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copias de DNA gendmico.

Sindromes de Turner:
Klinefelter; Edwards; Down.
Auxilio no diagnéstico.

ativo oculto

Substituindo uma técnica Gold standard (Cariotipagem)
usada ha mais de 30 anos, por uma metodologia atualizada.

Resultado em 4 dias;

Nova técnica para avaliacao de e
2- Amostra




Deteccado de aneuploidias por técnica de avaliagdo de copias de DNA gendmico.

Copias aberrantes do nimero de cromossomos sdo denominadas aneuploidias e nem sempre sdo letais. O cariétipo com
banda G é considerado o método padrao ouro para a avaliacao de aneuploidias, entretanto o caridtipo € um método laborioso
que requer um tempo prolongado para a execugao.

» A sindrome de Down é a mais frequente forma de aneuploidia e retardo
mental. Esta sindrome é caracterizada por trissomia do cromossomo 21
em mais de 95% dos casos e ocorre em aproximadamente 1 para cada
800 nascimentos.

b Atrissomia do cromossomo 18 é a segunda aneuploidia mais frequente e
é denominada de Sindrome de Edwards. Esta trissomia ocorre em 1 para
6.000 nascidos vivos. E importante salientar que metade dos produtos de
concepcdo que apresentam a trissomia do 18 ndo evoluem até o periodo
pré-natal.

¥ A trissomia do cromossomo 13, ou sindrome de Patau ocorre em 1 para
cada 10.000 nascidos vivos.

A sindrome de Turner apresenta, em sua forma mais comum, a
monossomia do cromossomo X (45,X). Ocorre em uma freqiéncia de 1
para cada 2500 meninas, esta sindrome é caracterizada por algumas
alteragoes fisicas, hipogonadismo, infertilidade entre outros.

O novo teste oferecido pelo Alvaro - Centro de Analises e Pesquisas Clinicas é destinado a detectar estas aneuploidias mais
comuns (13, 18, 21, X, Y) e oferecer um resultado em poucos dias.

A necessidade de uma quantidade relativamente pequena de material genético para avaliacdo, torna este teste uma étima
alternativa para a deteccgdo destas aneuploidias a partir de liguido amnidtico e sangue periférico.

Quadro comparativo de métodos utilizados para auxiliar em diagnésticos:

Cari6tipo com Avaliagdo de Quantificacio de DNA Deteccao de SRY
banda G cromatina I cr émico (MLPA) (sexagem fetal)
Material 10 ml de sangue heparinizado. Esfregago de mucosa 2 ml de sangue com EDTA ou 5 ml de 2ml de sangue com EDTA ou 15 mi de
oral. liquido amnidtico. ?atn?ue materno em caso de sexagem
etal.
Objetivo Padrdo ouro para alteraches Detecgdo de corplsculo de Deteccdo de aneuplodias de Deteccdo de gene SRY (cromossomo
cromossomicas. Barr. cromossomos 13, 18, 21, Xe Y. ¥)
Exemplos Avallagde de caracteristicas | Determinar presenca de Confirmagdo diagnéstica para | Determinagdo de SRY em genitdlia
praticos cromossomicas em casos de | corpisculo de Barr em Sindromes de Turner, Klinefelter, ambigua ou determinacio de séxo fetal
estigmas sindrémicos Inespecificos | pacientes com genitdlia Down, Edwards ou Patau de pacientes (apds 88, semana de gestacao).
e/ou outros que ndo aneuploidiasdo | ambigua ou suspeita de ou suspeitos em produtos de
13,18,21, XeY. sindrome de Turner. concepcao (gravidez de risco).
Vantagens Padrdo ouro. Utiliza esfregaco de Resultado rapido e sensibilidade Determinacdo de sexo fetal a partir de 8
acima de 99% para as sindromes de semanas com amostras de sangue
Down, Edwards, Patau, Turner e materno.
Klinefelter. Resultado em 48hs
Resultado em 72hs
Limitacs 4 2 | d Baixa sensibilidade e d | Determina somente a existéncia de SRY
mitacoes Tempo de execugao prolongado que avaliacio subjetiva. N&o Nao detecta alteragbes em outros (cromossomo Y).

resulta demora na confirmacao de
resultados.

dispensa o_cariotipo para
determinacao.

Cromossomaos.

Comentarios

Padrdo ouro, porém com tern{m de
resposta do exame bastante
demorado quando comparado com
os outros métodos. Com o quadro
clinico sugestivo de Sindromes de
Turner, Klinefelter, Down, Edwards
ou Patau, o metodo de guantificacao

e L Cromossomico pode Ser o
ﬁ!{crcnte e com resuitado mais
pido.

A maioria das Indicaces
para deteccao de cromatina
sexual pode ser substituida
com vantagens por
deteccdo de cramossomo Y
gdennminado de sexagem
nztalg.I ou por quantificacdo
de DNA cromossomico.

Rapido tempo de resposta e sensivel
para detectar as alteracdes

crom as mais freq 'ode
ser realizado a partir de liguido
amniotico. Nao, detecta alteracdo de
outros cromossomicos.

Define a presenga de SRY (cromossomo
Y) para orlentar definicdo de sexo em
recem nascidos com genitalia ambigua
ou em fetos de maes com mais de 8
semanas de gestacao.

Faca da inovacdo sua maior competéncia!
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