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Laudo da Analise
Geneética Ginecoldgica
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Detalhes da analise

A Andlise do perfil Genético Ginecologico é baseada na tecnologia de Sequenciamento de Nova Geracdo, que avalia
até 11 variantes localizadas em diferentes regiGes gendmicas, com a finalidade de identificar alteracBes genéticas
especificas relacionadas com o desenvolvimento da Sindrome do Cvario Policistico e da Endometriose.

Com a Analise Genética Ginecologica, o seu consultor médico podera elaborar estratégias para a prevencdo e
tratamento dessas condig¢des clinicas, melhorando, assim, a salide feminina e a sua qualidade de vida.

A Analise Genética Ginecoldgica foi desenvolvida no contexto cientifico atual, sendo baseado em evidéncias e com
fundamentacdo em guidelines internacionais e estudos inovadores e disruptivos de variantes populacionais.
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DOENCA ORGANISMO SAUDE FEMININA MAIS PRECISOS
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INSIDE LAUDO DA ANALISE

DIAGNOSTICOS GENETICA GINECOLOGICA

NOME DO PACIENTE
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Nome do paciente:
Coleta realizada em: 00/00/0000

Sexo do paciente: Unidade da analise: Inside Central Amostra recebida em: 00/00/0000
Data de nascimento: Tecnologia: Seq. de Nova Geracéo Resultado liberado em: 00/00/0000
Solicitante: Material de coleta: Mucosa oral Protocolo: 000000000000000
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Loudo - Genética Ginecoldgico

Sindrome do Ovario Policistico

A Sindrome do Ovario Policistico (SOP) & um disturbio enddcrino comum entre mulheres em idade reprodutiva e
sua incidéncia varia de 5 a 10 % em todo mundo. Esta alteracdo é relacionada com caracteristicas clinicas
especificas, dentre elas oligoanovulacdo, hiperandrogenismo, hirsutismo, ovarios policisticos e infertilidade
(PMID:20399696, DOI: 10.3844/amjsp.2013.160.167).

Até o momento ndo ha um entendimento claro sobre os mecanismos causais da sua patogénese, e embora seja
um disturbio complexo e heterogéneo, ha fortes evidéncias relacionadas a predisposicdo genética e epigenética
para seu desenvolvimento (PMID:20399696, DOI: 10.3844/amjsp.2013.160.167).

O seu estudo Genetico Ginecoldgico identificou uma variante que pode estar relacionada com o desenvolvimento
da Sindrome do Ovario Policistico.
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FSHR rs6165

Interpretando o Resultado

* FSHR - rs6165:

A variante rs6165 em homozigose pode resultar em um aumento do risco de desenvolvimento da Sindrome do
Ovario Policistico em mulheres coreanas, ja que esta variante apresentou significante associacdo com esta doenga
(PMID: 28547204). Alem disso, foi relatado na literatura cientifica uma associacdo maior entre essa variante e a
variante rs6166 com a SOP em mulheres chinesas (PMID:20399696).
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Endometriose

A Endometriose & uma doenca ginecoldgica crdnica e complexa, presente em 6 a 10 % das mulheres em idade
reprodutiva e em 20 a 50 % das mulheres com historico de infertilidade (PMID: 23104006, 26337243). Esta doenca
e caracterizada histologicamente pela presenca de tecido endometrial fora da cavidade de origem, como no
peritdnio pélvico, nos ovarios e no miomeétrio, e clinicamente por dismenorreia, dispareunia profunda, dor pélvica
cronica e infertilidade (PMID: 23139742).

O desenvolvimento da endometriose é regulado por enzimas e receptores envolvidos na biossintese e no
metabolismo dos estrégenos (PMID: 23139742). Assim estudos sugerem que o risco a endometriose seja
influenciado por fatores ambientais e genéticos, e sua herdabilidade é estimada em aproximadamente 51 % dos
casos (PMID: 23104006, 24676469).

O seu estudo Genético Ginecoldgico identificou cinco variantes gue podem estar relacionadas com o
desenvolvimento da Endometriose.

chr7:25901639 rs12700667
chr9:22169700 rs1537377 (5 cC
GREB1 rs13394619 G GA
chré:19785357 rs7739264 ill CcT
VEZT rs10859871 C cC
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Interpretando o Resultado

*rs12700667:

Mulheres com o alelo A para a variante rs12700667 podem apresentar um aumento significativo no risco para
desenvolver a endometriose ovariana, sendo gue esta variante apresentou uma forte evidéncia de associacdo
com endometriose moderada a grave (PMID: 24676469, 26337243, 30010178).

*rs1537377:

Mulheres com o alelo C para a variante rs1537377 podem apresentar um aumento significativo no risco para
desenvolver a endometriose (PMID: 26337243).

* GREB1 -rs13394619:

O GREB! & um gene relacionado com a resposta precoce na via regulada pelo receptor de estrogeno,
desempenhando um papel importante nos tecidos que respondem a hormdnios. Assim o alelo G da variante
rs13394619 localizada neste gene foi associado com a endometriose (PMID: 23104006, 26337243).

* rs7739264:

O alelo T da variante rs7739264 foi associado com a endometriose em um estudo de metanalise (PMID:
26337243).

* VEZT - rs10859871.

O alelo de risco C da variante rs10859871 foi associado a um aumento na expressdo do gene VEZT, sendo
envolvido na patogénese da endometriose (PMID: 28901453, 25678572).
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Conclusao

O resultado da analise do seu perfil Genético Ginecoldgico identificou variantes relacionadas a Sindrome do
Ovario Policistico e a Endometriose.

A presenca de variantes é indicativa de predisposicdo genética a estas condi¢8es clinicas, ndo sendo condicionais

para o desenvolvimento da SOP e da Endometriose. O diagnostico inequivoco da relagdo gendtipo-fendtipo deve
ser realizado pelo seu médico.

Metodologia

- Sequenciamento de Nova Geragdo com alvos gendmicos especificos, realizado com design customizado
AmpliSeq Hotspot lllumina, na plataforma MiSeq (lllumina, CA).

- A andlise das sequéncias gendmicas e a identificacdo de variantes foram realizadas com protocolos e guidelines
de bioinformatica, referenciado pela versao GRCh37 do genoma humano.

- O resultado representa o conhecimento cientifico atual, analisado em bancos de dados nacionais e
internacionais.

- As variantes com baixa cobertura na analise ndo estdo representadas neste laudo.

- Os dados brutos estdo disponiveis na base de dados do laboratério.
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