Rede iAXON

Brazil HSP

https://www.iaxonbrazil.net/

RECIFE

-2
XXXV | congresso Brasileiro de

C B G Genética Médica
24 a 27 de setembro de 2025

Rede iIAXON Brazil HSP: constituicao de rede de pesquisa brasileira
translacional dedicada as paraparesias espasticas hereditarias

Jonas Alex Morales Saute’-23, Franciele dos Santos Maciel®, Frederico Arriaga Criscuoli de Farias?3, Maria Eduarda Riveiro De Souza*, Arthur
Carpeggiani Weber*, Barbara Motta*, Pablo Heringer4, Paulo Ribeiro Nébrega®, Ingrid Faber®, José Luiz Pedroso®, Fernando Freua®, Wilson Marques
Junior'%, Katiane Raisa Servelhere®, Diana Maria Cubillos Arcila3, iAXON Brazil HSP study group, Marcondes Cavalcante Franga Junior”.

Servico de Genética Médica' e de Neurologia? do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto Alegre, Brasil; Programa de P6s-Graduagdo em Medicina: Ciéncias
Médicas?, Universidade Federal do Rio Grande do Sul, Porto Alegre, Brasil; Universidade Federal do Ceara®, Fortaleza, Ceara, Brasil; Universidade de Brasilia®, Brasilia,
Distrito Federal, Brasil; Universidade Estadual de Campinas?, Campinas, Sao Paulo, Brasil; Universidade Federal de S&o Paulo®, Sao Paulo, Sdo Paulo, Brasil;
Universidade de Sao Paulo®, Sdo Paulo, Brasil; Universidade de S&do Paulo de Ribeirao Preto'?, Ribeirdo Preto, Sdo Paulo, Brasil.:

A Foram também padronizados diversos protocolos operacionais
INTRODUQAO padrdo (POPs),

inclusive laboratoriais, para processamento e

As paraparesias espasticas hereditérias (PEH) sdo um grupo de bioreposi¢éo de amostras de sangue, liquor e urina (Tabela 1).

doencas genéticas sem tratamento especifico disponivel que Tabela 1- Biomarcadores em Estudo

levam a degeneracdo comprimento-dependente do trato
corticoespinhal, com consequente perda da capacidade de “
locomogéo. A raridade dessas condi¢cbes, associada a lenta DHT Sensores inerciais Opal (Clario) — 10MWT
progressao, dificulta a definicdo de desfechos e biomarcadores
com utilidade clinica, sendo necessdrios estudos
multicéntricos para superar essas barreiras.

Amostras Bioldgicas Plasma, DNA, RNA, Exossomos, Urina,
Cultura de Fibroblastos, Liquor

Neuroimagem RMN - Volumetria e DTl de cranio e medula

OBJETIVO

10MWT, teste de caminhada de 10 metros. DTI, Imagem por Tensor de Difuséo
Descrever a constituicdo da Rede iAXON Brazil HSP, criada em

2024, seus aspectos gerenciais e apresentar os resultados ~
iniciais dos primeiros meses de recrutamento. RESU LTADOS E DISC USSAO
M ETODOLOGIA Até o momento, 6 dos 7 centros obtiveram aprovacéo ética, e 112

casos foram incluidos na fase prospectiva. As amostras e

3 . . avaliagOes realizadas estdo na Tabela 1. Adicionalmente, foram
A rede é composta por sete centros de quatro regides do Brasil s .
. . o coletadas amostras biolégicas e dados clinicos de 21 controles.
(Figura 1), coordenada pelo Hospital de Clinicas de Porto

Alegre e gerida por um comité gestor com representantes de Tabela 2 - Descrigédo das coletas e avali¢ées clinicas realizadas
todos os centros. . o a:
Amostra/Procedimento Quantitativo (N=112)

RR Ay __« Hospital Universitério Walter Cantidio, Universidade Federal Sa ngue 100 (89,3%)
Y f P do Ceara (HUWC)
, J . Urina 91 (81,3%)
' s PA  MA CE)o o,
- PI ro Biopsia de Pele 6 (5,4%)
AC 10 - SEM
% ] ea Liquor 3(2,7%)

MT

B SPRS 105 (93,8%)

( * Faculdade de Medicina, Universidade de Brasilia (UnB)

e % ‘% SARA* 69 (61,6%)
WP st et s e FARS-Staging 110 (98,2%)
=gEc : :32';!{211 45 Cllnicas, Faculdade de Medicina de Riseirae Preto, Unversidade de

- Séo Paulo (HCFMRP/USP) FARS-ADL 108 (96,4%)

2 e Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Universidade Federal do Rio Grande do Sul (HCPA/UFRGS)
PGI-S 110 (98,2%)

Figura 1: Centros da rede iAXON Brazil HSP

PerFOs** 81 (72,3%)

O estudo tem desenho ambispectivo; na fase prospectiva
DHTs*** 54 (48,2%)

(duragdo minima de cinco anos, com reavaliagdes anuais), foi
padronizado um Formuldrio de Registro de Caso (CRF), *Aplicada para pacientes com PEH complicada por ataxia. **Apenas

. . s P _ : pacientes com marcha independente. ***Apenas pacientes que nao
incluindo desfechos de avaliagao clinica (COAs avaliados utilizam dispositivos auxiliaries de marcha. FARS, Friedreich’s Ataxia Rating

pelo Cl"rTiCO» .a.utc')rrelatad,os e de desempe,nho - Figura 2), Scale; PGI-S, Patient Global Impression of Severity; SARA, Scale for
tecnologias digitais de saude (DHTs) para analise da marcha e Assessment and Rating of Ataxia; SPRS, Spastic Paraplegia Rating Scale.

exames de neuroimagem, com dados depositados no RedCAP. No &mbito da gestdo, foram realizadas 7 reunides do Comité

CLINICAL OUTCOME Gestor, 46 reunides do centro coordenador e 2 seminarios
ASSESSMENTS cientificos voltados a formacéao e qualificacdo dos pesquisadores
(coAs) envolvidos. Foram implementadas técnicas de gestdo como:

/ l \ elaboracdo de POPs e uso de ferramentas digitais como Google
Drive e Redcap para compartilhamento de dados e decisoes.

Clinician Reported Patient Reported
Outcomes Outcomes

l CONCLUSAO

Performance Outcomes

 Spastic Paraplegia Rating A Rede iAXON Brazil HSP representa um marco na pesquisa sobre
Scale (SPRS) . A . .
- Scale for the Assessment ¥ doengas neurodegenerativas monogénicas no Brasil. Os
o Racng ot paia (saw « Friatrefeh's Ataxfa Rating S resultados preliminares indicam o potencial da rede para atingir
. Scale - Acitivities of Daily . .. . .
Scale '55;:;‘"“; (FARS- Living (FARS-ADL) 5“"59‘““52::”‘* maximum tamanhos amostrais suficientes para caracterizar biomarcadores,
Mantrea cognicie e " Tiwed Up-a1 3 Tst COAs e DHTs com aplicabilidade clinica, acelerando a validagdo
Assessment (MoCA] . . TUG! . ope . a4
« Inventory of Nan-Ataxia " patient Sihoxl Imaression Self-seleceted and de terapias modificadoras e sintomaticas para as PEH. O modelo
S ) e 0O maimum speed pode ser replicado em outras condicdes e reflete o potencial da
= Medical Research Council
Seale for Muscle Strenght integracdo de competéncias multidisciplinares para o avango no

(MRC)

manejo de doengas genéticas complexas.
Figura 2: Desfechos de Avaliacao Clinica Utilizados
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