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As Paraparesias Espésticas Hereditarias (PEH) sdo um grupo de doencas neurodegenerativas
geneticamente heterogéneo. Na Europa e EUA, foi observado que o gene SPG4 constitui
guase 50% dos casos da doenca nos casos de heran¢a autossdmica dominante (AD), sendo
gue no Brasil ainda ndo existem dados suficientes para afirmar o mesmo. Objetivo: determinar
a freqiéncia de PEH-SPG4 entre os pacientes brasileiros com PEH-AD e identificar as
mutagfes associadas a doenc¢a nesta populacao. Métodos: recrutamos 34 familias com PEH-
AD do ambulatério de Neurogenética do HC-UNICAMP, UFRGS e UFPR. Em seguida, foi
realizada a triagem de mutacdes no gene SPG4 por meio de seqiienciamento automatico e de
MLPA, realizado em amostras amplificadas através de reacdes de PCR. Até o0 momento foram
encontradas 5 mutacfes no gene SPG4 e 1 polimorfismo, as mutacdes sdo as seguintes:
€.1413+5G>A (splicing), ¢.1255G>T (nonsense), ¢.1267G>T (missense), €.1849T>G
(nonsense) e ¢.839delA (frameshift). Cada mutacdo foi encontrada em uma Unica familia. A
mutacdo ¢.1255G>T ndo foi descrita até 0 momento em outras familias. Foram encontradas
mutacdes no gene SPG4 em cerda de 15% das familias com PEH-AD estudadas até o

presente momento, uma parcela menor comparada as taxas de incidéncia na Europa e EUA.
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