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Introdugdo: O crescente volume de dados gendmicos sobre variabilidade genética humana
obtidos a partir das tecnologias de sequenciamento de nova geragao tém fornecido avangos nos
estudos sobre ancestralidade, diversidade genética e melhor entendimento sobre doencgas
genéticas. Nesse contexto, iniciativas para o acesso desses dados a partir de bancos publicos
como gnomAD e ABraOM foram criadas. Contudo, o acesso rapido e facilitado aos dados em
diferentes bancos é necessario no auxilio de pesquisas e investigagbes em ambito clinico.
Objetivo: Viabilizar solugdes tecnoldgicas para a recuperagéo facilitada e visualizagdo grafica de
informagdes sobre variantes genéticas populacionais presentes em dois bancos de dados
acessiveis através de um navegador, possibilitando analises preliminares das pesquisas feitas
nestes bancos através das ferramentas fornecidas. Metodologia: As duas ferramentas, pynoma
e pyABraOM, foram concebidas no formato de Application Programming Interface (API),
fornecendo fungdes para a comunicagdo com os bancos de dados de interesse. Ambas foram
escritas em Python e oferecidas através de um pacote instalavel hospedado no GitHub do Nucleo
de Bioinformatica do HCPA. Fungdes escritas em R para a geragao de visualizagdes graficas
também foram integradas as funcionalidades das APIs. As fungbes de busca por variantes
podem ser feitas através da busca em genes, busca em regies gendmicas e, particularmente
no pynoma, busca em franscritos. Além disso, a busca por variantes especificas com
informagdes populacionais mais detalhadas também é possivel. Resultados: O resultado das
requisi¢des € oferecido em uma tabela para hg19 e hg38. Os dados recuperados compreendem
frequéncia populacional; numero de homozigotos e hemizigotos; nomenclatura de variantes;
anotagéo da predigéo in silico; identificador de variante; origem do estudo (exoma/genoma); e
registros clinicos previamente descritos associados as variantes (pynoma). As visualizagdes
graficas fornecem um resumo dos dados recuperados, permitindo sua sumarizagao. Conclusoes:
As APIs pynoma e pyABraOM fornecem acesso facilitado para variantes genéticas e informacdes
gendmicas, incentivando o reconhecimento de variantes populacionais em diferentes bancos e
implementacao das informagdes na pesquisa e clinica. Como continuidade, a centralizagao das
informagdes de ambas APIs em uma Unica estd sendo implementada para facilitar integragdo
entre consultas na base de dados gnomAD e ABraOM.
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INTRODUCAO: A submisséo de trabalhos em eventos cientificos oportuniza a divulgagéo de
producbes académicas e clinicas e possibilita dar visibilidade das areas de interesse dos
pesquisadores1. Para a elaboragédo e submissao de resumos de qualidade torna-se necessario
que o tema seja relevante para a comunidade cientifica, que atenda as questdes metodologicas
e éticas, seja redigido de forma clara, concisa e adequada as normas do evento. OBJETIVO:
Apresentar as principais fragilidades identificadas em resumos submetidos em um evento
cientifico. METODOLOGIA EMPREGADA: Trata-se do relato de uma agao desenvolvida durante
avaliagdo de resumos submetidos a um evento cientifico no sul do Brasil. Participaram 8
enfermeiros, 28 alunos da pés graduagao em enfermagem com mestrado ou doutorado e quatro
professores universitarios. A agao foi realizada no periodo de margo a julho de 2021. Cada
trabalho foi examinado as cegas, individualmente por duas pessoas e posteriormente discutido
com a dupla e um professor. Os resumos destaques e os com fragilidades foram discutidos em
sala de aula com todos os participantes. Os critérios de avaliagdo incluiram a adequagao as
normas com variaveis nominais (sim/n&o) e a qualidade textual por variaveis ordinais (adequado,
parcialmente adequado e inadequado). OBSERVACOES DA EXPERIENCIA NA INSTITUICAO:
Foram submetidos 368 resumos dos quais 19 estavam duplicados, resultando em 349 trabalhos
validos, dos quais 207 (59%) foram aprovados. Quanto as normas se identificou que houve
inadequacgdes relacionadas a numero de caracteres (11%), estrutura (10%), numero de
descritores (28%) e referéncias (7%). As principais fragilidades do texto incluiram: relevancia do
tema (22%) irrelevante/parcialmente relevante, adequagao da linguagem (33%) parcialmente
clara e com limitagdes/inapropriada ou deficiente, adequagéo metodoldgica (43%) parcialmente
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adequado/inadequado, apresentagéo dos resultados de forma concisa e de acordo com objetivos
(41%) parcialmente adequado/inadequado, implicagbes tedrico praticas (44%) expressa
parcialmente/ndo expressa. CONSIDERACOES FINAIS: Os resultados evidenciam a
necessidade de interpretacdo das normas de elaboracdo e avaliacdo dos resumos antes da
submisséo. Identificar e divulgar as principais fragilidades dos resumos possibilita a discusséo e
reflexdo pela comunidade académica visando o desenvolvimento de estratégias para qualifica-
los e divulgagéo em evento cientifico.
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Introdugéo: A doenga de Huntington (DH) € uma condicdo neurodegenerativa autossémica
dominante. Os disturbios da fala sdo muito frequentes ao longo do curso da doenga, e a analise
da fala pode fornecer subsidios para seu uso como biomarcador de progressao, mesmo em
estagios pré-sintomaticos. Objetivos: Comparar variaveis da fala por meio de analise acustica e
perceptiva auditiva entre individuos com risco de 50% de serem portadores e individuos
sintomaticos. Métodos: Estudo caso-controle, aprovado pelo CEP-HCPA sob o nimero 2019-
0648. Foram incluidos individuos com DH oriundos do ambulatério de Neurogenética do Hospital
de Clinicas de Porto Alegre, com menos de 5 anos de doenga, e individuos em risco de
desenvolver a doenga identificados pelos heredogramas. Foram excluidos individuos (com DH
ou em risco) que apresentassem alguma outra doenga neuroldgica e/ou alteragdo no aparelho
fonador que pudesse interferir com a produgao da fala. Para a avaliagdo da fala, foram realizadas
tarefas que avaliaram as bases motoras: fonagdo (vogal sustentada); respiragdo (vogal
sustentada) e articulagdo (diadococinesia /pa-ta-ka/). Trés avaliadores classificaram a fala em
normal, disartria leve, moderada ou grave. Resultados: Participaram do estudo 3 individuos
sintomaticos, sendo todos do sexo feminino com idade mediana de 52 anos e 9 sujeitos em risco,
sendo 66,7% do sexo feminino e idade mediana (11Q) de 47 (28-49,5). Com relagdo a analise
perceptiva auditiva, todos os individuos sintomaticos com DH apresentaram disartria moderada,
sendo que os em risco 33,3% nao apresentaram alteragéo de fala e 66,6% apresentaram
disartria leve. Com relagdo a analise acustica, foram encontradas diferencas entre individuos
sintomaticos e em risco nas bases motoras fonagdo (Frequéncia Fundamental média 222,01
para os sintomaticos e 189,17 para os em risco, respiragao (Tempo Maximo de Fonagéo (TMF)
2,45 para os sintomaticos e 15,08 para os em risco) e articulagao (silabas por segundo: 21 para
os sintomaticos e 52 para os em risco; e o tempo de elocucao de 5,28 para os sintomaticos e
11,75 para os em risco). Conclusdo: Mesmo com pouco tempo de doenga, todos os individuos
sintomaticos com DH tinham disartria moderada. Além disso, as analises acusticas das bases
motoras fonagao, respiragao e articulagéo foram capazes de diferenciar individuos sintomaticos
dos em risco, sugerindo que essa avaliagdo possa ser util em estudos que avaliem a fala como
biomarcador na DH.
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Introdugéo: A ultrassonografia (US) pélvica com doppler oferece a medi¢cdo do indice de

pulsatilidade (IP), que reflete o fluxo sanguineo da impedancia no vaso, e estima-se que seja um
parametro definidor do estagio puberal. Objetivo: Avaliar o IP e as medidas por US do utero e
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