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RESUMO

Introducao: Os avangos na genética permitiram uma melhor definicdo do papel de
antecedentes genéticos especificos na etiologia das cardiopatias congénitas (CHD)
sindrOmicas. A identificacdo de genes responsaveis por diferentes sindromes levou
a identificagdo de varios reguladores transcricionais, transdutores e moduladores de
sinalizacdo criticos para a morfogénese cardiaca. A compreensao do background
genético das CHD sindrémicas permitiu uma melhor caracterizacdo das bases
genéticas também das CHD néo sindromicas. Objetivos: Revisdo de literatura
relacionada a cardiopatias congénitas, destacando-se sua relagdo com as
sindromes genéticas. Métodos: Foi realizada uma revisédo de literatura na base de
dados PubMed, com os termos: “congenital heart disease” AND “genetic
syndromes”, selecionando os estudos clinicos, ensaios clinicos, revisdes e textos
completos em inglés e portugués, dos ultimos 10 anos, excluindo estudos em
animais e aqueles que ndo se enquadram nos objetivos (n=20). Resultados: E
conhecida associagdo de CHDs tipicas como na sindrome de Down, na
microdelegdo 22q11.2 e na sindrome de Noonan representam paradigmas como
aneuploidias cromossOmicas, microdelecbes cromossdmicas e mutagdes
intragénicas, respectivamente. Nos Ultimos anos, a melhoria da genética molecular
permitiu uma correlagdo gendtipo-fenétipo especifica para varias CHDs associadas
a sindromes genéticas. Posteriormente, também foi demonstrada uma correlagao
gendtipo-progndstico e, e melhora no resultado cirdrgico de pacientes sindrdmicos
quando adotados protocolos diagndsticos e cirurgicos especificos de cuidados pré-
operatoérios. Além disso, a associagdo de fendtipos cardiacos peculiares com
anomalias genéticas especificas levou a identificacdo de genes essenciais no
coragado morfogénese e, portanto, para uma melhor compreensao da mecanismos
genéticos que controlam o desenvolvimento cardiovascular. Conclusoes: As
cardiopatias congénitas podem estar diretamente relacionadas a sindromes
genéticas ou terem heranga mendeliana, com risco de recorréncia na familia.
Portanto, é necessario a avaliagdo genealdgica dos pacientes com cardiopatias
congénitas, assim como avaliagdo genética clinica e realizagado de testes genético
que pode possibilitar identificagao e tratamento precoce dessas doencgas. Além da
necessidade de aconselhamento genético. resumo - sem apresentagao oral.
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