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Reconhecido pelo compromisso com qualidade e inovagdo em saude, o Hospital Israelita
Albert Einstein oferece um amplo portfélio em genédmica. Um dos exames mais completos em
diagndstico molecular ofertado pela instituicdo é o Sequenciamento do Exoma Completo, que
analisa as regides exénicas do DNA nuclear e DNA mitocondrial em um Unico exame.

Exon: regido codificante do genoma

O genoma humano contém cerca de 20 mil genes, segmentos de DNA que carregam as
informacgdes e caracteristicas que sdo herdadas geneticamente. Adicionalmente, 37 genes fazem
parte do DNA mitocondrial (mtDNA), cromossomo circular localizado nas mitocéndrias.

Os genes sdo compostos por regides nao-codificantes, chamadas de introns, e regides que

possuem a informagdo genética para a sintese de proteinas, chamadas de éxons. O conjunto de
todos os éxons é conhecido como exoma e compreende cerca de 1,3% do genoma humano.

Exoma
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Exon intron Exon intron Conjunto de todos os éxons do genoma

Variagdes na sequéncia de bases nitrogenadas das regides exdnicas dos genes sao responsaveis
pela grande maioria dos disturbios genéticos. Isto porque estas alteragdes podem causar
mudancga na sintese proteica e, por muitas vezes, sua disfungao.

Sequenciamento de exoma completo: DNA nuclear + DNA mitocondrial

O exoma completo oferecido no Einstein é capaz de analisar e identificar em um tinico exame
variantes nas regides codificantes do genoma humano do DNA nuclear, conjuntamente a analise
do sequenciamento do DNA mitocondrial.

Este exame é realizado a partir de um rigoroso processo de captura e enriquecimento de
éxons dos aproximados 20 mil genes que compdem o genoma humano e também do genoma
mitocondrial, seguido do sequenciamento de alto rendimento destas regides (NGS).
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O sequenciamento de exoma completo é capaz de detectar:

Variantes

Polimorfismo de Variacdes de

Nucleotideo Unico NuUmero de Cépias InDels do genoma
mitocondrial

(SNPs) (CNVs)

Validagdo e laudamento

A analise de variantes é realizada através de um software de bioinformatica préprio, o Varstation.
Os resultados sado validados e laudados por uma equipe de médicos geneticistas experientes,
garantindo maior precisdo e confiabilidade na investigagao.

‘ Diferenciais do nosso exame:

Sequenciamento e andlise de todos os genes nucleares e mitocondriais em um Unico

exame

Avaliacao de variagdes no nUmero de cépias (CNVs)
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Assessoria Cientifica de médicos especialistas na interpretagdo e discussdo dos resultados
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" | Analise de dados em software préprio, Varstation®

Interpretagao de cada variante patogénica relevante para o fenétipo, com informagdes
sobre sua fungdo e associagcdes aos quadros clinicos

Laudos completos e de facil interpretagéo, redigidos por médicos especialistas

Andlise realizada por dois médicos independentes

Relatério de Achados Incidentais, indicando um risco de outras doencgas no futuro ndo
relacionadas ao fendtipo, mas de relevancia clinica, seguindo as recomendag¢des da ACMG

Reanalise dos dados no futuro, caso surjam novos achados clinicos ou cientificos
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. Vantagens do exame de exoma completo:

Diagndstico Resultados mais Otimo
mais rapido precisos e completos custo beneficio

. Exame indicado para:

- Diagndstico de doengas raras e hereditarias - Casos clinicos ja investigados
anteriormente, cujo resultado genético

- Investigacao de causas genéticas de doencgas tenha sido inconclusivo

monogénicas

Selos de acreditagao, que garantem a rastreabilidade
e a exceléncia de todo o processo, do recebimento
das amostras a liberagdo do laudo.

Consultoria Médica Célula de Apoio a Parceiros
Duvidas na solicitagdo e interpretagdo Canal de atendimento para laboratérios,
dos exames: clinicas e hospitais:

@ Telefone/Whatsapp: (11) 2151-1234 @ Telefone: (11) 2151-4455

@ E-mail: apoioeinstein@einstein.br

Célula Genética

Canal de atendimento ao cliente de exames genéticos:

@ Telefone: (1) 21512527 @ E-mail: laboag@einstein.br
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