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Conhecimento do futuro aplicado hoje.
Sequenciamento completo de exoma

0 que é o Sequenciamento completo de exoma?

O Sequenciamento completo de exoma é uma nova forma de teste genético que identifica mudancas no DNA
do paciente, se focando no conjunto total de éxons do genoma, isto é, os segmentos de DNA que codificam para
proteinas e que incluem todas as muta¢des causadoras de doencas mais conhecidas. Enquanto a maioria dos
testes genéticos esta direcionada a um Unico gene ou um conjunto de genes pré-determinados, o sequenciamento
completo de exoma examina milhares de genes simultaneamente. Isto é o que faz do sequenciamento de exoma
um dos mais eficientes métodos de identificacao de mutacdes genéticas.
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Quando CentoXome® é indicado:

Nossos especialistas recomendam o uso do CentoXome® em diagndstico quando o paciente apresenta:

& Um fendtipo com grande heterogeneidade; isto €, mutacdes em varios genes que podem levar as mesmas
caracteristicas clinicas, como por exemplo: neuropatias, ataxias, deficiéncias mentais, desordens musculares, etc.

& Um fenétipo atipico ou se a combinacao de sintomas nao permite um diagndstico diferencial.
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Sequenciamento completo de exoma na CENTOGENE - CentoXome®

O CentoXome® aborda a necessidade de transferir dados brutos e resultados do sequenciamento completo
de exoma em um relatério médico completo, permitindo, assim, a mais completa interpretacao clinica. A
CENTOGENE realiza o sequenciamento completo de exoma testando o paciente e também dois membros da
familia (TRIO); ou parentes afetados. CentoXome® inclui:

Sequenciamento Analise dos dados brutos Confirmagdo por Relatorios clinicos
de todos os éxons* por bioinformatica sequenciamento Sanger de classe mundial
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| Nos também,ofereqemos
testes pré-natais.

*A média do grau de cobertura para o exoma é 120x, com 95% das bases cobertas a 10-20x, e uma sensibilidade de >90%.

Fatos sobre o CentoXome®

& Inclui analises cruzadas entre irmaos e genitores

& Andlise dos dados brutos de ponta a ponta com os mais avancados métodos de bioinformatica clinica
& Variantes com verificacdo cruzada com o banco de dados de mutacées da CENTOGENE (CentoMD®)
& Variantes confirmadas por Sanger antes da finalizacdo do relatério médico

& Cobertura de aproximadamente 95% das regides codificantes

& Apenas 50ng do material do paciente é necessario

Relatorios clinicos de classe mundial

& Validados por renomados consultores em genética humana e geneticistas
& Descricao e explicacdo detalhadas do método de analise aplicado
& Diagndstico diferencial e avaliacao detalhada da informacao clinica recebida

& Resultados claros, recomendacdes, e aconselhamento genético

Anamnese clinica

Especialmente em casos de variantes que ainda nao tenham sido descritas, ou para doencas que ainda nao
foram caracterizadas em profundidade, podem surgir problemas no entendimento do mecanismo exato
de hereditariedade. Assim, é de extrema importancia a obtencao de informacées clinicas detalhadas e
especificas do paciente e da familia (TRIO) para a execucao do sequenciamento de exoma.

Resultados incidentais

A CENTOGENE adere as“Recomendacoes para reportagem de resultados incidentais da ACMG”e nao reporta resultados
que nao estejam diretamente relacionados com a causa da doenca e que nao estejam listadas nas normas da ACMG.

”Nosso conhecimento clinico e cientifico especializado e internacional e
nossa competéncia médica, nos permite identificar variantes reportdveis em
mais de 60% dos casos.”



