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Η αυτιστική συμπεριφορά ανήκει στις νευροαναπτυξιακές παθήσεις και χαρακτηρίζεται από δυσκολίες στην κοινωνική προσαρμογή και διαπροσωπική επικοινωνία καθώς και στερεότυπη συμπεριφορά. Η συχνότητα ατόμων με αυτιστική συμπεριφορά ποικίλης βαρύτητας είναι περίπου 5-10 ανά 10.000 (4), με αναλογία αρρένων/θηλέων 3-4:1. 
Η συμβολή των νευρολιγινών (NLGN3/NLGN4) στη διαμόρφωση της αυτιστικής συμπεριφοράς απασχολεί τελευταίως την ιατρική κοινότητα τόσο σε ερευνητικό όσο και σε κλινικό επίπεδο. Το γονίδιο NLGN3 ανευρίσκεται στο χρωμόσωμα Χ (θέση Χq13) και κωδικοποιεί μία μετασυναπτική πρωτεΐνη κυτταρικής προσκόλλησης. Θεωρείται ότι προάγει τη συναπτογένεση και την ταξινόμηση των συνάψεων στο νευρικό σύστημα του εγκεφάλου. Η παρερμηνεύσιμή της μετάλλαξη R451C οδηγεί σε μειωμένη προσκόλληση με την προσυναπτική πρωτεΐνη νευρεξίνη λόγω ελαττωματικής κυτταροπλασματικής μεταφοράς και κατακράτησής της στο ενδοπλασματικό δίκτυο, ενώ η σιωπηρή μετάλλαξη Y74Y δεν προκαλεί αλλαγή στην πρωτεϊνική δομή (1, 2).
Παρουσιάζεται το αποτέλεσμα της γονιδιακής μελέτης ασθενών με αυτιστική συμπεριφορά αλλά και συγγενών αυτών α΄ βαθμού στο γονίδιο της Νευρολιγίνης 3 (NLGN3), καθώς και η συσχέτιση των ευρημάτων με υγιή άτομα που αποτελούν την ομάδα ελέγχου. 
Το δείγμα μας αποτελείται από 169 παιδιά, 154 μητέρες, 33 πατέρες και 11 συγγενείς α΄ βαθμού (αδέλφια). Όλοι οι ασθενείς με αυτιστική συμπεριφορά ελέγχθηκαν και αξιολογήθηκαν από νευρολόγους και ψυχιάτρους σύμφωνα με τα κριτήρια DSM-IV και εξετάσθηκαν από κλινικούς γενετιστές ώστε να αποκλεισθούν όσοι από αυτούς έφεραν χρωμοσωμικές ανωμαλίες καθώς και το σύνδρομο του Ευθραύστου Χ. 

Στο σύνολο των 367 δειγμάτων που ελεγχθήκαν με τη μέθοδο ARMS PCR, κανένα δεν έδωσε προϊόν για τη μετάλλαξη Υ74Υ. Όσον αφορά δε τη μετάλλαξη R451C, ο μέχρι στιγμής έλεγχος των 200 από τα 367 δείγματα με dHPLC δεν έχει δώσει θετικό αποτέλεσμα ως προς την παρουσία της συγκεκριμένης μετάλλαξης. 
Δεδομένου ότι είναι η πρώτη μοριακή μελέτη ατόμων με αυτιστική συμπεριφορά στην Ελλάδα, ο μέχρι στιγμής έλεγχος δεν εντόπισε τις μεταλλάξεις που αναφέρονται στη διεθνή βιβλιογραφία. Η έρευνα θα συνεχιστεί και θα επεκταθεί στις μεταλλάξεις: 1186insT και nt1253del(AG) του γονιδίου της Νευρολιγίνης 4 (NLGN4) (3). Τα τελικά αποτελέσματα θα συμβάλλουν στη συσχέτιση γονοτύπου-φαινοτύπου στον Ελληνικό πληθυσμό.
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