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A Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) é uma doenga neurodegenerativa grave caracterizada
pela perda progressiva de neurdnios motores do cortex motor, tronco cerebral e medula
espinal. Em 90-95% dos pacientes ndo existe uma base genética para a doenga (ELA
esporadica), mas em 5-10% dos casos é dominante (ELA familiar). Em 20% dos casos
familiares observam-se mutagdes no enzima superdxido dismutase 1 de cobre, zinco
(SOD1). A nivel do neurdnio motor foi observada em ELA agregacdo de proteinas, disfungdo
do proteassoma, activacdo das caspases 1 e 3, fragmentagao do Golgi entre outras
caracteristicas. Em ELA familiar foi observada a agregacdao de SOD1 mutante e mais
recentemente, em ELA esporddica, agrega¢do de TDP-43. Em linhas celulares modelo da
doenga, observou-se também a presenca de SOD1 mutante em vesiculas de secre¢do
denominadas exossomas, o que podera ser responsavel pela transmissdo de
patogenicidade.
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