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AVALIACAO CITOGENOMICA DE INDIVIDUOS COM CARDIOPATIAS CONGENITAS POR CARIOTIPO MOLECULAR
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Os defeitos cardiacos tém sido relatados como as malformacbes congénitas mais comuns, afetando 0,4 a 0,8% dos
nascidos vivos. Entre as malformactes cardiacas congénitas destacam-se os defeitos cardiacos complexos, ndo so
pela sua frequéncia relativa, mas também pela sua gravidade. Dentro desse subgrupo encontram-se as cardiopatias
conotruncais, defeitos que se caracterizam por alteragdes nas vias de saida do coracdo e que corresponde a cerca de
50% das cardiopatias congénitas relatadas em recém-nascidos. Embora seja conhecida a existéncia de uma
importante associacdo dessa condicdao com sindromes malformativas, 25% a 30% das cardiopatias conotruncais ndo
estdo associadas a doengas genéticas conhecidas. Este estudo tem como objetivos determinar o perfil citogenémico
da amostra selecionada; identificar sequencias de DNA ou genes candidatos com variagdo no numero de coépias
associadas a cardiopatias congénitas; delinear as regides cromossOmicas que apresentarem numero de copias
alterado e determinar a relevancia de ganhos e perdas de sequencias do genoma para a etiologia das cardiopatias
congénitas. Foi realizado um estudo citogendémico retrospectivo em amostras armazenadas em repositério de
material bioldgico de individuos com cardiopatias congénitas de etiologia desconhecida por meio cariétipo molecular
baseado em microarranjos. Nas 58 amostras de DNA de individuos com cardiopatias conotruncais foram identificadas
6 delecbes associadas a regido 22q11.2 e instabilidades genb6micas recorrentes envolvendo as regies
1g44,7p11.2,7936.3,10p14, 14g32. A possibilidade de identificacdo de variagdo do numero de cdpias nas amostras
incluidas neste estudo, tem permitido um registro atualizado do gendtipo de portadores de cardiopatias congénitas
de etiologia desconhecida avaliados em um centro de referéncia. As informagdes geradas por este estudo agregam
informacdes ao banco de dados clinico ja existente e estabelecido em estudo anterior e deverdo fornecer dados
importantes para o manejo clinico e aconselhamento genético dessas situagGes. Palavra-chave: cariétipo molecular;
CNVs; cardiopatias congénitas. Projeto GPPG10560

Clin Biomed Res 2014; 34 (Supl.) 183





