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Introducao: As Doencas Cardiacas Congeénitas (DCC) sao as anomalias congénitas mais frequentes entre
recem-nascidos, com prevaléncia de 4-10 em 1000 nascidos vivos. Postula-se que fatores geneticos
desempenham um papel significativo na patogénese das DCC, poréem em cerca de 55% dos pacientes nao se
consegue determinar 0s mecanismos geneticos. Mutacdes de novo sao a principal causa de DCC em familias
sem heranca mendeliana clara. Cerca de 70% das DCC ocorrem como malformacoes isoladas. CENTRO DE BIOCIENCIAS E BIOTECNOLOGIA

Objetivo: caracterizar o perfil da coorte de pacientes com cardiopatias congénitas da regiao Norte Fluminense selecionados para o sequenciamento de painel multigénico.

Métodos: Pacientes com diagnastico clinico e ecocardiografico de cardiopatias congénitas acompanhados em servicos de cardiologia pediatrica de Campos dos Goytacazes/RJ foram
Incluidos no estudo. Dados clinicos foram obtidos dos prontuarios com nova avaliacdo clinica e ecocardiografica dos individuos. Individuos com diagnostico de aneuploidias foram
excluidos.

Resultados preliminares: Quarenta individuos foram recrutados até 0 momento, sendo 20 do sexo masculino. A faixa etaria da coorte no momento da inclusédo é de 7,92+6,2, variando de 3
meses até 26 anos. Trinta e um foram submetidos a intervencao cirdrgica e/ou cateterismo cardiaco intervencionista e 9 encontram-se em seguimento clinico. Foram encontrados 25 casos de
cardiopatias acianoticas e 15 casos de cardiopatias cianoticas. As cardiopatias congénitas encontradas foram as seguintes: comunicacao interatrial (CIA) = 5 casos; comunicacao interatrial
associadas a comunicacao interventricular (CIA+CIV) = 4 casos; estenose valvar aortica = 2 casos; sindrome do coracdo esquerdo hipoplasico = 4 casos; coarctacao da aorta = 8 casos;
estenose valvar pulmonar = 5 casos; tetralogia de Fallot = 4 casos; defeito do septo atrioventricular = 1 caso; transposi¢ao das grandes artérias = 5 casos; ventriculo tnico = 1 caso; dupla via
de saida de ventriculo direito = 1 caso. Dos 40 pacientes, 1 apresenta dismorfismo facial discreto em investigacao.
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Conclusao: Em nossa coorte a maioria dos individuos sdo portadores de DCC de moderado e alto risco necessitando de intervencdo em 71.9% dos casos. Essa coorte sera ampliada e
submetida ao sequenciamento dirigido de um painel multigénico para conhecer o perfil e a incidéncia de variacdes de nucleotideo unico associadas as DCC em nossa regiao, incidéncia dos
tipos de DCC, gravidade, hereditariedade, desfecho e a sua relacao com as SNV.



