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Genética meédica no diagnostico pos-natal
de atraso global de desenvolvimento

O que e?

Sao testes de Citogenética molecular por arrays CGH
(arrays Comparative Genomic Hybridisation) dirigidos
ao diagndstico Genético de Malformagoes
Congeénitas e Perturbacdes do
Neurodesenvolvimento.

O Atraso Global de Desenvolvimento e as
Perturbacoes do Neurodesenvolvimento tém uma
origem genética de elevada complexidade que
requer uma solucao analitica muito sensivel e
especifica.

Tecnologia

O array ¢ um sistema que permite a rapida analise de
milhares de sequéncias de ADN. O array CGH é uma
tecnologia de array adaptada aos fundamentos da
citogeneética, que identifica, no genoma, variagdes de
numero de copia (CNV's) submicroscopicas, como
por exemplo microdelecoes e microduplicacoes hao
visiveis na analise convencional do cariotipo. Estas
alteracoes sao causadoras de malformacoes
congeénitas e estdo associadas a perturbacoes do
desenvolvimento com défice intelectual.

Quando?

Os arrays CGH séo testes de 12 linha, de acordo
com as guidelines emitidas pelo Colégio
Americano de Genética e Genomica Médica:

e  Multiplas Anomalias Congénitas (MCA) com
incidéncia de 3%;

®  Atraso Global de Desenvolvimento (DD) com
incidéncia de 13,87% e Défice Inteletual (DI)
com 3%;

®  Perturbagoes do espectro do Autismo (PEA).



Porqué?

O array CGH é uma analise que abrange todo o genoma com
elevada especificidade.

Apresenta 50 vezes mais poder de resolucao que o estudo
genético convencional (cariotipo), na obtengao de
informacéo para o diagnostico pos-natal.

Identifica e compreende a causa das doengas de origem
genética permitindo:

e Estimar prognostico;

e Aconselhar as familias quanto ao risco genético de
recorréncia;

® Personalizar estratégias de intervencao precoce para a
crianca com atraso global do desenvolvimento.
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Array CGH 60K.
Indicado para Sindromes com
Malformagdes Congénitas com ou sem

Défice Intelectual.

Array CGH 180K.

Dirigido para Criangas com Atraso Global
do Desenvolvimento e para diagndstico
de Perturbacéoes do
Neurodesenvolvimento.

Array CGH 180K Autismo.

Indicado para o diagnéstico da
generalidade das Perturbagcdes do
Neurodesenvolvimento com especial
enfoque para a Perturbacao do Espectro
do Autismo (PEA).



