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Tabela 1: Caracterização clínica dos indivíduos com
embriopatia da talidomida.

Tabela 2: Frequências genotípicas e alélicas da variante
rs59621536 de indivíduos com TE comparadas com as
frequências obtidas do banco de dados GnomAD.

Embriopatia da talidomida (TE) é o conjunto de
anomalias causadas pela exposição intrauterina à
talidomida. A TE afeta principalmente os membros,
coração, olhos e orelhas. O gene HAND2 codifica um
fator de transcrição envolvido principalmente na
formação do coração. HAND2 interage com TBX5, sendo
essa interação inibida na presença de talidomida.

Este estudo teve como objetivo avaliar o papel de
HAND2 na susceptibilidade genética à TE.

Foram 
analisados 35 

indivíduos com 
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(amostras de 
saliva)

PCR convencional 
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de HAND2

Sequencia-
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Aligner V.3.0.1

Análises in 
silico

Análises 
estatísticas 

pelo SPSS v.18

Dentre os indivíduos avaliados, 12% (3/25)
apresentam anomalias cardíacas congênitas e 52%
(10/19) desenvolveram efeitos cardíacos ao longo da
vida (Tabela 1).

Em HAND2, observou-se apenas uma variante
polimórfica sinônima p.P51 (rs59621536) no éxon 1 e
nenhuma variante no éxon 2. As frequências
genotípicas e alélicas de p.P51 foram diferentes entre o
grupo TE (p=0,005) e amostra de referência (banco de
dados GnomAD)(p=0,003)(Tabela 2).

Nas análises in silico, a variante foi classificada como
neutra, sem alterações em sítios miRNA e sítios de
splicing. Observou-se a alteração de duas ilhas CpG
adjacentes à variante e modificação do sítio de ligação
do fator de transcrição MECP2.

A variante p.P51 teve maior frequência em indivíduos
afetados pela TE, contudo não foi possível associar a
presença da p.P51 com anomalias e efeitos cardíacos.
Além disso, a variante parece não afetar a estrutura
proteica de HAND2.


