Do diagnostico ao tratamento:
solucoes tecnologicas para
doencas raras

Beatriz Ribeiro Versiani

Sociedade Brasileira de Genética
Médica e Genomica




TEA — Transtorno do Espectro Autista

DSM-5 (Manual de diagndstico e estatistica das
desordens mentais) - Critérios:

© Déficit persistente na comunicacao e interacao sociais
(dificuldade na comunicacao nao-verbal, manutencao de
relacionamentos e reciprocidade sdcio-emocional)

¢ Padroes repetitivos e restritos de comportamento,
interesse ou atividades (movimentos ou fala
repetitivos/estereotipados, aderéncia exagerada a
rotina, interesse restrito/hiperfoco, hipo/hiper
reatividade sensorial)



¢ Sintomas presentes precocemente no
desenvolvimento

¢ Sintomas causam prejuizos sociais, ocupacionais ou
em outras areas

¢ Alteracoes nao sao explicadas por déficit intelectual
ou atraso do desenvolvimento global




¢ Acomete 1% da populacdo (OMS)
¢ Mais comum em homens - 4,25:1%
¢ Associacao com deficiéncia intelectual em 33%

¢ Aumento na prevaléncia de diagnostico




TIPOS DE TEA DO PONTO DE VISTA DO MEDICO
GENETICISTA
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Mesmo antes dos grandes avan¢os de Genética dos ultimos
anos, ja se sabia que ha um forte componente genético em TEA

¢ Herdabilidade em gémeos monozigdticos (60-90% de
concordancia) e dizigdticos (0-30%) de concordancia

¢ Risco de irmaos apresentarem TEA (7-20%)

¢ Sinais leves em alguns parentes de 12 grau de
pacientes com TEA

¢ Sinais de TEA em doencas de etiologia genética ja
conhecida




Exames genéticos no TEA

¢ Cariodtipo
Alteragdes
o Analise cromossdémica por microarray cromossomicas
Alteragdes

¢ Sequenciamento completo de Exoma ou Genoma } génicas

¢ Pesquisa de sindrome do X-fragil (PCR)



Alteracoes
cromossomicas

~15% dos
pacientes

Exames genéticos no TEA

Alteracoes
génicas

~15-20%
dos
pacientes

Outros
(Sindrome do X-
fragil/Doencas
metabdlicas)

1-7% dos
pacientes



Por que testar?

* Beneficio psicossocial
-"Saber o que ele(a) tem”

-Empoderamento, melhor aceitacao, melhora na qualidade de

vida familiar, diminuicao da sensacao de culpa

-Terapias de apoio / grupos de suporte



Por que testar?

* Prognostico — identificacao, tratamento e prevencao de

comorbidades

Manejo adequado — educacao e emprego

Possiveis tratamentos / protocolos de pesquisa

Evitar exames desnecessarios (“odisseia diagndstica”)

Evitar “tratamentos” sem comprovacao cientifica



Por que testar?

e Risco de recorréncia

-50% (sd do X-fragil, alteracdo cromossomica herdada)
-25% (sd de Smith-Lemli-Opitz)
-1,5% (alteracao genética “de novo”)

Diagndstico pré-natal ou pré-implantacional

Diagndstico de familiares afetados sem diagnodstico etioldgico



Desafios futuros

e Aumentar o acesso as ferramentas
diagndsticas existentes (saude publica e

suplementar)

* Pesquisa de novos mecanismos implicados

na etiologia do TEA
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