
Paciente: RICARDO LOPES TANIGUCHI Idade: 42a

Cód. Apoiado: Pedido:0000497 1078630571Apoiado: 64215 - HAOMA

Dt. Cadastro: 24/05/2019Solicitante: MÉDICO NÃO INFORMADO

Cidade/UF: SÃO CAETANO DO SUL/SP

HLA DQ2 E DQ8 - DOENÇA CELÍACA Valor de referência

HLA - DQ2:            Detectado Não detectado

HLA - DQ8:        Não detectado Não detectado

Interpretação:

Não Detectado: Não foi detectado alelo associado à Doença Celíaca.

Detectado....: Presença do alelo associado à Doença Celíaca

Nota:

A  doença  celíaca (enteropatia  glúten-induzida) é uma doença que afeta o intestino delgado de indivíduos geneticamente

predispostos, precipitada pela ingestão de alimentos que contêm glúten. A doença causa atrofia das vilosidades da mucosa

do intestino delgado, causando prejuízo na absorção dos nutrientes, vitaminas, sais minerais e água. Os  sintomas  podem

incluir fadiga, diarréia e dificuldades no crescimento e desenvolvimento em crianças.

Este teste é capaz de detectar os alelos HLA-DQ2 (DQA1*05:01 e DQB1*02:01)  e  HLA-DQ8 (DQB1*03:02). Os alelos detectados

pelo teste estão associados à 95% do risco de desenvolver a Doença Celíaca. A não  detecção  do  HLA - DQ2 e do HLA - DQ8

confere um fator preditivo negativo para o desenvolvimento da Doença Celíaca.

Este resultado  deve  ser correlacionado com a clínica, assim  como  outros  haplótipos,  mutações  e  polimorfismos  não

não detectados por esta técnica, cabendo ao médico a conclusão diagnóstica.

A sensibilidade e a especificidade analíticas do teste são maiores que 99%.

Metodologia desenvolvida e validada conforme a RDC 302 de 13/10/2005, Art.5.5.5.1
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Método..: REAL TIME - PCR

Material: SANGUE TOTAL COM EDTA
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TESTE GENÉTICO DE INTOLERÂNCIA A LACTOSE Valor de referência

rs4988235 (LCT-13910): C/C O teste detecta polimorfismos de nucleotídeo
único de frequência variável na população.

Conclusão: Intolerante

rs182549  (LCT-22018): G/G

Conclusão: Intolerante

Interpretação:

13910 (rs4988235)

C/C: Intolerante

T/T ou C/T: Tolerante

22018 (rs182549)

G/G: Intolerante

A/A ou G/A: Tolerante

Notas:

A hipolactasia, ou deficiência de lactase, é uma condição que leva à má absorção de lactose.  Este teste é capaz de iden-

tificar duas variantes no gene LCT (C/T -13910 e G/A-22018) que estão associadas à deficiência de lactase primária resul-

tando em uma diminuição dos níveis de lactase nas células intestinais.   Portadores do genótipo CC na posição rs4988235 e

genótipo GG na posição rs182549 têm atividade diminuída desta enzima,  podendo ocasionar diarréia, inchaço, flatulência e

dor abdominal.  A interpretação de ambos genótipos deve ser avaliada em um contexto, juntamente aos demais dados clínicos

e testes complementares como o teste de absorção de lactose. Para complementação diagnóstica, sugere-se a pesquisa de ou-

tros polimorfismos ou condições clínicas que possam ter relação com alterações da função gastrointestinal.

Metodologia desenvolvida e validada conforme a RDC 302 de 13/10/2005, Art.5.5.5.1

Informações ClinVar.

rs4988235: NM_002299.2(LCT):c.-13907C>T

Significância Clínica: Associação

Condição: Lactase persistente

Frequência Alélica: GMAF 0.16130 (A)

rs182549: NM_005915.5(MCM6):c.1362+117G>A

Significância Clínica: Associação

Condição: Lactase persistente

Frequência Alélica: GMAF 0.16330 (T)
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Método..: PCR EM TEMPO REAL

Material: SANGUE TOTAL OU SWAB ORAL
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