Titulo:

Autores:

Resumo:

380 Congresso
Brasileiro de

Pediatria

CETDA 1% DE DITUBRD - FORTALEZANTE

Lu pedintra culdamde do fubure do Drasil

Trabalhos Cientificos

Alteracdes Génicas Envolvidas Na Fissura L abiopalatina Nao Sindrémica

GEOVANNA FERREIRA SILVA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); ANA IARA
COSTA FERREIRA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); FABIANA
NAKASHIMA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); INDRA LICIANE
NASCIMENTO DE FREITAS (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); JULIANA
LARISSA LAURIANO RAMOS (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); LEILA
BRAGA RIBEIRO (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); KAROLINE ALVES
MAGALHAES SOUZA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA); MATHEUS ARAUJO
MOREIRA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE RORAIMA)

Introducéo: Fissuras labiopalatinas sdo malformacfes congénitas, que advém de erros fusionais
no periodo embrionario. Essas fissuras podem ser isoladas ou sindrbmicas, em ambas ha
alteragbes génicas. E, estudos evidenciam envolvimento génico nas fissuras ndo sindromicas.
Objetivos: Busca-se investigar as principais mutacdes génicas envolvidas na formacdo da fenda
labiopalatina ndo sindrébmica. Métodos. Estudo realizado através de revisdo de literatura,
utilizando material publicado nas bases de dados Scielo, PubMed, Google Académico e Sciene
direct. Para a pesquisa, os descritores utilizados foram: genes, mutagdo, fenda labial e fissura
palatina. Os critérios de inclusdo foram: artigos completos publicados em portugués ou inglés, no
periodo de 2011 a 2017. Resultados: Fendas labiopalatinas possuem complexa etiologia, com
envolvimento génico individual e covariagcBes ambientais, tornando-se dificil identificar fatores
especificos, principalmente, no tipo ndo-sindrémico. Entretanto, alguns foram confirmados para
essa subdivisdo. Entre eles, observam-se mutagOes especificas nos genes tumor protein p63
(TP63), msh homeobox 1 (MSX1), interferon regulatory factor 6 (IRF6) e fibroblast growth
factor receptor 2 (FGFR2) evidenciados por estudos de linkage e associacdo. As melhores
evidéncias de mutagdo sdo nos genes MSX1, FGFR2, fibroblast growth fator 8 (FGF8) e bone
morphogenetic protein 4 (BMP4), mas estudos apontam também locus 8g24 e 10925 do Ventral
anterior homeobox 1 (VAX1) e 17922 do Noggin (NOG). Além desses, ha envolvimento dos
small ubiquitin-like modifier 1 (SUMO1), V-maf musculoaponeurotic fibrosarcoma oncogene
homolog B (MAFB) e ATP-binding cassette subfamily A member 4 (ABCA4). Deve-se sdientar
gue a expressividade do gene depende da populagdo. Por isso, deve-se redlizar pesguisa com
vérias populacdes. Conclusdo: Mesmo com os avancos obtidos, ainda € um desafio colher dados
sobre as mutagfes envolvidas na formagdo dessa anomalia. Assim, fazem-se necessérios estudos
para investigar e descrever outros genes possivelmente envolvidos, mecanismos de atuacéo,
expressan mais prevalente nas populagdes e as principais interagdes gene-ambiente associadas ao
desenvolvimento dessa malformacao.
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