Os éxons sdo as porcdes dos genes responsaveis pela codificacdo das proteinas. As proteinas sao

os elementos responsdveis pelo bom funcionamento das células do organismo. O exoma
corresponde ao conjunto de éxons do nosso genoma e agora pode ser sequenciado e analisado por
meio de metodologia avang¢ada, que conta com tecnologia de sequenciadores de ultima geracao

(Next Generation Sequencing-NGS).
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Sequenciamento Completo do Exoma

Uma das vantagens desse exame é que sequenciar o exoma € mais rapido e menags custoso do que o sequenciamento do genoma
completo. Enquanto nosso genoma possui bilhdes de nucleotideos, o exoma /corresponde a apenas uma fracdo desse total.
Acredita-se que o conjunto de éxons do genoma humano corresponda, no maximo, a 2% do seu total. Em contrapartida, as mutacoes
gue ocorrem nesses quase 2% sao as maiores responsaveis pelo estabelecimento das doencas de base genética, o que garante a

eficiéncia do sequenciamento completo do exoma.

Outro avango importante dessa metodologia € sua capacidade de identificagao simultanea de diversas mutagdes com significado clinico
relevante. Isso permite a investigacdo da porcdo codificadora de todos os genes em um teste Unico, desobrigando a busca sistematica
de genes e mutacdes individualmente. Essa busca individual-em genes suspeitos pode ser demorada, financeiramente onerosa,
emocionalmente desgastante-e; por vezes;.tornar-se inconclusiva. Em outras palavras, a andlise do exoma nao obriga o investigador

clinico a procurar um-gene ou mutacao especifica antecipadamente.

O sequenciamento completo do exoma é capaz de esclarecer precisamente a mutacdo e o gene responsavel por doengas que cursam
com sinais e sintomas associados a diferentes alteracdes genéticas, permitindo um melhor esclarecimento diagndstico nas condi¢cdes
previamente investigadas e que permanecessem inconclusivas. Possibilita o diagndstico molecular de doencas genéticas que possam
apresentar um conjunto de sintomas atipicos ou mesmo de manifestacdo clinica tardia e age de forma definitiva no estabelecimento do

diagndstico em casos de atraso de desenvolvimento ou malformacdes, incluindo as cerebrais.
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Figura 1: Esquema representativo de uma das fases da expressao génica, o processamento do RNA, chamado splicing.
A informacéo genética é passada do DNA contendo éxons e introns, para as moléculas de RNA. O processamento
envolve a remog¢ao dos introns (regides gendmicas ndo codificadoras) e jungado dos éxons (regides codificadoras de
proteinas). O EXOMA representa o conjunto dos éxons, identificados hipoteticamente aqui por diferentes cores.

Diagndstico laboratorial

O DB - Diagnodsticos do Brasil oferece a seus clientes a tecnologia do sequenciamento de ultima geragdo para o Sequenciamento
Completo do Exoma, disponibilizando um exame sensivel, especifico e com capacidade de analise simultdnea em todas as regides
codificadoras do genoma humano.
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Para maiores informacdes acesse
o Guia de Exames em nosso site:
www.diagnosticosdobrasil.com.br
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