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Introducao

A rede Neurogenética € um consorcio de diagndstico a distancia
para ataxias espinocerebelares (SCA) e Doenca de Huntington
(HD), entre outras condicOes neurogenéticas. Neurologistas e colhidos. Uma vez obtido o termo de consentimento para
diagnostica, suas amostras foram enviadas para o laboratdorio do Servico de
Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Diagndsticos, tamanhos
de repeticoes CAG e idades de inicio foram comparados com os dados obtidos da

geneticistas de hospitais universitarios selecionam suas
suspeitas e as encaminham para o diagnostico molecular em
Porto Alegre. Nosso objetivo e relatar a experiéncia do primeiro

ano de atuacao desta rede.
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Figura 1. Distribuicéo dos
diagnosticos de familias com
SCAs da Rede Neurogenética
em um ano, de acordo com a
origem geografica, e em
comparacao com as familias
gauchas coletadas ao longo
de 10 anos.

Tabela — Idades de inicio e tamanho das sequéncias expandidas
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Métodos

coorte de familias galchas, registradas nos ultimos 10 anos.

Resultados

Casos indice com suspeita de alguma SCA ou de HD foram registrados entre
marco de 2010 e agosto de 2011, e seus dados epidemioldgicos sumarios foram
Investigacao

167 pacientes (127 familias) da Rede foram analisados: 75
de Sao Paulo, 30 do Rio de Janeiro, 17 de Natal, 17 da

Rio Grande do Norte

Paraiba,10 de Belém, 8 do Acre, 4 da Bahia 3 do GHC — Rio
Grande do Sul, 2 de Santa Catarina e 1 de Goias.

Nas 99 familias com SCAs, encontramos 34 SCA3/DMJ, 12
SCA2, 11 SCA7, 4 SCA1, 3 SCA6 e nenhuma com SCA12,
SCA17 ou DRPLA. Trinta e cinco da 99 familias da Rede
(35,3%) ficaram sem diagndstico, versus 22/202 (11%)
familias gauchas (p<0,0001).
frequente das SCAs, correspondendo a 34,3% dos casos
paulistas, 34,7% dos cariocas e a 78% dos gauchos.

A SCA3/DMJ & a mais

o Nas familias suspeitas de HD, 28/37 da Rede e 45/51
gauchas confirmaram o diagnaostico (ns).

Paraiba

Encontramos expansdes maiores no locus SCA2 entre os
novos casos da Rede, do que na coorte gaucha (Tabela)

As correlacOes entre idade de inicio e CAG expandidas nao
sofreram interferéncia da origem geografica (figura 2).
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Rio Grande do Sul

nos casos SCA3, SCA2 e HD da Rede e da coorte galucha

CasosdaRede | Casos da coorte 0
Neurogenética | gacha (colhida
anos
Idade de fnicio SCA3 3H+15 327106 ns
s SCA2 26,31 132 32949 s
HD 416+11 37113 s
CAGS SCA3 75 (69-81) 74 (69-85) s
expandidas | SCA2 43 (38-67) 40 (34-49) (p<0,001)
medianas (variaao) HD 43 (34-53) 45 (41-81) NS
$
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Rio de Janeiro

Discussao

A SCA3 é a mais frequente das SCAs
diagnosticadas no Brasil, embora as proporcoes
encontradas nao se assemelhem as do Rio
Grande do Sul, onde um efeito fundador acoriano
explica a sua hegemonia.

Os alelos expandidos SCA2 encontrados entre 0s
casos de Sao Paulo, do Acre e de Goias parecem
ser maiores do que os da coorte gaucha. Esse
achado pode ser efeito de um recrutamento inicial
de casos mais graves, comum as fases iniciais da
disponibilidade de um novo diagndstico. A analise
das repeticoes CAG normais no locus da SCA2
poderd esclarecer se ha fundamento bioldgico
para o achado.

No entanto, os casos sem diagnostico foram a
maioria entre as familias paulistas, cariocas e
paraenses. Esse achado aponta para a
necessidade de investigacao de outros genes
nessas subpopulacoes brasileiras.

E-mail para contato: karinadonis@yahoo.com.br
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Figura 2. Correlagcdes entre
expandida na SCA3, na SCA2 e na HD
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