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Objetivo: Polimorfismos genéticos maternos que codificam enzimas envolvidas no metabolismo
do folato estdo associados com o desenvolvimento de defeitos cardiacos congénitos na prole com
sindrome de Down (SD). Assim, este estudo investigou o possivel efeito dos polimorfismos genéticos
maternos MTHFR C677T, MTHFR A1298C, MTHFR T1317C, MTR A2756G, RFC1 A80G, MTRR
AB6G, TC2 C776G, TC2 A67G, CBS 844ins68, CBS T833C, BHMT G742A, MTHFD1 G1958A,
DHFR del 19 pb e SHMT C1420T na ocorréncia dos defeitos cardiacos congénitos na prole com
SD. Métodos: O grupo estudado foi composto por 83 individuos com trissomia livre do cromossomo
21 e suas respectivas maes, atendidos pelo Servico de Genética da FAMERP no periodo de 2005 a
2008. O grupo caso foi composto por individuos com SD e defeito cardiaco congénito isolado ou
associado e o grupo controle por individuos com SD e auséncia de cardiopatia. Foram analisados 0s
prontudrios médicos dos individuos com SD para a obtencéo dos tipos de cardiopatia e as variaveis
epidemioldgicas maternas. As informacdes genotipicas maternas foram obtidas de banco de dados.
A regresséo logistica foi utilizada para analisar a associagédo entre os polimorfismos e a presenca de
cardiopatia. Resultados: Foram encontrados 22 individuos com comunicacao interatrial (CIA), 10
com comunicacéo interventricular (CI1V), 10 com defeito do septo atrioventricular total (DSAVT) e
15 com persisténcia do canal arterial (PDA). Observou-se um nimero elevado (38,6%) de mées
com mais de 35 anos; e 48,0% das mdes ndo ingeriram &cido folico antes da gestacdo. O alelo
polimorfico materno BHMT 742A aumentou o risco de defeito do septo atrioventricular total
(DSAVT) e de comunicacéo interventricular (CIV) em prole com SD. Os demais polimorfismos
ndo foram associados com defeitos cardiacos congénitos. Conclusao: O polimorfismo materno
BHMT G742A esta associado ao risco para DSAVT e CIV em individuos com SD. Descritores:
Sindrome de Down, polimorfismos maternos, folato, cardiopatias.
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