PROGRAMACAO CIENTIFICA

08:30-18:00

RECIFE
XXXV congesee Brasisin
Genética Médica

24 de setembro de 2025 (quarta-feira)
CURSOS PRE-CONGRESSO

SALA 01 Curso Pré-Congresso:

Publico-Alvo:

08:30-09:00

09:00-09:40

09:40-10:15

10:15-10:45
10:45-11:30

11:30-12:15
12:15-12:30
12:30-14:00
14:00-14:45
14:45-15:30
15:30-15:45
15:45-16:15
16:15-17:00
17:00-17:45

17:45-18:00

08:30 - 12:30

INTRODUGAO A GENETICA MEDICA
Estudantes de Graduagdo de Medicina e Médicos

Coordenador: SALMO RASKIN (PR)

¢ Introducdo a Genética Médica

CHONG AE KIM (SP)

¢ Exames laboratoriais em Genética Médica: indicagdes e implicagGes na pratica clinica
SALMO RASKIN (PR)

 Citogenética na pratica clinica

BEATRIZ RIBEIRO VERSIANI (DF)

¢ Intervalo

* Bases genéticas dos Transtornos do Desenvolvimento
RODRIGO AMBROSIO FOCK (SP)

* Aspectos genéticos da infertilidade humana

CARLOS HENRIQUE PAIVA GRANGEIRO (CE)

¢ Discussao

¢ Intervalo

¢ Bases da investigagao das Anomalias Congénitas

DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

¢ Visdo geral dos Erros Inatos do Metabolismo

THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)

¢ Discussao

¢ Intervalo

¢ Oncogenética: reconhecendo os principios basicos e as sindromes classicas
VICTOR EVANGELISTA DE FARIA FERRAZ (SP)

* Bases genéticas das Doencas Neuroldgicas: Neurogenética
MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)

¢ Discussao e encerramento

SALA 02 Curso Pré-Congresso:

Publico-Alvo:

08:30-08:45

08:45-09:00

09:00-09:15

09:15-09:30

09:30-09:45

09:45-10:15

10:15-10:45

ATUALIZAGAO EM CANCER DE MAMA HEREDITARIO
Médicos geneticistas, oncologistas, mastologistas, médicos residentes.

Coordenadores: PATRICIA ASHTON-PROLLA (RS) e DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE)

¢ Quais sdo os genes que estao associados a maior risco para o desenvolvimento de cancer de mama?
DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE)

¢ Quais pacientes com cancer de mama devem ser encaminhados para avaliacao genética?

MARIA ISABEL ACHATZ (SP)

¢ Quais sao os elementos de aconselhamento genético pré-teste?

HENRIQUE DE CAMPOS REIS GALVAO (SP)

¢ Ha justificativa para analise de exoma ou genoma na investigagao do cancer de mama hereditario?
GIOVANA TORREZAN (SP)

¢ Como otimizar o teste em cascata em paciente com variante germinativa detectada?

THEREZA TAYLANNE SOUZA LOUREIRO CAVALCANTI (SP)

¢ Discussao

Debatedores: CRISTINA BRINCKMANN OLIVEIRA NETO (RS) e VANDRE CARNEIRO (PE)

¢ Intervalo



10:45-11:00

11:00-11:15

11:15-11:30

11:30-11:45

11:45-12:00

12:00-12:30

14:00 - 18:00

¢ Quais sdo os elementos de aconselhamento genético pds-teste e manejo em caso de resultado
negativo e VUS?

DANIELE PAIXAO PEREIRA (SP)

¢ Quais sdo os elementos de aconselhamento genético pos-teste e manejo em caso de resultado
positivo alta e moderada penetrancia?

CRISTINA BRINCKMANN OLIVEIRA NETO (RS)

¢ Abordagem cirurgica no cancer de mama hereditario diagnosticado ou suspeito.

ALESSANDRA BORBA (RS)

* Terapias de alvo molecular em cancer de mama hereditario: indicagGes, aspectos praticos do uso e
impacto prognostico

JOSE FERNANDO MOURA (PE)

¢ Discussao e perguntas

Debatedores: INACELLI CAIRES (PE), ANA CAROLINE PATU (PE), DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES
(PE)

* Take home message (RESUMO DO CURSO)

PATRICIA ASHTON-PROLLA (RS), MARIA ISABEL ACHATZ (SP)

SALA 02 Curso Pré-Congresso:

Publico-Alvo:

14:00-14:35

14:35-15:10

15:10-15:45

15:45-16:15
16:15-16:45

16:45-17:15

17:15-18:00

08:30 - 12:30

CURSO BASICO DE CLASSIFICACAO E INTERPRETACAO DE VARIANTES

Alunos de graduacgao e pds-graduacgao, médicos residentes, médicos geneticista e médicos das demais
especialidades interessados nos conceitos introdutdrios de classificagao e interpretagdo de variantes
genéticas.

Coordenador: OSVALDO ARTIGALAS (RS)

¢ Aula introdutéria

ISABELA DORNELES PASA (RS)

¢ Introdugao sobre os critérios ACMG

LEONARDO MEDEIROS (RS)

¢ Critérios de classifica¢ao (parte 1)

BRUNO GUIMARAES MARCARINI (SP)

¢ Intervalo

e Critérios de classificagdo (parte Il)

JOSELITO SOBREIRA (PE)

¢ Ferramentas de analise para o clinico na pratica didria
LARISSA S. DE ATHAYDE COSTA (AL)

¢ Aula pratica: analise de laudos (todos os palestrantes)

SALA 03 Curso Pré-Congresso:

FUNDAMENTOS DE NEUROGENETICA

Publico-Alvo:

08:30-08:40
08:40-09:00
09:00-09:30
09:30-10:00
10:00-10:15
10:15-10:45
10:45-11:15

11:15-11:45

11:45-12:30

Médicos geneticistas, residentes de Genética Médica, neurologistas e neurologistas infantis, residentes
de Neurologia e Neurologia Infantil, e dreas correlatas.

Coordenadores: MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP) e LEONARDO MEDEIROS (RS)
¢ Boas-vindas e apresentacao

MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP) e LEONARDO MEDEIROS (RS)
¢ Bebé hipotonico.

VANESSA VAN DER LINDEN (PE)

¢ Neuronios motores.

JONAS ALEX MORALES SAUTE (RS)

¢ Neuropatias.

ANNA PAULA PARANHOS (PE)

* Discussdo (todos os palestrantes)

¢ Intervalo

¢ Musculo e Jungdo Neuromuscular.

RENATA AMARAL ANDRADE DE MENDONCA (PE)

¢ Disturbios do movimento

MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)

* Discussdo e Apresentagdo de casos clinicos (todos os palestrantes)

14:00 - 18:00 SALA 03 Curso Pré-Congresso:




DA EMBRIOLOGIA DAS ANOMALIAS CONGENITAS AS FERRAMENTAS DE APOIO PARA
IDENTIFICA-LAS

Publico-Alvo:

14:00-14:15

14:15-15:00

15:00-15:45

15:45-16:15
16:15-17:00

17:00-17:45

17:45-18:00

Médicos geneticistas, pediatras, obstetras, radiologistas, profissionais de saude publica, médicos
residentes dessas especialidades e outros profissionais envolvidos no cuidado neonatal e na vigilancia de
defeitos congénitos.

Coordenadores: CLAUDIA FERNANDES LOREA (RS) e LUCAS ROSA FRAGA (RS)
¢ Introdugdo vigilancia de anomalias congénitas
LAVINIA SCHULER-FACCINI (RS)

¢ Desenvolvimento embrionario

LUCAS ROSA FRAGA (RS)

¢ Diagndstico e condutas no pré-natal

MARIA TERESA VIEIRA SANSEVERINO (RS)

¢ Intervalo

¢ Uso dos aplicativos CranFlow

VERA LUCIA GIL-DA-SILVA-LOPES (SP)

¢ Uso do app GBDD (Birth Defects)

CLAUDIA FERNANDES LOREA (RS)

¢ Encerramento e duvidas (todos os palestrantes)

08:30 - 12:30 SALA 04 Curso Pré-Congresso:

Publico-Alvo:

08:30-09:00

09:00-09:30

09:30-10:15

10:15-10:45
10:45-11:20

11:20-12:00

12:00-12:30

DISPLASIAS ESQUELETICAS: APRENDENDO A RECONHECER FENOTIPOS RADIOLOGICOS
Médicos pediatras, geneticistas, endocrinopediatras, radiologistas, ortopedistas, incluindo os médicos
residentes dessas especialidades.

Coordenadores: DENISE PONTES CAVALCANTI (SP) e JUAN CLINTON LLERENA JUNIOR (RJ)
¢ Introdugdo as Displasias Esqueléticas

DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

¢ Espectro FGFR3

JUAN CLINTON LLERENA JUNIOR (RJ)

¢ Grupo Osteogénese Imperfeita

DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

¢ Intervalo

* Displasia Campomélica / Colagenopatias tipo 2
DEBORA ROMEO BERTOLA (SP)

e Cartilage Hair Hypolasia / Ciliopatias Esqueléticas
DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

¢ Quiz (todos os palestrantes)

14:00 - 18:00 SALA 04 Curso Pré-Congresso:

GENETICA APLICADA AOS ERROS INATOS DA IMUNIDADE

Publico-Alvo:

14:00-14:15

14:15-14:45

14:45-15:15

15:15-15:45

15:45-16:15
16:15-16:45

16:45-17:00

17:00-17:15

Médicos geneticistas, médicos residentes (genética, imunologia clinica, pediatria), médicos imunologistas
e demais profissionais da salde com interesse em Imunogenética.

Coordenador: DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE)

¢ Erros Inatos da Imunidade: Conceitos Gerais

MAGDA MARIA SALES CARNEIRO SAMPAIO (SP)

¢ Nova Classificagao dos Erros Inatos da Imunidade

EKATERINI SIMOES GOUDOURIS (RJ)

¢ Quando suspeitar e como triar?

ADRIANA AZOUBEL ANTUNES (PE)

¢ Introdugdo a Citometria de Fluxo e sua Aplicagdo nos Erros Inatos da Imunidade

LEURIDAN CAVALCANTE TORRES (PE)

¢ Intervalo

¢ Particularidades e Pitfalls na Genomica dos Erros Inatos da Imunidade

JOAO BOSCO DE OLIVEIRA FILHO (PE)

¢ Casos Clinicos - Triagem Neonatal

PAULA TEIXEIRA LYRA (PE)

¢ Casos Clinicos - Impacto do Diagndstico Genético no Manejo de Pacientes com Erros Inatos da
Imunidade

FILIPE WANICK SARINHO (PE)



17:15-17:30 e Casos Clinicos - Doenga Autoinflamatdria
MARCUS VILLANDER BARROS DE OLIVEIRA SA (PE)

17:30-18:00 e Discussao e Resumo do curso
JOAO BOSCO DE OLIVEIRA FILHO (PE), DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE),
ANA CARLA AUGUSTO MOURA FALCAO (PE)

08:30 - 12:30 SALA 05 Curso Pré-Congresso:

GENETICA APLICADA AS DOENCAS CARDIOVASCULARES
Publico-Alvo: Cardiologistas, arritmologistas, geneticistas e demais profissionais de saude, incluindo estudantes de
graduacao.

Coordenador: ARSONVAL LAMOUNIER JUNIOR (ES)
08:30-08:40 e« Boas vindas e apresenta¢ao
08:40-09:25 e« Aconselhamento Genético em Cardiologia
ARSONVAL LAMOUNIER JUNIOR (ES)
09:25-10:05 e« Familias com morte subita cardiaca: como a genética pode contribuir?
FABIANO DE OLIVEIRA POSWAR (RS) e NATALYA GONCALVES PEREIRA (SP)
10:15-10:45 e Intervalo
10:45-11:30 e Identificando Sindromes Genéticas na Cardiologia
BIANCA DOMIT WERNER LINNENKAMP (PR) e RAQUEL GERMER (RJ)
11:30-12:15 e Testes Genéticos Aplicados as Doengas Cardiovasculares
BRUNO STEPHAN (SP) e GIOVANNA NAPOLITANO (SP)

14:00 - 18:00 SALA 05 Curso Pré-Congresso:

ERROS INATOS DO METABOLISMO: RACIOCINIO DIAGNOSTICO A PARTIR DE SINAIS E
SINTOMAS DE ALERTA

Publico-Alvo: Médicos geneticistas, residentes em Genética Médica, médicos e residentes de outras especialidades,
outros profissionais de saude, graduandos, pds-graduandos.

Coordenadores: THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE) e MARCO ANTONIO CURIATI (SP)
14:00-14:15 e Boas-vindas e apresentagao dos participantes
THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)
14:15-14:45 e Sinais e sintomas de alerta no lactente
MARCO ANTONIO CURIATI (SP)
14:45-15:15 e Sinais e sintomas de alerta na crianga e no adolescente
MANUEL SCHIFF (FRANCA)
15:15-15:45 e Sinais e sintomas de alerta no adolescente e no adulto
FRANCOIS MAILLOT (FRANCA)
15:45-16:15 e Intervalo
16:15-17:50 e Dinamica de discussao de casos clinicos de vida real por grupos
THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE), MARCO ANTONIO CURIATI (SP), MANUEL SCHIFF (FRANCA), FRANCOIS
MAILLOT (FRANCA), MARCELO SOARES KERSTENETZKY (PE), VANESSA VAN DER LINDEN (PE)
17:50-18:00 e« Encerramento e agradecimentos
THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)

08:30 - 18:00 SALA 06 ENCONTRO DAS ASSOCIAGOES DE PACIENTES
¢ inscrig6es em formulario a parte
Coordenadores: FABIO MARQUES (PE) e JOSELITO SOBREIRA (PE)

08:30 - 12:30 SALA 07 Curso Pré-Congresso:

RECONHECIMENTO DE DOENCAS GENETICAS NA ATENCAO PRIMARIA DE SAUDE
¢ Profissionais de Nivel Técnico (ACS e ATE)
(evento restrito a convidados)

Coordenadoras: ANGELINA XAVIER ACOSTA (BA), DEBORA GUSMAO MELO (SP), RACHEL SAYURI
HONJO KAWAHIRA (SP)
08:30-08:45 e Apresentacdo Inicial (ACS e ATE)
ERIKA MARIA MONTEIRO SANTOS (SP)
08:45-09:15 o Deficiéncia intelectual (ACS e ATE)
BIBIANA MELLO OLIVEIRA (RS)



09:15-09:45  » Anomalias congénitas (ACS e ATE)
LAERCIO MOREIRA CARDOSO-JUNIOR (RS)

09:45-10:15 ¢ Oncogenética (ACS e ATE)
ERIKA MARIA MONTEIRO SANTOS (SP)

10:15-10:45 e Intervalo

10:45-11:15 e« Erros Inatos do Metabolismo e Triagem Neonatal (ACS e ATE)
KAROLYNE RAFTOPOULOS (MG)

11:15-12:15 e Discussao de Caso Clinico (todos os palestrantes)

11:15-12:15 e Encerramento e questionario pds-curso

14:00 - 18:00 SALA 07 Curso Pré-Congresso:

ASPECTOS GENETICOS DA INFERTILIDADE HUMANA
Publico-Alvo: Profissionais e estudantes das areas de medicina, biomedicina, genética, biologia, enfermagem e demais
interessados em reprodug¢ao humana assistida.

Coordenador: CARLOS HENRIQUE PAIVA GRANGEIRO (CE)

14:00-14:30 e Introdugdo a Medicina Reprodutiva.
ADRIANA GRIZ (PE)

14:30-15:45 e Aspectos Genéticos da Infertilidade por fator feminino
NATALIA GONCALVES (SP)

15:45-16:15 e Intervalo

16:15-17:00 e Aspectos Genéticos da Infertilidade por fator Masculino
CARLOS HENRIQUE PAIVA GRANGEIRO (CE)

17:00-18:00 e« Diagndstico genético pré-implantacional (Overview)
JOSE RICARDO MAGLIOCCO CERONI (SP)

08:30 - 12:30 SALA 08 Curso Pré-Congresso:

RECONHECIMENTO DE DOENGAS GENETICAS NA ATENCAO PRIMARIA DE SAUDE
¢ Profissionais de Nivel Superior (PNS) - (evento restrito a convidados)

Coordenadoras: ANGELINA XAVIER ACOSTA (BA), DEBORA GUSMAO MELO (SP), RACHEL SAYURI
HONJO KAWAHIRA (SP)
08:30-08:45 e« Apresentagdo Inicial (PNS)
DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ (RJ)
08:45-09:15 e Deficiéncia intelectual (PNS)
SIMONE MENEZES KARAM (RS)
09:15-09:45  « Anomalias congénitas (PNS)
DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ (RJ)
09:45-10:15  * Oncogenética (PNS)
VICTOR EVANGELISTA DE FARIA FERRAZ (SP)
10:15-10:45 e Intervalo
10:45-11:15 e Erros Inatos do Metabolismo e Triagem Neonatal (PNS)
THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)
11:15-12:15 e Discussao de Caso Clinico (todos os palestrantes)
11:15-12:15 e Encerramento e questionario pds-curso

14:00 - 18:00 SALA 08 REUNIAO DOS SERVICOS DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS
(Evento restrito a convidados)
Coordenadora: TEMIS MARIA FELIX (RS)

19:00 - 20:00 AUDITORIO SESSAO SOLENE DE ABERTURA

20:00 - 20:45 AUDITORIO CONFERENCIA DE ABERTURA
THE PATH FROM UNDERSTANDING THE NATURAL HISTORY OF RARE DISEASES TO FINDING
PHARMACOLOGICAL TREATMENTS
Coordenador: DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE)
Palestrante: NARA LYGIA DE MACENA SOBREIRA (EUA)

25 de setembro 2025 (quinta-feira)



CONGRESSO

08:30-09:15 CONFERENCIA INTERNACIONAL

AUDITORIO  OLIGONUCLEOTIDEOS ANTISENSE NO TRATAMENTO DE CONDICOES NEUROGENETICAS
Coordenador: MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)
Palestrante: GANESHWARAN MOCHIDA (EUA)

09:30-10:45 MESAS-REDONDAS

AUDITORIO FENOTIPOS RAROS E A INTERFACE COM A NEUROGENETICA E OS ERROS INATOS DO METABOLISMO
Coordenadora: DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

09:30-09:50 e Casos clinicos emblematicos
CAROLINA ARAUJO MORENO (SP)

09:50-10:10 e Detectando altera¢oes do SNC que ajudam o diagndstico final ou ampliam os diagnosticos diferenciais
MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)

10:10-10:30  * O recém-nascido é dismorfico, mas a sindrome é metabdlica
THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)

10:30-10:45 e Discussao

SALA 01 AVANGCOS E DESAFIOS DA GENETICA NOS ERROS INATOS DA IMUNIDADE
Coordenador: DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE) e JOAO BOSCO DE OLIVEIRA FILHO (PE)
09:30-09:50 ¢ Imunodeficiéncias Sindromicas: o que ha de novo?
KATHLEEN SULLIVAN (EUA)
09:50-10:10 e« Triagem Neonatal nos Erros Inatos da Imunidade: onde estamos?
EKATERINI SIMGES GOUDOURIS (RJ)
10:10-10:30  * Gendmica dos Erros Inatos da Imunidade na vida real
FERNANDA SALES LUIZ VIANNA (RS)
10:30-10:45 e Discussao

SALA 02 GENOMICA PARA TODOS
Coordenadora: ELIS VANESSA DE LIMA SILVA (MA)
09:30-09:50 « GENOMAS BRASIL e Parque Tecnolégico em Gen6mica

MEIRUZE FREITAS (DF)

09:50-10:10  * Bancos Brasileiros - Genomas SUS
LEANDRO COLI (SP)

10:10-10:30 e Translagao das Iniciativas de Pesquisa em Gendmica para Assisténcia no SUS
NATAN MONSORES (DF)

10:15-10:45 ¢ Discussao

SALA 03 REPRODUGCAO NO PRE-NATAL
Coordenador: JOSE RICARDO MAGLIOCCO CERONI (SP)
09:30-09:50 e« Experiéncia com terapia de reposi¢do enzimatica no pré-natal
RAQUEL BOY (RJ)
09:50-10:10 e« Sequenciamento completo do exoma em embrides
JORGE PINTO (PORTUGAL)
10:10-10:30 e« Edigao génica e mosaicismo embriondrio: os limites da ciéncia na Reprodugdo Humana
NATALIA GONCALVES (SP)
10:30-10:45 e Discussao

10:45 - 11:15 VISITA AOS ESTANDES
11:15 - 12:30 MESAS-REDONDAS

AUDITORIO  VIGILANCIA DOS DEFEITOS CONGENITOS
Coordenadora: DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)
11:15-11:35 e Evolugao da vigilancia dos Defeitos Congénitos no SINASC
DACIO DE LYRA RABELLO NETO (DF)
11:35-11:55 e Importancia do programa ECLAMC no Brasil
JORGE LOPES-CAMELO (ARGENTINA)
11:55-12:15 Defeitos Congénitos na LATAM (conhecendo o RELAMC)
IEDA MARIA ORIOLI (RJ)



12:15-12:30 ¢ Discussao

SALA 01 REPRODUCAO NO POS-NATAL
Coordenador: CARLOS HENRIQUE PAIVA GRANGEIRO (CE)

11:15-11:35 Triagem expandida pré-concepcional: Overview e casos clinicos
JOSE RICARDO MAGLIOCCO CERONI (SP)

11:35-11:55 ¢ Infertilidade Feminina e Reserva Ovariana: Desafios, Solugdes e Futuro
NATALIA GONCALVES (SP)

11:55-12:15 e Infertilidade Masculina: ampliando o espectro clinico das formas sindromicas
CARLOS HENRIQUE PAIVA GRANGEIRO (CE)

12:15-12:30 e Discussao

SALA 02 TECNOLOGIAS GENETICAS NO TRATAMENTO DE DOENGAS NEUROLOGICAS
Coordenador: MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)
11:15-11:35 e Terapia génica: o agora
LEONARDO MEDEIROS (RS)
11:35-11:55 e Terapia génica: o que esta por vir
JONAS ALEX MORALES SAUTE (RS)
11:55-12:15 e Terapias personalizadas: oligonucleotideos antisense
GANESHWARAN MOCHIDA (EUA)
12:15-12:30 e Discussao

SALA 03 ONCOGENETICA NA VIDA REAL
Coordenador: DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE)
11:15-11:35  « Q&A cancer de mama hereditario no dia a dia
RODRIGO SANTA CRUZ GUINDALINI (BA)
11:35-11:55 Q&A céncer de pancreas/prostata/ovario hereditario no dia a dia
DANIELE KONZEN (RS)
11:55-12:15  « Q&A cancer de célon hereditario no dia a dia
THEREZA TAYLANNE SOUZA LOUREIRO CAVALCANTI (SP)
12:15-12:30 ¢ Discussao
Debatedores: HENRIQUE DE CAMPOS REIS GALVAO (SP) e ALESSANDRA BORBA (RS)

12:45 - 13:45 SIMPOSIOS-SATELITES

AUDITORIO  SIMPOSIO SATELITE GENESIS
MACHINE LEARNING NA ANALISE DE VARIANTES GENETICAS. AVANCOS E PERSPECTIVAS.
Moderador: WAGNER BARATELA (SP)
Palestrantes: JESSICA ESPOLAOR (SP) e RODRIGO DE SOUZA REIS

SALA 01 SIMPOSIO SATELITE SANOFI
DOENCAS RARAS EM FOCO: DA EXPERIENCIA CONSOLIDADA AS NOVAS PERSPECTIVAS TERAPEUTICAS
Palestrantes: ANA MARIA MARTINS (SP), JOSE SIMON (SP) E WALLACE MEIRELLES (CE)

SALA 02 SIMPOSIO SATELITE DASA
DO ALGORITMO A CLiNICA: INOVACOES QUE REDEFINEM O DIAGNOSTICO GENETICO
Moderadores: ROBERTO GIUGLIANI (RS) e GUILHERME LOPES YAMAMOTO (SP)
Palestrantes: NARA LYGIA SOBREIRA (EUA), HENRIQUE DE CAMPOS REIS GALVAO (SP) e LEONARDO
MODESTI VEDOLIN (SP)

SALA 03 SIMPOSIO SATELITE ILLUMINA

14:00 - 14:45 CONFERENCIA INTERNACIONAL

AUDITORIO  GAIN AND LOSS IN IMMUNITY
Coordenador: DIOGO CORDEIRO DE QUEIROZ SOARES (PE)
Palestrante: KATHLEEN SULLIVAN (EUA)

14:45 - 15:15 VISITA AOS ESTANDES
15:15 - 16:30 TEMAS LIVRES

AUDITORIO  SESSAO DE TEMAS LIVRES



Coordenadores: PAULO RICARDO GAZZOLA ZEN (RS)

SALA 01 SESSAO DE TEMAS LIVRES
Coordenadores: RAYANA ELIAS MAIA (PB)

SALA 02 SESSAO DE TEMAS LIVRES
Coordenadora: MARIA ANGELICA DE FARIA DOMINGUES DE LIMA (RJ)

SALA 03 SESSAO DE TEMAS LIVRES
Coordenadores:

16:45 - 18:30 APRESENTACAO DE POSTER

26 de setembro 2025 (sexta-feira)

SALA 1 DESVENDANDO FENOTIPOS EM ESFINGOLIPIDOSES: IMPACTO DAS FERRAMENTAS GENOMICAS E
BIOQUIMICAS NO DIAGNOSTICO E TRATAMENTO PRECOCE DA DOENCA DE GAUCHER
Palestrante: CHARLES MARQUES LOURENCO (SP)

08:30 - 09:15 CONFERENCIA INTERNACIONAL

AUDITORIO  GENE THERAPY IN INBORN ERRORS OF METABOLISM: FROM PRECLINICAL TRIALS TO REAL-LIFE
PRESCRIPTION
Coordenadora: IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ (RS)
Palestrante: MANUEL SCHIFF (FRANCA)

09:30 - 10:45 MESAS-REDONDAS

AUDITORIO  ETICA NAS DIFERENTES AREAS DA GENETICA
Coordenadora: BEATRIZ RIBEIRO VERSIANI (DF)
09:30-09:50 ¢ Autopsia cardiomolecular
LUCIANA SACILOTTO (SP)
09:50-10:10 e« “Estado interessante” - Os cuidados com os aspectos éticos nos testes genéticos pré natais
DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ (RJ)
10:10-10:30 e Aspectos éticos dos achados incidentais
JORGE PINTO (PORTUGAL)
10:15-10:45 e Discussao

SALA 01 DISPLASIAS ESQUELETICAS: A GENOMICA INFLUENCIANDO DIAGNOSTICOS E TRATAMENTOS
Coordenadora: DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

09:30-09:45 e Displasias Esqueléticas de apresentagdo perinatal: fenétipos novos e classicos
CARLOS R. FERREIRA (EUA)

09:45-10:00 ¢ A Gendmica explica ou complica o diagndstico clinico?
DEBORA ROMEO BERTOLA (SP)

10:00-10:15 e« Osteogénese Imperfeita e outras displasias com baixa densidade dssea: condutas terapéuticas
LUIZ CLAUDIO GONCALVES DE CASTRO (DF)

10:15-10:30 ¢ Acondroplasia: seguimento de uma coorte tratada com Vosoritide em um centro de referéncia
JUAN CLINTON LLERENA JUNIOR (RJ)

10:30-10:45 e Discussao

SALA 02 GENETICA CARDIOVASCULAR: ASPECTOS CLINICOS E MOLECULARES
Coordenador: ARSONVAL LAMOUNIER JUNIOR (AC)
09:30-09:50 e Polygenic Risk Scores in Cardiovascular Disease
ANIRUDDH PATEL (EUA) - online
09:50-10:10 e Particularidades na Interpretacao de Variantes Genéticas em Cardiomiopatias: a atuacao do
geneticista clinico.
LUCAS VIEIRA LACERDA PIRES (SP)
10:10-10:30 e Investigacdo Genética em Arritmias Cardiacas
SAMUEL NOGUEIRA (BA)
10:30-10:45 e Discussao



SALA 03

09:30-09:50

09:50-10:10

10:10-10:30

10:30-10:45

10:45 - 11:15

11:15-12:30

REDES LATINO-AMERICANAS NA AREA DE GENETICA HUMANA
Coordenadora: IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ (RS)

¢ RELAGH

JOSE ELIAS GARCIA (MEXICO)

¢ LatinOMICS

HARVY VELASCO PARRA (COLOMBIA) - online

e CEPCAL

CLAUDIA GONZAGA-JAUREGUI (MEXICO) - online

¢ Discussao

VISITA AOS ESTANDES

MESAS-REDONDAS

AUDITORIO

11:15-11:35

11:35-11:55

11:55-12:15

12:15-12:30

SALA 01

11:15-11:35

11:35-11:55

11:55-12:15

12:15-12:30

SALA 02

11:15-11:35

11:35-11:55

11:55-12:15

12:15-12:30

SALA 03

11:15-11:40

11:40-12:00

12:00-12:20

12:20-12:30

CARDIOPATIAS CONGENITAS

Coordenadora: LAVINIA SCHULER-FACCINI (RS)

* Diagndstico pré-natal e neonatal das cardiopatias

ANA PAULA DAMIANO (SP)

¢ Manejo clinico das cardiopatias congénitas

JULIANA RODRIGUES NEVES (PE)

¢ Abordagem diagnéstica das cardiopatias isoladas e associadas a outros defeitos congénitos
MIRLENE CECILIA SOARES PINHO CERNACH (SP)

e Discussao

DESFAZENDO O “MEDO”: COMO O(A) GENETICISTA DEVE MANEJAR UMA DESCOMPENSAGCAO DE
ERRO INATO DO METABOLISMO

Coordenadora: IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ (RS)

¢ Aciddrias propionica e metilmalonica

MANUEL SCHIFF (FRANCA)

¢ Aciddria glutdrica tipo |

EUGENIA RIBEIRO VALADARES (MG)

¢ Doenga da urina de xarope de bordo

MARCO ANTONIO CURIATI (SP)

¢ Discussao

VISAO ALEM DOS GENES: O QUE OS GENETICISTAS PRECISAM COMPREENDER DA OFTALMOLOGIA
Coordenadora: KAROLYNE RAFTOPOULOS (MG)

¢ Conceitos basicos e exames complementares em oftalmologia

Palestrante: JOSE RONALDO LIMA DE CARVALHO JUNIOR (EUA) - online

¢ Tratamentos em oftalmogenética

MARIA FERNANDA ABALEM (SP)

¢ Casos clinicos

JULIANA M. FERRAZ SALLUM (SP)

¢ Discussao

APLICAGOES DA SAUDE DIGITAL NA GENETICA MEDICA

Coordenador: RODRIGO FOCK (SP)

¢ Telemedicina: oportunidades e diretrizes na Genética Médica

RACHEL HONJO (SP)

 Ciéncia Aberta e Saude Digital em Rede: A experiéncia colaborativa da rede RARAS
FILIPE BERNARDI (PORTUGAL) on line

® Solucoes em Saude Digital para o SUS

MARIA CRISTINA MARINO CALVO

¢ Discussao

12:45 - 13:45 SIMPOSIOS SATELITES

AUDITORIO

SALA 01

SIMPOSIO SATELITE ASTRAZENECA

SIMPOSIO SATELITE DB MOLECULAR



SALA 02
SALA 03

GENETICA DE PONTA EM UM PAIS DE EXTREMOS: COMO VENCER AS BARREIRAS DE ACESSO NA ERA DA
GENOMICA.

CARLOS ASCHOFF (Médico Geneticista do DB Molecular e do DB Gendmica)

JOAO BOSCO (CEO and Founder do NeoGenomica)

OSVALDO ARTIGALAS (Médico especialista em Genética Médica)

SIMPOSIO SATELITE ULTRAGENYX
SIMPOSIO SATELITE BIOGEN

14:00 - 14:45 CONFERENCIA INTERNACIONAL

AUDITORIO

ESTADO DA ARTE DAS DISPLASIAS ESQUELETICAS
Coordenadora: DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)
Palestrante: CARLOS R FERREIRA (EUA)

15:00 - 16:15 MESAS-REDONDAS

AUDITORIO
15:00-15:20
15:20-15:35
15:35-15:50
15:50-16:15
SALA 01

15:00-15:20
15:20-15:40
15:40-16:00
16:00-16:15
SALA 02

15:00-15:20
15:20-15:40
15:40-16:00
16:00-16:15
SALA 03

15:00-15:20
15:20-15:40
15:40-16:00

16:00-16:15

DISMORFOLOGIA PERINATAL: DO DIAGNOSTICO AS QUESTOES TECNICAS E ETICAS
Coordenadora: BEATRIZ RIBEIRO VERSIANI (DF)

 Desafios no diagnéstico de fetos/RNs com anomalias graves

DENISE PONTES CAVALCANTI (SP)

* Genes do desenvolvimento em fetos/RNs com anomalias graves

LUCAS ROSA FRAGA (RS)

¢ A dismorfologia perinatal e os bancos de dados de anomalias congénitas

JORGE LOPES-CAMELO (ARGENTINA)

¢ Discussao

TRIAGEM NEONATAL BIOLOGICA: DESAFIOS E AVANCOS

Coordenador: THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)

¢ Meu paciente é sintomatico e a triagem foi negativa: o que fazer?

CECIiLIA MICHELETTI (SP)

e Futuro préximo da triagem neonatal no Sistema Unico de Saude: etapa Il da ampliagdo nacional
CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA (RS)

* French experience in newborn screening

MANUEL SCHIFF (FRANCA)

¢ Discussao

ULTRAPASSANDO A FRONTEIRA DO DIAGNOSTICO EM NEUROGENETICA
Coordenador: LEONARDO MEDEIROS (RS)

¢ Aperfeicando tecnologias: ExpansionHunter

MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)

¢ Disturbios do Movimento: Do Sintoma ao Gene em Tempos de Exoma

CLECIO GODEIRO (RN)

* Descobrindo o gene perdido: a experiéncia de uma nova associagao gene-fenétipo
FERNANDO KOK (SP)

¢ Discussao

HOT TOPICS EM CANCER HEREDITARIO

Coordenadora: MARINA CANDIDO VISONTAI CORMEDI (SP)

* Escores de risco poligénico na Oncogenética - cendrio em 2025

RODRIGO SANTA CRUZ GUINDALINI (BA)

¢ Manejo de pacientes com cancer de mama e variantes germinativas hipomorficas
DANILO VIANA (MS)

* Sindromes genéticas raras e ultrarraras com maior predisposi¢ao ao cancer de mama
RENATA LAZARI SANDOVAL (DF)

¢ Discussao

Debatedores: ALESSANDRA BORBA (RS) e ANA CAROLINA LEITE GIFFONI (CE)

16:15 - 16:45 VISITA AOS ESTANDES

16:45 - 18:15 SESSAO DE CASOS CLINICOS

AUDITORIO

SESSAO DE CASOS CLINICOS



Coordenadores: DENISE PONTES CAVALCANTI (SP) e MATHEUS AUGUSTO ARAUJO CASTRO (SP)
Debatedora: CHONG AE KIM (SP)

18:15 - 20:00 AUDITORIO ASSEMBLEIA DA SBGM

27 de setembro 2025 (sabado)

10:00-10:45 CONFERENCIA INTERNACIONAL

AUDITORIO

CANCER DE MAMA HEREDITARIO: PASSADO, PRESENTE E FUTURO
Coordenadora: RENATA LAZARI SANDOVAL (DF)
Palestrante: JUDY GARBER (EUA)

10:45 - 11:15 VISITA AOS ESTANDES
11:15 - 12:30 MESAS-REDONDAS

AUDITORIO
11:15-11:35
11:35-11:55
11:55-12:15
12:15-12:30
SALA 01

11:15-11:35

11:35-11:55

11:55-12:15

12:15-12:30
SALA 02

11:15-11:35
11:35-11:55
11:55-12:15
12:15-12:30
SALA 03

11:15-11:30
11:30-11:45
11:45-12:00
12:00-12:15

12:15-12:30

TESTES PREDITIVOS

Coordenadora: KAROLYNE RAFTOPOULOS (MG)

* A Decisdo de Testar: Desafios Eticos e Clinicos no Teste Preditivo em Oncogenética
PATRICIA ASHTON-PROLLA (RS)

¢ Teste Preditivo: Dilemas em Neurogenética

LEONARDO MEDEIROS (RS)

¢ |dentificacdo de Gendtipos de Alto Risco em Cardiomiopatias

EMERSON SANTANA SANTOS (AL)

¢ Discussao

DAS CLASSICAS AS INOVADORAS: OPGOES TERAPEUTICAS EM ERROS INATOS DO METABOLISMO
Coordenadora: CECILIA MICHELETTI (SP)

¢ Beyond nutritional therapy: innovations in Phenylketonuria

FRANCOIS MAILLOT (FRANCA)

¢ Reposi¢do enzimatica, transplante e terapia génica em doengas lisossomicas: quando e para quem
indicar

ROBERTO GIUGLIANI (RS)

« Atualizagdes dos Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas: o que é ofertado na Sistema Unico de
Saude?

THIAGO OLIVEIRA SILVA (PE)

¢ Discussao

GENOMICA NA ERA DO POS-EXOMA: O QUE VEM POR Ai?
Coordenador: SALMO RASKIN (PR) e JOSELITO SOBREIRA (PE)

e Genome-wide methylation analysis (assinaturas epigenéticas)
NARA LYGIA DE MACENA SOBREIRA (EUA)

¢ Long read sequencing

LUIZA RAMOS (BELGICA) - online

¢ Optical Genome Mapping

JULIANA MAZZEU (DF)

¢ Discussao

ACONSELHAMENTO GENETICO NO BRASIL

Coordenadores: IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ (RS) e GABRIELA LEAL FERRAZ (PE)
¢ Aconselhamento genético multidisciplinar no Brasil

DEBORA GUSMAO MELO (SP)

¢ A visiao do CFM

EDUARDO JORGE DA FONSECA LIMA (PE)

® Residéncia multiprofissional no Brasil

GRAZIELLA SANTANA FEITOSA FIGUEIREDO (DF)

¢ A experiéncia de residéncia multiprofissional no Reino Unido
HECTOR YURI CONTI WANDERLEY (ES) - online

¢ Discussao



12:45 - 13:45 SIMPOSIOS SATELITES

AUDITORIO  SIMPOSIO SATELITE

SALA 01 SIMPOSIO SATELITE TAKEDA
SALA 02 SIMPOSIO SATELITE MGI
SALA 03 SIMPOSIO SATELITE REBRACH - EXATUS GENE

Coordenadoras: ANA CAROLINA LEITE GIFFONI (CE) e PATRICIA ASHTON-PROLLA (RS)

12:45-12:55 ¢ Boas-vindas
ANA CAROLINA LEITE GIFFONI (CE) e PATRICIA ASHTON-PROLLA (RS)

12:55-13:25 e Keynote Lecture: Foundations and Horizons in Oncogenetics: Reflections on a Transforming Field
JUDY GARBER (Dana-Farber Céncer Institute, EUA)

13:25-13:35 e Visdo Estratégica: Compromisso com o Futuro da Oncogenética: O Valor da Colaboracao Cientifica
PATRICIA ASHTON-PROLLA (UFRGS/HCPA, ReBraCH)

13:35-13:55 e Discussao em mesa redonda
JUDY GARBER (EUA), PATRICIA ASHTON-PROLLA (RS), ANA CAROLINA LEITE GIFFONI (CE),
MARIA ISABEL ACHATZ (SP), RENATA SANDOVAL (DF) e DIOGO SOARES (PE)

13:55-14:00 e Encerramento

14:00 - 15:15 COMPARTILHANDO EXPERIENCIAS

AUDITORIO  Sessdo: COMPARTILHANDO EXPERIENCIAS
Coordenadoras: ANGELINA XAVIER ACOSTA (BA) e KAROLYNE RAFTOPOULOS (MG)

15:15 - 16:00 CONFERENCIA DE ENCERRAMENTO

AUDITORIO GENETICA NO SERTAO — DIALOGO COM A GENETICA COMUNITARIA
Coordenadora: IDA VANESSA DOEDERLEIN SCHWARTZ (RS)
Palestrante: ANGELINA XAVIER ACOSTA (BA)

16:00 - 16:30 ENCERRAMENTO

AUDITORIO  Sessdo: PREMIAGAO E ENCERRAMENTO



