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ESTABELECIMENTO DE UM PROTOCOLO PARA ANALISE DE HAPLOTIPOS EM PACIENTES COM
MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO VI

LUCIANA GRAZZIOTIN ROSSATO;JULIANA CANEDO SEBBEN; IDA SCHWARTZ; MAaRCIA PETRY;
ROBERTO GIUGLIANI; SANDRA LEISTNER SEGAL

A mucopolissacaridose tipo VI (MPS VI ou sindrome de Maroteaux-Lamy) é determinada pela deficiéncia da
enzima N-acetilgalactosamina-4-sulfatase (arilsulfatase B ou ARSB). O gene que codifica a enzima ARSB possui
8 exons e foi mapeado no cromossomo 5q13-14. Este gene é extremamente polimérfico o que dificulta a
identificagdo da mutagao causadora do fenétipo clinico. Com base nesta caracteristica, resolvemos padronizar e
estabelecer um protocolo para analise de haplétipos em pacientes com MPS VI utilizando polimorfismos
intragénicos previamente descritos. Foram analisados 2 polimorfismos no exon 5 e um no exon 6 através de
PCR seguido de sequenciamento ou SSCP para a identificacdo dos 3 gendtipos possiveis em cada um deles.
Foram determinados 12 haplétipos diferentes entre os 18 pacientes analisados. Foram identificados 3 haplétipos
mais frequentes sendo que o restante eram raros e encontrados em apenas 1 individuo. Até o momento néao foi
identificado nenhum haplétipo comum entre pacientes nédo relacionados que apresentam a mesma mutagédo, nem
tampouco algum haplétipo que possa sugerir uma modificagdo/variagdo do fenétipo clinico entre pacientes com a
mesma mutagdo. Os resultados obtidos mostram que a padronizagdo desta estratégia é viavel e que sua
utilizagao sera importante, a curto prazo, na identificagdo de individuos em risco dentro de uma mesma familia,
principalmente nos casos aonde a mutagao diretamente relacionada com a doencga néo foi identificada.
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