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Citogenética - Anadlise de Caridtipos

O cariotipo € um perfil organizado do emparelhamento dos cromossomos de uma pessod. Existem dois cromossomos
responsaveis pela definicdo do género (XX para o feminino e XY para o sexo masculino), os demais estdo dispostos em
pares, numerados de 1 a 22, do maior ao menor. Este arranjo ajuda a identificar rapidamente alteracdes cromossdmicas que
podem resultar em uma doenca genética como Aneuploidias ou Trissomias, como a do cromossomo 21 (Sindrome de Down).
Uma andlise cuidadosa dos cariétipos também pode revelar mudancas estruturais mais sutis, tais como delecoes,
duplicacOes, translocacdoes ou inversdes cromossomicas. De fato, como a genética médica torna-se cada vez mais
integrada com a medicina clinica, os caridtipos estdo se tornando uma preciosa fonte de informacdo para
o diagnostico de defeitos especificos no nascimento, doencas genéticas e até mesmo doencas oncologicas.

CGH-Array - Comparative Genomic Hybridization

E um método para a andlise citogenética que detecta variacdes cromossdmicas, sem a necessidade de cultura de células.
O objetivo desta técnica é comparar rapidamente e eficientemente duas amostras de DNA gendmico a procura de
alteracdes pequenas demais para serem vistas ao microscopio. O que permite a deteccdo de alteracbes em um cromossomo
gue podem causar uma doenca genética.

NIPT - Non-Invasive Prenatal Testing

,( 11_'.r O teste pré-natal ndo invasivo, consegue diferenciar o DNA fetal do materno
através de uma amostra do sangue da mae, fornecendo informacdes vitais sobre o feto.
O teste oferece um painel abrangente de aneuploidias (Trissomias do 21, 18

‘l ’,_*f‘ ')—ﬂ ” e 13 e Monossomia do X) e microdelecdes cromossémicas a partir da nona

semana de gestacdo.
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— r_7- Para maximizar a informac@o do diagndstico obtido, as imagens dos cromossomos
- e individuais estdo dispostas em um formato normalizado conhecido como cariograma
= e s (Figura). De acordo com as convencdes internacionais, 0s autossomos humanos,

oU cromossomos ndo sexuais, sdo numeradas de 1 a 22, por ordem decrescente

* Cariograma evidenciando a trissomia do de tamanho, com as exce¢des dos cromossomos 21 e 22. Os cromossomas sexuais

cromossomo 21 (Sindrome de Down) sdo geralmente colocados na extremidade de um cariograma.

Testes Disponiveis

Nome Codigo Metodologia Nome Codigo Metodologia
Aneuploidias X, Y, 13, 18, 21 ANEUP QF-PCR DEB teste - Anemia de Fanconi DEB [V
Carittipo - Pareamento Cromossdmico em . Deteccdio de Trissomias Fetais 21, 18, 13 e
doencas hematolégicas (Medula) CARIM I Monossomia do X (NIPT) TR21 NGS
Cariotipo - Pré-natal (Cordocentese) CARIC [* Estudo Molecular CGH-Array CGH 180k Array/FISH
Cariotipo - Pré-natal (Liquido Amnittico) CARIL VI* DeteccGio de Trissomias Fetais 21, 18, 13,

Monossomia do X + Microdelecdes - Teste TRMI NGS

Cariotipo - Pré-natal (Vilo Corial) CARIV V* Ampliado (NIPT)
Cariotipo - Banda G CARIB [*
Carittipo - Fibroblasto (Biopsia de Pele) CARIFIBRO II* *Metodologias: I*-Cultura tempordria de Linfcitos; II*- Cultura prolongada de
Caribtion - Material de ab Fibroblastos; llI* - Cultura de Vilosidade Coribnica ou de Fibroblastos de pele fetal; IV*

ariotipo - Material de aborto CARIA [I1* - Instabilidade cromossémica induzida pelo Diepoxibutano; V* - Cultura semidireta

(Restos Ovulares) de Vilosidade Coridnica;

Para mais informacoes e lista completa de exames oferecidos entre em contato com nossa
assessoria cientifica ou acesse nosso menu de exames na pagina www.dnaclinic.com.br
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