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PAINEL DE ATAXIA-TELANGIECTASIA

O QUEE?

O Painel de Ataxia-Telangiectasia € um exame genético avancado
gue analisa os genes ATM, MRE11A e PCNA associados a sindrome de
Ataxia-Telangiectasia e condicdes relacionadas. Diferente das
abordagens convencionais, que se baseiam principalmente em
avaliacdes clinicas e exames imunoldgicos, este teste identifica
alteracoes genéticas especificas que afetam o reparo do DNA e a
estabilidade gendémica, levando a manifestacbes neurolégicas e
imunoldgicas caracteristicas.

A andlise desses 3 genes aumenta significativamente a
possibilidade de diagnosticar as causas genéticas subjacentes, incluindo
mutacdes no gene ATM (responsavel pela maioria dos casos), além de
variantes nos genes MRE11A e PCNA associados a fenotipos similares.
Essas informacdoes permitem uma abordagem personalizada, com
possibilidade de monitoramento direcionado para complicacoes
imunoldgicas, neuroldgicas e oncoldgicas, além de um acompanhamento
clinico mais preciso.

O exame é especialmente recomendado para criancas com ataxia
progressiva, telangiectasias oculocutaneas, imunodeficiéncia ou
historico familiar de Ataxia-Telangiectasia. Também é indicado quando ha
suspeita de sindromes relacionadas, como a Ataxia com Apraxia Ocular
tipo 2 ou condicoes associadas a instabilidade gen6mica, que podem
apresentar caracteristicas clinicas sobrepostas.

Vale ressaltar que o Painel de Ataxia-Telangiectasia complementa,
mas nao substitui, a avaliacado clinica neurolégica e imunolégica
tradicional. Seus resultados, no entanto, fornecem dados essenciais para
um manejo mais individualizado, auxiliando na escolha de intervencoes
terapéuticas adequadas e no aconselhamento genético familiar.
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GENES AVALIADOS

ATM MRE11A PCNA (3)

METODOLOGIA

A anélise é realizada por Sequenciamento de Nova Geracao (NGS),
qgue permite a leitura detalhada do DNA, incluindo o DNA mitocondrial.
Utiliza-se uma tecnologia avancada para capturar e sequenciar as regides
dos genes de interesse. Apds o sequenciamento, as informacdes genéticas
passam por uma analise de bioinformatica robusta, que identifica possiveis
alteracoes (variantes) no DNA. Essas variantes sdo descritas e classificadas
de acordo com as diretrizes internacionais da ACMG (American College
of Medical Genetics and Genomics), que orientam a interpretacio clinica
dos achados.

E importante ressaltar que a precisio do exame depende das
informacoes clinicas fornecidas pelo médico solicitante, fundamentais para

a correta interpretacao dos resultados.
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