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Em humanos, o complexo génico HLA tem sido apontado como um importante fator
no desenvolvimento adequado do sistema nervoso central. O gene HLA-G ¢ conhecido pela
participagcdo em processos tolerogénicos durante a gestacdo e também no desenvolvimento de
cancer. A regido 3’UTR do HLA-G possui, entre outros, um polimorfismo de inser¢ao de 14
pares de base, o qual esta associado a redugdo da expressao da molécula de HLA-G, devido a
geracdo de um RNAm instavel. Nas ultimas décadas, muitos estudos encontraram respostas
imunes alteradas entre individuos diagnosticados com transtorno do espectro do autismo
(TEA). O TEA envolve patologias complexas do neurodesenvolvimento de inicio precoce,
caracterizadas principalmente por restricdes nas habilidades comunicativas e cognitivas e
comportamentos repetitivos/estereotipicos. A etiologia do TEA ndo esta totalmente elucidada,
mas ¢ sabido que envolve fatores genéticos e ambientais. Estudos epidemiologicos sugerem
que fatores ambientais como exposi¢do a agentes toxicos, teratogenos e infeccdes pré-natais,
como rubéola e citomegalovirus, podem estar associados ao desenvolvimento de TEA.
Estudos com gémeos indicam uma concordancia de diagnoéstico de 60% em gémeos
monozigoticos e 0% em dizigdticos, 0 que sugere uma importante relacdo entre genética e
TEA. A relagdo de TEA com o polimorfismo HLA-G 14bp ja foi estudada em familias
europeias, por um unico grupo, indicando relacdo com a manifestacio do TEA. Estudar as
frequéncias genotipicas e alélicas desse polimorfismo em diferentes populagdes do mundo
pode contribuir com o conhecimento geral das desordens do espectro autista bem como ajudar
a compor as bases genéticas deste distarbio. Neste trabalho, temos como objetivo avaliar as
frequéncias genotipicas e alélicas do polimorfismo HLA-G 14bp da regiao 3°’UTR do gene
HLA-G em uma coorte de familias brasileiras do Rio Grande do Sul com pelo menos uma
crianca diagnosticada com TEA. Até o momento, 137 criangas foram genotipadas e, como
resultados preliminares, as frequéncias dos genotipos obtidos foram: 13,9% para inser¢do em
homozigose (14pb+/14pb+); 49,6% para heterozigose (14pb+/14pb-) e 36,5% para delecao
em homozigose (14pb-/14pb-). O teste de qui-quadrado foi usado para avaliar associa¢des
entre gendtipos e diferentes manifestagdes fenotipicas da doenca (agressao, ecolalia, epilepsia,
instabilidade de humor, agitacdo psicomotora, comportamentos repetitivos e distirbios do
sono), sem associacao estatisticamente significativa. Analises futuras incluirdo genétipos dos
pais biologicos das criangas e genotipagem de mais 72 criangas ASD e seus pais bioldgicos.



