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Objetivos: identificar mutagdes no gene COL2A1 em individuos com sindrome
de Stickler (SS), estabelecer possivel correlagio gendtipo/fenétipo e prover meios
para auxilio diagnéstico. Métodos e Resultados: Realizou-se avaliagio genético-
dinica em 78 individuos com SS (21 familias brasileiras ndo relacionadas) e
triagem de mutagio no gene COL2A1 (DHPLC e seqiienciamento direto dos
54 éxons). O critério diagnéstico para inclusio dos propésitos foi presenca de
fissura de palato/seqiéncia de Robin associada 2 ficies tipico de SS (hipoplasia de
face média e micrognatia) e anomalias oculares (miopia e alteragio de retina).
Foram identificadas 13 mutagbes patogénicas em 13 familias (58 individuos).
Estudo de correlagio do genétipo/fendtipo, nos 58 individuos com mutagio
patogénica, mostrou freqiiéncia alta de miopia em individuos com mutagio no
dominio da tripla hélice e, tendéncia para freqiiéncia ala de glaucoma entre os
individuos com mutagio fora desse dominio (c.556G>T). Nio se observou
diferenca dlinica entre os individuos com mutagio no gene COL2A1 e os
individuos sem mutagio. Em ambos os grupos, observou-se freqiiéncia ala de .
hist6ria familial positiva para SS e de hipoplasia da lateral distal da epifise da tibia.
Condlusoes: Em relagio aos dados moleculares, conduiu-se que mutagio
localizada fora do dominio da tripla hélice causa fenétipo ocular diferente,
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dinico, concluiu-se que o critério de diagnéstico, com base na
presenca de fissura de palato associada a anomalias faciais tipicas e anomalias
oculares, é eficiente para o diagnéstico de SS e, que a histéria familial e a presenca
de hipoplasia da lateral distal da epifise da tibia auxiliam no diagnéstico.
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