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Resultado do array-CGH: DNALife® 180K

METODOLOGIA

O DNA da amostra foi hibridado com o DNA comercial de referéncia do sexo masculino (Promega Biotech) sobre
uma plataforma DNALIife®180K, desenhada pela DNALIFE® e fabricada pela Agilent Technologies®. O
desenho customizado possui alta resolucdo para deteccdo de alterac6es no nimero de copias (CNVs) em todo
0 genoma, incluindo 308 regides associadas com sindromes listadas no OMIM (Online Mendelian Inheritance in
Man) e outras sindromes genéticas, além de, 140 genes relacionados com o Transtorno do Espectro Autista
(TEA).

Para a andlise bioinformatica utilizamos o genoma de referéncia hgl9 e ADM-2 (janela 0.5Mb, A=6),
considerando alteragBes em =5 sondas consecutivas. A resolugdo da andlise é de, aproximadamente, 100Kb
para todo o genoma, 75Kb para regifes de interesse neuropediatrico e 15 Kb para os genes associados com o
TEA.

RESULTADOS DA ANALISE
Resultado array-CGH (ISCN 2013%): arr(1-22)x2,(XY)x1
A amostra apresenta um padrdo gendmico do SEXO MASCULINO.

INTERPRETACAO DOS RESULTADOS
N&o foram detectadas variagdes no nimero de copias (CNVs) ndo polimorficas no genoma.

CONCLUSAO
N&o foram detectadas alteracdes no nimero de copias (CNVs), com o nivel de resolucdo utilizado, que
possam explicar o fenétipo do paciente.

RECOMENDACOES

1. Recomenda-se realizar aconselhamento genético;

2. Foram detectadas variagdes no nimero de cépias (CNVs) descritas como variantes comuns na populagéo
saudavel, segundo a base de dados Genomic Database of Variants (http:/projects.tcag.ca/variation/). A
informacao dessas variantes sera entregue mediante solicitacdo do médico.
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Nota 1. Limitagcdes do estudo. A andlise através de array-CGH n&o detecta rearranjos cromossémicos equilibrados, poliploidias completas
ou mosaicismo em menos de 30% da populagéo celular.

Nota 2. Classificamos o significado clinico da CNV segundo as recomendacdes do Consenso para implementacéo dos Arrays (CGH e SNP-
arrays) na Genética Clinica, Instituto Roche 2012 (www.institutoroche.es) e Vermeesch J et al. Hum Mutat 2012;33(6):906-915.

- CNV patogénica. Variante com associagdo clinica a um fenétipo claro e identificado.

- CNV benigna. Variante presente na populacéo saudavel e descrita como tal nas bases de dados.

- CNV de significado incerto. Variante ndo identificada claramente como benigna ou patogénica durante a andlise. Pode ser: a)
provavelmente patogénica, se contém gene cuja fungdo expligue um evento patolégico; b) provavelmente benigna, se é herdada de um
progenitor saudavel e ndo existe referéncia patoldgica; ou inclui parcialmente uma regiéo tipicamente polimorfica; c) de significado incerto,
se nao existe evidéncia clinica que indique uma das alternativas anteriores.
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Clausula de responsabilidade diagnéstica

Os servigos de assisténcia ao diagndstico genético utilizando microarrays de DNA realizados pela DNALIFE estéo destinados exclusivamente aos profissionais
da saude qualificados para sua interpretacdo. Os resultados obtidos com o nosso estudo e a informagdo que possa ser retirada dele ndo podem ser
considerados como uma consulta médica ou substituirem um tratamento ou aconselhamento genético proposto. Os resultados obtidos das determinagdes
analiticas baseadas em microarrays do DNA devem ser interpretadas no contexto com outros dados clinicos e uma consulta médica é recomendada para
comunicagdo da conclusdo do resultado. A DNALIFE ndo assume nenhuma responsabilidade de qualquer uso que o servigo contratante possa fazer dos
resultados obtidos da andlise e da possivel consequéncia danosa derivada desta utilizagdo, preservando o direito de tomar qualquer agéo legal pelo uso
indevido desses estudos e/ou andlises.



