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DistUrbios Hemodindmicos

Diversos disturbios hemodin&micos estdo relacionados a mutacdes genéticas, principalmente os distUrbios da coagulacdo
sanguinea. Pessoas que apresentam essas mutacdes tendem a apresentar a formacdo excessiva de coagulos precocemente
(antes dos 40 ou 45 anos), com ou sem causa aparente, e com tendéncia recorrente.

Fator V de Leiden (FV)

A Mutacdo no Fator V de Leiden é uma das principais causas
da formacdo de codgulos. Na coagulacdo normal, a proteina C
ativada, controla a atividade de coagulacdo do FV. A mutacdo
leva a uma resisténcia a regulacdo pela proteina C ativada
(PCA).

Protrombina (FII)

A mutacdo G20210 no gene da Protrombina tem sido
encontradaem 18% das pessoas comdisturbio da coagulacdo,
aumentando o risco de formacdo de codgulos sanguineos em
quase trés vezes. Esta mutacdo tambem estd relacionada
a doenca arterial coronariana (especialmente em mulheres
jovens e pessoas com acidente vascular cerebral), a formacdo
de coagulos venosos na veia mesentérica e na artéria central
da retina ou veia portal.

MTHFR

Mutacbes no gene MTHFR acarretam niveis elevados de
homacisteina no sangue. Alguns estudos sugerem que niveis
elevados de homocisteina contribuem para o risco de doencas
cardiovasculares e/ou trombose, entre outras doencas.

Testes Genéticos

Nome Codigo
Angioedema Hereditdrio tipo 3 (gene F12)  F12SEQ Sanger

Metodologia

Angioedema Hereditdrio tipo 3 (Screening

€1032C > T/G - gene F12) AEHFL2 sanger
Alfa-Talassemia - Estudo Molecular

(Screening - genes HBA1 e HBA?) ALFATALAS PR
Beta—To!ossemm - Estudo Molecular BETATALAS PR
(Screening - gene HBB)

Fator V de Leiden (Screening R5060Q - gene FVPCR PCR em Tempo

F5) Real

Fator V de Leiden + Mutacdo da

Protrombina (Screening R506Q - gene F5 +  PROLEIDEN = elg] Tlempo
Screening G20210A - gene F2) e

Fator XII (Screening C46T - gene F12) cu6T PCR em Tempo Real
Genotipagem do gene ECA ECAT PCR

ECA - Enzima Conversora da Angiotensina

Esta enzima estd envolvida na conversdo da angiotensina |
em sua forma ativada, angiotensina Il - que é uma
poderosa vasodilatadora, estimula a aldosterona, controla
a pressdo arterial e o equilibrio hidroeletrolitico. Esta
enzima desempenha um papel fundamental no sistema
renina-angiotensina. Mutacdes nesse gene estdo associadas
a diversos problemas cardiovasculares.

Hemocromatose (gene HFE)

Atualmente, 90% dos casos de Hemocromatose estdo
associados a mutacdes no gene HFE, sendo as mutacoes
C282Y e H63D as principais. O excesso de ferro no organismo
leva a uma sobrecarga que, sem tratamento, pode prejudicar
orgdos como o figado, coracdo e pdncreas, gldndulas
enddcrinas e articulaces.

Nome Codigo Metodologia
Hemocromatose (Screening C282Y, H63D e 282 PCRem
S$65C - gene HFE) Tempo Real
Hemocromatose tipo 1 (gene HFE) HFE Sanger
Hemocromatose tipo 2A (gene HFE2) HIV Sanger
Hemofilia A - Estudo Molecular (gene F8) HEMOFSEQ Sanger
s::;o;‘gif A (Screening inv - intron 22A - HEMOFS Tel:qcsoegwem
Hemofilia B (gene F9) HEMOF9 Sanger
MTHFR - Screening C677T e A1298C MUTC677T PCR em Tempo Real
Plasminogénio Tissular - Deficiéncia do

Inibidor 1 de Ativacdo (gene PAI-1 ou PAI1 PCR
SERPINEI)

_Pgoetr:ce)rpggnu - Fator Il (Screening G20210A PROPCR TeFr;C;{OeFr;;m

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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