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PAINEL PARA NEUROFIBROMATOSE

O QUEE?

O Painel de Neurofibromatose é um exame genético preciso que
analisa os 2 genes principais, NF1 e NF2, associados as
neurofibromatoses tipo 1 e tipo 2, respectivamente. Diferente das
abordagens diagndsticas puramente clinicas, que nem sempre
conseguem diferenciar as condicdes ou identificar a causa subjacente,
este teste identifica alteracdes genéticas especificas que levam ao
desenvolvimento de tumores no sistema nervoso, pele e outros érgaos,
bem como outras manifestacoes caracteristicas.

A andlise desses 2 genes, NF1 (responsavel pela Neurofibromatose
tipo 1) e NF2 (causador da Neurofibromatose tipo 2), aumenta
significativamente a capacidade de diagnosticar a causa genética
subjacente das neurofibromatoses. Essas informacdes permitem uma
abordagem mais precisa e personalizada, com a possibilidade de um
acompanhamento clinico mais adequado e a previsao de complicacoes
especificas para cada tipo da doenca.

O exame é especialmente recomendado para individuos com
suspeita clinica de Neurofibromatose tipo 1 ou tipo 2, apresentando
sinais como manchas café-com-leite, neurofibromas cutaneos, nédulos
de Lisch, tumores do sistema nervoso, ou perda auditiva. Também é
indicado em casos de histérico familiar da condicao ou quando ha
achados clinicos sugestivos sem um diagndstico definitivo, oferecendo
um suporte valioso para o aconselhamento genético familiar.
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GENES AVALIADOS

NF1 NF2 (2)

METODOLOGIA

A andlise é realizada por Sequenciamento de Nova Geracao (NGS),
gue 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 informacoes genéticas
passam por uma analise de bioinformatica robusta, que identifica possiveis
alteracodes (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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