EXAME
CGT - TESTE DE
COMPATIBILIDADE GENETICA

Painel de Portadores de Doencas
Recessivas e Ligadas ao X

Os painéis de portadores sdo indicados para pessoas adultas saudaveis que estdo planejando ter filhos
e querem identificar um eventual risco de doencas genéticas em seus futuros descendentes antes da
gravidez.

De acordo com dados da Organizagdo Mundial da Saude (OMS), a prevaléncia global das doencas gené-
ticas é de 10 em cada 1000 recém-nascidos. Ha estimativas de que juntas, estas doencas representam
20% das causas da mortalidade infantil em paises desenvolvidos e que sdo responsaveis por 18% das
intervengdes em hospitais pediatricos.

Quando um casal realiza a analise da compatibilidade genética, através do exame CGT- Painel de Porta-
dores, que utiliza a metodologia de Sequenciamento de Nova Geracgdo (NGS), podemos identificar, se
no DNA dos progenitores existem mutacdes genéticas em comum que elevam o risco de doengas nos
descendentes a 25%, mesmo quando os pais sdo saudaveis.

No CGT avaliamos a chance de o casal um filho com doenga genética recessiva, como por exemplo:
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Para que esse tipo de distlrbio se desenvolva, é necesséario que as duas cdpias de um gene herdado
por um individuo de seu pai e mae sejam alteradas, por isso é bastante comum que estas doencas
surpreendem a familia quando se manifestam, pois na maioria das vezes (mais de 80% dos casos) nao
h& casos anteriores. Estudos cientificos estimam que a maioria das pessoas é portadora em média de 1

ou 2 mutagdes que podem levar a distUrbios genéticos graves nos filhos.
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O teste de compatibilidade genética é realizado para cada membro do casal. Posteriormente é feita a
andlise de combinacdo dos resultados para verificar se existe o risco para os futuros descendentes.
Com a testagem de apenas um membro do casal ndo é possivel determinar se existe um risco real de
passagem de uma doenca.

Também s&o testadas algumas condi¢des ligadas ao X nas mulheres que podem levar a um disturbio
genético principalmente em descendentes do sexo masculino.

Um resultado negativo indica que nao foram detectadas as variantes patogénicas contempladas no
painel solicitado e que o risco de ter filhos acometidos pelas doencgas incluidas no CGT diminui signifi-
cativamente em comparagdo com o da populagdo em geral. Entretanto, é possivel que uma pessoa
apresente um resultado negativo para CGT realizado e seja portadora de uma variante ndo contemplada
no painel, porisso, € fundamental ter conhecimento do painel solicitado com as variantes e genes estu-
dados.

Vale lembrar que o CGT ndo é um exame para identificar doengas no paciente. Caso haja alguma suspei-

ta, deverd ser feito um teste especifico para a condicdo baseado na hipdtese diagndstica.

No caso de um resultado positivo, é fundamental um aconselhamento genético para entender em deta-

Ihes o risco e avaliar as possibilidades de prevencdo com o apoio de um geneticista.
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