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Introducdo: A doenga de Gaucher (DG) ¢é causada pela atividade diminuida da enzima lisossomal
glicocerebrosidase, causando seu acumulo no interior das células e a estimulagdo cronica do sistema imune. As
células natural killer (NK) possuem importante funcdo na resposta imune, e sua atividade esta comprometida na
DG. Receptores imunoglobulina-like das células NK (KIR) regulam a atividade dessas células através da interacdo
com moléculas do antigeno leucocitario humano (HLA) de classe | nas células alvo. Objetivos: Analisar a
variabilidade dos genes KIR em uma amostra de pacientes com DG acompanhados no Centro de Referéncia em
DG do Rio Grande do Sul, comparar com a dos controles e buscar associacdes entre as variantes e as
manifestacdes clinicas. Métodos: Trinta e um pacientes com DG (24 leves, 4 moderados, 3 graves) foram
analisados e comparados a 250 controles saudaveis quanto a frequéncia dos genes HLA e KIR.
Resultados/Discussdo: Ndo houve diferenca significativa entre os grupos na frequéncia das variantes de KIR/HLA.
A idade de inicio dos sintomas teve associagdo com KIR2DL2 e KIR2DS2 em combinagdo com o ligante HLA-C1
(p=0.038). Pacientes que apresentavam a variavel HLA-C2 pareceram ter mais bandas mono e policlonais na
eletroforese de proteinas (p=0.007, OR 21.3). Conclusdao: Nosso dados sugerem possivel associacdo entre as
variantes KIR/HLA e essa condicdo. Estudos adicionais das variantes KIR/HLA sdo necessarios, uma vez que
parecem ser um fator modificador de fenétipo em DG. Apoio: SES-RS, FAPERGS, HCPA.
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