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RESUMO

A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) é uma doenca gené-
tica, multissistémica, com padrdo de heranga autossémiga do-
minante que ocorre em 1/7.500-50.000 nascidos vivos. E cau-
sada por microdelegbes em hemizigose de genes contiguos na
regido 7q11.23. A extensdo das microdelegdes varia entre 0,2Mb
e 2,5Mb, compreendendo até 28 genes. As delecdes podem ser
de origem paterna ou materna, o que parece resultar em hete-
rogeneidade fenotipica. O objetivo do estudo é caracterizar um
novo painel de locos microssatélites para o rastreio de portadores
de microdelecbes e determinacdo da origem parental das dele-
¢oes, visando fornecer subsidios moleculares para avaliagdo do
efeito da origem parental no fendtipo dos acometidos. Os locos
foram identificados por andlise genémica computacional compa-
rada utilizando trés genomas de referéncia, disponiveis no banco
de dados do National Center for Biotechnology Information NCBI,
sob o nimero de acesso NC_000007, AC_000050, AC_000139.
Foram selecionados onze locos com a seguinte distribuicdo: 2 di-
nucleotideos, 7 tetranucleotideos e 2 pentanucleotideos, utilizado
o programa Tandem Repeat Finder, com pontuagdo minima de
74 e identidade de 95%. As sequéncias dos trés genomas fo-
ram alinhadas para cada loco usando o programa online Multiple
Sequence Alignment CLUSTALW para identificar variantes aléli-
cas. Todos os locos foram qualificados utilizando uma escala de
polimorfismo in silico variando de 1 (um alelo) a 3 (trés alelos).
Iniciadores especificos foram desenhados e utilizados em ensaios
preliminares da PCR quantitativa por fluorescéncia, avaliando o
efeito das seguintes varidveis, concentragdo do DNA alvo, con-
centragdo dos iniciadores, e ciclos térmicos. Embora preliminares,
os resultados sdo promissores visando a validagdo experimental
em amostras de DNA de individuos ndo afetados e ao desenvol-
vimento de um teste molecular para a investigacdo de microdele-
¢Ges em nucleos familiares com um acometido pela SWB.
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