NOTAS DE LITERATURA/

DEFICIENCIA DE UBR1 CAUSA DISFUNCAO PANCREATICA, MALFORMACAO E
RETARDO MENTAL - SINDROME DE JOHANSON-BLIZZARD

Em dezembro de 2005, foi publicado na Nature
Genetics, por um grupo de geneticistas coordenados por
Martin Zencker e André Reis, da Universidade de Nurenberg
(ALE), um estudo acerca da origem genética de uma
sindrome singularmente rara: Johanson-Blizzard (S.J.B.).
Participaram deste estudo trés brasileiros, dentre os quais se
destaca a dra. Marta Wey Vieira, da Pontificia Universidade
Catolicade Séo Paulo (PUC-SP).

Em linhas gerais, a S.J.B. trata-se de uma desordem
autossOmica recessiva, deflagrada por mutagdes no gene
UBRI1, localizado no cromossomo 15. O mal funcionamento
deste gene implica na deficiente produgdo da enzima
ubiquitina ligase, determinando - entre outras alteracdes
ainda na vida intra-uterina - a destrui¢do das células acinares
pancreaticas fetais, produtoras de enzimas que auxiliam na
absorcao lipidica. Com isso, surgem alteracdes na glandula
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tiredide, desnutrigdo, retardo mental, falta de parte do couro
cabeludo, surdez, narinas bastante reduzidas e malformagao
dentaria.

A partir do conhecimento desse mecanismo, o
diagnostico e aconselhamento genéticos tornam-se passiveis
de serem realizados por geneticistas clinicos, os quais, aliados
ao pediatra, poderdo reduzir as complicagdes decorrentes da
patologia, melhorando a qualidade de vida do paciente.
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