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O myNewbornDNA é um teste genético de triagem que detecta mais de 390 doengas que aparecem Nos primeiros anos
de vida, permitindo o monitoramento e o tratamento apropriado para o recém-nascido.

Para quem é indicado?

E indicado a recém-nascidos e criangas durante a primeira inféncia que ndo apresentam sintomas de qualquer patolo-
gia, como complemento ao teste do pezinho.

Resultados Apresentados

Por meio do sequenciamento do exoma, é possivel determinar se o bebé apresenta alguma variante patogénica
relacionada com doengas cujos sintomas surgem principalmente na infncia. Conhecer esse risco permite fazer um
seguimento médico precoce, com possibilidade, em alguns casos, de tratamento antes do inicio dos sintomas.
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Por que é importante sequenciar o exoma do recém-nascido?

+ Andlise de 407 genes relacionados a 390 doengas genéticas, metabdlicas, enddcrinas, autoimunes, neuroloégicas, entre
outras;

* Relatdério completo dos resultados com informagdes detalhadas sobre as variantes detectadas e as implicagdes para
o recém-nascido;

+ Aconselhamento genético ao especialista para a interpretagdo dos resultados de seu paciente.

Tipos de doengas analisadas

« Doencas néo visiveis durante a inféncia: como a Deficiéncia de ACTH (TBX19) que causa deficiéncia na produgdo do
hormonio adrenocorticotrofico;

« Doengas com sintomas que podem ser observados durante a infancia (com mais de 80% de penetrancia): como a
Sindrome de Usher (USH2A) que esté associada com graus varidveis de surdez e perda gradual da viséo, cujos sintomas
aparecem durante a inféncia ou a adolescéncia;

» Doengas com sintomas observados na idade adulta com possibilidade de tratamento ainda na infancia: como no
caso da hipercolesterolemia familiar (LDLR), na qual pode ser iniciado o tratamento precoce para evitar o aumento do
risco cardiovascular, j@ que essa doenca é responsdvel por 5-10% dos casos de problemas cardiovasculares em
pessoas abaixo de 50 anos;

« Doengas com sintomas caracteristicos e incluidas na Triagem Neonatal: como a fibrose cistica (CFTR) que ndo tem
tratamento efetivo e a fenilcetonaria (PAH) que pode ser prevenida ao se evitar a ingestéo de alimentos com fenilalani-
na;

« Doencas comuns porém néo tratéveis: como a doenga de Tay Sachs (HEXA) que afeta o sisterna nervoso central;

» Além disso, s@o informadas a presenca de variantes patogénicas presentes nas diretrizes do Colégio Americano de
Genética Médica e Gendmica (ACMG);

» N&o sdo relatadas variantes de significado incerto;
+ Sdo reportadas apenas doengas recessivas com impacto na sadde do recém-nascido;

» Nenhuma descoberta secunddria é relatada fora do painel estabelecido.



myPharmaDNA

Utilizando a mesma amostra enviada para a realizagéo do myNewborn, é possivel solicitar a inclus@o da andlise farma-
cogenética da crianga.

Esse teste analisa 75 principios ativos (mais de 300 medicamentos) utilizados nas diferentes dreas médicas, que podem

vir a ser prescritos ao longo da vida dessa crianga. Permite a prescricdo do medicamento mais eficaz com menor efeito
colateral para a crianga.

Informagdo técnica

« Amostra de sangue periférico, de cordéo umbilical (coletado no momento do nascimento) ou de saliva (Oragene);
« Sequenciamento do exoma completo com plataforma HiSeq X10 e NovaSeq 6000 illumina;

+ A cobertura média do exoma € de 110x, porém nos 407 genes analisados nesse painel a cobertura média é de 300 X;
« E feita a confirmagdo das variantes patogénicas e provavelmente patogénicas com Sequenciamento de Sanger;

« Laboratério em conformidade com o regulamento CLIA (CLA # 22D2089381) e tem acreditagdo da CAP (College of
American Pathologists);

« Todos os relatérios séo revisados por hossa equipe médica especializada, com mais de 10 anos de experiéncia em
sequenciamento de genoma e exoma completo, incluindo membros do Personal Genome Project da Harvard Medicall
School.
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Limitacgoes tecnicas
Alguns tipos de variantes ndo sé@io analisadas, como casos de expansdes, inversées, duplicagdes, exclusdes, translo-
cagdes e grandes rearranjos estruturais, além das regides com alta homologia.

Como 94,8% dos genes presentes no painel sdo totalmente cobertos por NGS, aqueles genes que ndo sdo totalmente
cobertos tém uma cobertura média >85%.

Saiba mais

@& dbmolecular.com.br
X assessoria.molecular@dbdiagnosticos.com.br
{, 0800 643 0376
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