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INTRODUCAO

A cardiogenética desenvolveu-se de forma exponencial
nas duas ultimas décadas, a partir do entendimento das
relacoes genotipo-fenotipo em diferentes doencas cardiacas.
Seu dominio Iinclui cardiopatias de origem monogéenicas
(miocardiopatias/canalopatias) ou cromossOmicas com
alteracOes numeéricas e/ou estruturais. Porém, seu acesso
ainda é restrito por diversas razoes. O objetivo deste estudo
é relatar um ano da experiencia do ambulatorio de
cardiogenética num hospital universitario quaternario do

A historia familiar com heredograma de no minimo

trées geracoes resultou no rastreio de membros da
familia com potencial risco de desenvolver a mesma
doenca do probando (n=5), aléem da realizacao do
aconselhamento geneético. Pacientes com
cardiopatias e dismorflas foram submetidos ao
cariotipo e agqueles com diagnostico de
miocardiopatias hipertréfica (n= 7), nao compactada
(n=5), arritmogénica (n=2), dilatada (n= 2) ou
suspeita de hipercolesterolemia familiar (n=3)
realizaram o exoma através do RENOMICA.

SUS.

Figura 1 : Fluxograma de atendimento no ambulatorio

MATERIAL E METODOS
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Estudo descritivo do tipo relato de experiéncia da atuacao
em ambulatorio constituido por equipe multidisciplinar com ﬁ
cardiologista pediatra e geneticista clinico. Com contribuicao
de Iinternos e alunos de iniciacao cientifica do curso de
medicina, aléem de medicos residentes e especializandos da
pediatria e cardiologia. Os dados foram obtidos de janeiro de
2022 a janeiro de 2023 e as variaveis estudadas foram:
idade, género, motivo do encaminhamento, presenca de
cardiopatia e sindromes genéticas, historia familiar. O
diagnostico foi feito baseado na avaliacao clinica,
eletrocardiograma e ecocardiograma, analise citogenética e
molecular. O estudo molecular fol possivel devido nossa
Instituicao ser co-participante da Rede Nacional de
Genomica Cardiovascular (RENOMICA).
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CONCLUSAO

A criacao deste ambulatorio, que Integra a
genética medica e a cardiologia, € essencial no
desenvolvimento do plano terapéutico
iIndividualizado de pacientes e seus familiares
tornando possivel a aplicacao da medicina de
precisao no ambito do SUS. A participacao de
alunos da graduacao e residentes de medicina
propaga o conhecimento desta area de atuacao na
formacao do medico.

RESULTADOS

Foram atendidos 58 pacientes no periodo estudado, 65,5%
homens (nN=38), a idade variou de 2 meses a 74 anos com
media de 18,4 anos e desvio padrao de 17,8. Os principals
motivos de encaminhamento foram: miocardiopatias (n=18),
cardiopatias congeéenitas e dismorfias (n=12),
colagenopatias(n= 7) (Grafico 1).

Grafico 1: Distribuicao percentual do perfil de pacientes atendidos no ambulatorio
de cardiogenética em 2022
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