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A deficiência cerebral de folato (DCF) é 
caracterizada pela diminuição de folato 
no líquor comparado ao soro. A DCF 
possui padrão de herança autossômico 
recessivo e é associada ao TEA e 
defeitos de tubo neural, não havendo 
prevalência definida no Brasil. Além 
disso, a frequência das variantes 
patogênicas nos genes associados à 
DCF também é desconhecida.

Destas, três variantes estavam também 
presentes em heterozigose no ABraOM 
(Tabela 2). A rs139645527 no MTHFR, a 
rs145674759 e rs952165627 ,ambas no 
FOLR1. A variante rs139645527 está 
presente em 13 indivíduos no gnomAD, 
sendo nove europeus não-finlandeses, 
três sul-asiáticos e um 
africano/afro-americano. No ABraOM 
esta variante se apresenta em cinco 
indivíduos, atingindo uma frequência de 
0,2%, muito maior do que a frequência 
do alelo menor (MAF) global, de 
0,0008%. A variante rs145674759 
possui 20 indivíduos europeus 
não-finlandeses no gnomAD, e no 
ABraOM, dois indivíduos. A variante 
rs952165627, tinha uma descrição no 
banco brasileiro e dois indivíduos 
europeus não-finlandeses no gnomAD. 

Caracterizar variantes patogênicas e 
provavelmente patogênicas presentes 
nos genes associados à DCF, a partir 
de análise de repositórios genômicos 
públicos.

A presença de cinco alelos da variante 
rs139645527 do MTHFR no banco de 
dados ABraOM aponta um possível 
efeito fundador no Brasil. É relevante 
estudar a frequência dessa alteração, 
visando estimar sua prevalência.
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RESULTADOS E DISCUSSÃO:

Não foram encontradas variantes em 
homozigose no gnomAD. Foram 
encontradas variantes patogênicas e 
provavelmente patogênicas em 
heterozigose, sendo 93 no MTHFR, 
duas no DHFR, duas no MTHFS, 13 no 
FOLR1, 12 no SLC46A1 e três no 
RFC1 (Tabela 1). 

Tabela 2 - Variantes encontradas nos diferentes repositórios

Tabela 1 - Função dos genes de acordo com o GeneCards


