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Influéncia da variante Fokl do gene VDR no Transtorno do Espectro Autista

Guilherme Luis Tyska Nunes (UFRGS), José Artur Bogo Chies (orientador, UFRGS)

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é influenciado por fatores genéticos e
ambientais, mas suas causas ainda nao foram completamente elucidadas. O papel da
vitamina D (forma ativa chamada de calcitriol) na manifestacdo do TEA tem sido
investigada. Estudos mostraram menores niveis de calcitriol em mulheres gravidas de
criangas que viriam a ser diagnosticadas com TEA. O calcitriol atua no organismo
através da ligagdo com o Receptor de Vitamina D (VDR), atuando na homeostase do
calcio, regulacdo de citocinas e producado de peptideos antimicrobianos. A variante
Fokl (rs10735810-C/T) causa uma alteragao na atividade da proteina VDR: a proteina
com o alelo C (F) possui maior atividade em relagcédo ao alelo T (f). O objetivo desse
trabalho foi analisar a influéncia da variante Fokl na sintomatologia do TEA. As
frequéncias genotipicas foram avaliadas em uma populacdo de 149 criangas
diagnosticadas com TEA do Rio Grande do Sul. Os pacientes foram diagnosticados
de acordo com o DSM-IV no Ambulatério de Neuropediatria do Hospital de Clinicas
de Porto Alegre. As amostras foram genotipadas por PCR-RFLP em gel de agarose
3%. As associagdes entre os gendtipos e a sintomatologia foram realizadas por
analise qui-quadrado (a= 0,05). As frequéncias dos genotipos obtidos foram: 41,6%
para F/F; 42,3% para F/f e 16,1% para f/f (distribuicdo em equilibrio de Hardy-
Weinberg). Esse estudo indica uma associag&o entre genodtipos contendo o alelo f de
Fokl com presencga de convulsdes (p=0,024) e auséncia de autoagresséao (p=0,032) e
ataques de panico (p=0,010) em criangas com TEA, mas as significancias ndo se
mantiveram apos Correcédo de Bonferroni. Em concordancia, calcitriol parece impactar
na manifestagcdo dos ataques de panico e de convulsdes. Os resultados parecem
indicar uma auséncia de relagao entre gendtipos de Fokl e TEA, entretanto, uma
relagao nao tao forte pode ter sido perdida devido a correcdo de Bonferroni.



