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1. ENQUADRAMENTO

A equipa de Antropologia Bioldgica tem desenvolvido a sua investigagdo no sentido de:
a) estabelecer o perfil genético das popul agbes agorianas, relacionando a variagdo obtida com alguns
aspectos da estrutura populacional (estudos de genética populacional humana); e b) analisar caracte-
risticas particulares que estdo envolvidas na dicotomianormal/patol 6gico, estudando adistribui¢éo de
patol ogias genéticas, com o objectivo de perceber osfactores que explicam tal distribui¢do, bem como
0 seu impacto em termos de Satide Publica (estudos epidemiol 6gicos).

1.1. GENETICA POPULACIONAL HUMANA

No contexto dos trabalhos na area da Genética Populacional Humana, esté neste momento a
decorrer o projecto “ Origem e Dinamica das PopulagBes Acorianas’ . Uma componente desse projecto
exige atipagem molecular deindividuosagorianos, provenientesdasvériasilhasdosAcores. Tém sido
feitos trabal hos utilizando marcadores do DNA nuclear (autossdmicos e cromossoma Y'), bem como
sequéncias do DNA mitocondrial (Santos et al. 2003, Silvaet al. in press, Montiel et al. in press).

1.2. EPIDEMIOLOGIA GENETICA DA DOENGA DE MACHADO-JOSEPH

Desde ha al gum tempo, que esta equipa de Antropol ogia Biol 6gica, em parceriacom o Servigo
de Neurologia do Hospital do Divino Espirito Santo, tem vindo a desenvolver trabalho no sentido de
caracterizar asfamilias agorianas com aDoenga de M achado-Joseph (DM J). Dispde-se actualmente de
informag&o bastante completa acerca da estrutura e dindmica dessas familias (ver por exemplo Lima,
1996; Limaet al., 1997, 1998).

2. OBJECTIVOS

Os objectivos da equipa de Antropologia Biolégica nesta Expedicdo Cientifica consistiram
em: a) aumentar o nimero de amostras de individuos de origem agoriana, mais propriamente de indi-
viduos naturais da Graciosa e, simultaneamente, divulgar a comunidade graciosense o trabalho que é
feito pelaeguipa na area de Genética Populacional Humana; b) actualizar dados de individuos perten-

centes a familias graciosenses com DMJ. Com vista a atingir os objectivos propostos, a equipa fez
deslocar & GraciosaaDra. Concei¢éo Félix Bettencourt, Bolseira de Investigacéo.

3.ACTIVIDADESREALIZADAS
3.1. GENETICA POPULACIONAL HUMANA

Divulgacao do trabalho realizado e recolha de amostras de esfregaco bucal
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Com o intuito de divulgar o trabalho realizado pela Secgéo de Antropol ogia na érea de Gené-
tica de Populagdes Humanas, contactou-se a Direcgdo do Conselho Executivo da Escola Bésica Inte-
grada/S da Graciosa e aindaaDirectora Pedagogi ca da Escol a Profissional da Graciosa, de modo aque
se criassem oportunidades para a divulgacdo do projecto “Origem e Dinamica das Popul agtes Aco-
rianas’ a comunidade escolar das referidas escolas. Foi ainda proferidauma palestraintitulada: “His-
torias de Genes e Genes com Histéria"“, direccionada a turma 11°A (agrupamento Cientifico-Natural)
da Escola Bésica Integrada/S da Graciosa, umavez que o programadadisciplinade Ciéncias da Terra
e da Vida do 11° ano engloba a temética da Genética Humana, nomeadamente aspectos relacionados
com hereditariedade.

ApbGs contacto com os dirigentes das duas escolas acima referidas e cumpridas as normas
€ti cas necessérias, nomeadamente a obtencdo de consentimento informado, procedeu-se arecolha de
amostras de esfregaco bucal . Recolheu-se um total de 33 amostras, cujas caracteristicas sdo resumidas
naTabelal.

Tabela 1: caracteristicas dos individuos amostrados.

N° | Sexo | Naturalidade do pai | Naturalidade da mie
1 F Vila Real Graciosa
2 F Graciosa Graciosa
3 M Marco de Canavezes Graciosa
4 M Graciosa Graciosa
5 M Graciosa Graciosa
6 M S. Miguel S. Miguel
7 F Graciosa Graciosa
8 M Faial S. Miguel
9 F Graciosa Graciosa
10 F Graciosa Graciosa
i1 F Graciosa Graciosa
12 M Terceira Terceira
13 M Graciosa Graciosa
14 F Graciosa Graciosa
15 F Graciosa Graciosa
16 F Graciosa Graciosa
17 M Graciosa Graciosa
18 F Terceira Graciosa
19 M Graeiosa Graciosa
20 M Graciosa Graciosa
21 M Graciosa Graciosa
22 F S. Miguel S. Miguel
23 F Graciosa Graciosa
24 F Graciosa Graciosa
25 F Graciosa Graciosa
26 F Graciosa Graciosa
27 F Terceira Terceira
28 M Graciosa Graciosa
29 F Graciosa Graciosa
30 F Graciosa Graciosa
31 F S. Miguel S. Miguel
32 M Graciosa Graciosa
33 M Graciosa “Continente”
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3.2. EPIDEMIOLOGIA GENETICA DA DOENGA DE MACHADO-JOSEPH

Na Conservatéria do Registo Civil da Graciosa, procedeu-se a actualizagdo de dados familia-
res de individuos pertencentes a familias graciosenses com a Doenga de Machado-Joseph. Os dados
obtidos e consequente actualizacdo dainformagao familiar sdo fundamentais para o adequado funcio-
namento do Programa de A conselhamento Genético e Teste Preditivo daDMJnosAcores (Limaet al.,
2001; Gonzalez et al., in press).
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