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ESTUDO CROMOSSOMICO EM ARRAY

As anomalias cromossomicas sao a principal causa de atraso de
desenvolvimento psicomotor. Técnicas citogenéticas tradicionais,
como o cariétipo ou FISH, tém sido utilizadas durante décadas
mas estdo limitadas a fornecer resultados qualitativos de “baixa
resolugao”. O estudo cromossomico em array € uma técnica de
altissima resolugao e que proporciona uma abordagem ao genoma
completo. A implementagao na pratica clinica regular iniciou-se em

2007 e, desde 2009, ficou estabelecida a evidéncia cientifica que
justifica o actual consenso na indicagao para a utilizagao do estudo
cromossomico em array como a primeira andlise com vista ao
esclarecimento etioldgico nos casos de atraso de desenvolvimento
psicomotor ou autismo ou sindrome polimalformativa, sempre que a
observacgao clinica nao sugira uma sindrome genética especifica. A
substituicao do caridtipo por array CGH resulta essencialmente da
diferenca entre a taxa de diagndstico do estudo cromossémico em array, avaliada em 15% e a taxa de diagndstico do
cariotipo, avaliada em apenas 2%.

O CGCGenetics®,laboratorio portugués commais de 20 anos de experiénciaem citogenética, realiza
o estudo cromossémico em array utilizando a melhor tecnologia disponivel internacionalmente
(CytoScan®, Affymetrix®).

A generalidade das solugdes oferecida pelo CGC Genetics incluem uma resolugao analitica muito elevada juntamente
com uma interpretagao clinica dos resultados realizada pelos nossos médicos geneticistas. Esta combinagao de
recursos permite que se cumpram os mais altos standards europeus de qualidade no campo da Genética Médica.

Esta tecnologia caracteriza-se por:

+ Elevada resolugao, resultante de uma densidade de marcadores de 750.000 e de 2.700.000

* Maior densidade de marcadores em regies de elevado interesse clinico (genes ISCA, genes OMIM e genes
RefSeq) * Cobertura de 100% dos genes ISCA, 98% dos genes OMIM e 96% dos genes RefSeq

« Combinagao de marcadores nao polimérficos e SNPs

+ Detecgao de regides de Perda de Heterozigotia (LOH) e Dissomia Uniparental (UPD) (pela genotipagem de
SNPs)

+ Dupla confirmagao das alteragdes do nimero de cépia (pela combinagao dos dois tipos de marcadores)



ARRAY CGH

0 CGC Genetics dispoem de duas resolugdes, tendo a maior resolugao, maior capacidade de diagndstico:
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0 Array CGH disponivel no CGC Genetics utiliza a plataforma Affymetrix, uma plataforma mista que permite detetar,
além de perdas e ganhos de DNA, as LOH, importantes no diagndstico de doengas recessivas e as dissomias
uniparentais.

A plataforma Affymetrix, utilizada no CGC Genetics, é a Unica validada pela FDA para uso no diagnéstico de atraso
psicomotor, autismo e sindromes polimalformativos.
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