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resultando em uma lista de genes. Desta lista, 43 genes tiveram os seus niveis de expressao associacdo com sobrevida
global (Kaplan Meyer com p<0,05) validados nas trés coortes independentes. Com o propésito de entender as relagdes entre
os 43 genes identificados, foi feita uma rede de interagédo proteina-proteina (string-db versdo 11), e adicionados 11 genes
para conectar todos os nodos da rede. Os termos do Gene Ontology (GO) relacionadas a autofagia, como autophagy e
macroautophagy tiveram o maior nimero de representantes (17 e 16) dentro da rede e os menores valores de p ajustado
(<0,0001). Para as vias do Kegg e Reactome, também foi encontrado a autofagia. Esses achados indicam que a autofagia &
um processo bastante relevante dentro da nossa rede e pode ser um marcador potencial de desfecho do SE no momento do
diagndstico.
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Cystic Fibrosis (FC) is a recessive genetic disease, which affects mainly the respiratory tract of patients causing chronic and
persistent bacterial infection of the airways. The lungs of CF patients can be colonized by a complex of microbial communities.
It is considered that the composition of these communities may be related to the CF lung disease progression. The aim of this
study was to correlate the diversity of the bacterial communities with the presence or absence of leukocytes in sputum samples
from CF patients. In order to evaluate the microbiome of the sputum of the CF patients we performed 16S rRNA sequencing
using the lllumina MiSeq platform. Eleven CF sputum samples were submitted to DNA extraction with QlAamp DNA Mini Kit
(QlAgen, Valencia CA), with proteinase K pre-treatment (60 minutes at 56°C), followed by bead-beating with zirconia/silica
that were beads in a FastPrep 24 5G system (Qbiogene, CA), for 10 seconds at 6.0 m/sec (repeated 3 times). The 16S rRNA
gene library was prepared according to 16S Metagenomic Sequencing Library Preparation lllumina protocol, using V5V6
region. A set of sputum was evaluated in triplicate in order to guarantee the reproducibility of the technique. The presence or
absence of leukocytes was evaluate using a differential slide counting of sputum smears stained with May-Grunwald-Giemsa.
Alpha diversity measures were calculated based on OTU counts rarefied to the minimum sample size. The triplicate analysis
presented homogeneous results indicating reproducibility of our methods for DNA extraction, amplification and sequencing.
The metagenomics analysis indicated that the microbiome profile is particular of each patient. It was also possible to observe
that the absence of leukocytes was associated to the heterogeneity of the sputum microbial community. In fact, the less diverse
bacterial communities were related to an increase number of leukocytes (p= 0.004329). This study results indicated that the
presence of leukocytes in a sputum sample are directly correlate to a homogeneous bacterial community. Further studies are
necessary to evaluate other inflammatory markers, which will give a better understanding of the relationship between bacterial
infection and host responses in CF patient.
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INTRODUCAO: A Homocistinaria Classica (HCU) é um erro inato do metabolismo causado pela deficiéncia da enzima
cistationina-beta-sintase, o que acarreta acimulo de metionina (Met) e homocisteina (Hcy) levando a complicagbes como
luxagdo do cristalino, osteoporose, comprometimento cognitivo e tromboembolismo. O tratamento é realizado para diminuir
as concentragbes de homocisteina através da administragéo de piridoxina (vitamina B6), betaina, suplementagéo alimentar
com folato e/ou restricdo dietética de metionina. A variante p.Trp323Ter (c.969G>A) esta localizado no éxon 9 do gene CBS
e anteriormente s6 havia sido descrita na Arabia Saudita. Em estudo prévio, identificamos que esta variante foi prevalente
em pacientes brasileiros (11,3% dos alelos n&o relacionados).

OBJETIVOS: Descrever o perfil clinico e bioquimico dos pacientes brasileiros com HCU portadores da variante p.Trp323Ter.
METODOS: Estudo transversal de pacientes com HCU portadores da variante p.Trp323Ter. A identificagéo das variantes foi
realizada através da amplificagdo da regido codificante do gene CBS através de reacdo de PCR convencional, purificado e
sequenciado por Sanger para detecgdo das variantes patogénicas. Além disso, foi realizada a consulta aos prontuarios
médicos, analisando os dados de exames laboratoriais e manifestagdes clinicas.

RESULTADOS: Dentre os pacientes brasileiros analisados (n=76), foram encontrados dez (sexo masculino n=6, mediana de
idade=15 anos) que apresentaram a variante p.Trp323Ter, todos em homozigose (4 familias ndo relacionadas).
Consanguinidade parental foi reportada em 2/4 familias. Todos os pacientes com a variante s&o oriundos da Bahia. A média
dos niveis de Hcy total foi de 191,8 +103,6 uymol/L (VR 5-15) e de Met 330 +397,6 ymol (VR 7-47, DP 397,6). Todos eram
ndo responsivos a piridoxina. Dentre as manifestacdes clinicas, todos apresentaram alteragées oftalmologicas (sendo 6/10
luxagdo do cristalino), 8/10 déficits cognitivo, 5/10 eventos tromboembdlico prévio e 8/10 alteragbes osseas.
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CONCLUSAO: A variante foi mais prevalente em pacientes do estado da Bahia, o que levanta a hipétese de um cluster da
doenga no estado e de um efeito fundador. Observou-se um fenoétipo grave, controle metabdlico inadequado e complicagbes
multi-sistémicas, o que se assemelha ao perfil descrito na Arabia Saudita. A perspectiva da pesquisa é realizar estudo sobre
haplétipos de forma a elucidar a origem desta variante no Brasil.
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A cofilina-1 € uma proteina citosodlica que atua como fator de regulagéo do turnover de actina, e dessa forma a dinamica de
migracao e invasao celular. Previamente demonstramos o envolvimento da cofilina-1 (gene CFL1 em humanos) na resisténcia
de células de cancer de pulmao de ndo pequenas células (CPNPC) a cisplatina. O CPNPC representa aproximadamente
85% de todos os carcinomas pulmonares, sendo o tipo de cancer mais letal no mundo. Apesar dos avangos nas opgdes para
o tratamento, o prognostico para o CPNPC permanece ruim, especialmente devido ao desenvolvimento de resisténcia a
quimioterapia, ao diagnéstico tardio e a grande capacidade das células tumorais de invadirem o tecido saudavel e provocar
metastases. Niveis aumentados de CFL1 sdo geralmente correlacionados a um pior prognéstico em diversos tipos tumorais.
Assim, ha a necessidade do desenvolvimento de um modelo celular knockout (KO) para determinar o papel desse gene na
biologia tumoral. Nesse trabalho, o sistema CRISPR/Cas9 foi usado para a alteragao sitio dirigidas para anulagdo do gene
CFL1 em linhagem de células de adenocarcinoma pulmonar, com o objetivo de melhor compreender o papel desta proteina
na biologia destes tumores e na resposta a quimioterapia. O vetor pX458 foi editado para o KO de CFL1 na linhagem celular
A549. As coldnias monoclonais obtidas apds edigdo foram separadas por single cell sorting e sequenciadas por SANGER
para confirmacéo da edi¢cdo génica. Foram realizados ensaios de WB e espectrometria de massas que confirmaram a perda
de expressao de CFL1. O fendtipo celular foi analisado inicialmente pela proliferacédo celular e padrdes morfométricos. Foi
avaliada a influéncia de CFL1 na dinamica da actina através de ensaios de migragdo por microscopia time-lapse. O tempo
de duplicagdo celular das KO apresentou diferenga na proliferagéo, e apesar de se manter em crescimento exponencial,
houve redugéo na capacidade clonogénica, foi observado também um significativo aumento de direcionalidade de migragéo
dessas células (P < 0.0001). A polaridade e analise morfométrica nuclear evidenciaram alteragao no fenétipo celular para um
tipo mais fusiforme, com padréo nuclear elipsoide. Esses dados sugerem a robustez do modelo KO para CFL1, que ainda
serao estudados quanto a superexpresséo e knockdown, bem como tratamentos com quimioterapicos. Assim, a linhagem
KO obtida permitira maiores estudos que esclarecerao sobre o papel de CFL1 na malignidade de CPNPC e na resisténcia a
quimioterapia.
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Introducéo: A pandemia de Coronavirus (SARS-CoV-2) trouxe desafios quanto a organizagdo do processo de trabalho em
ambiente hospitalar. Os atendimentos eletivos foram readaptados em consonancia com as regras de distanciamento social e
os protocolos institucionais. Assim, o ambulatério da equipe multiprofissional em cardiologia (EMC), que realiza atendimentos
a pacientes em pods-alta de eventos cardiacos isquémicos passou a ser realizado na modalidade de teleconsulta. Objetivos:
Relatar a experiéncia da Residéncia Integrada Multiprofissional em Atengado Cardiovascular no atendimento a pacientes por
teleconsulta. Metodologia: Trata-se de um relato de experiéncia do atendimento a pacientes de agendas que inicialmente
eram presenciais e foram transformadas em teleconsulta por meio do sistema AGH-USE do Hospital de Clinicas de Porto
Alegre no periodo de 19 de margo a 13 de agosto/2020. As teleconsultas sao realizadas semanalmente por profissionais de
Enfermagem, Fisioterapia e Nutricdo, com supervisdo de preceptores e professores. Modificagdes de praticas: Estabeleceu-
se um roteiro para a teleconsulta com base em referencial teérico e criou-se um protocolo em planilha no Google Sheets, o
qual compreende questdes sobre sinais e sintomas cardiolégicos, medicamentos em uso, habitos alimentares, atividades de
vida diaria, atividade laboral, exercicio fisico, vacinas e consumo de drogas licitas e ilicitas. E realizada uma primeira ligacao
para coleta de dados e posteriormente cada caso € discutido no grupo de profissionais. Utilizou-se o telefonema devido a
facilidade de acesso, pois grande parte dos pacientes atendidos ndo possui internet ou possibilidade de videoconferéncia.
Foram atendidos 61 pacientes, o tempo de cada consulta variou entre 20 e 40 minutos. A partir da discussao dos casos séo
realizadas orientagbes ao paciente/familia/cuidador com foco no controle dos fatores de risco coronarianos, além de
encaminhamentos para rede basica ou equipe médica a qual o paciente esta vinculado. Consideragdes: A teleconsulta
mostra-se como uma alternativa de manter o cuidado assistencial em cenarios desfavoraveis. Apesar das limitagdes impostas
pela metodologia, como ligagbes ndo atendidas e exame fisico ndo realizado, considera-se a experiéncia satisfatéria, pois
tem se conseguido identificar situagdes de risco, assim como realizar o encaminhamento de pacientes para outro nivel de
assisténcia, mantendo o formato interdisciplinar e garantindo o cuidado integral em saude.
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