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A sindrome de Smith-Lemli-Opitz (SLO) é uma doenca autossémica recessiva caracterizada por multiplas anomalias
congénitas e retardo mental. Sua incidéncia na populagdo caucasotide é estimada em 1:20.000 nascimentos, sendo 1:70 a
incidéncia calculada de portadores do gene mutante. Essa sindrome ocorre devido a um defeito na Gltima etapa da biossintese do
colesterol, onde a deficiéncia da enzima 7-deidrocolesterol A’-redutase, que converte o 7-deidrocolesterol (7DHC) em colesterol,
ocasiona 0 acumulo desse substrato, observado em pacientes com SLO. Neste trabalho relatamos a padronizagéo de uma técnica
de espectrometria ultravioleta para determinacdo de 7DHC no soro, apds a extragdo de lipidios com etanol e n-hexano. Como
grupo de referéncia, foram estudadas 22 amostras de soro, de adultos higidos, as quais foram fornecidas por doadores do banco de
sangue do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Analisamos também a amostra de um paciente previamente diagnosticado com
SLO. O grupo controle apresentou absorbancia maxima em 234 nm (concentracéo até 1,04 mg/dl), diferentemente da amostra do
paciente, que apresentou absorbancia méxima em 271, 282 e 294 nm (concentragdo igual a 14,19 mg/dl), comportamento
caracteristico do 7-DHC. Estamos também padronizando esta técnica para diagndstico pré-natal em sobrenadante de liquido
amnidtico. Este método torna possivel a detecgdo simples e rapida de pacientes com suspeita de apresentar SLO, e certamente
contribuird para detecgdo de novos casos e para 0 aconselhamento genético de familias em risco. (Fapergs).





