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As cardiopatias na infância e adolescência são raras e,
em sua maioria, de etiologia genética. O cenário das
cardiopatias raras não é bem conhecido e tem grande
impacto pessoal e coletivo em
termos de qualidade de vida, incapacidades e morte. O
Hospital do Coração-PROCAPE, em parceria com a Rede
Genômica do Nordeste (ReGeNE)/ FIOCRUZ-PE, iniciou
um grande estudo em cardiogenética para o
conhecimento do perfil clínico e genético da população
jovem com cardiopatia em Pernambuco.
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Estimar a prevalência de cardiopatias, por meio das 
características fenotípicas de pacientes atendidos no 
PROCAPE associadas ao genótipo.

Estudo observacional, transversal, descritivo, de
pacientes com cardiopatias raras, de provável causa
genética, atendidos no PROCAPE entre janeiro de 2024 a
junho de 2025. Após a assinatura do termo de
consentimento/assentimento, os pacientes responderam
ao inquérito clínico-epidemiológico e tiveram sangue
coletado para a realização do painel genético com 950
genes direcionado para doenças raras e a análise das
sequencias semiautomatizadas com programa Franklin
(Qiagen).

O estudo incluiu 210 pacientes com idades entre 0 e 20
anos, média de 8,2 anos e 56% homens.

As doenças da aorta ocorreram em 5% dos pacientes. Os
achados genéticos dos pacientes sindrômicos com fenótipos
sobrepostos permitiram a definição de casos e a análise da
herança genética. Familiares do caso índice assintomáticos
com traço genético associado ao fenótipo alterado também
foi observado.

As cardiopatias raras e genéticas na infância e adolescência
compõem um grupo bastante heterogêneo de apresentações
fenotípicas e de variabilidade genética. A patogenicidade das
alterações genéticas que se manifesta já em fases precoces
da requer diagnóstico precoce e preciso para um tratamento
direcionado. Conhecer o cenário das cardiopatias raras e
genéticas tem grande impacto no rastreio familiar
subsequente que pode identificar outros familiares afetados
e permitir, para esses, diagnóstico e tratamento mais
precoces e, somado a isso, elucidar o padrão da herança e a
realização do aconselhamento genético familiar que pode ter
impacto no planejamento familiar.

Conhecer o perfil clínico e genético das cardiopatias raras
pode prevenir incapacidades e morte além de permitir o
rastreio familiar e o aconselhamento genético de forma
eficaz e precisa.
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