimento metodoldgico desta
pesquisa foi realizado no NPR/PUC Goias. Ap6s a aceitacdo gratuita e
voluntaria mediante assinatura do TCLE, foi realizada a coleta de um total de 5
mL de sangue periférico em fracos a vacuo contendo o anticoagulante EDTA.
No tratamento das amostras, primeiramente, o DNA foi isolado do sangue total
dos pacientes, usando o kit llustraBloodGenomicPrepMini Spin® (GE
Heathcare, UK), seguindo da quantificacdo deste DNA pelo espectrofotémetro
NanoVue Plus® (GE Healthcare, UK). Posteriormente, 250 ng de DNA isolado
de cada amostra foi digerido com a enzima NSPI, ligado, amplificado por PCR,
purificado, fragmentada, marcada com biotina e hibridada no GeneChip HD
CytoScan Array (Affymetrix, Santa Clara, EUA). Resultados: Foram
identificados em 3 individuos com perda de heterozigose (LOH) na mesma
citobanda Xql11.1, tendo correspondéncia no OMIM a 4 genes, sendo eles,
ARHGEF9, AMER1, ZC4H2, OPHN1. Os sinais clinicos envolvem baixa
estatura, atraso do desenvolvimento global, multiplas anomalias congénitas.
Concluséo: Mais pesquisas envolvendo LOH na regido Xgll.1, precisam ser
investigados para relacionar aos casos de deficiéncia itntelectual, o
envolvimento dessa regiao para identificar relacbes entre a perda de
heterozigose e efeitos do fendétipo, sendo na progressao e/ou desenvolvimento.
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