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INTRODUCAO E OBJETIVOS

As doencas raras (DR) de origem genética podem ser diagnosticadas a partir de critérios clinicos, porém
frequentemente exigem testes genéticos (TG) diversos para confirmacao diagndstica, tendo em vista a
complexidade etioldgica e diversidade de condigdes com enorme variabilidade clinica. Além disso, essa definicao
etioldgica poder ser util para otimizacao do manejo e orientagao de risco para a familia.

Este estudo visa avaliar a contribuicdo de TG no diagndstico de pacientes com DR de origem genética atendidos
no Servico de Referéncia de Doencas Raras (SRDR) do HUPES/UFBA, abrangendo caridtipo, SNP-array, painel,
exoma e genoma, bem como outros exames utilizados, como PCR, MLPA e FISH.

METODOLOGIA

Estudo observacional 355 pacientes com DR de Margo/2023 a agosto/2024 na etapa RedCap e prontudrio
descritivo, transversal origem genética no C-HUPES prospectiva do projeto RARAS eletrénico

RESULTADOS E DISCUSSAO
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Figura 2: Caracterizagdo dos TG realizados na investigacdo diagndstica dos pacientes com DR de origem genética.

Fatores que podem contribuir para o aumento do numero de testes moleculares realizados incluem a
disponibilidade do sequenciamento de genoma em contexto de pesquisa e a elevada frequéncia de doencas génicas
na amostra: displasias esqueléticas (24%), erros inatos do metabolismo (19,5%) e doencas neurogenéticas (19,5%).
Esses dados e a diversidade de técnicas utilizadas reforcam a importancia do acesso a um SRDR, da infraestrutura do
servico e de seguir diretrizes que orientem a escolha dos testes, otimizando recursos e encurtando a jornada
diagndstica.

CONCLUSAO

Embora algumas DR possam ser diagnosticadas por critérios clinicos e/ou exames complementares, a crescente
incorporacao de TG evidencia seu papel central na elucidacao diagndstica, considerando a complexidade envolvida
nesse processo. Apesar de essenciais para o diagndstico dos pacientes, esses testes ainda apresentam limitagdes,
desta forma, reforcamos o uso racional e direcionado dos TG no diagndstico das DR.
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