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Os Exames Genéticos na endocrinologia séio uma ferramenta poderosa para a compreensdo, diagnostico e tratamento de
diversas condicdes relacionadas ao sistema enddcrino. O sistema enddcrino, composto por gléndulas que produzem
hormaonios, desempenha um papel crucial na regulacdo de quase todas as fungdes corporais, incluindo 0 metalbolismo, o
crescimento e o desenvolvimento, a funcdo sexual e reprodutiva, e a resposta ao estresse.

A aplicacdo de Exames Genéticos na endocrinologia pode variar de acordo com a pesquisa e condicdo do paciente. Estas
sdo as principais indicacoes:

1. Diagndstico de Doencas Genéticas

Muitas condicdes enddcrinas tém uma base genética. Exemplos incluem a sindrome de Turner, a sindrome de Klinefelter, e
formas hereditdrias de doencas da tireoide, como o céincer medular de tireoide. Os Exames Genéticos podem confirmar o
diagndstico dessas condicdes, proporcionando informacdes cruciais para 0 manejo e o tratamento.

2. Avaliacdo de Riscos Hereditdrrios
Nos casos em que hd uma histéria familiar de certas doencas enddcrinas, como o diabetes tipo 1 ou tipo 2, os Exames
Genéticos podem ajudar a avaliar o risco de um individuo desenvolver a doenca. Isso pode levar a intervencdes precoces e a
um monitoramento mais rigoroso.

3. Personalizacdio do Tratamento

Algumas condi¢cdes enddcrinas respondem melhor a certos tratamentos com base na genética do individuo. Por exemplo,
diferentes formas de hipotiroidismo podem exigir abordagens terapéuticas especificas. A identificacdo de mutacdes
genéticas especificas pode ajudar a personalizar o tratamento para maximizar sua eficdcia € minimizar os efeitos
colaterais.

4. Prevencdo de Condicoes Enddcrinas

Em certos casos, os Exames Genéticos podem identificar individuos com predisposicdo genética a condicdes enddcrinas
antes que os sintomas aparecam. Isso pode permitir intervencdes preventivas, como mudangas no estilo de vida ou
monitoramento enddcrino regular, para evitar ou retardar o inicio da doenca.

Os Exames Genéticos oferecem uma janela para o entendimento profundo das condicdes enddcrinas, permitindo uma
medicina mais personalizada e eficaz. No entanto, € importante abordd-los com cuidado, considerando as implicacdes
éticas, psicoldgicas e sociais.




Descricdo ==
(PNPLAS3 - Variante/Mutacédo: 1148M)

DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes

Avalia o risco de progressdo da Esteatose Hepdtica. Amplificacdo da regido de
interesse, seguido por sequenciamento Sanger.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 30 dias uUteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Este painel inclui todos os genes do Painel de Erros Inatos do Metabolismo, além da
andlise de genes para outras classes de doencas raras, com manifestacoes
heurolégicas, imunoldgicas, hematologicas, metabdlicas, enddcrinas, renais,
hepdticas e gastrointestinais. O painel € recomendado para diagnosticar pacientes
sintomdarticos ou com alteracdes em outros exames laboratoriais.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Pesquisa das 14 mutacdes no gene CYP21A2 maiis frequentes. E realizada uma amplificacéio com
primers especificos para o gene ativo CYP21A2, totalizando duas reacdes de PCR: uma amplifica os
exons1ao 3 e aoutra os exons 3 ao 10. Estes produtos de PCR seréio utilizados como molde na reacdo
de sequencimento de todo o gene, incluindo exons, introns e regiéio promotora proximail. Para o
pesquisa de grandes rearranjos génicos envolvendo o gene CYP21A2, tais como delecdo e grande
conversdo génica e também para a pesquisa da mutacéio Del 8 nt utiliza-se a técinica de MLPA.

Tipo de amostra: Sangue
Prazo: 90 dias uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Este exame de MLPA identifica microdelecdes ou microduplicacdes no gene JAGI e possibilita o
diagndstico de individuos com suspeita clinica de sindrome de Alagille. A sindrome de Alagille € uma
doenca que pode afetar o figado, o coracdo e outras partes do corpo. Em cerca de 20% dos casos,
variantes detectadas somente no exame de sequenciamento do gene JAGI causam a sindrome de
Alagille. Outros 7% dos individuos com a sindrome séo portadores de microdele¢cées no cromossomo

20 (20p12), que incluem o JAGI.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Nodulos de tireoide séio um problema de saude publica em todo o mundo. Segundo a SBEM, 60% dos
brasileiros véio identificar um nédulo na tireoide ao longo da vida. O exame mir-THYpe® auxilia o
medico a evitar cirurgias desnecessdarias. Poupando, por exemplo, que o paciente tenha que realizar a
reposicéio hormonal ao longo da vida. O mir-THYpe, atraves de um algoritmo proprietario, utiliza
técnicas de Inteligéncia Artificial, e auxilia de forma acurada na classificacdio de nédulos de Tiroide
indeterminados em “Negativo” ou “Positivo”.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Sequenciomento completo (éxons e regides intronicas flanqueadoras) e avaliacdio do numero de
copias (CNV) por sequenciamento de nova geracdo (NGS) de genes associados a predisposicdo ao
cdincer de tiredide e outras neoplasias enddcrinas, incluindo os genes MENT e RET (MEN2A).

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias Uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Neste painel de NGS de Diabetes Monogénico (Maturity-Onset Diabetes of the Young — MODY) é
realizado o sequenciamento completo (éxons e regides intrénicas flanqueadoras) e avaliacdo do
numero de copias (CNV) por sequenciamento de nova geracdio (NGS) de genes relacionados a esta

condicdo.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias Uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Neste painel de NGS é realizado o sequenciamento completo (éxons e regides intrénicas
flanqueadoras) e avaliacdio do numero de copias (CNV) por sequenciamento de nova geracdo (NGS)
de 67 genes que podem cursar com diferentes formas de baixa estartura.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias Uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Neste painel de NGS é realizado o sequenciamento completo (éxons e regides intrénicas
flanqueadoras) e avaliacdo do numero de copias (CNV) por sequenciamento de nova geracdo (NGS)
de 10 genes relacionados & susceptibilidade hereditdria para feocromocitoma e paraganglioma.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias Uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Séo 24 genes relacionados a Diabetes Neonartal, Hipoglicemia Hiperinsulineémica, Hipotireoidismo
Congénito, Deficiéncia Hipofisaria Congénita, Hipoplasia Adrenal Congénita. Todas as doencas do

painel sdo potencialmente tratdveis se diagnosticadas precocemente. Obs: O gene CYP21A2 néio esta
incluido no painel.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias Uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

Neste painel de NGS é realizado o sequenciamento completo (éxons e regides intrénicas
flanqueadoras) e avaliacdo do numero de cépias (CNV) por sequenciamento de nova geracdo (NGS)
de genes associados a predisposicdo hereditaria ao cdncer de tiredide e outras neoplasias endocrinas,
incluindo os genes MEN1 e RET (MEN2A), os mais frequentemente relacionados com neoplasias

endaocrinas.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias Uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

A andlise inclui o gene CFTR, que esta associado a agenesia de ductos deferentes. Observacéo:
Delecdes na regidio AZF do cromossomo 'Y e alteracdes cromossdmicas que podem estar associadas
a infertilidade masculina ndo sdo avaliadas nesse painel.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias uteis
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DESCRICAO TECNICA (metodologia/genes)

O “Sequenciamento Completo do Exoma” ou “Exoma” é um exame de Sequenciaomento de Nova
Geracdo (NGS) que analisa simuttaneamente quase todos os éxons dos 20.000 genes do genoma
humano + CNVs (variacdo no numero de cépias) + DNA mitocondrial, em um Unico exame. Embora os
eéxons representem 2% do total de genoma, cerca de 85% das alteracdes genéticas que causom
doencas estdo localizadas nessas regides.

Tipo de amostra: Saliva
Prazo: 35 dias uteis
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A coleta pode ser feita em gualguer unidade da

Life Genomics ou pelo kit coleta em um de Nossos
oarceiros:

Para maiores informacoes:
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@ lifegenomics.com.br _ _
lif b
[ contato@lifegenomics.com.br @l noniEky
@ (51) 3414.7745
Av. Getulio Vargas, 1157 | Sala 913 _ _
) Q lifegenomicsbr
Menino Deus | Porto Alegre/RS

@ linkedin.com/company/lifegenomicsbr



