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De acordo com a norma n° 1595/2000 do
~ Conselho Federal de Medicina (CFM) e
Declaracao de Lo ol ko o o nacons
CO n-ﬂ ItOS d e de Vigilancia Sanitaria, declaro que:

* Nao Possuo nenhum conflito de interesse.

i nte [essSe * N&o possuo nenhuma ligacdo com a industria

farmacéutica
* Brasilia, 18 de junho de 2019.
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Introducao

Incidéncia de doencas raras: inferior a 1:2000;

Sao estimadas 7000 doencas raras, 80% sao geneticas;
A maioria (50~75%) destas afetam criancas
Causa mortis de 35% lactentes com menos de um ano
Significativa causa de admissao hospitalar
1/3 nao sobrevivera ate 0s cinco anos de idade
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ACONSELHAMENTO
GENETICO

Processo de comunicacao que lida com
problemas humanos associados com a
Ocorréncia, ou risco de ocorréncia, de uma
doenca genética em uma familia,
envolvendo a participacao de uma ou mais
pessoas treinadas para ajudar o individuo
ou sua familia a umatomada de decisao.
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Evolucao das tecnologias e os tipo de doencas raras

a Light G-banded Microarray Whole-exome Whole-genome
microscope karyotype sequence sequence
w g e
Y r S —— CGGATGATTACCOGTT
.8 SRR e e GATATAGCTCTCGCTC
Appearance ye St GCTCTAGCTAGCTATR
2 #-" L) SRR AR e GECTATGGEETGEEEET
> ) -
Resolution Entire 510 Mb 50=100 kb 1 bp 1 bp
chromosome
Nmger o N/A ~500 ~0.05-2 million -50 million 3 billion
loci probed
Variants Aneuploidy, Copy
o Variants >5 Mb number Coding regions Majority of
detected polyploidy L -
’ variants variants
Variants . C
Oorl 0orl 10=100= ~ 200,000 4=5 million
per person
Diagnostic .
Incidental :
B I —
firedinngs Lowy High

DR. CAIO BRUZACA

MEDICO GENETICISTA

www.bruzaca.com



Uma doenca neurodegenerativa
cronica, progressiva, imutavel causada
E S C e rO S e pela morte do neuronio motor;
O diagnostico leva 12 meses para ser
a e ra_ realizado, e pode levar a um
prognostico sobrio em 3-5 anos;

B , fl
l \I I l I Ot rO I C a. A maioria dos casos sao esporadicos,

apenas uma minoria é geneticamente
determinada.
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Causada pela mutacao missense no
gene VAPB (c.C166T, p.P56S)

E LA FA I\/I I L IA L E uma mutacao tipicamente brasileira.

A evolucao € mais branda, e pode levar
anos/decadas para o obito.
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Por decadas, ocorre alta morbidade,
com necessidade de medicacoes de

alto custo (Riluzol), suporte respiratario,
E LA FAI\/I I L IAL fisioterapico, fonoaudioldgico;

Atualmente nao ha um tratamento
curativo para a ELA, apenas para
establilizacao dos sintomas.
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D O e n (;as Com o avanco da técnicas de

reproducao assistida, ha a possibilidade

m O n O g é n i Ca_S de exclusao de uma mutacao genetica

na familia;

e re p rO d u gé.O E realizado um tratamento de

reproducao de alta complexidade

aSS i Sti d a (Fertilizacao In vitro do tipo ICSI).
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Doencas
~ " A partir da obtencao do embriao, é
m O n O g e n I Ca.S realizado uma biopsia embrionaria;
E realizado no material da biopsia o

~Y
€ reproducan e e
assistiaa
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Doencas

N\ o i I : Y.
MONOQJENICAS i semamutacao) podemos
obter uma prole sem a mutacao e a
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€ reproduGaQ s swsentreasse e
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Obtencao da gravidez e um filho
saudavel sem a mutacao.
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Obrigado!

www.bruzaca.com
contato@bruzaca.com
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