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Reconhecido pelo compromisso com qualidade e inovagdo em saude, o Hospital Israelita
Albert Einstein oferece um amplo portfélio em genémica. O Sequenciamento do
Genoma Completo (Whole Genome Sequencing, WGS) é a solugdo mais completa para o
diagnéstico de doengas monogénicas e para casos ndo diagnosticados por outros testes
genéticos.

Vantagens do Sequenciamento do Genoma Completo

Estd cada vez mais claro que a medicina gendmica pode revolucionar a saude de um
individuo que possui uma doenca rara ou cancer, oferecendo diagndstico rapido e preciso,
estratificagcao de risco com base no gendtipo e capacidade de tratamentos personalizados.

O Sequenciamento do Genoma Completo tem como principais vantagens:
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Metodologia utilizada:

Sequenciamento -
Preparo da do genoma Anélise de

biblioteca (método PCR-Free) variantes

Extragdo do Fragmentagio
DNA total - ¢

Laudamento

Validagdo e laudamento

A anotacao funcional de variantes é realizada através de ferramentas de bioinformatica

em software préprio, o Varstation®, desenvolvido pelo time de bioinformatica do Einstein.
A classificacao de variantes é realizada de acordo com as boas praticas internacionais e
diretrizes do American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) e Association for
Molecular Pathology (AMP).

Os resultados sdo validados e laudados por uma equipe de médicos geneticistas
experientes, garantindo maior precisao e confiabilidade na investigacao.
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Alteragdes genéticas detectadas pelo exame:

Este exame analisa os 3 bilhGes de pares de base do genoma humano e é capaz de detectar:

Inser¢des/Delegdes
Indels

CNVs de éxon Unico

Variantes de nimero de Andlise concomitante
. - cépias (CNVs): do genoma mitocondrial
Variagdes de nucleotideo grandes delegdes e com alta profundidade
unico (SNVs) duplicagdes, aneuploidias (>2000x)
cromossomais

Detecgdo de expansdes
de STR: analise de
sindrome do X fragil,

ataxias espinocerebelares,
esclerose lateral
amiotrépica

Diferenciais entre os exames de sequenciamento genético:

Variantes estruturais (SVs):
inversdes, translocagées

Tipo da Variante Painel WES WGS Legenda:

Estrutural - - + - Nao eficiente

CNV ++ + it + Pouco eficiente

Mitocondrial + + i ++ Eficiente

Mutagio Dinamica’' - - + it Muito Eficiente

SNV ++ ++ +++

WES: it o de Exoma o

SNV/Indel em regido ndo-codificante -/+ -/+ hand WGS: i o de G
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