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A Doenca de Machado-Joseph (DMJ) é uma ataxia espinocerebelar que afeta a coordenacdo de movimentos
periféricos entre outros efeitos neuroldgicos. A DMJ é herdada de forma autossémica dominante e ocorre com
freqliéncia elevada em individuos de origem acoriana. A alteracdo basica é uma expansdo do nimero de repeti¢Ges
do trinucleotideo CAG em uma regido especifica do gene MJD1. Individuos normais apresentam entre 12 e 37
repeticdes CAG enquanto os individuos com DMJ apresentam entre 60 a 80 repetices CAG. A determinacdo de
haplétipos associados ao gene esta associada com a gravidade da doenca. Atualmente, polimorfismos intragénicos
sdo mais utilizados para a determinagdo da origem do alelo mutante. O objetivo deste trabalho foi determinar a
freqliéncia dos polimorfismos C/G987 e A/C1118 no gene MJD1 em individuos com MJD e individuos normais. Um
total de 18 pacientes com MJD e 12 individuos normais foram analisados para esses polimorfismos. O DNA dos
individuos foi extraido a partir de uma amostra de sangue total, utilizando o protocolo de extragdo em excesso de sais
e com proteinase K. A determinacdo dos polimorfismos foi realizada pela técnica de ARMS-PCR, seguida por
eletroforese em gel de agarose. Os resultados obtidos indicam que 14 (77, 7%) pacientes com MJD sé&o heterozigotos
para os 2 polimorfismos enquanto 4 deles (22, 3%) sdo homozigotos C/C987 e homozigotos A/A1118. No grupo
controle, a analise do polimorfismo na posigdo 987 identificou 4 individuos (33, 3%) heterozigotos, 1 individuo (8,
3%) homozigoto C/C987 e 7 individuos (58, 3%) homozigotos G/G987. Nesse mesmo grupo, a andlise do
polimorfismo na posi¢do 1118 indicou 8 individuos (66, 7%) heterozigotos, 1 individuo (8, 3%) homozigoto
AJA1118 e 3 individuos (25%) homozigotos C/C1118. A determinacdo dos polimorfismos e, conseqiientemente, a
determinacédo dos hapldtipos em pacientes com DMJ séo importantes para identificar a origem dos alelos mutantes
nesse gene, assim como a previsao da idade de inicio e gravidade da doenca (PIBIC-UFRGS, FIPE/HCPA, CNPq,
PRONEX/MCT).
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