O que é ser
neurodivergente?

“Neurodivergente’ & o termo usado para descrever pessods que pensam, dprendem e se

comportam de maneiras diferentes do que € considerado “tipico” ou “neurotipico”. Essas
diferengas fazem parte da diversidade humana — assim como temos cores de olhos ou estilos
de personalidade diferentes, também temos formas diferentes de funcionamento do cérebro.
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DIAGNOSTICOS MOLeCULAR GeNOMICA



Condigoes neurodivergentes jG descritas
TEA (Transtorno do %N\ TDAH (Transtorno de Déficit o
Espectro Autista); de Atengéo e Hiperatividade); Bl BeE
Dispraxia; @ Discalculia; @ Sindrome de Tourette.

O Transtorno do Espectro Autista € uma condi¢gdo do neurodesenvolvimento - uma forma

diferente de o cérebro perceber e interagir com o mundo. O termo “espectro” significa que
o autismo pode se manifestar de varias maneiras e em diferentes intensidades. Os sinais
podem aparecer adinda na inféncia, mas também podem ser identificados na adolescéncia
ou na vida adulta. Sabe-se que € uma condi¢do multifatorial extremamente relacionada a
causas genéticas (estima-se que ~20-25% dos pacientes tém alguma alteragéo genética
conhecida), mas também ligada a estimulos externos e a certas exposigoes.

Principais caracteristicas do TEA
r@) Dificuldade para iniciar ou manter conversas;

-.- Preferéncia por interagdes mais previsiveis ou com poucas pessoas;

Pode haver pouca ou nenhuma troca de expressoes faciais, gestos ou
(@)’ contato visual;
m Movimentos repetitivos (como balangar as méos, bater os pés,
a

alinhar objetos);

m‘ Gosto por rotinas e resisténcia a mudangas;
"/IA. Dificuldade em entender ironias, piadas ou “linguagem figurada”;

L

- \_J ). Interesses muito intensos ou especificos (por exemplo, trens, planetas,
'H’ ! ndmeros etc.);
‘dn Maior ou menor sensibilidade a sons, luzes, texturas, cheiros ou sabores.



Além da genética: uma investigacdo
complementar no neurodesenvolvimento.
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Na investigag¢do de alteragdes do neurodesenvolvimento, ampliar o olhar além da genética

¢

pode ser um passo importante para identificar outros fatores envolvidos e apoiar uma
condugdo mais individualizada — com potencial impacto na qualidade de vida, no
desenvolvimento e na evolugdo clinica dos pacientes.

Autoanticorpos contra o receptor alfa de folato (FRa) interferem no transporte de folato e
seus metabdlitos para o sistema nervoso central, causando Deficiéncia Cerebral de Folato
(DCF). Esses autoanticorpos contra o receptor de folato estdo presentes em uma parcela
relevante de criangas com TEA. Por isso, investigar a via do folato em casos selecionados
amplia o olhar clinico, ajuda a entender melhor os sintomas e abrir novas possibilidades de
cuidado, trazendo um impacto positivo no desenvolvimento, na comunicagdo e na
qualidade de vida desses pacientes.

Como é feito o diagnéstico?

O diagnéstico do autismo é clinico, feito por profissionais especializados, como psiquiatras
infantil e adulto, e neurologistas infantil e adulto. Os exames de alta complexidade auxiliam
na andlise etiolégica, ou seja, de identificacdo de causa, avaliando as alteragées genéticas
e gendémicas ja descritas em bancos de dados.

Os exames de alta complexidade auxiliam na andlise etiolégica, ou seja, de identificacdo de
causa, avaliando as alteragdes genéticas e gendmicas ja descritas em bancos de dados. J&
0s exames complementares séo fundamentais para ampliar esse olhar, investigando
fatores metabdlicos, imunolégicos, nutricionais e funcionais que também podem estar
associados ao quadro clinico.



Exames disponiveis para auxilio de diagnéstico,
investigagdo complementar e aconselhamento genético.

(w)

folato

receptores de folato Alfa
(Bloqueadores e De Ligagdo)

Exame Mneménico  Metodologia Andlise
Cultura de linfocitos
Cariétipo CARBG com adig¢éo de Delegées, duplicagoes,
Banda G agente mitdgeno rearranjos balanceados
phitohemaglutina
Sindrome do x PCR e andlise de Expansdo de trinculeotideos
2 XFRAP
jigele]l fragmentos do gene FMRI
Infinium global Delegoes, duplicagdes, dissomia
SNP Array CGH screening ‘orroy with unlpore'ntol'e perda de
cytogenetics 1.8M heterozigosidade em todo o
(GSA-CYTO 1.8M) genoma humano
Painel para Sequenc:lmewnto de SNV, |ns~engoes, Qeleg0e§,
S —. PAUT nova geragdo (NGS) expansoes de trinucleotideos
e CNV de genes especificos
. . SNV, insengoes, delegoes,
Sequenciamento Sequencimento de o f )
~ expansodes de trinucleotideos
completo de EXOMA nova geragao (NGS) i j
de toda a regido de éxons do
Exoma e CNV
genoma
i 5 5 (v1]
Sequencimento de SNV, |nsien(;oes, Qelegoe§,
Genoma . expansodes de trinucleotideos
GENOMA nova geragao (NGS)
completo 6 CNV de todo o0 genoma humano -
introns e éxons
Anticorpos do Suonttlflczgoo dos d0|nstt|pos
. e autoanticorpos contra
receptor de AUFRAT Imunoandlise P
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