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A sindrome de Down (SD) ou trissomia 21 € uma sindrome genética resultante
da presengca e da expressdao de trés codpias de genes localizados no
cromossomo 21, com prevaléncia de aproximadamente 1/700 nascidos.
Individuos com SD apresentam maior frequéncia de autoimunidade e infeccbes
mais graves do que a populagdo em geral. A fungdo dos inflamassomas é
manter o equilibrio do organismo na defesa contra patégenos ou sinais de
perigo nao microbianos. A sinalizagdo aberrante tem sido implicada no
desenvolvimento de doengas inflamatodrias e autoimunes. Os genes PTPN22 e
CTLA-4 participam da limitagdo da ativagdo das células T e mantém a
homeostase imunoldgica, genes de susceptibilidade a doengas autoimunes. O
objetivo da pesquisa é analisar e comparar o perfil de expressao dos genes



NLRP1, NLRP3, IL-1R, IL-18, PTPN22 e CTLA-4 em individuos com SD. Para
isso, 0s aspectos éticos estdo de acordo com a Resolugdo n°® 466/2012. Os
participantes selecionados sao provenientes do Ambulatério do Sono do
Hospital Otavio de Freitas e foram identificados por meio do banco de dados
disponivel, totalizando 100 individuos com SD. Foram analisados os prontuarios
e coletadas informagdées como idade, sexo, manifestagdes clinicas, caridtipo e
resultados de exames laboratoriais. Foi realizado treinamento em citogenética
para a execucao das etapas de cultura de linfécitos e bandeamento G, bem
como da cultura de PBMCs. Os protocolos ja estdo padronizados no Laboratério
de Genética e Citogenética da UFPE, onde seréo realizados a extragdo de
RNA, a sintese de cDNA e os ensaios de expressao génica. Com esse tamanho
amostral € possivel realizar descrigdes detalhadas do grupo de participantes e
conduzir analises exploratdrias de associagao entre os genes do inflamassoma,
PTPN22 e CTLA-4. Essas anadlises aprofundaram a compreensao da
associagao entre esses genes em individuos com SD, avaliando sua relagao
com a suscetibilidade a doengas autoimunes e inflamatadrias.
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