A doenga de Huntington (DH) ¢ uma doenca neurodegenerativa de heranga autossomica dominante, causada por uma
expansdo instavel de repetigdes CAG no gene /T15. A manifestagdo clinica da DH comega na vida adulta e a idade de inicio
da doenga esta relacionada com o tamanho da expansao trinucleotidica, porém outros fatores parecem influenciar as primeiras
manifestagdes dos sintomas. Entre eles, o fator neurotroéfico derivado de cérebro (BDNF), que é fundamental no
desenvolvimento e na manutencdo de neurdnios adultos. O objetivo deste trabalho foi determinar a frequéncia do
polimorfismo Val66Met no gene do bdnf em pacientes com DH e em controles normais. As andlises foram realizadas em 53
pacientes e 100 controles. A determinacdo do numero de repeti¢des CAG no gene 715 foi realizada através de PCR com
primers fluorescentes, seguido de eletroforese capilar no equipamento ABI3130x1. A genotipagem do polimorfismo Val66Met
do bdnf (rs6265) foi realizada por meio do ensaio TagMan®. As distribuigdes alélicas foram as seguintes: 88 Val e 22 Met no
grupo de pacientes e 173 Val e 27 Met nos controles. As freqiiéncias dos alelos Val e Met foram 0,79 e 0,21 nos pacientes, e
0,86 e 0,14 nos controles, respectivamente. As freqii€ncias genotipicas para Val66Val, Val66Met e Met66Met foram 0,66,
0,26 ¢ 0,08 nos pacientes com DH, e 0,74, 0,25 ¢ 0,01 nos controles. As frequéncias foram comparadas estatisticamente ¢ ndo
houve diferenga significante entre a distribui¢do genotipica do bdnf nos pacientes quando comparado aos controles. Os
resultados desse trabalho indicam que este polimorfismo ndo ¢ um modificador genético na nossa amostra de pacientes com
DH. Porém, estudos adicionais sdo necessarios para a investigacdo de efeitos de outros polimorfismos no gene do bdnf e
estudos funcionais da proteina BDNF no fenotipo da DH (Apoio Financeiro: CNPq e FIPE-HCPA).



