ARRAY-CGH

PARA DETECCA}O DE
DOENCAS GENETICAS

A tecnologia de microarray é capaz de detectar alteracdes genéticas em todos os cromossomos
simultaneamente, mostrando-se uma ferramenta muito importante para o estudo de alteracdes genéticas
sem diagndstico, principalmente, as doencas de ordem pediatrica.

As plataformas de microarrays baseadas em SNP (single nucleotide polymorphism - array) sdo compostas
por sondas com sequéncias que contém uma unica base polimérfica do DNA, localizadas em regides do
genoma que nem sempre estdo relacionadas com patologias.

As alteragdes polimodrficas sdo frequentes na populagdo em geral, mas diferem conforme a etnia. Por isso, -
os resultados de SNP-array podem ser ndo informativos, resultando em variantes de significado incerto

(VUS) sem associacdo conhecida a suspeita clinica em determinada populagdo, como por exemplo a

populacdo brasileira.




A plataforma de microarray mais utilizada em todo o mundo é o CGH
(comparative genomic hybridization), que se baseia em sondas com
sequéncias génicas de 60-80 nucleotideos e permite a customizacao das
regides cromossdmicas com oligonucleotideos nas sequéncias génicas
alvo de interesse.

Durante o processo de customizacdo o array-CGH é enriquecido com
milhares de sondas de oligonucleotideos nas regides de interesse clinico,
principalmente em genética, pediatria e neuropediatria, possibilitando a
identificacdo aprimorada dos genes ou éxons envolvidos nas alteracdes e
uma melhor definigdo dos limites dos pontos de quebra das CNVs
(Variagdes no Numero de Codpias) observadas na analise gendémica do
paciente.

Portanto, a utilizacdo do array-CGH customizado em alta resolu¢do promove a identificagcdo de CNVs associadas as sindromes ou
doencgas genéticas com alto impacto fenotipico, segundo a literatura e bases de dados atuais. Essa correlagdo gendtipo-fendtipo
favorece o diagndstico genético-clinico do paciente, auxiliando a conduta médica e o aconselhamento genético.

Além das diferencas supracitadas, o array-CGH € uma metodologia robusta na qual o DNA teste (amostra) € comparado a um DNA
referéncia submetido a todo o procedimento técnico juntamente com a amostra. O algoritmo estatistico utilizado para avaliar os
resultados de array-CGH identifica CNVs observando alteracdes em cinco ou mais sondas consecutivas.
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