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SEQUENCIAMENTO
DE EXOMA COMPLETO

UM UNICO EXAME PARA O ESTUDO
DE MULTIPLAS DOENCAS

O genoma humano é composto de bilhdes de bases, e uma pequena fracdo deste genoma é denominada
Exoma. O exoma é formado por um conjunto de éxons que codificam os aminoacidos de cada gene. Sao
nos éxons que sao identificadas a grande maioria das mutacdes genéticas humanas. Por isso, cada vez mais a
anadlise do exoma esta sendo utilizada na pratica clinica, para auxiliar no diagndstico das doencas genéticas.

No sequenciamento do exoma completo sdo analisados todos os 20 mil genes que formam o genoma humano, na
busca de mutag¢des associadas a patologias. Como o teste inclui a analise de todas as regides codificantes (éxons), de
todos os genes, o médico ndo precisa escolher genes ou painéis especificos para analisar.

Vale ressaltar que embora a analise do exoma auxilie e muito o diagndstico do paciente, nem todos os casos podem ser
esclarecidos por este exame, pois existem regides no genoma que ndo sdo cobertas pelo sequenciamento, algumas alteracdes
genéticas podem ocorrer fora dos éxons, ndo sendo portanto analisadas neste teste, além das limitacdes da propria técnica de
sequenciamento.

O DB Molecular também realiza a anadlise do exoma mitocondrial, porém para que seja feita esta analise é necessario o envio do pedido
médico com histdérico clinico detalhando o motivo da solicitacdo do estudo.
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Vantagem do exoma completo em relagao a outros exames genéticos

* Velocidade no diagndstico, com analise de todos os genes  Possibilidade de reanalise futura dos dados, caso surjam novos

conhecidos de uma unica vez; achados clinicos ou cientificos;
* Precisdo no diagndstico, sem escolha de genes ou painéis » Anélise de achados incidentais, com indicac&o de risco futuro de
especificos; outras doencas nao relacionadas ao fendtipo, mas de relevancia
clinica.

Indicacoes para realizar o exoma completo

Apontada como a grande revolug¢ao na area da saude nos proximos anos, baseia-se na individualizagao dos processos diagndsticos, de
monitoramento e tratamentos.
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Doencas associadas a Casos onde outros testes Doengas de dificil Avaliagao de risco hereditario
alteragdes em muiltiplos genes. genéticos foram negativos. diagnéstico clinico, quando de doengas graves em casais
se suspeita de base genética. consanguineos.

Diferenciais do exoma no DB Molecular

» Assisténcia de especialistas na interpretacdo e discussdo dos variantes relevantes;
resultados, por telefone ou email;  Interpretacdo de cada variante patogénica relevante para o
» O mais alto indice de profundidade* média entre os fendtipo, com informacdes sobre sua funcdo e associacdes aos
laboratoérios brasileiros: acima de 120 vezes; quadros clinicos;
* Alta qualidade: mais de 95% das bases sao sequenciadas acima e Laudos completos e de facil interpretacéao, redigidos por
de 10 vezes; médicos especialistas;
* Analise de substituicdes de base e pequenas indels, em éxons e  Relatério de cobertura dos genes de interesse para o fendtipo;
sitios de splicing; » Relatorio de achados incidentais, seguindo as recomendag¢des
* Automacao de processos de Bioinformatica - Utilizacdo de da ACMG.

software dedicado a chamada e identificacdo correta de

Os achados incidentais do Exoma relatam variantes NOME DO EXAME cODIGODB | CODIGO TUSS

patogénicas/provavelmente patogénicas em 59 genes. SEQUENCIAMENTO COMPLETO DO EXOMA EXOMA 40503810

*Numero de leituras de uma base sequenciada. ANALISE DE EXOMA E DNA MITOCONDRIAL EXMIT
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