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entre o niumero de SRDR habilitados para o Eixo | e para o Eixo Il, havendo um ndmero reduzido
especialmente para algumas areas do Eixo Il. Portanto, considerando que no Brasil existem
cerca de 10-15 milhdes de pessoas com DR, para atender a necessidade desta populagéo, é
fundamental ampliar o nimero de SRDR de origem genética e ndo genética habilitados e a
distribuicdo desses centros pelo territorio nacional.
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Introdugéo: A hiperplasia adrenal congénita (HAC) € um grupo de doengas autossdmicas
recessivas relacionadas a deficiéncia enzimatica na via da esteroidogénese adrenal.Essa
alteragéo pode impactar na formagéo da genitalia externa. Na cascata metabdlica relacionada,
a deficiéncia de 21-hidroxilase (21-OHD) é a causa mais comum de HAC, correspondendo a
95% dos casos. A 21-OHD é codificada pelo gene CYP21A2, no qual diferentes variantes
génicas ja foram descritas na literatura com impacto no fenétipo e no tratamento. Objetivos:
Avaliar as variantes mais frequentes no Brasil relacionadas ao gene CYP21A2. Metodologia: Foi
realizado um estudo transversal com coleta dos dados de pacientes acompanhados no
ambulatério de diferenciagdo sexual, pertencente ao Programa de Anomalias do
Desenvolvimento Sexual (PADS) do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA) a partir do ano
de 2013. Foi realizada andlise do gene CYP21A2 através da técnica PCR alelo especifico, sendo
as variantes V281L, R356W, P30L, Q318X e cluster do éxon 6, avaliadas em 8 pacientes com
diagnéstico clinico de HAC. Este projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do
HCPA (n°2019-0362). Resultados: As variantes encontradas com maior frequéncia foram P30L
(37,5%),cluster do éxon 6 (25%) e R356W (12,5%). Conclusdo: O conhecimento sobre as
variantes presentes nos pacientes traz informagdes importantes a respeito do impacto e do
prognostico da doencga e auxilia a equipe de saude na escolha de um tratamento personalizado
a cada paciente. Com vistas a aumentar o numero de variantes testadas estamos padronizando
analise adicional pela técnica de MLPA que inclui 8 novas variantes mais frequentes
mundialmente.
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Introdugdo: As Doengas Raras (DR) acometem até 65 pessoas a cada 100.000 habitantes,
segundo a Organizagao Mundial de Saude. Apesar de individualmente raras, integram
aproximadamente sete mil doengas. No Brasil, sdo cerca de 13 milhdes de pacientes que
precisam de atencao e tratamento adequados, em geral providos pelo Sistema Unico de Saude.
Desde a instituicdo da Politica Nacional de Ateng&o Integral as Pessoas com DR (portaria
199/2014), o Ministério da Saude (MS) tem investido em politicas que uniformizam o
atendimento, monitoramento e tratamento destes pacientes. De acordo com esta portaria, as DR
séo classificadas de acordo com o CID-10 (Classificagdo Internacional de Doengas). A Rede
Nacional de Doengas Raras identificou que a classificagdo utilizada agrupa muitas doengas no
mesmo caodigo (CID), dificultando a classificagao e o registro de DR. Objetivos: Comparar o uso
do CID-10 ao codigo ORPHA, uma ontologia desenvolvida para a classificagdo de DR.
Metodologia: Utilizou-se a lista de CID-10 referentes a DR determinada pelo MS e foi exportado
do Orphanet a relagdo de doengas com CID-10 relacionados. Por meio de um cruzamento de
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