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Análise Da Interação Gênica E Manifestações Clínicas Na Esclerose 
Lateral Amiotrófica

Introdução: A Esclerose Lateral Amiotrófica (ELA) caracteriza-se 
por ser um distúrbio neurológico progressivo que envolve a de-
generação do sistema motor em vários níveis: bulbar, cervical, 
torácico e lombar. Por isso, provoca uma paralisia progressiva 
em praticamente todos os músculos esqueléticos, mas sem 
comprometer a consciência e a inteligência. Objetivos: Analisar 
o principal gene envolvido na ELA e identificar uma rede de in-
teração genética, correlacionado-a as alterações nas funções 
desse gene. Metodologia: Utilizou-se a base de dados ALSGene 
para saber o principal gene envolvido na ELA. Após identificar 
e o gene C9orf72, o recurso de bioinformática, GeneMANIA, foi 
acessado para estabelecer as relações do C9orf72 com outros 
genes envolvidos na ELA. Resultados e Discussão: De acordo 
com os resultados encontrados, verificou-se que o C9orf72 é 
o gene com mais mutações predominantes na ELA, e que os 
genes que apresentam interação física com C9orf72 são EIF-
2BE e ESRRB. Com relação à co-expressão, os genes ESR-
RB e EIF2B2 não se expressão na presença do C9orf72. Os 
resultados mostraram também que o envolvimento bulbar pode 
ser devido à degeneração do neurônio motor inferior (paralisia 
bulbar) e/ou superior (paralisia pseudobulbar). A paralisia bulbar 
é associada à paralisia facial inferior e superior e dificuldade de 
movimento palatal com atrofia, disfagia. A paralisia pseudobul-
bar é caracterizada por labilidade emocional, aumento do reflexo 
mandibular e disartria. O diagnóstico de ELA é feito com base 
nos sinais de comprometimento do neurônio motor em difer-
entes regiões. É importante a exclusão de outras causas poten-
ciais, como carcinoma esofágico e miastenia gravis. Conclusão: 
Apesar da ELA ser uma doença de natureza fatal e comprome-
ter a qualidade de vida dos pacientes acometidos, é possível re-
alizar um acompanhamento multidisciplinar, o qual pode aumen-
tar a sobrevida dos pacientes em aproximadamente 2-3 meses 
e retardar a perda de força muscular.
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