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interest. Cardiomyopathy was evaluated on 10/15 by left ventricular mass index. There were no significant differences in left
ventricular mass [mean change 131.31 (95% CI1 91.02, 181.59)]. The death outcome [mean change 0.26 (95% CI 0.13, 0.45)].
Discussion: Our results add information over previous studies on ERT, once evaluated through meta-analysis the impact of
ERT on cardiomyopathy and mortality. Therefore, the results indicate improvement in cardiomyopathy and mortality, which
are really important outcomes in assessing this disease.
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Introducdo: Doengas raras sdo aquelas que afetam menos de 65 individuos em 100.000, e em 80% destas a etiologia é
genética. Centros de referéncia em Doencas raras devem ser capazes de avaliar pacientes, realizar procedimentos e testes
genéticos, diagnosticar, tratar e oferecer aconselhamento genético. Nesse contexto, o atendimento realizado em Genética
Clinica inclui tanto consultas ambulatoriais quanto avaliagdes de pacientes internados, por meio de consultorias. Devido a
maior disponibilizagao de informacéo e recursos diagnosticos/terapéuticos, acreditamos que o nimero e o perfil de pacientes
avaliados por médicos geneticistas, podem estar se modificando. Objetivo: Caracterizar as consultorias solicitadas ao Servigo
de Genética Médica (SGM) do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA). Métodos: Os dados foram obtidos por meio da
revisdo do registro de consultorias do SGM no periodo de setembro de 2018 a agosto de 2019. As seguintes variaveis foram
analisadas: frequéncia de solicitagdo de consultoria e motivo da consultoria, sendo os motivos classificados de acordo com
as diferentes subareas da Genética Clinica. Resultados: No periodo de 12 meses avaliado, foram solicitadas 455 consultorias
ao SGM, sendo a média mensal de 37,9. A distribuicdo conforme as areas de atencdo do SGM foram: 37,1% metabdlicas,
37,1% dismorfoldgicas, 8,1% oncogenéticas, 10,3% genética reprodutiva e 7,2% neurogenéticas. Conclusdes: Como ja
observado em avaliagdes de periodos anteriores (2012/2013, 2013/2014 e 2014/2015), a maioria das consultorias solicitadas
ao servigo de genética envolveu pacientes com suspeita de erro inato do metabolismo ou sindrome dismoérfica. Destaca-se o
aumento gradativo do nimero de consultorias em relacéo a periodos anteriores: 2012/2013 (335 consultorias - média mensal
de 25,7), 2013/2014 (399 consultorias - média mensal de 33,2) e 2014/2015 (426 consultorias). Em comparagéo ao periodo
de margo/1996 a fevereiro/2005, observa-se também reducéo na propor¢éo de consultorias dismorfolégicas (50,7% em
periodo anterior e 37,1% em periodo atual) e aumento na proporgao de consultorias metabdlicas e oncogenéticas (31,6% e
2% respectivamente em periodo anterior e 37,1% e 8,1% em periodo atual). Esses achados refletem a crescente importancia
e transformagédo da Genética Clinica no Brasil devido ao avango de técnicas diagndsticas e politicas em saude, bem como
sua maior divulgagéo entre outras especialidades médicas.
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Introducéo: a Deficiéncia do transportador de glicose tipo 1 (GLUT-1) € um erro inato do metabolismo (EIM), de heranga
autossOmica dominante, causado por variantes patogénicas no gene SLC2A1, associado a diversas manifestagtes
neurolégicas, como epilepsia precoce, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor e distdrbios do movimento. O principal
achado bioquimico & a hipoglicorraquia com euglicemia. O tratamento indicado é dieta cetogénica, que fornece fonte
alternativa de energia (corpos cetdnicos) ao sistema nervoso central. Relato dos casos: Caso 1, masculino, 33 anos, em
acompanhamento desde os 12 anos por epilepsia de inicio neonatal, atraso global do desenvolvimento, ataxia e piramidalismo
progressivo. Investigagdo metabdlica, bidpsia muscular e neuroimagem normais. Como apresentava anemia megaloblastica,
com B12 e folato normais, e deficiéncia de IgA, recebeu diagnostico presuntivo de Deficiéncia de transcobalamina Il. Aos 30
anos, solicitado painel para EIM trataveis, com detecgdo da variante patogénica ¢.557T>C (p.Trp186*) no gene SLC2A1, em
heterozigose. Caso 2, feminino, 3 anos e 2 meses, em acompanhamento desde os 3 anos por epilepsia, atraso global do
desenvolvimento, ataxia e microcefalia. Neuroimagem e eletroencefalograma normais. Solicitado painel para epilepsia, que
identificou a variante patogénica c.884C>T (p.Thr295Met) no gene SLC2A1, em heterozigose. Em ambos os casos, ndo havia
registro de analise liqudrica durante a investigagdo diagndstica. Dieta cetogénica foi iniciada nos dois pacientes logo apds o
diagndstico; atualmente, ambos recebem a modalidade classica 4:1. Discussdo/Conclusdo: em ambos os casos, ndo houve
suspeita clinica de Deficiéncia de GLUT-1, talvez pela ndo realizagdo de medida concomitante de glicemia e glicorraquia,
possivelmente contribuindo para o atraso do diagndstico. Considerando que ha possibilidade de tratamento e que a resposta
clinica depende basicamente da idade ao inicio da dieta, é fundamental o reconhecimento dessa condigéo por pediatras,
neurologistas e geneticistas. Por conta da dieta cetogénica, os pacientes sdo periodicamente avaliados para prevencéo de
efeitos adversos, incluindo sintomas gastrointestinais, dislipidemia e litiase renal.

Descritores BVS: Erros Inatos do Metabolismo, Epilepsia, Ataxia, Transtornos dos Movimentos, Dieta
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