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divergente. O paciente falava com certa dificuldade e fazia uso de fraldas. Apresentou episodios
de irritabilidade, sendo que iniciou o uso de risperidona aos 3 anos. O seu exame de cariétipo foi
normal. Contudo, o exame de hibridizagao in situ fluorescente (FISH) revelou uma microdelegao
na regiao 22q11.2.ConclusGes: apesar de a maioria dos pacientes com a SD22g11 ser
identificada devido a malformagbes cardiacas, o paciente descrito ndo tinha esse tipo de
alteracdo e foi diagnosticado com base nas suas caracteristicas faciais. As mesmas foram
essenciais para a suspeita clinica e investigagdo diagnostica. Outros achados, como disturbios
da fala e irritabilidade, foram também compativeis com o diagnéstico da sindrome. Portanto,
devido a dificuldade no diagndstico da SD22g11 em fungéo da grande variabilidade dos seus
achados clinicos, a presencga de dismorfias faciais, como fendas palpebrais obliquas para cima,
nariz tubular, micrognatia e orelhas proeminentes, pode auxiliar na sua suspeita.
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PREVALENCIA ELEVADA DA VARIANTE PATOGENICA C.554-1G>T (FAH), ASSOCIADA A
TIROSINEMIA DO TIPO 1 NO SUL DO BRASIL.
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Introdugéo: A Tirosinemia do tipo 1 (TT1) € um erro inato do metabolismo de heranga
autossdmica recessiva caracterizado pela deficiéncia de fumarilacetoacetato hidrolase. Essa
condigao resulta de alteragdes patogénicas no gene FAH, sendo que a variante ¢.554-1G>T
representa até 64% dos alelos patogénicos em pacientes europeus. A frequéncia da mesma é
de 0,01-0,02% para as populagbes global e europeia, respectivamente (gnomAD), e de 0,08%
no estado de Sao Paulo/Brasil (ABraOM). Considerando que a TT1 ndo esta incluida no
Programa Nacional de Triagem Neonatal brasileiro, estudos de prevaléncia sdo essenciais para
consideragbes de diagndstico e aconselhamento genético. Objetivos: Avaliar a prevaléncia da
variante ¢.554-1G>T (FAH) em uma amostra da populagdo saudavel do Rio Grande do Sul
(RS)/Brasil, bem como em pacientes clinicamente diagnosticados do Sul do Brasil. Métodos: Mil
individuos higidos foram recrutados no banco de sangue do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(HCPA) entre agosto de 2017 e margo de 2019. Adicionalmente, oito dos 12 pacientes com TT1
em acompanhamento no Servigo de Genética Médica (SGM)/HCPA foram incluidos no estudo.
O DNA foi extraido de amostras de sangue em tubo EDTA utilizando-se kit comercial, seguido
de PCR em tempo real pelo sistema de genotipagem Tagman com ensaio customizado. As
frequéncias alélicas e genotipicas foram calculadas com base no equilibrio de Hardy-Weinberg.
CAAE: 6618431750000532. Resultados: A variante c.554-1G>T foi detectada em heterozigose
em 2/1.000 individuos higidos, resultando em uma frequéncia de heterozigotos de 1:500 e uma
frequéncia alélica de 0,1%. Consequentemente, a prevaléncia minima de TT1 no estado, em
decorréncia desta variante, foi estimada em 1:1.000.000 individuos. A frequéncia alélica da
¢.554-1G>T em pacientes com TT1 foi de 0,28. Conclustes: Este é o primeiro trabalho que avalia
a presenga da variante ¢.554-1G>T em uma populagéo saudavel e os valores resultantes podem
estar refletindo a frequéncia elevada de uma condigéo rara. A frequéncia desta variante no RS é
superior aquelas reportadas para outras populagbes. Este fato estd em concordancia com a
frequéncia observada nos pacientes analisados no presente trabalho, sugerindo uma elevada
prevaléncia para a variante ¢.554-1G>T no sul do Brasil.
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SUSPEITA DE DELE(}AO NO GENE BCKDHB EM PACIENTE COM DOENCA DA URINA DO
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