402 SEMANA CIENTIFICA DO HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE

adversos graves. Dada a importancia na resposta aos medicamentos e a frequéncia desses fenétipos encontrados em nossa
populacgdo, investimentos em ensaios clinicos com analise de custo-efetividade devem ser realizados para avaliar a
possibilidade de implementar esses testes na pratica clinica.
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HCPA - Hospital de Clinicas de Porto Alegre

Introducdo: O Servigo de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (SGM/HCPA) é um servigo de referéncia
para o diagnostico e tratamento de doengas genéticas. Objetivo: Avaliar a adequagéo dos encaminhamentos da rede basica
ao SGM/HCPA. Métodos: No periodo de julho/2019 até janeiro/2020 foram realizadas entrevistas com pacientes (ou
acompanhantes) durante a primeira consulta no SGM/HCPA, seguida de entrevista com os geneticistas responsaveis pelo
atendimento. Resultados: No periodo foram agendadas 283 consultas (11/semana). As condi¢des clinicas mais frequentes
entre os agendamentos foram: erros inatos do metabolismo (20,1%), dismorfias (19,8%), oncogenética (10,1%) e atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor (10,1%). O absenteismo foi de 9,8% dos agendamentos. Foram entrevistados 115
pacientes (ou acompanhantes) e 9 geneticistas. O encaminhamento para a especialidade foi avaliado como adequado pelos
geneticistas em 108/115 casos. O local de origem dos pacientes foi capital/regido metropolitana (81/115) e interior do estado
(34/115). A mediana de tempo de espera pela consulta no SGM/HCPA foi de 6 meses (3 para a capital e 9 para o interior do
estado). Este tempo foi avaliado como adequado pelos geneticistas em 75/115 casos. Consultas com especialistas prévias
ao encaminhamento ao SGM/HCPA foram realizadas por 96 pacientes, sendo as especialidades que mais referenciaram ao
SGM/HCPA: neurologia (58/115), genética (23/115) e pediatria (19/115). Exames prévios foram realizados por 72 pacientes,
sendo avaliados pelos geneticistas como adequados para a investigagdo em 71/72 casos. A avaliagdo dos pacientes ou
acompanhantes sobre o fluxo no sistema de saude foi: 6timo (18/115), bom (48/115), regular (27/115), ruim (11/115) e
péssimo (11/115). Concluséo: Este trabalho foi realizado apés a implementagao da Portaria 199/2014 e apresenta um olhar
detalhado as demandas da rede basica de saide a um servigo de referéncia, podendo contribuir para tragar estratégias de
aprimoramento, visando otimizar o acesso ao atendimento especializado em genética médica a populagao.
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Fundamento: A cardiomiopatia hipertrofica (CMH) € a doenga cardiovascular de origem genética mais prevalente,
acometendo 1 em cada 200 individuos. Apresenta transmissdo autossOmica dominante, embora formas familiares e
esporadicas sejam observadas devido a penetrancia incompleta e mutagdes de novo. Painéis genéticos demonstram
heterogeneidade molecular com mais de 2.000 variantes patogénicas em proteinas do sarcomero e discos Z em 40-60% dos
casos avaliados. Objetivo: Realizar a pesquisa de variantes genéticas em individuos com CMH através do método de
sequenciamento de nova geragdo (NGS). Métodos: A amostra foi constituida por pacientes com CMH em acompanhamento
em ambulatério especifico do Servigo de Cardiologia do HCPA. O DNA gendmico foi extraido a partir de sangue periférico e
as regides codificantes e adjacentes de 25 genes foram amplificadas por PCR multiplex. Posteriormente, realizou-se a PCR
em emulsdo e o NGS utilizando o equipamento lon Torrent PGM. A classificagédo das variantes identificadas foi realizada por
analise in silico empregando diversas ferramentas, sendo elas: PolyPhen2, SIFT, MutationTaster, dbSNP, M-CAP score,
HGMD, ClinVar e HSF. Resultados: Foram estudados 11 pacientes, 8 (72%) do sexo masculino, idade média de 61 (46-64)
anos, 4 (36%) com historia familiar da doenga em 12 grau. Todos apresentavam hipertrofia assimétrica do ventriculo
esquerdo (VE) e obstrugédo da via de saida ao ecocardiograma: espessura parietal maxima do VE 18,5 (16,5-22) mm e
gradiente sistolico maximo 25(3,5-98,5) mmHg em repouso e 64,5 (5,2-97,7) mmHg sob Valsalva. A analise molecular por
NGS permitiu a identificagao de 36 variantes de sentido trocado, sendo 3 (8%) variantes patogénicas, 4 (11%) de significado
incerto (VUS) e 29 (80%) de carater benigno. As variantes patogénicas encontradas localizam-se nos genes KCNH2
(p.Leu955Val), MYBPC3 (p.Arg502GIn) e MYH7 (p.lle263Thr). Os resultados encontrados estdo sendo validados por
sequenciamento de Sanger. Conclusdes: Variantes patogénicas causadoras foram identificadas em 27% dos individuos.
Embora de aplicagéo ainda restrita no meio, o uso de painel multi-genes por NGS contribui para o diagnéstico e o manejo da
CMH, assim como para o aconselhamento genético e triagem familiar.
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