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Introducao

Uma doenca neurodegenerativa cronica, progressiva, imutavel
causada pela morte do neurdnio motor;

O diagnostico leva 12 meses para ser realizado, e pode levar a
um prognaostico sdbrio em 3-5 anos;

A maioria dos casos sao esporadicos, apenas uma minoria €
geneticamente determinada.




ELA FAMILIAL

Causada pela mutacao missense no
gene VAPB (c.C166T, p.P56S)

E uma mutacdo tipicamente brasileira.
A evolucao é mais branda, e pode levar
anos/décadas para o 6bito.
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Por décadas, ocorre alta morbidade,
com necessidade de medicacoes de

E LA FAM I LIAL alto custo (Riluzol), suporte respiratorio,
fisioterapico, fonoaudioldgico.

Atualmente ndao ha um tratamento
curativo para a ELA, apenas para
estabilizacao dos sintomas.
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Teste genético para

padronizagcao da familia com
ELA
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ELA e
reproducao
assistida

Com o avanco da técnicas de
reproducao assistida, ha a possibilidade
de eliminacao de uma mutacao
genética na familia;

E realizado um tratamento de
reproducao de alta complexidade
(Fertilizacdo in vitro do tipo ICSI).
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Obtendo embrioes
na clinica de reproducao




ELA e
reproducao
assistida

A partir da obtencao do embriao, é
realizado uma biopsia embrionaria;
E realizado no material da biopsia o
diagnostico genético para buscar a
mutacao previamente descrita na
familia.
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ELA e
reproducao
assistida

A partir da transferéncia dos embrides
saudaveis (sem a mutacao), podemos
obter uma prole sem a mutacao e a
partir da descendéncia deste individuo
nao mais ocorreria a ELA familiar.
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Os embrioes estao
guardados na Clinica
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Obtencao da gravidez e um filho

saudavel sem a mutacao no
VAPB
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