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Analise da expressao diferencial de IncRNAs no cromossomo X
no Transtorno do Espectro Autista.

Daniele Gomes Santos, Mariana da Silva Mendonca, Paula Magnelli Mangiavacchi, Alvaro
Fabricio Lopes Rios

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) € um disturbio do desenvolvimento neurolégico que se
caracteriza por déficits persistentes na comunicacdo social, interesses restritos e
comportamentos estereotipados e repetitivos. O TEA se apresenta de forma diferente entre os
sexos, com proporcdo homem/mulher de 3:1. Entre os varios genes associados ao TEA, os RNAs
longos ndo codificadores de proteinas (INcCRNAs) tém emergido como uma nova classe de
candidatos a etiologia do TEA. Devido a essa diferenca de proporcdo do TEA em relacdo aos
individuos do sexo feminino e masculino, o presente estudo teve como finalidade avaliar IncRNAs
diferencialmente expressos (DE-INcCRNAs) no cromossomo X de pacientes com TEA identificados
de transcriptomas depositados em bancos de dados publicos derivados de amostras post-mortem
de cérebros humanos. Para identificacdo de IncRNAs diferencialmente expressos em TEA foi
utilizado um pipeline interno de avaliacdo de expresséo génica diferencial associada ao software
SegMonk v. 1.47.0. Os IncRNAs identificados como diferencialmente expressos foram
classificados quanto sua posi¢do no cromossomo X utilizando dados do UCSC genome browser
e banco de dados SFARI (Simons Foundation Autism Research Initiative). Foram encontrados
17 IncRNA diferencialmente expressos (DE-INcCRNAs) no cromossomo X, de individuos do sexo
masculino (sendo 2 bidirecionais, 3 antisense, 1 intrénico e 11 intergénicos) e 2 DE IncRNAs em
individuos do sexo feminino (ambos intergénicos), quando comparados as amostras de pacientes
com autismo e controle. Entre os resultados encontrados, foi observada a sobreposicédo de
IncRNAs com um gene cuja presenca de mutagfes foi observada em individuos com autismo.
Além da relacdo entre DE-IncRNAs ser totalmente diferente quando comparados individuos do
sexo feminino e masculino, as analises mostraram ndo haver DE-IncRNAs comuns entre o0s
géneros. Esse resultado sugere que os DE-IncRNAs encontrados provavelmente possam estar
relacionados a redes génicas diferentes em ambos os sexos, ocasionando respostas diferentes.
Essas diferencas podem estar relacionadas a mecanismos envolvidos nas diferencas de
ocorréncia da TEA entre 0s sexos.
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