
SEQUENCIAÇÃO DE NOVA GERAÇÃO
A Sequenciação de Nova Geração (NGS) é a tecnologia de 
sequenciação mais avançada. Permite, num único teste, 
analisar um ou vários genes (painéis) ou o exoma completo 
a uma fração do tempo e custo que as tecnologias 
anteriores permitiam. 

APLICAÇÕES DE NGS
PAINÉIS DE GENES PARA TODAS AS                                          
ESPECIALIDADES MÉDICAS 
Os painéis NGS consistem na sequenciação simultânea de 
múltiplos genes associados a uma determinada doença ou 
fenótipo.
Oferecemos mais de 200 painéis para todas as especialidades médicas. Todos os painéis da NGS disponíveis no CGC 
Genetics são desenhados pela nossa equipa e atualizados regularmente para incluir genes adicionais, resultando 
numa alta taxa de diagnóstico.

A lista completa e as versões atualizadas dos nossos painéis estão disponíveis em www.cgcgenetics.com.

DISEASE EXOME BY CGC GENETICS (Exoma clínico) 
O genoma humano contém 20.000 genes, dos quais apenas uma fração é conhecida por estar relacionada com uma 
doença ou fenótipo clínico. O Disease Exome é o painel de sequenciação mais completo disponível atualmente, 
incluindo >6.000 genes clinicamente relevantes. Esta ferramenta de diagnóstico é disponibilizada aos médicos, para 
aplicação em doentes com fenótipo inespecífico ou complexo.

O Disease Exome tem uma profundidade de cobertura média >100X com >95% das regiões-alvo cobertas. 

SEQUENCIAÇÃO COMPLETA DO EXOMA – WES
A sequenciação completa do exoma ou Whole Exome Sequencing (WES) envolve a sequenciação de todas as regiões 
codificantes dos genes, ou seja, os exões. O objetivo da sequenciação 
completa do exoma é procurar variantes genéticas ao longo dos 20 mil 
genes que compõem o genoma. Podem ser detetadas variantes em genes 
relacionados com a história clínica do doente ou em genes cuja relação 
com a doença ainda não foi descrita.
Para uma análise e classificação mais eficientes das variantes, o CGC 
Genetics recomenda WES Trio, ou seja, realizar WES no doente e nos seus 
pais. Com esta abordagem, os pais podem ser usados como referência 
para filtrar variantes benignas, ou estabelecer a origem parental de cada 
variante, tornando o WES um método de diagnóstico eficaz. A sequenciação 
completa do exoma tem uma cobertura média de profundidade de 100X, 
com mais de 90% das regiões-alvo cobertas.

Indicações Clínicas

Diagnóstico genético dirigido

Sequenciação do Exoma

• História clínica e familiar
• Avaliação dos sinais/sintomas

• Análise de um gene
• Painéis de genes

• Disease exome by CGC Genetics
• Sequenciação completa do exoma

Informação para profissionais de saúde
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METEDOLOGIA
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6 › INTEGRAÇÃO CLÍNICA E RELATÓRIOS
Os resultados de sequenciação são analisados e 
interpretados pelos nossos especialistas em genética 
altamente qualificados e a sua integração clínica feita 
pelos nossos geneticistas clínicos.

5 › CONFIRMAÇÃO DE VARIANTES
No CGC Genetics todas as potenciais mutações/

variantes  com relevância clínica detetadas por 
NGS são confirmadas por sequenciação de Sanger. 

O uso de duas metodologias diferentes para a 
deteção de variantes potencialmente patogénicas 

permite a obtenção de um diagnóstico clínico 
robusto, eliminando ao mesmo tempo os possíveis 

artefactos e falsos positivos.

3 › ALINHAMENTO E IDENTIFICAÇÃO DE VARIANTES
A sequência resultante é alinhada contra o 
genoma humano de referência. Isto permite a 
deteção de variantes e potenciais mutações.

4 › ANÁLISE DE DADOS
As variantes encontradas 
por NGS são analisadas e 
classificadas para identificar 
as que são patogénicas ou 
potencialmente patogénicas. 
A classificação das variantes 
é realizada de acordo com as 
recomendações do ACMG1.

1 › PREPARAÇÃO DA AMOSTRA
O DNA é extraído da amostra recebida. 

2 › PREPARAÇÃO DA BIBLIOTECA NGS E 
ENRIQUECIMENTO
Preparação da biblioteca com uma estratégia 
avançada de enriquecimento das regiões-alvo.

ESTUDO DO DNA MITOCONDRIAL
A sequenciação do exoma analisa apenas DNA nuclear, excluindo o DNA mitocondrial. O DNA mitocondrial contém 37 
genes envolvidos em várias doenças mitocondriais. No CGC Genetics colocamos à sua disposição um painel para a 
deteção de doenças mitocondriais em que é feita a sequenciação completa do genoma mitocondrial. 


