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EXPANSOES DE REPETICOES TRINUCLEOTIDICAS E
NEURODEGENERACAO: FUNDAMENTOS MOLECULARES
DA NEUROGENETICA HUMANA

ABREU, GABRIEL FERNANDEZ'; BASSUINO, Mauricio?;

Fundamentacio/Introducio: As expansdes de repeticdes trinucleotidicas correspondem a um
tipo de instabilidade gendmica caracterizado pelo aumento progressivo de sequéncias repetitivas
de trés nucleotideos no DNA. Esse fendomeno estd associado a diversos disturbios
neurodegenerativos hereditérios, frequentemente acompanhados pelo fenomeno de antecipacao
genética, consequentemente, representando um importante mecanismo molecular associado ao
desenvolvimento de diversas doencas neurodegenerativas e neuromusculares, como a Doenga
de Huntington, a Sindrome do X Fragil e a Ataxia de Friedreich.

Objetivos: Analisar os fundamentos moleculares das expansdes de (TNR) e sua relagdo com
processos neurodegenerativos, bem como avaliar a contribui¢do das técnicas modernas de
analise de DNA na identificagdo dessas alteragdes genéticas.

Delineamento e Métodos: Foi realizada uma revisdo integrativa da literatura por meio da base
de dados PubMed, considerando estudos publicados entre 2010 e 2025. A estratégia de busca
utilizou os descritores “trinucleotide repeat expansion”, “neurodegeneration”, “DNA analysis”
e “genetic sequencing”, combinados pelos operadores booleanos AND e OR. Foram incluidos
artigos originais, revisdes sistematicas e estudos experimentais que abordassem a relagdo entre
expansdes de TNR e doengas neurodegenerativas. Foram excluidos estudos duplicados e

trabalhos ndo relacionados ao tema central.

Resultados: A andlise dos estudos selecionados permitiu identificar 42 loci gendmicos
associados a doencas relacionadas as expansdes de TNR. Entre os loci mais frequentemente
descritos destacam-se os genes HTT, associado a Doenca de Huntington, FMR1, relacionado a
Sindrome do X Fragil, e FXN, responsavel pela Ataxia de Friedreich. Entre esses, um locus
mostrou associagdo com duas doengas distintas e dois loci apresentaram relacdo com trés
patologias diferentes, enquanto os demais estdo vinculados a uma unica condi¢do clinica.
Observou-se que, apesar da crescente utilizacdo de tecnologias modernas de sequenciamento,
métodos baseados na Reacdo em Cadeia da Polimerase permanecem amplamente utilizados na
detecgdo dessas expansdes genéticas, evidenciando a relevancia continua de técnicas cléssicas.

Conclusdes/Consideracées Finais: O reconhecimento das expansdes de repetigdes
trinucleotidicas como mecanismo central em diversas doencas neurodegenerativas reforga a
importancia das ferramentas de diagndstico molecular na pratica biomédica e no avanco da
neurogenética.
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