Trabalhos Selecionados para Apresentacao Oral durante do VIII Congresso Norte-Nordeste de Genética Médica

Data de apresentacao 1° de Dezembro de 2023

Auditorio de Apresentacao: Karajas

Horario Area Tematica Numero de Identificacao Titulo do Resumo
09:20 Dismorfologia 726531 CONHECENDO AS FISSURAS LABIOPALATINAS DO ESTADO DO CEARA
09:28 Dismorfologia 726562 ANALISE DO IMPACTO PSICOLOGICO E FAMILIAR DO DIAGNOSTICO E SEGUIMENTO DE
FISSURAS LABIOPALATINAS EM PACIENTES ATENDIDOS NO AMBULATORIO DE GENETICA
MEDICA DE UM HOSPITAL DE REFERENCIA EM ATENCAO PEDIATRICA DE FORTALEZA-CE
09:36 Dismorfologia /758935 PERFIL DE INDIVIDUOS COM ACONDROPLASIA ACOMPANHADOS EM UM SERVICO DE
REFERENCIA EM DOENCAS RARAS DO NORDESTE
09:44 Dismorfologia 759181 PERFIL EPIDEMIOLOGICO DE PACIENTES COM CROMOSSOMOPATIAS NO MARANHAO
09:52 Outras 746545 BUSCA POR ISOLADOS POPULACIONAIS COM ALTA PREVALENCIA DE ANOMALIAS

CONGENITAS OU DOENCA GENETICAS NO NORTE DO PAIS (CENISO-NORTE)



Trabalhos Selecionados para Apresentacao Oral durante do VIII Congresso Norte-Nordeste de Genética Médica

Data de apresentacao 1° de Dezembro de 2023

Auditorio de Apresentacao: Uirapuru

Horario

Area Tematica

Numero de Identificacao Titulo do Resumo

09:20

09:28

09:36

09:44

09:52

Erros inatos do metabolismo

Erros inatos do metabolismo

Erros inatos do metabolismo

Erros inatos do metabolismo

Erros inatos do metabolismo

/751005

749502

758868

/57982

749743

PANORAMA GERAL SOBRE OS DISTURBIOS DO CICLO DA UREIA (UCDs) NO BRASIL

UM ESTUDO-PILOTO: DAS CAPACITACOES EM UBS ATE A TRIAGEM NEONATAL AMPLIADA
PARA ERROS INATOS DO METABOLISMO POR MS/MS

ANALISE GENOMICA DE PACIENTES COM ERROS INATOS DO METABOLISMO PELO PROJETO
GENOMAS RAROS - DADOS DE HOSPITAL DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS EM
SALVADOR/ BA

MUCOPOLISSACARIDOSE DO TIPO Il: UMA DOENCA GENETICA RARA LIGADA AO X
PRESENTE EM POPULACOES TRADICIONAIS DO ESTADO DO PARA

TRATAMENTO COM TRI-HEPTANOINA EM PACIENTE COM DISTURBIO DE OXIDACAO DE
ACIDOS GRAXOS DE CADEIA LONGA (LC-FAOD)



Trabalhos Selecionados para Apresentacao Oral durante do VIII Congresso Norte-Nordeste de Genética Médica
Data de apresentacao 2° de Dezembro de 2023

Auditorio de Apresentacao: Karajas

Horario Area Tematica Numero de Identificagcao Titulo do Resumo
09:20 Neurogenética 749636 ANALISE DE POTENCIAIS BIOMARCADORES MITOCONDRIAIS NA DOENCA DE PARKINSON
09:28 Neurogenética /55575 PERFIL DO AMBULATORIO DE ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL DO CENTRO DE REFERENCIA

EM DOENCAS RARAS DO HOSPITAL UNIVERSITARIO BETTINA FERRO DE SOUZA

09:36 Oncogenética 723654 PREDICAO IN SILICO DE VARIANTES DE SIGNIFICADO INCERTO DOS GENES BRCA1 E BRCA2
EM PACIENTES COM CARCINOMA MAMARIO DE CARATER HEREDITARIO

09:44 Oncogenética /57055 IMPACTO DO POLIMORFISMO TPMT*2 NA OCORRENCIA DE TOXICIDADE HEMATOLOGICA
DURANTE O TRATAMENTO COM 6-MERCAPTOPURINA EM CRIANCAS COM LEUCEMIA
LINFOBLASTICA AGUDA NA REGIAO NORTE DO BRASIL

09:52 Nutricao 755687 ANALISE DO ESTADO NUTRICIONAL DE PACIENTES COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL 5Q
ATENDIDOS NO SERVICO DE REFERENCIA EM DOENCAS RARAS DO HOSPITAL
UNIVERSITARIO BETTINA FERRO DE SOUZA (UFPA, BELEM / PA)



Trabalhos Selecionados para Apresentacao Oral durante do VIII Congresso Norte-Nordeste de Genética Médica

Data de apresentacao 2° de Dezembro de 2023

Auditorio de Apresentacao: Uirapuru

Horario Area Tematica Numero de Identificacao Titulo do Resumo
09:20 Gendmica 759238 ANCESTRALIDADE IN SILICO DE UMA NOVA MUTACAO NO GENE GUSB PARA
MUCOPOLISSACARIDOSE VI
09:28 Gendmica /748358 RELACAO ENTRE ANCESTRALIDADE COM POLIMORFISMOS E A FREQUENCIA DO
POLIMORFISMO D727E DO GENE TSHR EM PACIENTES COM HIPOTIREOIDISMO
CONGENITO PRIMARIO NO ESTADO DO PARA
09:36 Gendmica 748912 GENES CODIFICADORES DE INTERFERON LAMBDA E SEUS POLIMORFISMOS EM EXOMA DE
POPULACOES MISCIGENADAS DA REGIAO NORTE DO BRASIL
09:44 Triagem neonatal 693625 TRIAGEM NEONATAL E DIAGNOSTICO CONFIRMATORIO PARA A DEFICIENCIA DE
BIOTINIDASE: TAXA DE FALSO-POSITIVOS E INTERFERENTES
09:52 Outras 759301 “SOMOS RAROS, MAS NAO SOMOS INVISIVEIS”: O PAPEL DA MARCHA PELOS RAROS NA

PROMOCAO DE POLITICAS PUBLICAS A PESSOAS COM DOENCAS RARAS



