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INTRODUCAO: O Centro de Genética Médica Doutor Jacinto Magalhdes é um servico
especializado na prevencado, diagnéstico e tratamento de doencas genéticas. Este centro é
composto por uma unidade de genética médica e trés unidades laboratoriais (genética
molecular, bioquimica genética e citogenética). A unidade de Genética Molecular apresenta
um especial enfoque, em termos assistenciais e de investigacdo, no estudo de doencas
neuromusculares e do atraso mental. Alguns destes estudos genéticos sdo efetuados em
exclusividade por este laboratorio, em territério nacional. Para além dos “outputs” cientificos
obtidos, a investigacdo aplicada a clinica tem contribuido para a visibilidade externa da
unidade, traduzindo-se num claro aumento de pedidos para estudos genéticos e colaboracdes,
provenientes do estrangeiro.

OBJETIVOS: Divulgacéo das diferentes linhas de trabalho de investigacédo relacionadas com as
doencas primarias do musculo (DPM), da unidade de Genética Molecular, apresentando a
produtividade cientifica e os principais resultados obtidos.

MATERIAL E METODOS: A anélise retrospetiva foi efetuada a partir dos dados obtidos em
trabalhos cientificos na area das DPM, realizados entre 2008 e 2013, e dos quais resultaram
artigos, comunicacdes e teses académicas. O estudo genético compreendeu a analise de genes
candidatos e/ou a tipagem de regides especificas do genoma, por forma a identificar as causas
genéticas destas patologias. A analise da expressdo génica, ao nivel do mRNA e/ou da
proteina, foi também efetuada em alguns estudos.

RESULTADOS: No periodo a que se reporta esta comunica¢do, foram publicados/apresentados
56 trabalhos cientificos subdivididos da seguinte forma: 11 artigos em revistas com arbitragem
cientifica (internacionais n=7 e nacionais n=4), 17 comunicacdes orais, 26 apresentacdes sob a
forma de poster e 2 teses académicas. Destacam-se 0s seguintes resultados obtidos: i) a
descricao na literatura de um dos maiores grupos de doentes com mutacdes no gene LAMAZ;
ii) a identificacio de novas muta¢cdes no gene DYSF, com efeito fundador na populacio
Portuguesa; iii) o desenvolvimento de bases de dados especificas de loci (POMGNT1 e MTML1);
iv) aplicacdes de estudos de expressao/funcdo ao nivel do mRNA e da proteina, por forma a
completar a caraterizacao genética de doentes com mutagdes no gene CAPN3.

CONCLUSOES: A produtividade cientifica da unidade de Genética Molecular resulta da forte
interligacdo e proximidade com a vertente assistencial e com as colabora¢des nacionais e
internacionais estabelecidas nos ultimos anos. Torna-se essencial, no contexto da recente
integracdo no Centro Hospitalar do Porto, o reforco das competéncias nesta area e a
promogéao de colaboragdes internas.
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