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INTRODUCAO RESULTADOS

As cardiomiopatias genéticas sdo um grupo heterogéneo de
doencas cardiovasculares, nas quais os testes genéticos podem
contribuir para a confirmagdo diagnostica, progndstico,
planejamento terapéutico e, principalmente, rastreamento familiar.

Até o final de dezembro de 2024, foram incluidos 2597
probandos com cardiomiopatias com uma predominancia
discreta para o sexo masculino (55,83%).

O subtipo de cardiomiopatia mais frequente foi a CMH (44,44%).

M ETO DOLOG |A Seguidas de: CMD (999), VENC (139), CMA (124) e Amiloidose
TTR (65).

Foram incluidos pacientes com diagnéstico clinico de Distribuigio dos Tipos Especificas de Cardiopatias

cardiomiopatias, dislipidemias, arritmias genéticas, aortopatias e

cardiopatias congénitas. Foi realizada avaliacdo clinica, Dilatada -
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Todos os pacientes incluidos realizaram teste genético e em
59% dos casos foram identificadas variantes de interesse.
Dentre estas, 19% apresentaram variantes patogénicas, 14%

o Distribuicao Etaria por Subtipo Clinico possivelmente patogénicas e 25% apresentaram variantes de
significado incerto (VUS), garantindo um rendimento de 33%.
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Identificada variante genética de interesse? Um programa de sequenciamento em pacientes com
cardiopatias genéticas mostrou-se eficaz em identificar

329 (14%) variantes  patogénicas, descrever 0s principais genes
associados aos fenotipos, e rastrear familiares em risco.

Tal estratégia pode ser incorporada a prética assistencial, bem
s - : N .
( 506 (25%) como  contribuir paraa investigacdo de mecanismos
moleculares associados as doengas.
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