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PAINEL PARA LEUCODISTROFIAS

O QUEE?

O Painel de Leucodistrofias € um exame genético abrangente que
analisa 200 genes associados a um vasto grupo de doencas
neurodegenerativas progressivas. Diferente dos métodos diagndsticos
convencionais, que se baseiam em achados clinicos e de imagem, muitas
vezes inespecificos, este teste identifica as alteracdes genéticas
subjacentes que causam a degeneracao da mielina no sistema nervoso
central, essencial para a comunicacao neuronal.

A analise desses 200 genes, incluindo genes chave como ABCD1
(adrenoleucodistrofia), ASPA (doenca de Canavan), GALC (doenca de
Krabbe) e PLP1 (doenca de Pelizaesus-Merzbacher), aumenta
drasticamente a possibilidade de diagnosticar a causa genética especifica
da leucodistrofia. Essas informacdes genéticas sao cruciais para um
diagndstico preciso, permitindo uma abordagem de manejo clinico
personalizada e, em alguns casos, o acesso a terapias especificas e
direcionadas.

Este painel é especialmente recomendado para individuos com
suspeita clinica de leucodistrofia, apresentando sintomas neurolégicos
como atraso no desenvolvimento, perda de habilidades motoras ou
cognitivas, convulsdes, problemas de visdao ou audicao. Também é
indicado para pacientes com achados de ressonancia magnética que
sugiram desmielinizacao, ou em casos de histérico familiar de doencas
mielinicas hereditarias. Os resultados deste exame complementam a
avaliacao clinica, fornecendo dados genéticos essenciais para um
diagnodstico diferencial assertivo e um aconselhamento genético familiar
abrangente.
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GENES AVALIADOS

AARS AARS2 ABCD1 ABHD16A ACBD5 ACER3 ACOX1 ACTA2 ADAR AIFM1 AIMP1
ALDH3A2 AP4B1 APOPT1 APP ARSA ASPA ATP7A AUH BCAP31 BCS1L BOLA3
BORCSS8 C2orf69 CIC CLCN2 CLDN11 CLPP CNTNAP1 COA7 COL4A1 COLGALT1
COQ2 COX10 COX15CSF1RCSMD1 CST3 CTC1 CTSA CYP27A1 CYP7B1 D2HGDH
DARS DARS2 DCAF17 DEGS1 DENND5B DGUOK DPYD EARS2 EIF2AK2 EIF2B1
EIF2B2 EIF2B3 EIF2B4 EIF2B5 ELOVL1 ENTPD1 EPRS ERCC6 ERCC8 ETFDH FA2H
FAM126A FIG4 FOLR1 FUCA1 GALC GBE1 GFAP GFM1 GJA1 GJB1 GJC2 GLA GLB1
GLRX5 GPRC5B GRN HEPACAM HEXA HIKESHI HMBS HMGCL HPDL HSD17B4
HSPD1 HTRA1 HYOU1 ICOS IFIH1 ISCA1 ISCA2 KARS KIF5A L2HGDH LAMB1
LARS2 LIG3 LMNB1 LYRM7 MAN2B1 MAPT MCOLN1 MEF2C MLC1 MTFMT
MTHFR NAXD NAXE NDUFAF1 NDUFAF3 NDUFS1 NDUFS2 NDUFS4 NDUFS7
NDUFS8 NDUFV1 NDUFV2 NFE2L2 NFU1 NKXé6-2 NOTCH1 NOTCH3 NPC1
NUBPL PAFAH1B1 PAH PC PEX1 PEX10 PEX11B PEX12 PEX13 PEX14 PEX16
PEX19 PEX2 PEX26 PEX3 PEX5 PEX6 PEX7 PI4KA PLP1 POLG POLR1C POLR3A
POLR3B PPP1R21 PRNP PSAP PSEN1 PSEN2 PTEN PYCR2 RAB11B RARS
RNASEH2A RNASEH2B RNASEH2C RNASET2 RNF220 RPIA RRM2B SAMHD1 SCO1
SCO2 SDHA SDHAF1 SDHB SLC13A3 SLC16A2 SLC17A5 SLC25A12 SLC25A4
SNORD118 SOX10 SPART SPG11 SPG21 SUCLA2 SUMF1 SURF1 TACO1
TMEM106B TMEM163 TMEM63A TPP2 TREM2 TREX1 TUBB4A TUFM TYMP
TYROBP UFM1 VPS11 WARS WARS2 ZFYVE26 (200)

METODOLOGIA

A andlise é realizada por Sequenciamento de Nova Geracao (NGS),
que permite a leitura detalhada do DNA, incluindo o DNA mitocondrial.
Utiliza-se uma tecnologia avancada para capturar e sequenciar as regioes
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 interpretacao 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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