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Objetivo: O objetivo do estudo foi demonstrar o uso da técnica de CMA como
auxilio no diagnostico do TEA. Método: Este trabalho foi desenvolvido no
Nucleo de Pesquisas Replicon (NPR) da Pontificia Universidade Catolica de
Goias. O paciente foi encaminhado ao NPR/LaGene através da rede publica de
Saude com indicagdo clinica de atraso no desenvolvimento global. O
responsavel pelo paciente concordou que o mesmo participasse de forma
voluntaria da pesquisa e assinou o termo de consentimento livre e esclarecido
(TCLE). Os pais também foram convidados a participar do estudo e assinaram
de forma voluntaria o TCLE. Resultados: Observamos ganho nas regides
cromossOmicas 3p26.3 e 12g24.22 em que se localizam os genes CNTNG6 e
NOS1, espectivamente. Alteracbes como delecdes, insercdes, polimorfismo de
nucleotideo Unico (SNP) e variagcbes no numero de coépias (CNV) nestas
regides sao alvos de estudo na tentativa de estabelecer correlagdo com o
fendtipo do TEA. Conclusédo: Podemos observar que alteracbes em ambos os
genes, apesar de apresentarem importantes resultados em relacdo a influéncia
o fendtipo de TEA, ainda ndo fornecem informacdo suficiente sobre a
associacao direta entre os genes NOS-I, CNTN-6 com o TEA.
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