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Esta proposta tem como objetivo a triagem e selecdo de pacientes que
apresentam indicacao clinica para Sindrome de Down (SD). Adicionalmente, a
identificacdo de pacientes com indicagéo clinica para (SD), que apresentarem
cariotipo normal (sem alteracdes estruturais e numéricas), estes serdo
encaminhados para Analise Cromossomica em Microarray (CMA). O
diagnostico para a SD quando o cariotipo é normal € um desafio médico
complexo e inovador para as comunidades cientificas. Relatos na literatura
especifica sugerem que testes genéticos para alteracdes estruturais do
genoma poderiam ser mais eficazes no estabelecimento do diagnostico de
muitos casos meédicos que cursam com deficiéncia intelectual como sinal
evidente no exame clinico. A aplicacdo de uma metodologia inovadora de
diagnostico como o CMA, permitird a avaliacdo de centenas de alteracdes
gendmicas no genoma individual, possibilitando o diagnostico de acordo com
as alteracbes observadas. Por outro lado, a estruturacdo de servicos de
diagnostico de disturbios decorrentes de fatores genéticos esta contemplado
nas diretrizes das Politicas de Atencéo Integral em Genética Clinica, aprovadas
pelo CNS/MS e, recentemente, pelo CES-GO para garantir a populacdo o
acesso a procedimentos clinicos e laboratoriais de média e alta complexidade.
Ao final do estudo, os resultados permitirdo inferir sobre o0s possiveis
mecanismos moleculares associados a deficiéncia intelectual, além de
contribuir para elucidar a fisiopatologia dessa condicdo tdo clinicamente e
geneticamente heterogénea. Adicionalmente, a capacitacao pessoal, associada
ao desenvolvimento do projeto, permitira aprimorar as habilidades da equipe de
profissionais que assistem aos probando e suas familias em Goias,
minimizando as diferencas regionais e ampliando as possibilidades de
diagnosticos genéticos na regiao.

Até o momento, foi realizado o acompanhamento e treinamento para a
exclusdo de Culturas de Linfécitos T a curto prazo e construcdo de CariGtipos
dos pacientes envolvidos neste estudo, agregando dados e informacdes sobre
o SD na populacdo do Estado de Goias, registrando dados epidemiolégicos
fundamentais para o desenvolvimento de programas de atencdo pelas
autoridades de saude locais e nacionais. E assim contribuindo para o aumento
da producdo cientifica no Estado de Goias. Este projeto foi iniciado no més
de agosto de 2014/2, por isso ndo sera apresentado maiores resultados, mas
apresentarei 0s conceitos gerais e objetivo do projeto.
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