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ANALISE GENETICO MOLECULAR DE PACIENTES COM CADASIL
Gustavo Brambila Trindade da Silva (Bolsista PICJI/CNPq e FAPESP) e Profa. Dra. Lilia Freire
Rodrigues de Souza Li (Orientadora), Faculdade de Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

Introducdo: A CADASIL é uma doenga autossbmica dominante caracterizada por infartos
subcorticais, fortes enxagquecas com presenca de aura, distirbios de humor e deméncia. Esta
associada a mutacdes no gene Notch3. O receptor Notch esta envolvido no controle da
proliferacdo de células de musculo liso e sua manutencdo em um estado indiferenciado.
Objetivo de métodos: Investigar mutacdes no gene Notch3 relacionadas ao fenétipo de
CADASIL. DNA genbmico serd extraido de sangue periférico de pacientes com suspeita
diagnéstica para a amplificacdo dos éxons de interesse utilizando primers especificos para
analise de mutacdo por meio de sequenciamento direto. Atividades: Foi realizado treinamento
basico de prevengdo contra acidentes em laboratorio, uso correto de equipamentos e
instrugcbes gerais sobre medidas e cuidados que devem ser adotados no ambiente de estudos
além de aula sobre Biologia Molecular e sobre as técnicas de PCR, DNA, RNA. A préxima
etapa sera extracdo de DNA. Este estudo contribuira para confirmacdo diagnéstica dos
pacientes e para identificacdo dos genétipos de nossa populagdo, ja que esta doenca é pouco

conhecida e largamente subestimada.
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