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O Hospital Israelita Albert Einstein é especialista em testes genéticos, com experiéncia
nas areas de medicina fetal e genética reprodutiva, doencas raras e hereditarias, além

de outras especialidades. Nosso laboratério reline exceléncia, precisdo e inovacao, que
auxiliam médicos a diagnosticar e personalizar tratamentos para seus pacientes ainda na
fase pré-concepcional
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Aconselhamento Genético

Painel NGS para compatibilidade genética de casais

Mais de 470 genes sdo analisados por técnicas de Sequenciamento de Nova Geragéo, para
mapear alteragdes que podem ocasionar
doencgas monogénicas nos filhos.

- Aplicado na fase pré-concepcional.

- Investiga variantes genéticas patogénicas, associadas as doengas monogénicas, em
doadores de gametas e progenitores.

- Os resultados podem ser usados para determinar se ha alguma necessidade de
aconselhamento genético e triagem embrionaria para doengas monogénicas.

Indicado para: progenitores e doadores que desejam compreender melhor seus
perfis genéticos com relacdo as variantes genéticas associadas com doencgas
monogénicas.




Sequenciamento do Exoma
O exoma analisa todo o conjunto de exons dos cerca de

20.000 genes que compdem o genoma humano. A andlise
dos dados é realizada pelos médicos geneticistas do
Hospital Israelita Albert Einstein, sempre em dupla andlise.

- Exoma analisado seguindo as boas praticas ACMG
(American College of Medical genetics), CAP (College of
America Pathology) e PALC (Programa de Acreditacao
de Laboratérios Clinicos).

- Inclui a analise de variagdo de numero de cépias (CNV).

- Inclui andlise do exoma mitocondrial.

Indicado para: investigacdo genética de diversas doencgas e

condicdes, principalmente, para casos clinicos ja analisados
anteriormente, cujo resultado genético ndo foi conclusivo.

Teste de triagem embrionaria

Os testes de triagem embrionaria podem ser utilizados
quando se deseja investigar a presenc¢a de aneuploidias.
Dessa forma, é possivel:

- Avaliar o conteudo cromossémico de amostras de
bidpsia de embrides.

- Detectar ganhos e perdas cromossdémicos resultantes
de alteragdes cromossdmicas que os progenitores
apresentem.

« Auxiliar médicos na determinag¢do dos embrides a
serem preferencialmente transferidos para o Utero.

Indicado para: casais com idade materna avangada,
repetidas falhas de implantagédo, aborto de repeticéo,
fator masculino grave, gestagdes anteriores com
alteragdes cromossémicas e para parceiros que

possuem cariétipo com alteragoes.




Sequenciamento de produto de aborto

Cerca de 50% dos abortos espontaneos de primeiro trimestre podem ser causados
por alteragdes cromossdmicas.

- Este exame detecta ganhos e perdas cromossémicas.

- A avaliacao de contaminacao materna é realizada pelo setor de Histocompatibilidade
do Hospital Israelita Albert Einstein, o Unico do Brasil com certificagdo ASHI- American
Society of Histocompatibility.

- As clinicas parceiras podem solicitar o envio de kit de coleta, que ja vem com
meio préprio de coleta, que pode ser utilizado também para cariétipo, termo de
consentimento e questionarios.

Indicado para: casais em tratamento para reproduc¢ao que ja tenham tido

perdagestacional e casos de abortamento em que se deseja verificar se a perda
esta relacionada com alteragdes cromossémicas.

‘ Conhega nossos diferenciais

- Clareza e precisdo no laudamento, com consultoria de especialistas para discussdo de
resultados e duvidas.

- Médicos geneticistas experientes na investigacdo de condi¢des e doengas genéticas.

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