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Fecha Limite de Presentacion de Trabajos: 27 junio 2011

Envie el resumen al Comité Cientifico del Congreso, por correo electrénico:
claht2011@personas.com.uy , antes 28 de Marzo 2011.

No se aceptaran trabajos enviados por fax.

El resumen debera redactarse en espafiol.

El resumen deberd estar escrito en computador utilizando un tamano minimo de letra de 11
puntos, idealmente Times New Roman.

La extension maxima de este resumen no debe superar el recuadro del formato adjunto (17 x
13.5 cm.) incluyendo figuras, tablas y referencias.

El titulo del resumen debe ser breve, sin abreviaturas, en mayusculas y negrillas. Si el titulo
incluye un subtitulo, utilice un segundo renglén en mindscula y negrilla.

Los autores se escriben iniciando un renglén nuevo, en minudsculas, sin negrilla, asi: primer
apellido e iniciales del (los) nombre(s). Entre el apellido y las iniciales no se escriben comas. Las
comas solo se utilizan para separar un autor de otro. Se debe subrayar el autor que presentara
el trabajo en el Congreso. Se deben omitir los titulos y posiciones académicas o administrativas
de los autores.

Las instituciones que realizaron y el lugar donde se realiz6 el trabajo (ciudad - pais) se deben
anotar en otro renglén nuevo, en mindsculas, sin negrilla. Asimismo, se debe especificar el
correo electronico del autor principal o de la persona que realice la presentacion del trabajo

El resumen debe incluir como subtitulos (secciones):

Una breve resena donde se destaque el objetivo del trabajo y la importancia del tema.
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METODOLOGIA: Describir brevemente los materiales y métodos /técnicas utilizadas (los
fundamentos de las técnicas no deben ser descritos si los mismos pueden ser citados
de bibliografia facilmente accesible).

RESULTADOS Y DISCUSION: Realizar una presentacion clara de los resultados
experimentales obtenidos, resaltando tendencias o puntos de interés. Incluir graficas o
tablas segln corresponda, las cuales deben ser citadas en forma clara dentro del texto.
CONCLUSIONES: Explicar en forma breve la implicancia de los resultados obtenidos.

Responsabilidad del autor:

El abajo firmante certifica que este resumen es conocido por todos sus autores quienes autorizan su

10.

11.

presentacion en el evento de referencia.

La forma de presentacion sera POSTER. El Comité Cientifico seleccionara los tres mejores
trabajos para presentacion oral en el congreso. En caso de corresponder se le comunicara al
autor con suficiente antelacion.

Se ofreceran becas para los medicos residentes primeros autores de los trabajos seleccionados.




Forma de Presentacion: Poster

El Comité Cientifico seleccionara los tres mejores trabajos para presentacion oral al cierre del
congreso. En caso de corresponder se le comunicara al autor con suficiente antelacion.

MUTACION CAUSAL de HEMOFILIA A - DIAGNOSTICO en URU GUAY
Tiscornia A, Rivas G, Mezzano R Boggia B, Robello &, Rossetti £, De Brasi C.

'Dpto. Med. Transfusional Centro Hospitalario PereRossell-Montevideo-Urugualy;
Unidad de Biologia Molecular-Inst. Pasteur de Muitteo-Uruguay;Depto. de Genétichy

de la Academia Nacional de Medicina de Buenos Admegentina.

Uruguay, con 3.241.003 habitantes, tiene registr@és# varones con Hemofilia |2
(HA). Considerando la prevalencia de HA (1 en 10.@@rsonas), se hab
diagnosticado el 48% del total de pacientes con HA.HA, la severidad
caracteristicas del fenotipo estan asociadasaltlpcalizacidon de las alteracio
en gen del FVIII E8) (Xg28). En HA severa, se han descripto la inversiel
intrén 22 (Inv22, 42-45%), mutaciones puntuale€gpgrandes deleciones (109
pequenfias ins/del (15%) y la inversion del intrdimgl, 5%).
Objetivo: Desarrollo y validacion de un algoritmo diagnéstimolecular para [
caracterizacion de mutaciones causales de HA egudyu

Metodologia Obtencion de ADN gendémico por métaoshiting out. Andlisis de |
Inv22 e Invl porinverse shifting-PCR (IS-PCR). Con resultado negativo,
screening con amplificacion de 37 amplimeros por PCRyeening por
conformation sensitive gel electrophoresis (CSGE) y secuenciacion de ADN
amplimero CSGE indicado como positivo. Para vaittadel procedimiento dg
IS-PCR en Uruguay, se realiz6 en 4 casos la extracle ADN y el analisis de
Inv22 e Invl en paralelo en Uruguay(1)(2) y Argea(B). El analisis completo dg
gen se realizé en Argentina(3) en todos los casos.
Resultados:Se estudiaron 7 pacientes con HA severa uruguayorelacionadog
Los 4 estudiados en paralelo para la Inv22/Inviilta®n coincidentes (100%).
los 7 casos se identificaron mutaciones ya repostad la literatura: la Inv22 tipg
en 2 casos; dos grandes deleciones parcialeB8igl.EX1 _EX5del y g.EX6de
una pequefa delecidrameshift, c.3637delA y dos casos con un defecto pun
€.901C>T, que determina un cambio trp@sense, p.282Arg>Cys.
Conclusiones:Hoy Uruguay dispone de la metodologia validada patactar €
50% de las HA severas (Inv22 e Invl) y ha estaibbeld coordinacion Urugua
Argentina para el diagnostico molecular completd 6@ abarcando todas Ids
posibles causas de HA en pacientes Uruguayos. #simieste desarrollo perm
la provision de informacién clave para el asesogatoi genético de las familis
afectadas (andlisis de portadoras y prenatal)ra gladiagnostico de HA moderafla
o leve en aquellos casos aun no confirmados.
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