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A Sindrome de Mdrquio A é uma mucopolissacaridose causada pela deficiéncia da enzima N-acetilgalactosamina 6-sulfato
sulfatase (GALNS). Resulta em um acumulo de queratan e condroitin sulfato. Os principais aspectos clinicos estdo
relacionados com deformidades dsseas e seus efeitos sobre o sistema nervoso periférico. O gene que codifica para a enzima
GALNS estd localizado no cromossoma 16, contém 14 exons e 1566 nucleotideos. Muitas mutagGes tem sido descritas, mas
a maioria esta restrita a populagdes especificas. Analisar as mutagGes em pacientes brasileiros com Morquio A e verificar se
as novas mutagGes sdo responsaveis pelo fendtipo clinico. Seis pacientes com diagndstico bioquimico foram analisados por
seqiienciamento direto dos 14 exons do gene GALNS. Cem controles andnimos estdo sendo analisados, por PCR seguido de
SSCP, para verificar a presenca das mesmas alteracGes. Foram encontradas duas mutacGes ja descritas e quatro novas. As
analises por SSCP nos controles para as mutagdes S341R (exon 10) e G116S (exon 4) foram concluidas. Nenhum controle
apresentou 0 mesmo padrdo que os pacientes, o que indica o carater patogénico destas mutagGes. Os controles para as
outras duas mutagBes novas (N164T e L307P) estdo sendo analisados. As mutagdes S341R e G116S foram consideradas
patogénicas neste estudo. A mutagdo G116S foi encontrada em homozigose em dois pacientes ndo relacionados, o que
indica que possa ser uma mutagao freqtiente no Brasil.



