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Pipeline Veritas

Paciente 
saudável

Paciente 
Sintomático

Paciente com
histórico

myCardio+
Estudo monogênico e 
poligênico das doenças 
cardiovasculares

GenomeDx / TRIO
Sequenciamento do Genoma 

Completo e Serviço de 
Interpretação Diagnóstica em 

pacientes com suspeita de 
doença  genética

ExomeDx / TRIO
Sequenciamento do Exoma

Completo e Serviço de 
Interpretação Diagnóstica em 

pacientes com suspeita de 
doença genética

myCancerRisk+
Estudo monogênico e 
poligênico do câncer 
hereditário

myCardio
Estudo genético 
relacionado com doenças 
cardiovasculares
(100 genes)

myCancerRisk
Estudo genético 
relacionado com 
câncer hereditário (40 
genes)

Genoma Exoma

Exoma Genoma/Exoma Exoma Genoma/Exoma

Serviços pré-natais
myPrenatal teste pré-natal não invasivo

PregnancyLoss teste para casos de perda fetal

PrenatalWES teste de diagnóstico pré-natal 

myGenome
Sequenciamento e 
Interpretação do 
Genoma completo 
em pacientes  
saudáveis

myGeneticRisk
Estudo genético de 
doenças frequentes 
(162 genes)

myHealthScore
Teste de risco poligênico 
para triagem de doenças 
comuns

Genoma Exoma Exoma Genoma

myNewborn
Estudo no recém 
nascido de doenças 
genéticas de 
aparição precoce 
(406 genes)
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• No transtorno cardiovascular, os  fatores ambientais (tabagismo, 
sedentarismo e dieta) interagem com suscetibilidade genética do 
individuo, com isso:

• No caso de morte súbita cardíaca em jovens, muitas das etiologias 
principais são congênitas e/ou genéticas portanto a morte súbita de 
uma pessoa jovem deve ser estudada dentro do contexto familiar. 

• A maioria das doenças cardiovasculares hereditárias seguem um 
padrão de herança autossômica dominante, por isso a 
descendência tem um risco de 50% de herdar a doença. 

Apresentar um histórico familiar de acidente 
cardiovascular aumenta o risco em 30%.1

Situação atual



• As doenças cardíacas familiares têm um alto componente hereditário e afetam uma em cada 250-300 crianças 
nascidas vivas.

• A predisposição para desenvolvê-los é transmitida de pais para filhos em até 50% dos casos.

• Eles estão intimamente relacionados à presença de arritmias, insuficiência cardíaca e morte súbita e incluem:

Fundación Española del Corazón 5

1) Cardiomiopatias primárias

2) Cardiomiopatias metabólicas

3) Canalopatias

4) Síndromes com envolvimento vascular, como a 
síndrome de Marfan ou Loeys-Dietz

5) RASopatias

Situação atual
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• Cardiomiopatia hipertrófica

• Cardiomiopatia dilatada

• Cardiomiopatia não compactada

• Displasia arritmogênica do ventrículo direito

• Cardiomiopatia familiar restritiva

Grupo heterogêneo de doenças do músculo cardíaco (miocárdio) que 
dificultam a contração e/ou relaxamento do coração, afetando em maior ou 
menor grau toda a circulação sanguínea.

Coração normal

Cardiomiopatias

Dilatada Hipertrófica RestritivaHipertrófica Restritiva

Cardiomiopatias primárias
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Doenças genéticas raras que, entre outras manifestações, podem causar cardiomiopatias

• Doença de Fabry
− Doença do armazenamento lisossomal; a nível cardiovascular, pode levar à cardiomiopatia hipertrófica.

• Doença de Pompe
− Doença do armazenamento lisossomal; a nível cardiovascular, pode levar à cardiomiopatia hipertrófica.

• Doença de Danon
− Doenças de armazenamento de glicogênio lisossomal; a nível cardiovascular, pode levar à cardiomiopatia 

hipertrófica.
• Síndrome de Barth

− Distúrbios de erro congênito do metabolismo de fosfolipídios; a nível cardiovascular, pode levar à cardiomiopatia 
dilatada.

• Amiloidose cardíaca familiar relacionada à transtirretina
− Doenças relacionadas com depósitos amilóides; cardiomiopatia com diferentes manifestações clínicas.

Cardiomiopatias metabólicas
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• Síndrome de QT Longo & Romano-Ward
• Síndrome de QT Curto
• Síndrome de Jervel y Lange-Nielsen
• Síndrome de Brugada
• Taquicardia ventricular polimórfica catecolaminérgica
• Canalopatia do canal de potássio dependente de ATP
• Fibrilação atrial familiar
• Wolf-Parkinson-White
• Defeito de condução cardíaca familiar progressivo

São síndromes arritmogênicas causadas por disfunções dos canais iônicos no nível da membrana celular cardíaca que 
ocorrem sem anormalidades estruturais.

Canalopatías - Arritmias
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Síndromes que afetam o tecido conjuntivo, causando fragilidade vascular. Esse tipo de síndrome pode aumentar o risco 
de dissecção de vasos sanguíneos, entre outras manifestações.

Síndromes com envolvimento vascular

• Síndrome de Marfan

• Síndrome de Loeys-Dietz

• Aracnodactilia contratural congênita (síndrome de 
Beals)

• Síndrome de Ehlers-Danlos tipo IV (tipo vascular)

• Aneurisma da aorta torácica familiar: neste caso, o 
dano aórtico é a principal manifestação
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As RASopatias são causadas por mutações nos genes responsáveis ​​pela via de sinalização RAS / MAPK. Eles 
compartilham uma série de manifestações, como dismorfismo facial, doença cardíaca congênita, um grau variável de 
atraso mental ou dificuldades de aprendizagem e anormalidades cutâneas.

• Síndrome de Noonan
• Síndrome de LEOPARD
• Síndrome Cardiofaciocutânea
• Síndrome de Costello
• Síndrome do tipo Noonan com cabelo anágeno frouxo
• Síndrome de Noonan-like com ou sem leucemia  mielomonocítico juvenil

RASopatías



Doenças genéticas associadas a cardiomiopatias

• Distrofia muscular de Fukuyama

• Distrofia muscular vinculada a LMNA

• Síndrome de Leigh

• Miopatia de início precoce com cardiomiopatia 
letal

• Neurofibromatose

• Síndrome de Timothy

• Síndrome de Walker-Walburg

• Síndrome de Andersen-Tawil

• Síndrome de Cantu

• Cardioencefalomiopatia infantil fatal devido à 
deficiência de citocromo C oxidase

• Charcot-Marie-Tooth

• Cutis Laxa

• Distrofia muscular do tipo cinturas

• Distrofia muscular distal

• Distrofia muscular de Emery-Dreifuss

11

Outras síndromes relacionadas a doenças cardíacas
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A aterosclerose coronária é um processo lento que causa 
estreitamento (estenose) das artérias coronárias.

• Hipercolesterolemia familiar: é considerada um 
fator de risco caracterizado por níveis elevados de 
colesterol LDL "ruim" no sangue, levando à 
aterosclerose.

Cardiopatia isquêmica



Maron et al. Circulation. 2007;115:1643
Causes of SCD in 1435 young competitive athletes

36% dos casos estão associados à 
cardiomiopatia hipertrófica.
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Causas cardiovasculares que levam a um evento de
morte súbita.

O gráfico mostra um estudo realizado em mais de 1.400
jovens atletas de elite.

Cardiomiopatia 
hipertrófica 

(36%)

Coração normal (3%)Outros (3%)

Outras doenças cardiovasculares congênitas (2%)

Canalopatias iónicas (3%)
Ruptura aórtica (2%)

Sarcoidose (1%)

Cardiomiopatia dilatada (2%)

Estenose aórtica(3%)

Doença arterial coronaria (3%)

Doença da artéria coronária 
descendete anterior esqueda

tunelizada (3%)

Prolapso da válvula 
mitral (4%)

Cardiomiopatia 
arritmogênica do 
ventrículo direito (4%)

Miocardite ( 6%)

Anormalias da 
artéria coronária 

(17%) Hipertrofia ventricular 
esquerda indeterminada -
possível cardiomiopatia 

hipertrófica (8%)

Causas cardiovasculares associadas à morte súbita



myCardio é um teste genético que analisa o DNA através do sequenciamento 
do exoma completo WES (Whole Exome Sequencing) para determinar se 
apresenta alguma variante patogênica relacionada com doença cardiovascular 
hereditária.

• Painel virtual de 100 genes relacionados com diferentes tipos de doença 
cardiovascular hereditária. 

• Relatório de resultados completo com informação detalhada sobre as 
variantes detectadas e a implicação para o paciente. 

• Aconselhamento genético ao especialista para a interpretação dos 
resultados de seu paciente.

myCardio
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* O gene PKP2 não pode ser sequenciado em sua totalidade em uma cobertura maior que 20x devido a limitações técnicas

myCardio

ABCC9 CACNA1C CSRP3 FHL1 KCNE1 LIPA MYLK PRKG1 SLC2A10 TGFBR2

ABCG5 CALM1 DES FKTN KCNE2 LMNA NEXN PTPN11 SMAD3 TMEM43

ABCG8 CALM2 DSC2 FLNA KCNH2 LOX NF1 RAF1 SMAD4 TNNC1

ACTA2 CALM3 DSG2 FLNC KCNJ2 MAP2K1 NOTCH1 RBM20 SOS1 TNNI3

ACTC1 CASQ2 DSP FXN KCNQ1 MAP2K2 NRAS RIT1 SOS2 TNNT2

ACTN2 CAV3 EFEMP2 GAA KRAS MYBPC3 PCSK9 RYR2 TAZ TPM1

APOB CBL ELN GLA LAMP2 MYH11 PKP2 SCN5A TCAP TRDN

APOE COL3A1 EMD HRAS LDB3 MYH7 PLN SHOC2 TGFB2 TTN

BAG3 COX15 FBN1 JPH2 LDLR MYL2 PPP1CB SKI TGFB3 TTR

BRAF CRYAB FBN2 JUP LDLRAP1 MYL3 PRKAG2 SLC25A4 TGFBR1 VCL
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Cardiomiopatias
Primárias

Cardiomiopatia hipertrófica

ACTC1, ACTN2, COX15, CSRP3, FHL1, FLNC, 
FXN, JPH2, LAMP2, LDB3, MYBPC3, MYH7, 
MYL2, MYL3, NEXN , NF1, PLN, PRKAG2, 
SLC25A4, TCAP, TNNC1, TNNI3, TNNT2, TPM1, 
TTN, VCL

Cardiomiopatia dilatada 

ABCC9, ACTC1, ACTN2, BAG3, CRYAB, CSRP3, 
DES, DSG2, FKTN (FCMD), LDB3, LMNA, 
MYBPC3, MYH7, NEXN, NF1, PLN, RBM20, 
SCN5A, TAZ, TCAP, TMEM43, TNNC1, TNNI3, 
TNNT2, TPM1, TTN, VCL

Cardiomiopatia não compactada ACTC1, CSRP3, LDB3, LMNA, MYBPC3, MYH7, 
SCN5A, TAZ, TNNT2, TPM1, TTN

Displasia arritmogénica do ventrículo direito DES, DSC2, DSG2, DSP, JUP, LMNA, PKP2, PLN, 
RYR2, TGFB3, TMEM43, TTN

Cardiomiopatia restrictiva familiar ACTC1, BAG3, DES, FLNC, MYH7, MYL2, MYL3, 
TNNI3, TNNT2, TPM1, TTN

Cardiomiopatias
Metabólicas

Doença de Fabry GLA
Doença de Pompe GAA
Doença de Danon LAMP2
Doença de Barth TAZ
Amiloidose cardíaca familiar associada a transtirretina TTR

myCardio – Cardiopatias familiares estudadas
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Canalopatías -
Arritmias

Síndrome do QT Curto KCNH2, KCNJ2, KCNQ1

Síndrome do QT Longo & Romano-Ward CALM1, CALM2, CAV3, KCNE1, KCNE2, KCNH2, 
KCNQ1, SCN5A

Síndrome de Jervel e Lange-Nielsen KCNE1, KCNQ1
Síndrome de Brugada CACNA1C, SCN5A
Taquicardia Ventricular Polimórca Catecolaminérgica CALM1, CALM3, CASQ2, RYR2, TRDN
Canalopatia em canal de potássio ATP- dependente ABCC9

Fibrilação Auricular Familiar ABCC9, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNQ1, LMNA, 
PRKAG2, RYR2, SCN5A, TNNI3, TNNT2

Wolf-Parkinson-White PRKAG2
Defeito familiar na condução cardíaca SCN5A

Síndromes com 
envolvimento vascular

Síndrome de Marfan FBN1
Síndrome de Loeys-Dietz SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2
Aracnodactilia contractural congênita (Síndrome de Beals) FBN2

Aneurisma da aorta torácica, forma familiar
ACTA2, ELN, FBN1, FLNA, LOX, MYH11, MYLK, 
NOTCH1, PRKG1, SMAD3, SKI, SLC2A10, 
SMAD4, TGFBR1, TGFBR2

Síndrome de Ehlers-Danlos Tipo IV (Tipo Vascular) COL3A1

myCardio – Cardiopatias familiares estudadas
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Outras síndromes
vinculadas a patologia 
cardíaca

Ataxia de Friedreich com cardiomiopatia associada FXN
Síndrome de Andersen-Tawil KCNJ2
Síndrome de Cantu ABCC9
Cardio-encéfalo-miopatía infantil fatal por deciência
de citocromo c oxidase COX15

Charcot-Marie-Tooth BAG3, LMNA
Cutis Laxa EFEMP2
Distrofia muscular do tipo Cinturas CAV3, FKTN (FCMD), LMNA, TCAP, TTN
Distrofia muscular distal MYH7
Distrofia muscular de Emery-Dreifuss EMD, FHL1, LMNA, TMEM43
Distrofia muscular tipo Fukuyama FKTN (FCMD)
Distrofia muscular associada a LMNA LMNA
Síndrome de Leigh COX15
Miopatía de inicio precoce com miocardiopatia fatal  
(OMIM # 611705) TTN

Neurofibromatose NF1
Síndrome de Timothy CACNA1C
Síndrome de Walker-Walburg FKTN (FCMD)

myCardio – Cardiopatias familiares estudadas
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RASopatías

Síndrome de Noonan BRAF, KRAS, MAP2K1, NRAS, PTPN11, RAF1, 
RIT1, SOS1, SOS2

Síndrome de LEOPARD BRAF, MAP2K1, PTPN11, RAF1
Síndrome cardio-facio-cutâneo BRAF, KRAS, MAP2K1, MAP2K2
Síndrome de Costello HRAS
Transtorno similiar a Noonan com cabelo anágeno frouxo 
(OMIM # 607721 # 617506) PPP1CB, SHOC2

Síndrome de Noonan-like comou sem leucemia 
mielomonocítica juvenil CBL

Outros fatores de risco 
(Cardiopatia Isquêmica) Hipercolesterolemia familiar ABCG5, ABCG8, APOE, APOB, LDLR, LDLRAP1 

(ARH), LIPA, PCSK9

myCardio – Cardiopatias familiares estudadas



Cardiomiopatias 
primárias

Cardiomiopatia hipertrófica (26 genes)
Cardiomiopatia dilatada (27 genes)
Cardiomiopatia não compactada (11 genes)
Displasia arritmogênica do ventrículo direito (12 genes)
Cardiomiopatia restritiva familiar (11 genes)

Cardiomiopatias 
metabólicas

Doença de Fabry
Doença de Pompe
Doença de Danon
Síndrome de Barth
Amiloidose cardíaca familiar associada a transtirretina

Canalopatias -
Arritmias

Síndrome do QT Curto (3 genes)
Síndrome QT Longo & Romano-Ward (8 genes)
Síndrome de Jervell e Lange-Nielsen (2 genes)
Síndrome de Brugada (2 genes)
Taquicardia ventricular polimórfica catecolaminérgica (5 genes)
Canalopatia em canal de potássio dependente de ATP
Fibrilação auricular familiar (11 genes)
Wolf-Parkinson-White
Defeito familiar na condução cardíaca

Síndromes com
envolvimento
vascular

Síndrome de Marfan
Síndrome de Loeys-Dietz (5 genes)
Aracnodactilia Contratural Congênita (Síndrome de Beals)
Aneurisma da aorta torácica,  familiar (15 genes)
Síndrome de Ehlers-Danlos tipo IV (tipo vascular)

Outras síndromes 
vinculadas a 
patologia cardíaca

Ataxia de Friedreich com cardiomiopatia associada
Síndrome de Andersen-Tawil
Síndrome de Cantu
Cardioencefalomiopatia infantil fatal devido à deficiência de citocromo C 
oxidase
Charcot-Marie-Tooth
Cutis laxa
Distrofia muscular do tipo cinturas
Distrofia muscular distal
Distrofia muscular de Emery-Dreifuss
Distrofia muscular tipo Fukuyama
Distrofia muscular associada a LMNA
Síndrome de Leigh
Miopatia de início precoce com cardiomiopatia fatal (OMIM # 611705)
Neurofibromatose
Síndrome de Timothy
Síndrome de Walker-Walburg

RASopatias

Síndrome de Noonan (9 genes)
Síndrome de LEOPARD (4 genes)
Síndrome cardiofaciocutânea (4 genes)
Síndrome de Costello
Síndrome Noonan-like com cabelo anágeno frouxo (OMIM # 607721 # 
617506)
Síndrome Noonan-like com ou sem leucemia mielomonocítica juvenil

Outros fatores de 
risco (Cardiopatia 
Isquêmica)

Hipercolesterolemia familiar (8 genes)

myCardio – Cardiopatias familiares estudadas
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A doença cardiovascular é altamente heterogênea em diferentes níveis:

• Heterogeneidade genética: diferentes genes são 
responsáveis ​​pela mesma patologia

• Heterogeneidade alélica: diferentes patologias são causadas pelo 
mesmo gene

• Heterogeneidade clínica: a mesma mutação não tem o mesmo 
fenótipo em pacientes diferentes, ou seja, há penetrância e 
expressividade variáveis

myCardio – Heterogeneidade
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Os genes foram selecionados com base a:

• Nível de evidência MODERADA, FORTE ou DEFINITIVA da associação 
gene-doença.

• Seleção de genes do painel com base a numerosas publicações da 
nossa equipe científica (Circ Genom Precis Med. 2019;12:e002460. 
DOI:10.1161/CIRCGEN.119.002460)

myCardio – Seleção de genes
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Birgit Funke
Vice President Clinical Affairs | Veritas Genetics

Inherited Cardiomyopathy Variant Curation Expert Panel  | ClinGen

Affiliated to Cardiovascular Clinical Domain Working Group

Único processo de curation de variantes aprovado pela FDA para Cardiomiopatias familiares

myCardio – Classificação de variantes



myCardio – Atualizações

Adição de novos genes após a publicação da 
declaração da AHA em agosto de 2020 

Musunuru K, et al. "Genetic testing for inherited cardiovascular diseases: a scientific statement from the 
American Heart Association." Circulation: Genomic and Precision Medicine 13.4 (2020): e000067.



myCardio – AHA Statement

Vascular disorders

Arrythmic disorders

Cardiomyopathies

Lipid disorders

Musunuru K, et al. "Genetic testing for inherited cardiovascular diseases: a scientific statement from the 
American Heart Association." Circulation: Genomic and Precision Medicine 13.4 (2020): e000067.



O teste myCardio está especialmente indicado para pessoas com:

• Suspeita de doença cardíaca familiar

• Histórico familiar de morte súbita ou síncope sem explicação

• Cardiomiopatia hipertrófica sem antecedentes familiares que sejam esportistas

• Displasia arritmogênica de ventrículo direito

• Alterações no ECG características do intervalo QT

• Alterações no ecocardiograma

• Hipertrofia miocárdica não secundária

• Miocardiopatia dilatada primária

• Dilatação da raiz da aorta

• Suspeita de síndrome de Brugada

myCardio – Indicações



O diagnóstico genético permite o gerenciamento médico apropriado do paciente e direcionamento 
de familiares sem sintomas da doença. Existem diferentes medidas preventivas que podem ser 
adotadas. Estas medidas variam em função da variante patogênica detectada:

• Implante de desfibrilador automático implantável (DAI)

• Moderação no exercício

• Tratamento preventivo com beta-bloqueadores

• Cirurgia do aneurisma de aorta antes da ruptura ou dissecção

• Detecção de familiares assintomáticos

• Possibilidade de realizar diagnóstico genético pré-implantacional para 
evitar transmitir a doença à descendentes

myCardio – Prevenção

27



28

Solicitar o teste:
• O médico prescreve o teste

Obtenção da amostra:
• A amostra de saliva é coletada em um kit Veritas

• Também é possível enviar amostra de sangue

Processamento da amostra:
• Uma vez recebida, a amostra é processada em laboratório. 

Envio de Resultados:
• O relatório de resultados é enviado ao médico

myCardio – Processo de solicitação
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Classificação de variantes segundo o American 
College of Medical Genetics (ACMG). São 
informadas variantes:

• Patogênicas

• Provavelmente patogênicas 

• De significado incerto (VUS, variant of
uncertain significance)

myCardio – Modelo de relatório
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Variante patogênica 

Variante provavelmente 
patogênica

Não foram detectadas 
variantes 

Resultados do teste 

Variante de significado 
incerto 

Relatório

Positivo

Negativo

Negativo com 
achados adicionais 

Gerenciamento médico 
com base ao risco 

associado específico para 
a variante. 

Gerenciamento médico 
com base na história 
pessoal e familiar do 

paciente 

Implicações

myCardio – Interpretação dos resultados



• Equipe dedicada de especialistas em genética para a classificação 
de variantes e desenvolvimento de Base de Dados próprio.

• Confirmação de variantes patogênicas e provavelmente patogênicas 
detectadas mediante outro tipo de análise, quando preciso. 

• Aconselhamento genético para dar suporte ao especialista no 
momento de interpretar os resultados. 

myCardio – Vantagens
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• Amostra de sangue ou saliva no kit Veritas

• Sequenciamento do exoma completo com cobertura média de 100x, 
sequenciando mais de 99% dos genes de interesse a ≥20x

• Análise dos genes do painel reportando variantes em função dos critérios da 
ACMG (Richards 2015) 

• O myCardio teste da Veritas foi desenvolvido por uma equipe de 
especialistas com mais de 10 anos de experiência em sequenciamento do 
genoma e exoma completo, incluindo membros do Personal Genome Project 
da Faculdade de Medicina de Harvard

myCardio – Informação técnica

32



 Limitações técnicas 
• Não são detectadas inversões e rearranjos estruturais complexos 

tais como translocações. 
• Não são detectadas CNV.

 Os genes incluídos têm associação com distintos tipos de doenças 
cardiovasculares, no entanto pode haver outros genes associados com 
a doença cardiovascular hereditária que não estão cobertos por esse 
painel. 

 Nenhuma descoberta secundária é relatada fora do painel estabelecido.

myCardio – Limitações

33



infobrasil@veritasint.com   |   veritasint.com


	Número de diapositiva 1
	Número de diapositiva 2
	Número de diapositiva 3
	Número de diapositiva 4
	Número de diapositiva 5
	Número de diapositiva 6
	Número de diapositiva 7
	Número de diapositiva 8
	Número de diapositiva 9
	Número de diapositiva 10
	Número de diapositiva 11
	Número de diapositiva 12
	Número de diapositiva 13
	Número de diapositiva 14
	Número de diapositiva 15
	Número de diapositiva 16
	Número de diapositiva 17
	Número de diapositiva 18
	Número de diapositiva 19
	Número de diapositiva 20
	Número de diapositiva 21
	Número de diapositiva 22
	Número de diapositiva 23
	Número de diapositiva 24
	Número de diapositiva 25
	Número de diapositiva 26
	Número de diapositiva 27
	Número de diapositiva 28
	Número de diapositiva 29
	Número de diapositiva 30
	Número de diapositiva 31
	Número de diapositiva 32
	Número de diapositiva 33
	Número de diapositiva 34

