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Objectivos

Foram nossos objectivos ao longo do trabalho realizado, que culminou nesta
Dissertacao:

1- Elaborar um documento, em lingua Portuguesa, com informagao actualizada e
a mais completa possivel, sobre as doengas da cadeia respiratoria mitocondrial, que
possa ser util, tanto a investigadores das Ciéncias Basicas, como a Clinicos interessados
nesta area de estudos.

2- Compilar um anexo contendo informagao detalhada sobre a nomenclatura de
doengas e dos genes mitocondriais, entre outros, com vista ao seu futuro uso, tanto por
clinicos, como investigadores, na investigacao das DCRM, como documento de consulta.

3- Analisar, com base no rastreio bioquimico e genético da CRM, uma populagéo
de individuos que incluisse uma amostra de adultos e outra de criangas, com suspeita de
DCRM.

4- Avaliar as alteragdes bioquimicas e moleculares encontradas e correlacionar os
dados obtidos.

5- Estimar a prevaléncia (frequéncia) de DCRM nos casos estudados, tendo em
conta a presenca de alteracées do mtDNA.

6- Discutir a diversidade de critérios aplicados, relativamente as actividades
enzimaticas da CRM, nos diversos laboratérios de referéncia e elaborar uma tentativa de
racionalizacao e proposta de um critério uniforme para definir “défice da CRM” no
diagnostico de DCRM.
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