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Introducdo: A patogénese da doenca de Parkinson (DP) parece envolver tanto a
suscetibilidade genética quanto fatores ambientais na degeneragdo das células
dopaminérgicas da substancia negra. O gene da a-sinucleina (SNCA) tem sido considerado
fator de risco para DP em diferentes populages. Nesse contexto, a mutagdo SNCA-A53T
parece ser responsavel pela toxicidade dessa proteina, localizada como inclusdes
citoplasmaticas no cérebro de pacientes com DP. Objetivos: Analisar a frequéncia da
mutacdo SNCA-AS53T em pacientes com DP familial ou esporadica, e seu respectivo perfil
demografico. Métodos: Foram estudados 264 individuos, sendo 154 pacientes com DP e
110 controles. A mutacdo SNCA-AS3T foi analisada por reacdo em cadeia da polimerase
convencional e eletroforese em gel de agarose 1,5%. A analise estatistica compreendeu
teste exato de Fisher, com nivel de significancia para P<0,05. Resultados: Todos os
individuos apresentaram o genotipo GG, caracterizando auséncia da mutacdo SNCA-A53T.
A idade dos pacientes variou de 38 a 97 anos (67,9 £11,5 anos), sendo 61,7% do sexo
masculino, e no grupo controle, de 31 a 88 anos (59,5+13,6 anos; P<0,0001), sendo 62%
do sexo feminino (P=0,0003). Concluséo: E possivel que etnia miscigenada, ampla faixa
etaria, variacdo de género, e grupo reduzido tenham influenciado na distribuicdo da
mutacdo SNCA-AS53T, ndo detectada em casuistica brasileira com DP, 0 que deve ser
confirmado em subgrupos homogéneos e numerosos. Investigacdes de fatores genéticos,
além esclarecer mecanismos moleculares, poderdo contribuir na aplicacéo de intervengdes
moleculares terapéuticas na doenca de Parkinson.
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