Seguenciamento completo
do exoma (dna nuclear e
mitocondrial) + CNVs

Um dnico exame para o estudo
de mdltiplas doengas

O teste de Exoma & um exame que utiliza a técnica Next
Generation Sequencing — (NGS), com capacidade de anali-
sar simultaneamente quase todos os éxons do genoma
humano. Atualmente, é considerada uma das ferramentas
mais amplas de diagnostico, chegando a até 68% de
positividade de diagnéstico para algumas doengas e com
melhor custo-beneficio.
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O que € EXOMA?

O Exoma & composto pelo sequenciamento do conjunto dos éxons — partes especificas de um gene com o cédigo para
a sintese de proteinas — de cerca de 20.000 genes. Apesar de representar apenas 2% do total do genoma, aproximada-
mente 85% das alteragdes genéticas que causam doengas monogénicas estdo localizadas nos éxons.

Nos melhores testes de Exoma, também pode estar incluida a andlise de genoma mitocondrial, na qual se analisa toda

a sequéncia do DNA mitocondrial (material genético herdado de origemn materna responsavel por um conjunto de
doencas especificas).

Por que analisar o DNA mitocondrial no Exoma?

As mitocdéndrias, presentes no ndcleo das células, tém um DNA préprio que contém 37 genes. Estes podem carregar
alteragdes genéticas correlacionadas a distdrbios ou a doengas causadas pela disfungéo das mitocdndrias, conheci-
dos como doengas mitocondriais e distlrbios de cadeia respiratéria.

Aplicagédo
O Exoma pode ser solicitado para pacientes:

« Sintomaticos que sugerem forte etiologia genética, mas sem diagnostico;

* Que permanecem sem diagnéstico apds outros testes genéticos hegativos ou inconclusivos, como SNP-Array, MLPA e
paineis com cobertura para poucos genes;

« Com suspeita de doenga genética;
« Com suspeita de doenga causada por maltiplos genes.

A aplicagéo pode ser ainda mais ampla, por exemplo: compatibilidade genética de casais; triagem neonatal; cdnceres;
doengas autoimunes, cardiacas, distrofias, distonias, e uma variedade de outras aplicagdes.



Vantagem do sequenciamento completo do Exoma

+ Agilidade e precis@o no diagnostico, com andlise de todos os genes conhecidos de uma Unica vez;

« Possibilidade de reandlise futura dos dados, caso surjaom novos achados clinicos ou cientificos que elucidem o quadro

clinico;

« Andlise de achados incidentais, com indicagéo de risco futuro de outras doengas néo relacionadas ao fendtipo, mas de

relevancia clinica.

Diferenciais do Exoma no DB Gendomica

O Exoma completo do DB Genémica identifica alteracées simples de nucleotideos (SNPs), pequenas insercées e dele-
¢oes génicas (Indels), variagdes no nimero de copias (CNVs-Copy Number Variation) e, alteracées no DNA mitocondrial,
além de fornecer a reandlise de dados quando solicitado pelo médico.

Exoma completo
no DB Genémica
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As andlises de CNVs e DNA mitocondrial

normalmente ndo sdo avaliadas e,

quando avaliadas, podem ser cobradas.

Exoma clinico*
(outros laboratérios)

Mutagoes de ponto
(substituicées)

Indels
(pequenas delegdes e
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As andlises de CNVs e DNA
mitocondrial normalmente néo
sGo avaliadas e, quando avaliadas,
podem ser cobradas.

*O exame de Exoma clinico & um painel que avalia a presenga de variantes clinicamente relevantes em genes previamente
relacionados a doengas. O nimero de genes avaliados varia entre apenas 5.000 e 6.000 genes, de acordo com o laboratério que realiza.



Como solicitar?

« Informar na solicitagdo médica o quadro clinico do paciente, testes genéticos anteriores realizados, mesmo que sejom
negativos ou inconclusivos, e hipotese diagndstica com a solicitagdo da Andlise do Exoma.

« Informar na prescrigéo caso esteja sendo solicitado um teste pré-natal. Neste caso, deve ser realizada coleta de liquido
amnibtico e sangue total materno

Para a reandlise de Exoma néio é necessaria a coleta ou envio de nova amostra, isso porque para esse exame € realiza-
do o reprocessamento das andlises obtidas com os dados brutos da amostra ja processada, evitando assim a necessi-
dade de um novo processamento técnico da amostra. Porém, é necessario informar na solicitagdo médica o quadro
clinico do paciente, novos achados clinicos, hipotese diagndstica com a solicitagdo de Reandlise do Exoma utilizando
informacgodes atuais.

A coleta pode ser realizada em sangue total utilizando tubo com EDTA ou saliva a partir de swab oral. Nos casos da coleta
em saliva deve ser utilizado um kit coletor especifico que deve ser solicitado ao DB Gendmica pelo e-maiil:
kits.genomica@dbdiagnosticos.com.br
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