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O EXAME

Um abrangente teste genético
que utiliza a metodologia de
NGS para analisar todas as
regides do genoma humano
responsaveis por codificar

as proteinas, conhecidas
como éxons. Diferente dos
exames convencionais de
sequenciamento de DNA, que
analisam um Unico gene ou
conjunto de genes especificos,
0 Sequenciamento do Exoma
examina simultaneamente

0OS éxons presentes em
aproximadamente 22 mil
genes. Essa abordagem torna
o teste eficiente e resolutivo
para diagnosticos, j& que
cerca de 85% das mutacdes
responsaveis por doencas
geneticas conhecidas
ocorrem nessa porgdo do
DNA.

TIPO DE AMOSTA
Sangue.
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PRINCIPAIS INDICAGOES

Pacientes com quadro clinico complexo, com possibilidade de multiplos diagndsticos;
Pacientes com quadro clinico varidvel e inespecifico, em que outros diagndsticos, que
ndo o genético, tenham sido inconclusivos;

Pacientes com suspeita de doenca genética, porém ainda néo diagnosticada por
outros exames.

DIFERENCIAIS

>

>

>

CNV e DNA mitocondrial: andlise realizada em todos os pacientes sem custo adicional;
Segregacdo: andlise de segregacdo de variantes nos genitores, quando necessdariaq,
sem custo extra;

Family test: testagem gratuita de até 6 familiares quando identificada mutagdo
patogénica/provavelmente patogénica;

Assessoria medica: assessoria medica e técnica preé e pos teste com equipe do Grupo
Fleury;

Achados incidentais: relatério de achados incidentais seguindo as recomendacdes da
ACMG (81 genes);

Dados brutos: disponibilizagcdo de dados brutos sem custo adicional;

Preco e Prazo: pregos e prazos competitivos no mercado de apoio laboratorial.

BENEFICIOS

Exame contemplado no Rol de procedimentos com cobertura obrigatéria da Agéncia
Nacional de Saude Suplementar (ANS).

Andlise de praticamente todos os genes clinicamente relevantes, proporcionando
respostas mais eficientes em comparacdo as técnicas tradicionais de andlises genéticas.
Equipe médica altamente capacitada para classificar as variantes detectadas.

Acesso aos bancos de dados de frequéncia populacional e de achados patogénicos,
incluindo um banco de dados proprio adquirido ao longo dos anos de experiéncia.
Equipe multidisciplinar que integra especialistas em medicina laboratorial,
biocinformdtica, genética molecular e genética médica, atuando na triagem de
mutagdes clinicamente relevantes e na elaboragdo e conclusdo do laudo.
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