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RESUMO

A Sindrome de Crigler-Najjar (CNS) € uma doenga genética rara, presente desde o
nascimento, causada por mutagdes nogene UGT1A1, que comprometem a metabolizagdo da
bilirrubina, levando a ictericia neonatal grave. Considerando a possivel maior predisposigao
da populacao asiatica e a diversidade genética do Brasil, este estudo teve como objetivo
investigar a ocorréncia da CNS em individuos de ascendéncia asiatica residentes no pais,
utilizando dados de internacdes do Sistema Unico de Satde (SUS) entre 2008 e 2024, além
de analisar variantes genéticas do gene UGT1A1 nesse grupo, com base nas plataformas
gendmicas ClinVar e gnomAD. Trata-se de um estudo transversal descritivo, com abordagem
quantitativa e qualitativa. Foram identificadas 66 internagées com diagndéstico de CNS no
periodo analisado, com uma taxa de internacédo 20 vezes maior na populacédo de cor/raca
amarela em comparagao a outros grupos étnicos. A analise genética revelou 121 variantes
do gene UGT1A1 associadas a sindrome, com destaque para as variantes c.1456T>G,
c.211G>Ae c.686C>A, que apresentam maior prevaléncia em populacdes asiaticas orientais,
estando também entre as mais frequentes nas bases ClinVar e gnomAD. O estudo também
identificou lacunas nos registros clinicos da CNS no SUS, como a auséncia de informacdes
étnico-raciais e de dados genéticos consistentes, o que dificulta a vigilancia epidemiolégica
e o diagndstico precoce. Os achados reforgam a necessidade de aprimorar os sistemas de
registro clinico e ampliar o acesso a testes genéticos no Brasil. Investimentos nesse sentido
sdo fundamentais para o diagnostico preciso, o manejo adequado e o desenvolvimento de
politicas publicas de saude voltadas para doengas genéticas raras.
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