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de aceleragdo e ejecdo na valva pulmonar. O didmetro da aorta foi obtido por ecocardiografia e in situ utilizando um paquimetro
digital ap6s eutanasia. Os tecidos cardiovasculares foram corados com Alcian Blue/HE para avaliar a espessura das valvas, ou
Verhoef Van Gieson para determinar as quebras de na estrutura de elastina da aorta. Andlises radiogréafica foram realizadas em
0ssos longos e craniofaciais. Para as analises estatisticas foi usado ANOVA e Tukey post hoc. Apds o tratamento com losartana
observou-se uma redugdo no didmetro da aorta (25%; p<0.01) quando comparado com camundongos MPS |. Losartana também
melhorou a funcéo cardiaca (p<0.01), RPV (p<0.01) e preveniu a dilatacdo cardiaca (p<0.01). Nao foi observado efeito sobre a
espessura das valvas, no entanto a losartana normalizou as quebras de elastina na aorta. Observou-se também que losartana
melhorou a espessura do arco zigomatico (p<0.01), mas ndo mostrou efeito sobre o fémur. Como comparacdo tratamos
camundongos com propranolol, que também melhorou a fungdo cardiaca e as dimensdes do VE, mas nenhum efeito foi observado
sobre a valva, aorta e os 0ssos. Os resultados sugerem que losartana é uma terapia promissora para o tratamento de doenga
cardiovascular e éssea nas MPS I. Propranolol melhorou a fungdo cardiaca, o que sugere que a disfungdo cardiaca pode ser
independente da via de TGF-B. Unitermos: Mucopolissacaridoses |; Losartan; Doenca cardiovascular e 6ssea.
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Defeitos de parede abdominal: estudo retrospectivo de uma série de casos avaliados pelo programa de
monitoramento de defeitos congénitos do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (PMDC- HCPA)/ ECLAMC no ano
de 2017
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César Loguercio Leite - UFRGS

Introducéo: Os defeitos da parede abdominal fetal (DPA) sdo malformagdes que ocorrem devido a falhas no desenvolvimento
embrionario entre a quinta e a décima semanas de idade gestacional. A gastrosquise e a onfalocele sdo os defeitos mais comuns e
seu diagnéstico geralmente é feito no pré-natal por meio da ultrassonografia. O tabagismo é considerado um dos fatores de risco
para o desenvolvimento de DPA, assim como a gastrosquise esta relacionada a idade materna jovem. Objetivo: Analisar os dados
referentes ao nascimento e ao pré-natal, perfil materno, sexo e peso, assim como data do diagnéstico dos recém nascidos com
defeitos de parede abdominal no Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA) em 2017. Materiais e métodos: Estudo transversal
retrospectivo realizado através da andlise do banco de dados do Estudo Colaborativo Latino-Americano de Malformacg8es
Congénitas (ECLAMC) vinculado ao Programa de Monitoramento de Defeitos Congénitos do HCPA (PMDC-HCPA). Resultados: No
ano de 2017 nasceram 228 criancas com algum tipo de defeito congénito, sendo que 5 apresentaram DPA. Dessas, 3 apresentaram
gastrosquise, 1 apresentou onfalocele e 1 apresentou hérnia diafragmatica esquerda. O diagnéstico em 100% dos casos foram feito
em ultrassonografia pré-natal. A idade materna média foi de 25 anos. As mulheres eram em sua maioria primigestas (60%). A via de
parto foi cesaria em 90% dos casos, sendo 90% dos nascidos do sexo masculino. Os recém-nascidos pesavam, em média 2251
gramas , sendo a idade gestacional média 35 semanas. Ocorreu uma morte intra-Utero e 1 morte pos-natal. Concluséo: Este estudo
demonstra, a partir de seus dados e caracteristicas, a importancia da realizacdo adequada do pré-natal e a realizacdo de USG, ja
gue diversas entidades patolégicas podem ser evidenciadas através dele. Com isso, a conduta referente ao quadro de DPA pode ser
otimizada conforme a melhor evidéncia encontrada para os casos de DPA. Unitermos: Defeitos de parede abdominal; Defeitos
congeénitos.
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Perfil dos pacientes com genitalia ambigua encaminhados para avaliacdo em um servi¢o de genética clinica
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Introdugcd@o: O nascimento de uma crianga com genitalia ambigua é sempre considerado uma emergéncia médica e requer uma
abordagem multidisciplinar. No Brasil, os dados epidemioldgicos referentes aos distirbios da diferenciacdo sexual sdo escassos e
existem poucos centros com experiéncia dentro da area. Objetivos: caracterizar a populagdo de pacientes encaminhados para
avaliacdo de genitalia ambigua através da andlise dos resultados de sua investigagdo clinica e citogenética. Métodos: realizou-se
uma andlise retrospectiva das caracteristicas clinicas e citogenéticas dos pacientes encaminhados por genitalia ambigua para o
Servico de Genética Clinica da UFCSPA, durante o periodo de Janeiro 1975 a Dezembro de 2012. A amostra foi constituida de
pacientes que preencheram um dos dois critérios de Danish. Foram excluidos aqueles que apresentavam prontuarios clinicos
incompletos. Resultados: no periodo de abril de 1975 a julho de 2002, foram avaliados 361 pacientes. A idade média da avaliagéo foi
de 5 anos e 7 meses. A maioria dos pacientes foi encaminha pelo pediatra (51%). A historia familiar revelou a presenca de
consanguinidade entre os pais em 4,4% dos casos e a presenca de recorréncia familiar em 4,7%. O exame de caridtipo foi realizado
em 261 pacientes. A constituicdo cromossdmica masculina (46,XY) foi encontrada em 61,5% dos casos, enquanto que a feminina
(46,XX) foi observada em 23%. Mosaicismos e anomalias estruturais envolvendo os cromossomos sexuais foram verificados em
8,5% dos pacientes, enquanto que anomalias dos cromossomos autossémicos foram encontradas em 1,9%. Conclusfes: a maioria
dos pacientes apresentou uma constituicdo cromossdmica masculina, provavelmente relacionada ao fato de que a diferenciacado
sexual masculina é um processo muito mais complexo do que o feminino, envolvendo diferentes fatores genéticos e hormonais.
Unitermos: Genitélia ambigua; Cariétipo; Achados clinicos.
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Transferrina como modificador de fenétipo na Doenca de Gaucher: relato de caso com correlacdo genética e
bioquimica
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Introducéo: A doenca de Gaucher (DG) é uma doenca lisossdmica de heranga autossdmica recessiva, causada pela deficiéncia de
atividade da enzima glicocerebrosidase devido a variantes patogénicas em GBAl. A DG é caracterizada pelo acumulo de
glicocerebrosideo principalmente no figado, no bago e na medula 6ssea. Entre as principais manifestacdes clinicas da doenca estao
hepatomegalia, fibrose hepética, acimulo tecidual de ferro, esplenomegalia e trombocitopenia. Além disso, individuos com DG
apresentam hiperferritinemia, sugerindo alteragdo na homeostase do ferro. Objetivo: Nesse estudo relatamos uma paciente com DG
tipo | que apresenta altos niveis de ferritina e uma variante no gene da transferrina (TF). Relato do caso: mulher de 67 anos com
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