Ministério da Saide

FIOCRUZ
FUNDAGAO OSWALDO CRUZ
Instituto Aggeu Magalhdes QEGENE
SUS
RECIFE
XXXV Congresso Brasileiro de PROCAPE aﬁE
Genética Médica Hospital do Coragao

24 a 27 de setembro de 2025 FRAFECIZTAVARES

CENARIO DAS CARDIOPATIAS RARAS PRIMARIAS E
SECUNDARIAS DA INFANCIA E ADOLESCENCIA EM
PERNAMBUCO

MARIA ELISA LUCENA SALES DE MELO ASSUNGAO "2, MYCHELLE PASCOALINE DE MIRANDA SILVA?; REBECA VAZ VIEIRA DE CASTRO3; MARCELA VASCONCELOS
MONTENEGRO# RAYSSA L BORGES-MEDEIROS'; BRUNA MARTINIANO LIMA'; EZEQUIAS LUCIO DE LIMA'; MANOEL SEBASTIAO LIMA DA COSTA JUNIOR'; CASSIA DOCENA';
ANTONIO MAURO REZENDE'; MONICA CRISTINA RESENDE FIORIZ JULIANA RODRIGUES NEVESZ NORMA LUCENA-SILVA!

INSTITUIGOES: 1. FIOCRUZ - PERNAMBUCO - INSTITUTO AGGEU MAGALHAES; 2. PROCAPE HOSPITAL DO CORAGAO - UNIVERSIDADE DE PERNAMBUCO; 3. UNINASSAU -
UNIVERSIDADE MAURICIO DE NASSAU; 4. UNIVERSIDADE DE PERNAMBUCO - UPE

|NTRODUQAO Sindromes Genéticas (N=114)

As cardiopatias na infancia e adolescéncia sao raras e,
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cardiopatias raras ndo é bem conhecido e tem grande
impacto pessoal e coletivo em B Alagille B Coragéo-méao B Mucopolissacaridose
termos de qualidade de vida, incapacidades e morte. O W Outras

Hospital do Coragdo-PROCAPE, em parceria com a Rede
Gendmica do Nordeste (ReGeNE)/ FIOCRUZ-PE, iniciou
um grande estudo em cardiogenética para o
conhecimento do perfil clinico e genético da populagao
jovem com cardiopatia em Pernambuco.
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caracteristicas fenotipicas de pacientes atendidos no
PROCAPE associadas ao genétipo. Arritmias (N=27)

METODOLOGIA

Estudo observacional, transversal, descritivo, de

pacientes com cardiopatias raras, de provavel causa

genética, atendidos no PROCAPE entre janeiro de 2024 a

junho de 2025. Apdés a assinatura do termo de

consentimento/assentimento, os pacientes responderam

ao inquérito clinico-epidemiolégico e tiveram sangue
coletado para a realizagdo do painel genético com 950
genes direcionado para doengas raras e a andlise das
sequencias semiautomatizadas com programa Franklin = ARRITMIA SUPRAVENTRICULAR = ARRITMIA VENTRICULAR
(Qiagen). = BRADIARRITMIA = SQTLC

RESULTADOS E DISCUSSAO

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

As doengas da aorta ocorreram em 5% dos pacientes. Os
achados genéticos dos pacientes sindromicos com fenétipos
sobrepostos permitiram a definicdo de casos e a andlise da

Perfil das criangas e L . . ) o
heranca genética. Familiares do caso indice assintomaticos
adolescentes com doengas raras com trago genético associado ao fenétipo alterado também

(N=21 0) foi observado.

As cardiopatias raras e genéticas na infancia e adolescéncia
compdem um grupo bastante heterogéneo de apresentagoes
fenotipicas e de variabilidade genética. A patogenicidade das
alteragOes genéticas que se manifesta ja em fases precoces
da requer diagndstico precoce e preciso para um tratamento
19,04% direcionado. Conhecer o cenério das cardiopatias raras e
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genéticas tem grande impacto no rastreio familiar
subsequente que pode identificar outros familiares afetados
e permitir, para esses, diagnéstico e tratamento mais
2,38% precoces e, somado a isso, elucidar o padrao da heranga e a
realizagdo do aconselhamento genético familiar que pode ter
impacto no planejamento familiar.
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Conhecer o perfil clinico e genético das cardiopatias raras
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