
PRINCIPAIS MUTAÇÕES GÊNICAS E ALTERAÇÕES EPIGENÉTICAS  ENVOLVIDAS

NAS CARDIOPATIAS CONGÊNITAS: UMA REVISÃO BIBLIOGRÁFICA

INTRODUÇÃO: As cardiopatias congênitas são malformações do coração e dos vasos

torácicos presentes ao nascimento. Tais anomalias correspondem aos defeitos congênitos mais

comuns, afetando cerca de 1% dos nascidos vivos. As doenças cardíacas congênitas (DCC)

apresentam considerável heterogeneidade e complexidade, de modo que são associadas a

etiologias multifatoriais, envolvendo a interação entre diferentes genes e fatores ambientais.

OBJETIVO: Esta revisão bibliográfica objetiva destacar as principais mutações gênicas e

alterações epigenéticas associadas às cardiopatias congênitas citadas em artigos científicos

publicados entre os anos 2015 e 2021. MÉTODOS: Trata-se de uma revisão de literatura feita

a partir de artigos buscados na base de dados PUBMED com descritores “congenital heart

disease” e “genomic alterations”. RESULTADOS: A partir dos descritores utilizados, foram

encontrados 312 artigos, dos quais foram selecionados 65 que tratavam de mutações gênicas

não sindrômicas e alterações epigenéticas associadas às DCC. Foram excluídas 247

publicações, sendo 4 por não se encaixarem no intervalo de tempo determinado e as demais

243 por abordarem aneuploidias, manifestações sindrômicas ou temáticas não relacionadas às

DCC. Muitos são os genes associados às cardiopatias congênitas, sendo a deleção 22q11.2 a

mutação gênica presente em 12% dos casos de DCC com causa gênica identificada. Em 29%

dos textos selecionados são citadas alterações relacionadas aos genes GATA 4 (7,69%),

HAND1 e HAND2 (6,15%), TBX2, TBX3, TBX5 (6,15%) e à metilação das ilhas CPGs de

diversos genes (9,23%). CONCLUSÃO: A descoberta das bases genéticas das cardiopatias

congênitas permitiu a análise de mutações gênicas e alterações epigenéticas que afetam

múltiplos e importantes pontos da organogênese do coração. Contudo, a etiologia das DCC

permanece desconhecida em cerca de 50% dos pacientes. Logo, mais estudos são essenciais

para a melhoria do diagnóstico e do tratamento de pacientes com DCC.

Descritores: Doença cardíaca congênita. Herança multifatorial. Mutação.
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