
 

 

 

 

CEDRO BABYTEST 
 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

O QUE É? 
 
 
O Cedro Babytest, uma triagem genética neonatal, tem como principal 
indicação a identificação precoce de mais de 300 doenças genéticas 
raras em recém-nascidos. Diferente do tradicional teste do pezinho, que 
foca em condições metabólicas específicas, a versão do Cedro Babytest 
que avalia 600 genes oferece uma cobertura genética incomparável. Isso 
significa que ele consegue rastrear um espectro muito mais amplo de 
condições, incluindo diversas doenças neurológicas, musculares, 
imunológicas e metabólicas que não são detectadas na triagem neonatal 
padrão. 
A análise de 600 genes potencializa significativamente a detecção de 
doenças antes mesmo do surgimento dos sintomas, permitindo que 
profissionais de saúde iniciem o acompanhamento e o tratamento 
adequados o mais cedo possível. Essa antecipação é crucial para 
melhorar o prognóstico e a qualidade de vida da criança, fazendo uma 
diferença enorme em seu desenvolvimento e bem-estar. É uma 
ferramenta de ponta, recomendada para famílias com histórico de 
doenças genéticas ou para aqueles que buscam a mais completa e 
abrangente triagem disponível para seus bebês. 
É importante ressaltar que o resultado do Cedro Babytest complementa, 
mas não substitui o teste do pezinho (teste bioquímico), que é o exame 
padrão-ouro para a triagem neonatal e deve ser realizado conforme a 
orientação médica. 
 



 

 

 

 

DOENÇAS AVALIADAS 

 

 



 

 

 

 

 

 

  



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

GENES AVALIADOS 

 

 
AAAS, ABCC6, ABCC8, ABCD1, ABCD4, ABCG5, ACAD9, ACADM, ACADVL, ACAT1, ACTA2, ACVRL1, ADA, 
ADA2, ADAMTS13, ADGRV1, AGL, AGRN, AGXT, AHCY, AICDA, AIRE, AK2, AKR1D1, ALDH4A1, ALDH7A1, 
ALDOB, ALPL, AMACR, AMN, AP3B1, AQP2, ARG1, ARPC1B, ARSA, ARSB, ASL, ASS1, ATP6V0A4, ATP6V1B1, 
ATP7A, ATP7B, AVP, AVPR2, BCHE, BCKDHA, BCKDHB, BCKDK, BLNK, BMP1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, BSCL2, 
BSND, BTD, BTK, C2, C3, C5, C6, C7, C8B, C9, CA12, CA2, CA5A, CABP2, CACNA1S, CAD, CALM3, CARD11, 
CASR, CAV1, CAVIN1, CBLIF, CBS, CD19, CD247, CD27, CD320, CD3D, CD3E, CD3G, CD40, CD40LG, CD55, 
CD70, CD79A, CD79B, CDC14A, CDCA7, CDCA8, CDH23, CDKN1C, CEBPE, CFD, CFH, CFI, CFP, CFTR, CHAT, 
CHRNA1, CHRNB1, CHRND, CHRNE, CIB2, CIITA, CLCN7, CLDN14, CLPP, COCH, COL11A1, COL11A2, 
COL13A1, COL1A1, COL1A2, COL2A1, COL4A3, COL4A4, COL4A5, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COLQ, COQ2, 
COQ4, COQ6, COQ8A, CORO1A, CPS1, CPT1A, CPT2, CRTAP, CSF3R, CTNS, CTPS1, CUBN, CUL3, CXCR4, 
CYB561, CYBA, CYBB, CYBC1, CYP11A1, CYP11B1, CYP11B2, CYP17A1, CYP21A2, CYP27A1, CYP27B1, 
CYP2R1, CYP7B1, DBT, DCLRE1C, DDC, DGAT1, DHCR7, DHFR, DLAT, DMD, DMP1, DNAJC12, DNAJC21, 
DNASE2, DNMT3B, DOCK2, DOCK8, DOK7, DPAGT1, DUOX2, DUOXA2, ECHS1, EDN3, EDNRB, EFL1, 
EIF2AK3, ELANE, ENG, ENPP1, EPS8, ERCC4, ESPN, ESRRB, ETFA, ETFB, ETFDH, ETHE1, F10, F13A1, F13B, F7, 
F9, FAH, FAM111A, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCG, FANCI, FBN1, FBP1, FCHO1, FECH, FERMT3, 
FGA, FGB, FGF23, FGF3, FGFR3, FGG, FH, FKBP10, FLAD1, FOLR1, FOXA2, FOXE1, FOXN1, FOXP3, FUCA1, 
G6PC1, G6PC3, G6PD, GAA, GALC, GALE, GALK1, GALM, GALNS, GALNT3, GALT, GAMT, GATA2, GATA3, 
GATA4, GATM, GBA1, GCDH, GCH1, GCK, GCM2, GFI1, GGCX, GH1, GHR, GHRHR, GIPC3, GJB2, GLA, GLIS3, 
GLRA1, GLUD1, GNAS, GOT2, GPIHBP1, GREB1L, GRHPR, GRXCR1, GUSB, GYS2, HADH, HADHA, HADHB, 
HAX1, HBB, HCFC1, HELLS, HESX1, HGF, HIBCH, HK1, HLCS, HMGCL, HOGA1, HSD11B2, HSD3B2, HSD3B7, 
ICOS, IDS, IDUA, IFITM5, IGF1, IGHM, IGLL1, IGSF1, IKBKB, IKZF1, IL10, IL10RA, IL10RB, IL1RN, IL21R, IL2RA, 
IL2RB, IL2RG, IL36RN, IL7R, ILDR1, INS, IRAK4, IRF8, IRS4, ITGA2B, ITGB2, ITGB3, ITK, IVD, IYD, JAGN1, JAK3, 
KCNH2, KCNJ1, KCNJ11, KCNJ2, KCNQ1, KDELR2, KLHL3, LAMA2, LAT, LDLR, LEP, LEPR, LHFPL5, LHX3, LHX4, 
LIG1, LIG4, LIPA, LMBRD1, LOXHD1, LPL, LRBA, LRP5, LRTOMT, LYST, MAFB, MAGT1, MALT1, MAN2B1, 
MARVELD2, MC2R, MCEE, MEFV, MESD, MITF, MLYCD, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MMUT, MNX1, 
MOCS1, MPI, MPL, MRAP, MT-RNR1, MTHFD1, MTR, MTRR, MTTP, MUSK, MVK, MYD88, MYH7, MYO15A, 
MYO3A, MYO6, MYO7A, MYSM1, NAGLU, NAGS, NCF2, NCF4, NEUROG3, NFKBIA, NHEJ1, NIPAL4, NKX2-1, 
NKX2-5, NNT, NPC1, NPC2, NR0B1, NR3C2, NR5A1, OAS1, OAT, ORAI1, OTC, OTOA, OTOF, OTOG, OTOGL, 
OTULIN, OTX2, OXCT1, P3H1, PAH, PALB2, PAX3, PAX8, PC, PCBD1, PCCA, PCCB, PCDH15, PCSK9, PDHA1, 
PDHB, PDHX, PDP1, PDX1, PDZD7, PGM1, PGM3, PHEX, PHGDH, PHKA2, PHKB, PHKG2, PIK3CD, PIK3R1, 
PJVK, PKLR, PLG, PLPBP, PLS3, PNP, PNPO, POLE, POMC, POR, POU1F1, POU3F4, PPOX, PRDX1, PRF1, 
PRKAR1A, PRKDC, PROP1, PSTPIP1, PTCH1, PTF1A, PTPRC, PTPRQ, PTS, PYGL, QDPR, RAB27A, RAC2, RAG1, 
RAG2, RAPSN, RASGRP1, RB1, RDX, REST, RFX5, RFXANK, RFXAP, RMRP, RNPC3, RPE65, RPL11, RPL15, 
RPL35A, RPL5, RPS10, RPS17, RPS19, RPS24, RPS26, RPS7, RUNX1, RYR1, RYR2, S1PR2, SAMD9, SAMD9L, 
SAR1B, SBDS, SCNN1A, SCNN1B, SCNN1G, SERPINF1, SERPINH1, SGPL1, SH2D1A, SI, SLC12A1, SLC18A2, 
SLC18A3, SLC19A2, SLC19A3, SLC22A5, SLC25A13, SLC25A15, SLC25A19, SLC25A20, SLC25A38, SLC26A3, 
SLC26A4, SLC26A7, SLC2A1, SLC30A10, SLC34A3, SLC35A2, SLC37A4, SLC39A4, SLC39A7, SLC39A8, SLC46A1, 
SLC4A1, SLC52A2, SLC52A3, SLC5A1, SLC5A5, SLC5A6, SLC5A7, SLC7A7, SLITRK6, SLX4, SMAD2, SMAD3, 
SMARCD2, SMN1, SMPD1, SNX10, SP110, SPR, SRP54, STAR, STAT1, STAT3, STIM1, STK4, STX11, STX16, 
STXBP2, SYT2, TANGO2, TAT, TBL1X, TBX19, TCF3, TCIRG1, TCN2, TECTA, TF, TG, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, 
TGFBR2, TH, THRA, TK2, TMC1, TMEM38B, TMIE, TMPRSS3, TNFRSF11A, TP53, TPK1, TPO, TPP1, TPRN, TRHR, 
TRIOBP, TRMU, TRPM6, TSHB, TSHR, TTPA, TUBB1, UBE2T, UGT1A1, UMPS, UNC13D, UROS, USH1C, USH1G, 
USH2A, VAMP1, VDR, VKORC1, VPS45, WAS, WDR1, WDR72, WHRN, WIPF1, WNK1, WNK4, XIAP, XPA, XPC, 
ZAP70 (600).  

 

 

 

 



 

 

 

 

METODOLOGIA 

 

 

A análise é realizada por Sequenciamento de Nova Geração (NGS), 

que permite a leitura detalhada do DNA, incluindo o DNA mitocondrial. 

Utiliza-se uma tecnologia avançada para capturar e sequenciar as regiões 

dos genes de interesse. Após o sequenciamento, as informações genéticas 

passam por uma análise de bioinformática robusta, que identifica possíveis 

alterações (variantes) no DNA. Essas variantes são descritas e classificadas 

de acordo com as diretrizes internacionais da ACMG (American College 

of Medical Genetics and Genomics), que orientam a interpretação clínica 

dos achados. 

É importante ressaltar que a precisão do exame depende das 

informações clínicas fornecidas pelo médico solicitante, fundamentais para 

a correta interpretação dos resultados. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

LIMITAÇÕES 
 

Apesar da alta tecnologia empregada, este teste não consegue identificar 
todas as possíveis alterações genéticas. Algumas limitações incluem: 
 

• Regiões específicas do DNA podem não ser totalmente analisadas, 
especialmente áreas não codificantes, repetitivas ou com baixa 
cobertura. 

• Certos tipos de alterações genéticas podem não ser detectados, 
como expansões de repetições (trinucleotídeos, STRs), alterações 
epigenéticas, sítios frágeis, algumas variantes estruturais ou casos de 
mosaicismo restrito. 

• A análise de CNVs (variações no número de cópias) é uma triagem 
inicial, e um resultado negativo não descarta totalmente a presença 
dessas alterações. 

 
Essas limitações são inerentes à metodologia e podem ser 
complementadas por outros testes, caso necessário. 
 

 

 

 

 


