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Resumo

Introducao e Objetivos

A técnica utilizando a Analise Cromossémica pordéaray — CMA, baseia-se na identificcdo de todos
0s tipos e nimero de copias gendmicas que podemnséisadas em conjunto. Estudos recentes com
pacientes para avaliar os beneficios e limitac@e<HA, para a detec¢cdo de doencas causadas por
desequilibrios genémicos em pacientes com Defi@éno Desenvolvimento/ Deficiéncia Intelectual,
resultou em recomendacgdes para a utilizagdo do €Madronizagdo como um teste genético de primeira
linha que poderam ser fornecidos a esta populagduadientes. O Estudo serd realizado no Nucleo de
Pesquisa da PUC-Goias e LaGene/SES/GO. Sera dealzadelineamento do genoma 20 pacientes
encaminhados ao laboratério com aspecto sindréaucgindrome desconhecida ou a esclarecer, que nao
obtiveram resultados na microscopia pelo métodoindestigacdo Citogenético convencional. Os
pacientes serdo avaliados simultaneamente com p@@genitores para avaliar possiveis herancas
hereditarias.

Material

O procedimento citogenético sera realizado de acoodn o protocolo Especifico de cultura de Sangue
periférico e Bandeamento GTG. As analises serdizadas com o auxilio do Software especifico em
captura de metafase (IKAROS Metasystems Germarg9sAnalises de Citogenética convencional as
amostras serdo submetidas ao CytoScan HD arrayeitura de um chip que possui 750 mil SNPs com
mais de 99% de precisdo. A metodologia sera rekizde acordo com o protocolo de pesquisa
CytoScan™ fornecido pela Affymetrix®, com o proaeento de oito amostras, duas das quais serdo um
controle positivo e negativo. As analises seratizadas com uma plataforma CytoScan™ Affymetrix®
com o processamento para obtecdo de todo o nineemdmlas do genoma e informacdes de SNPs
fornecido pela Affymetrix® Arrays CytoScan™. Os ultados obtidos com as leituras genicas dos
pacientes contendo as coordenadas gendémicas se@adas junto aos bancos de dados disponiveis na
literatura e identificados os possiveis marcadap@s podem estar relacionados com as indicacfes
médicas. Apoés realizacdo das pesquisas e compataegd@ncos de dados em literatura, sera escolhido o
melhor método de validagdo dos resultados encardrad

Resultado

O projeto encontra-se em fase de coleta de matpria¢edimento citogenético convencional e preparo
das amostras para Analise Cromossomal por Micnpa#aos a Coleta de todo o Material bioloégico dos
20 pacientes e seus progenitores e seguidos oscBlag especificos para Técnica Descrita serdo
realizadas as andlises e os resultados serdodnalidtilizando o software, Cromossomo andliseesuit
2.0 (ACS) Software da Affymetrix®, sera realizada analises do genoma dos pacientes e seus
progenitores que auxiliara através na analise quss fornecendo o suporte de acesso direto @adanc
de dados externos, tais como NCBI, UCSC Genome &gviEnsembl e OMIM®12. Apoés realizacédo
das pesquisas e comparacao de bancos de daddsramra especifica, serd escolhido o melhor método
de validacao dos resultados encontrados.

Concluséo

A conclusdo da pesquisa em andamento sera reakgeidaas andlises detalhada dos resultados obtidos
com Analises Cromossomal por Microarray - CMA junémte com o método escolhido para validagéo,
que serdo avaliados e confrontados com a literanzantrada em bancos de dados especificos.
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