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Resumo: Objetivo: Caracterizacdo molecular de Clg, C4 e C2 no lUpus eritematoso sistémico juvenil
(LESJ). Métodos. De 72 pacientes com LESJ foram selecionados: P1 com nivels séricos
indetectavels de C1q; P2 e P3 com niveis baixos de C2 e P4 com repetidos niveis baixos de C4.
Os iniciadores foram confeccionados de acordo com o GenBank. Células mononucleares dos
pacientes e de 3 controles saudaveis foram cultivadas, estimuladas com interferon gama,
incubadas por 36 h e verificada a expressdéo de mRNA por meio da PCR em tempo real (gQRT-
PCR). Resultados. Para 0 gene C1q observou-se mutacfes silenciosas heterozigotas na cadeia A
(c.276 A>G Gly) e nacadeia C (c.126 C>T Pro) e duas trocas de base em homozigose na regido
5UTR (c. -159 T>G) e 3 UTR (c*78 A>G) da cadeia B. A expressdo de mRNA de C1gA sem
estimulo foi 1,3 vezes menor e com estimulo 1,6 vezes maior se comparado aos controles; de
C1gB sem estimulo 2,2 vezes menor e com estimulo 1,5 vezes maior e para C1qC os controles
ndo expressaran MRNA, porém Pl apresentou pequena expressdo com e sem estimulo. O
sequenciamento de C2 apresentou 100% de similaridade com a sequéncia referéncia com
excecdo da delecdo de 28pb no exon 6 (deficiéncia heterozigota de C2 do tipo 1). A expresséo de
MRNA de P3 foi sem estimulo 23 vezes mais baixo e com interferon 4,2 vezes menor. P4
apresentou 2 copias de C4A e 3 copias de C4B e o0 gene C4B estava 14 vezes menos expresso
sem estimulo e com estimulo foi semelhante aos controles. Conclusdes: As trocas de base em
homozigose nas regites 5’ UTR (promotora) e 3' UTR (estabilizacdo do mRNA) na cadeia B de
C1q podem ter modificado a transcricdo uma vez que sua expressdo sem estimulo foi baixa. A
deficiéncia heterozigota de C2 do tipo | levou a reducdo na expressdo de mRNA e pode estar
presente em pacientes |Upicos com nivels séricos detectéveis de C2. Por fim, a baixa expresso de
MRNA de C4B mostrou gque as dosagens sericas e a avaliacdo do nimero de copias podem ndo
ser suficientes para estabel ecer a deficiéncia de C4.
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