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INTRODUCAO

Na Figura 2, observa-se a distribuicdo de resultados das
analises genotipicas dos pacientes elegiveis

A Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC) resulta de defeitos

genéticos em enzimas na via de sintese de cortisol, _

aldosterona e esteroides sexuais. Conforme a maior — —
gravidade da deficiéncia enzimatica, a HAC pode ser dividida 7.5% e
em HAC classica (HAC-C) - formas perdedora de sal ou ; 4.3%

virilizante simples - e a HAC nao cldssica (HAC-NC) . Existe
boa correlacdo estabelecida entre gendtipo (CYP21A2) e

fenodtipo.

OBJETIVO

Avaliar frequéncia de variantes patogénicas para a forma
HAC-NC (V281L, P453S e P30L) no gene CYP21A2 em
pacientes com suspeita de HAC no Servico de Referéncia em

Triagem Neonatal (SRTN) na Rede Publica do Rio Grande do Auséncia de mutacBes

i 85.8%
Sul (RS), de maio de 2014 a dezembro de 2022.
Figura 2: Prevaléncia da distribuicao da analise genotipica entre os

M E,TO DOS tipos de doenga

Dos gendtipos para HAC NC, 10 foram heterozigotos
compostos e 5 homozigotos. A variante V281L foi a mais
frequente, encontrada em 3,36% (n=42), enquanto 0,24
(n=3) e 0,08% (n=1) respectivamente apresentaram as
variantes P453S e P30L.

Estudo transversal retrospectivo de base populacional,

realizado a partir dos recém nascidos com alteracdao de
17-Hidroxiprogesterona (imunofluorimetria) e com indicacao
de gendtipo (minisequenciamento SNaPshot) pelo fluxo de
investigacdo da triagem neonatal publica do RS.

RESULTADOS CONCLUSAO

Como descrito em outras populacdes, variante patogénica
V281L, é a mais frequente para HAC NC. O diagndstico desta

forma leve e tardia ndo é o objetivo da triagem neonatal.
Dos 625 com analise genética, 87 tiveram alteragoes

> ) Contudo, o fluxograma de investigacao local inclui no genétipo
minisequenciamento SNaPshot.

variantes da HAC NC e é especialmente util na diferenciacao

[ hillas: entre casos e falsos positivos. Desta forma, diagndsticos
. Q318X precoces sao realizados. A andlise de gendtipo, além de
Mutacbes R356W
CYP21A2 | 296 contribuir para aconselhamento genético, definicao de
grandes Isplice 172N P30L  V281L . ;. . op .
rearranjos conduta e seguimento clinico, identifica o perfil de cada
Gf’fIUde - populacdo. A técnica de SNaPshot permite detectar
AL simultaneamente as 12 muta¢des mais comumente associadas
Andrégenos a HAC de forma rapida e agil e agrega qualidade ao programa
local de triagem neonatal.
Cortisol
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Hiperplasia Adrenal Congénita Nao Classica; Triagem Neonatal,

Variantes patogénicas; CYP21A2.

s e (0 urkos GRETE UFCPA p0isz:

Figura 01: Correlagdo entre genétipo e fenétipo
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