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O laboratério DLE oferece um novo exame que
realiza ao mesmo tempo o sequenciamento com-
pleto do exoma e o sequenciamento completo do
DNA mitocondrial.

O sequenciamento completo do exoma detecta
alteragdes genéticas em aproximadamente 20
mil genes do DNA nuclear humano e o sequencia-
mento do DNA mitocondrial é um exame genéti-
co complexo, avangado e eficiente, desenvolvido
para identificar alterag6es genéticas associadas
a doengas mitocondriais.

A andlise conjunta do DNA nuclear e DNA mitocondrial
aumenta consideravelmente a resolugao dos casos cli-
nicos, inclusive por suspeita de doengas mitocondriais.

Principais indicagoes do exame

v Pacientes com quadro clinico complexo, com
possibilidade de multiplos diagndsticos;

v Pacientes com quadro clinico variavel e
inespecifico, onde outros diagndsticos, que nado o
genético, tenham sido inconclusivos;

v Pacientes com suspeita de uma doenga
genética, porém, ainda nao diagnosticada por
outros exames.

O DNA mitocondrial é composto por 37 genes que
podem carregar alteragdes genéticas geralmente
correlacionadas a disturbios ou doencgas causadas
pela disfungcdo das mitocéndrias, também conhe-
cidas como doengas mitocondriais, disturbios de
cadeia respiratoria, dentre outras nomenclaturas. O
genoma mitocondrial equivale a uma porgao do DNA
geralmente nao analisada pelas técnicas convencio-
nais de sequenciamento de exoma.

Alteragbes de DNA nuclear ja sdo rotineiramente
detectadas na realizagdo do exoma, porém, alte-
racdes do genoma mitocondrial precisam de uma
abordagem diferenciada como a oferecida neste
novo exame.

Certificacoes/Acreditacoes Participacao em Programas de Proficiéncia

_@ ELM @Q PEEC: @CGD n

“A grande vantagem

deste novo exame é
a possibilidade de

investigacdo de um maior
numero de doencas em

um mesmo teste. ”

Informagoes técnicas

* Documentos obrigatorios
Indicagao clinica, questionario e termo
de consentimento preenchido;

* Metodologia
Sequenciamento de Nova Geragao
(NGS) com captura especifica para o
DNA mitocondrial;

* Amostras analisadas
Sangue total em EDTA, sangue em
papel filtro ou swab bucal;

* Prazo
45 dias uteis.
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