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neurolégica nos animais do grupo G3. Pretende-se aprofundar esse estudo para melhor entender a fisiopatologia da doenga
e os efeitos da GUO. Porém, estes resultados ja reforgam o potencial beneficio da modulagéo do sistema glutamatérgico em
estudos com EH na busca de novos tratamentos.
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MEDIUM-CHAIN ACYL-COA DEHYDROGENASE DEFICIENCY: PREVALENCE OF THE MUTATION C.985A>G (ACADM)
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Introduction: Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency (MCADD) is a fatty acid oxidation disorder (FAOD) caused
by pathogenic variants in the ACADM gene, being c.985A>G (p.Lys329GIlu) the most common one, accounting for
approximately 90% of the mutant alleles in European patients clinically identified. Since FAOD are not included in the Brazilian
neonatal screening program, population-based studies of prevalence are essential to early diagnosis, treatment and neonatal
screening considerations.

Objectives: To assess the frequency of c.985A>G (ACADM) in a healthy population from Rio Grande do Sul (RS)/ Brazil and
to estimate the prevalence of MCADD in the state.

Methods: A total of 970 blood donors from RS/Brazil were included. DNA was extracted from blood samples in EDTA, using
commercial kit, followed by PCR-RFLP using Styl restriction enzyme. Allele and genotypic frequencies were calculated
considering Hardy-Weinberg Equilibrium.

Results: c.985A>G was detected in heterozygosis in three subjects, resulting in a carrier and allele frequency of 1:323
individuals and 0.0015 respectively. MCADD prevalence due to c.985A>G in RS was estimated at 1:444,444 individuals.
Conclusions: In this study, c.985A>G carrier frequency was found to be lower than for European countries. The low frequency
observed may be due to several factors, such as the heterogeneity of the Brazilian population and the small sample size.
Brazil is one of the most heterogeneous populations and this study highlights the need for expansion of FAOD investigation in
the country.
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INVESTIGAGAO DA PREVALENCIA DA VARIANTE PATOGENICA C.1168G>A (ASSI), ASSOCIADA A CITRULINEMIA
TIPO I, EM UMA POPULAGAO SAUDAVEL DO RIO GRANDE DO SUL, BRASIL
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Introdugéo: A citrulinemia tipo | (CTLNI) € um erro inato do metabolismo, causado por variantes patogénicas no gene ASSI,
que expressa a argininosuccinato sintetase, uma enzima limitante no ciclo da ureia. A variante c.1168G>A (p.Gly390Arg),
associada a forma neonatal grave da doenca, representa até 62% dos alelos em pacientes europeus. Como a CTLNI ndo
esta incluida no Programa Nacional de Triagem Neonatal, estudos populacionais avaliando a frequéncia de variantes
patogénicas tornam-se importantes para estimativas de prevaléncia e consideragbes de diagndstico precoce. Objetivos:
Avaliar a frequéncia da variante patogénica c.1168G>A (gene ASSI) em uma populagdo saudavel do Rio Grande do Sul
(RS)/Brasil. Métodos: Mil individuos, doadores voluntarios do Banco de Sangue do Hospital de Clinicas de Porto Alegre,
foram incluidos. O DNA foi extraido a partir de sangue total em EDTA, utilizando kit comercial. A genotipagem foi realizada
por PCR em tempo real, através do sistema Tagman. Resultado: A variante c.1168G>A esteve ausente em toda a populagéo
analisada. Concluséo: Este é o primeiro trabalho em avaliar a presenga da variante ¢.1168G>A em uma populagdo saudavel
do Brasil. Em concordancia com a literatura, a auséncia da variante reflete a raridade da CTLNI no RS. Contudo, é necessario
considerar a limitagdo do pequeno tamanho amostral utilizado e a possivel contribuicdo da heterogeneidade alélica propria
do gene ASSI.
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PREVALENCIA DE UMA VARIANTE FUNCIONAL NA REGIAO 3'UTR DO GENE TP53 EM PACIENTES DO SUL DO
BRASIL DIAGNOSTICADOS COM DIFERENTES TUMORES ESPORADICOS
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