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é uma ferramenta ao serviço da medicina de precisão
e do aconselhamento genético. 

Cardiologia Veritas Genetics



“Os médicos estão acostumados a ver 
os casos mais graves, mas com a 
genética você está se antecipando.
Dr. Luis Izquierdo | Chief Medical Officer Veritas Genetics



“Compromisso humano e tecnológico 
com o diagnóstico e aconselhamento

Informação técnica exoma completo Veritas

• O sequenciamento do exoma completo da 
Veritas, que apresenta um design 
otimizado para uma profundidade de 
sequenciamento de exoma mais 
homogênea.  

• A análise sob a metodologia Double-check, 
de 100 genes selecionados por uma 
equipe de especialistas na classificação 
de variantes no campo das doenças 
cardíacas. 1,2  

• Assessoria especializada pré e pós-teste 
ao especialista oferecido por médicos 
geneticistas.  

• O armazenamento de dados de 
sequenciamento com uma ferramenta de 
bioinformática que permite o posterior 
acesso e reanálise das informações, se 
necessário.  

Serviços adicionais
Uma vez que o teste CardioRisk foi realizado, é 
possível ampliar a análise genética para incluir:

Aconselhamento ao especialista
Veritas fornece um serviço diferenciado, 
aconselhamento ao especialista na 
interpretação dos resultados de seu 
paciente, sempre que necessário.
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Exemplo de cobertura diferente de uma região específica 
no exoma com o WES da Veritas, comparado  com outras 
empresas.

O que é CardioRisk?
É um serviço de diagnóstico de doenças 
cardiovasculares hereditárias que integra:

A ESC, AHA y CCS3,4,5,6,7 recomendam que os 
pacientes com cardiomiopatia e canalopatia 
recebam aconselhamento genético.  
 
Publicações científicas mostram que os 
estudos genéticos no campo das doenças 
cardíacas familiares são custos-efetivos.8,9  
O teste inclui todos os genes recomendados 
pela American Heart Association (Scientific 
Statement 2020).10

Tipos de amostra
Amostras requisitadas:

• Saliva em kit específico fornecido pela 
Veritas  

• Sangue total em EDTA
• DNA extraído de acordo com as 

especificações da Veritas  

• Outros genes de interesse do especialista  
• Serviço de Exoma Diagnóstico  
• Serviço de reanálise de dados para que o 

paciente se beneficie dos avanços do 
conhecimento científico11

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

• Mais de 19.000 genes cobertos.
• A classificação das variantes é realizada de 

acordo com as diretrizes do American College 
of Medical Genetics and Genomics (ACMG).

• A Veritas conta com uma equipe de curators 
especializados que realizam a interpretação 
com base nos conhecimentos científicos mais 
atualizados, com um software especializado 
desenvolvido para uma classificação 
detalhada de variantes.



AUMENTO DO DESEMPENHO DIAGNÓSTICO

Publicação: Cardiovascular Genetics - AHA Journals
Estudo realizado pela Escola de Medicina de Yale, em 200 casos de entrada consecutiva, no contexto de doença cardiovascular de base 
hereditária (DCV),  foi observado um aumento diagnóstico do 18% a 26,5% com o uso de exoma p = 0,04 12

18%Desempenho
Painéis comerciais

26,5%Desempenho
WES

TAXA DE DETECÇÃO

Archives of Cardiovascular Diseases Supplements
Estudo multicêntrico em 200 casos de cardiomiopatia hipertrófica. O desempenho diagnóstico analisado é de 95% em comparação com os 50% 
registrado com um pequeno painel de 5 genes13 (60% com os genes usuais na prática normal na Espanha) 4,14
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• Estudos recentes evidenciam uma melhora muito significativa no desempenho do 
diagnóstico utilizando o sequenciamento de exoma no que diz respeito ao uso de 
painéis.12,13

• Observa-se um elevado número de casos no qual várias mutações são registradas 
simultaneamente.13

• As vantagens do exoma são mais proeminentes nos casos em que não há alta 
suspeita clínica e naqueles em que o paciente foi recuperado após um episódio de 
morte súbita.12

O sequenciamento do exoma completo (WES) é uma ferramenta 
apropriada para abordar a heterogeneidade genética presente 
na doença cardiovascular hereditária.



O diagnóstico genético reduziu 
significativamente a morte por doença 

cardíaca hereditária.



LISTA DE CARDIOPATIAS FAMILIARES E GENES ASSOCIADOS
(AGRUPADAS POR CONDIÇÃO)

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

Cardiomiopatia restritiva 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

Síndrome de Barth TAZ
Amiloidose cardíaca familiar associada a transtirretina TTR

Canalopatias - Arritmias

Síndrome do QT Curto KCNH2, KCNJ2, KCNQ1

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

Síndrome de Jervell e Lange-Nielsen KCNE1, KCNQ1
Síndrome de Brugada CACNA1C, SCN5A

Taquicardia ventricular polimórfica 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

RASopatias

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
Síndrome Noonan-like com cabelo anágeno frouxo 
(OMIM # 607721 # 617506) PPP1CB, SHOC2

Síndrome Noonan-like com ou sem leucemia mielomonocítica 
juvenil CBL

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 deficiência 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
Miopatia de início precoce com cardiomiopatia fatal 
(OMIM # 611705) TTN

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

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

(ARH), LIPA, PCSK9
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A Veritas Genetics, uma empresa do grupo LetsGetChecked, é uma das 
líderes mundiais em sequenciamento genético avançado e interpretação 
clínica do exoma e do genoma completo, impulsionando a transição para a 
medicina personalizada e preventiva. 

Usando tecnologias de última geração e os mais altos padrões de 
segurança, a Veritas Genetics ajuda indivíduos, profissionais de saúde e 
instituições em todo o mundo a entender e antecipar riscos genéticos, 
permitindo decisões de saúde mais informadas e proativas.

Com foco em inovação e acessibilidade, a Veritas Genetics transforma a 
maneira como entendemos e cuidamos da saúde em todas as fases da vida.

Sobre a Veritas


