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Introdução: Transtornos do Espectro do Autismo (TEA) são afecções neuropsiquiátricas caracterizadas por dificuldades no 
domínio da comunicação social e por comportamentos atípicos e repetitivos. Embora diversos fatores ambientais estejam 
relacionados com a etiopatogenia, a participação dos fatores genéticos é inequívoca. A literatura tem revelado polimorfis-
mos de nucleotídeo único (SNPs) como marcadores genéticos de predisposição a várias doenças complexas, o que sugere 
que também podem estar relacionados aos Transtornos do Espectro do Autismo. Há referências da associação de variantes 
comuns do gene sináptico CNTNAP2 com fenótipos neuropsiquiátricos e alterações no desenvolvimento da linguagem. 
Alterações do gene da adenosina desaminase (ADA), um gene envolvido em neurotransmissão também já foram associadas 
a predisposição ao fenótipo autista. Objetivos: Este estudo objetivou avaliar SNPs dos genes CNTNAP2 e da adenosina 
desaminase em autistas e controles saudáveis, para investigar possível associação entre estes marcadores genéticos e o fe-
nótipo comportamental. Material e métodos: Foram genotipados dois SNPs (rs7794745 e rs2710102) do gene CNTNAP2 e 
um (G22A) do gene da adenosina desaminase em 210 indivíduos com Transtornos do Espectro do Autismo idiopático e em 
200 controles. A análise molecular foi feita por reação em cadeia da polimerase – polimorfismo de fragmentos de restrição 
(PCR-RFLP). Resultados: Os resultados revelaram associação entre o SNP rs7794745 (OR=1,802, IC95%=1,054-3,083, 
p=0,042) em homozigose (TT) com a predisposição aos Transtornos do Espectro do Autismo na população estudada. Os 
indivíduos do sexo masculino afetados também mostraram uma frequência maior deste polimorfismo (p=0,021), quando 
comparados aos homens do grupo controle. Para nenhum dos outros SNPs foi encontrada evidências de associação. Con-
clusão: A presença do polimorfismo rs7794745 do gene CNTNAP2 nos autistas estudados indica associação do mesmo com 
o fenótipo comportamental, em especial entre os indivíduos do sexo masculino. Não há indicações de que os outros SNPs 
avaliados tenham predisposto ao fenótipo autístico na casuística avaliada. É importante que estes resultados sejam corro-
borados por investigações realizadas em outras casuísticas, inclusive, envolvendo indivíduos de diferentes regiões do país. 
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