Medicina Genética Personalizada
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Apontada como a grande revolucao na area da salde nos préximos anos,
baseia-se na individualizagdo dos processos diagnodsticos, de

monitoramento e tratamentos.

Neste sentido, destacam-se a prevencdo de Doen¢as Cardiovasculares,
a Nutrigenética e a Avaliacdo Genética de Rendimento Esportivo,
abordados em outros materiais de comunica¢cao do DB, em conjunto com

a Farmacogenética que é a ciéncia que estuda a variabilidade genética
dos individuos com relagdo a drogas especificas, indicando a melhor
droga, a dosagem correta, para doenca correta e no momento correto.

INFERTILIDADE MASCULINA

Em cerca de 40% dos casos de casais com problemas de infertilidade, verifica-se a presenca de fatores como alcool,

cigarro, sedentarismo e obesidade. Até medicamentos podem influenciar de maneira significativa nesse processo.

A infertilidade masculina causada por azoospermia ou oligospermia severa atinge aproximadamente 10% da populacdo
masculina. Afastadas as causas obstrutivas, a etiologia mais comum é a genética. As alteracdes nos cromossomos sexuais,
como a Sindrome de Klinefelter, translocacdes e inversdes, podem ser diagnosticadas por Caridtipo e deteccdo de Microdelecdes

no Cromossomo Y por PCR.

Ademais, a infertilidade masculina associada a auséncia bilateral dos canais deferentes pode ser confirmada pelo estudo

molecular do gene CFTR, também associado a fibrose cistica.
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ESTUDO DE MICRODELECAO
NO CROMOSSOMO Y
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Consulte também outros MATERIAIS DE COMUNICACAO relacionados a esse tema:

* Andlise do Exoma Humano * Doenca Celiaca

e Fibromax * Intolerancia a Lactose

* Risco Cardiovascular * Vitaminas

» Painel Nutrigenético « DSTs

e HLA-B27 * Intolerancia Alimentar

e HIV ¢ Virus Respiratdrios

¢ Diabetes Mellitus * Avaliacdo Genética de Rendimento Esportivo
Para maiores informacdes acesse Uma consideravel parcela da populacdo masculina ainda ndo encara o cuidado com sua saude com prioridade e resiste em procurar
o Guia de Exames em nosso site:

~ ., www.diagnosticosdobrasil.com.br orientacdo médica ou submeter-se a exames preventivos. Esses homens parecem estar muito mais preocupados em atingir metas de
Refe renC|as producdo no trabalho do que com a sua condicdo de satde. E preciso mudar essa situacao.
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a realizacdo de exames laboratoriais tornou-se uma ferramenta imprescindivel na medicina. Sao
apresentados a seguir alguns dos principais exames que tém sido utilizados como importantes ‘ )

Muito se fala sobre o aumento da expectativa de vida, mas para que isso se confirme é necessario

ferramentas auxiliares na prevencao da saude masculina.
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O componente genético dos antecedentes ou da
doenca cardiovascular propriamente dita pode
ser analisado por meio de um teste de genética
molecular capaz de avaliar o risco cardiaco. O
exame PGCAR, realizado pelo DB, tem o objetivo
de analisar genes importantes associados a processos como alteracdo da funcao
endotelial, dislipidemia, hipertensao arterial, processos inflamatdérios e infarto,
além de pesquisar as condicdes genéticas associadas ao sistema de coagulacao
gue podem contribuir para a trombose venosa.

Ao determinar o risco cardiaco, medidas de prevencdo, como as mudancas de
habitos e 0 uso de medicamentos, podem ser antecipadas.

Nas dislipidemias, destacam-se o Perfil Lipidico, qgue compreende as dosagens
de Colesterol Total, HDL-Colesterol, Triglicérides, LDL-Colesterol e a estimativa
do Colesterol ndo-HDL. Esse grupo de testes é direcionado para avaliagcdo do
metabolismo lipidico e prevencdo de Aterosclerose e DAC, alinhado a exames
como Lipoproteina A, Apolipoproteinas A e B e Eletroforese de Lipoproteinas.

HORMONIOS

Com um amplo menu de testes, o DB inclui todos os exames necessarios para
dosagens hormonais, de acordo com cada fase da vida: infancia, adolescéncia,
fase adulta e geridtrica, contemplando as expectativas de médicos e pacientes.

Para a avaliacdo hormonal masculina, a mensuracdo de Testosterona e SHBG
é fundamental. Na circulacdo, a Testosterona liga-se a Albumina (54%) e a
Globulina Ligadora de Esteroides Sexuais (SHBG) (44%). Apenas 2% d
testosterona presente no sangue encontram-se na forma livre, sendo
fragcdo ativa do-hormoénio que ird desempenhar suas funcoes virilizanptes.

O Hormoénio Estimulador da Tireoide (TSH) é produzido fha hipdfise,
estimulando a tireoide a produzir tiroxina (T4) e triiodotironipa (T3). O T3
corresponde a 10% dos hormoénios produzidos pela tireoide, € 90% é de T4.
Nas fases iniciais do hipotireocidismo, o T3 pode ainda estar normal, e o T4
ja se apresenta reduzido. Dessa forma, os exames comumente solicitados
para avaliar a funcao da tireoide séo o TSH e o T4 Total e Livfe.
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TESTOSTERONA TOTAL
TESTOSTERONA LIVRE
GLOBULINA LIGADORA DE HORMONIOS SEXUAIS

TSH - HORMONIO TIREOESTIMULANTE
T3 - TRIIODOTIRONINA
T4 - TIROXINA
T4 - TIROXINA LIVRE

CARDIOPATIAS

Os homens sdo mais susceptiveis a doencas cardiovasculares, possivelmente devido a
comportamentos de risco mais frequentes, origindrios de descontrole alimentar com alteracdo no
metabolismo de carboidratos e gorduras, ao fato de uma parcela considerdvel ter a pressdo arterial

elevada, ao estresse do dia a dia, além da predisposicao genética, que tende a agravar esta situacao.

Para avaliacdo da condicdo cardiaca podemos destacar exames como Creatina Quinase - CK,
Creatina Quinase MB - Atividade e Massa, Troponinas T e |, Proteina C reativa ultrassensivel e

Mioglobina e dosagens de marcadores como de BNP-Peptideo Natriurético, PRO BNP-N-Terminal.
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FUNCAO HEPATICA

A anal
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PERFIL GENETICO CARDIOVASCULAR
CREATINA QUINASE TOTAL - CK
CREATINA QUINASE - MB - ATIVIDADE
PROTEINA C REATIVA - ULTRASSENSIVEL
TROPONINA CARDIACA - T
TROPONINA CARDIACA - |
MIOGLOBINA
PRO BNP - N - TERMINAL
BNP - PEPTIDEO NATRIURETICO
PERFIL LIPIDICO
LIPOPROTEINA - LPA
APOLIPOPROTEINA A - |
APOLIPOPROTEINA E
APOLIPOPROTEINA B
APOLIPOPROTEINA B 100

APOLIPOPROTEINA B100 (APOB)
SEQUENCIAMENTO

ELETROFORESE DE LIPOPROTEINAS

ise da funcdo hepatica pode ser feita

por varios testes, em especial as enzimas

Transaminases para

avaliacao dos

hepatdcitos, Fosfatase Alcalina e Gama GT

em processos colestasicos e de alteracdo do

ntamente com a dosage

Bilirrubinas, ddo importantes informac¢des
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o sistema hepatico e biliar.

os cientificos em hepatologia foram
Fibromax e

ferramentas moleculares para a deteccéo e
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das pr

ficacdo dos patdgenos causadores
incipais hepatites virais.
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FIBROMAX
BILIRRUBINAS TOTAL E FRACOES
GAMA GLUTAMIL TRANSFERASE

FOSFATASE ALCALINA

ASPARTATO AMINOTRANSFERASE
TGO

ALANINA AMINOTRANSFERASE
TGP

MARCADORES TUMORAIS
E ONCOGENETICA

A juncédo entre a oncologia e a genética criou uma ferramenta poderosa que
possibilita mapear casos hereditarios ou esporadicos de cancer, com o intuito de
se diagnosticar precocemente ou mesmo identificar alteracdes genéticas
especificas associadas a um maior risco de desenvolvimento de certos tumores

e até mesmo detectar mutacdes associadas a resposta terapéutica.

o cancer de préstata é considerado o segundo tipo mais comum de cancer em homens,
afetando, geralmente, individuos acima dos 45 anos. A doenca ndo costuma apresentar sintomas, mas, na

fase avancada, pode evoluir para dor 6ssea, complicacdes no sistema urinario, insuficiéncia renal e até dbito.

Os métodos atuais de triagem utilizam o PSA, que, produzido pela prdstata, € a principal proteina no sémen, atuando
na quebra das proteinas formadoras de gel espermatico, fluidificando o esperma e desse modo aumentando a mobilidade
espermatica. E um importante marcador de alteracdes prostaticas e seu aumento & intimamente ligado a hiperplasia

prostatica benigna (HPB), neoplasias prostaticas e prostatites.

CcODIGO DB Atualmente, o valor aceito como normal é abaixo de 2,5 ng/dL. Mas com o toque
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PSA LIVRE

retal e exames de imagem para a realizacdo da biopsia prostatica que é possivel ter

o diagndstico. No entanto, a pouca especificidade desses exames de triagem gerou

ESTUDO MOLECULAR
CA DE PROSTATA

um aumento consideravel de biopsias prostaticas, das quais 75% s&o negativas.

Hoje, ja é possivel realizar um exame especifico para o cancer de prdstata, o PCAS3,

um novo marcador para o cancer prostatico, recém-disponibilizado em laboratdérios clinicos.

o cancer de pulméio € um dos tipos mais comuns e graves de cancer. Os inibidores da tirosinoquinase do receptor do fator
de crescimento epidérmico (EGFR) é o tratamento inicial preferido para pacientes com adenocarcinoma de pulmdo metastatico
qguando os tumores tém mutacdo ativadora caracteristica no EGFR. Uma terapia-alvo especifica também pode ser usada para

pacientes com tumores com transloca¢do EML4-ALK.
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FATOR DE CRESCIMENTO

Na atualidade, além de mutacdes nos genes EGFR e ALK, outras dezenas de A
EPIDERMICO

mutacodes ja foram encontradas e podem facilmente detectadas em laboratérios

PESQUISA DO REARRANJO ALK/
EML4, GENE DE FUSAO EML4

de biologia molecular.

o cancer colorretal também ¢ muito prevalente na populacéo (tanto em homens quanto em-mulheres) e é considerado como
potencialmente curavel quando detectado precocemente. Apresenta-se, principalmente sob a forma de Cancer Colorretal Hereditario
N&o Polipose (HNPCC), também conhecido como Sindrome de Linch. Os individuos com HNPCC apresentam como caracteristica

principal alteracdes genéticas em genes como MLH1, MSH2, MSH6.

Encontrada uma alteracdo genética no individuo, os familiares proximos também serdo indicados para rastreamento. Cerca de 70%

dos individuos com essa mutacdo vao desenvolver o tumor ao longo da vida.

No carcinoma de testiculo - Alfafetoproteina atua

como principal papel na monitorizacdo da terapia, sendo que sua
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CANCER COLORRETAL NAO POLIPOSO
HEREDITARIO/HNPCC

resenga sugere persisténcia da doeng¢a, e sua concentracdo sérica .
P -’ 9 P ¢ ¢ SINDROME DE LYNCH/HNPCC

propicia uma estimativa do tempo de crescimento tumoral. Esse

SINDROME DE LYNCH/HNPCC
SINDROME DE LYNCH/HNPCC
ALFAFETOPROTEINA

marcador tem sido também utilizado no diagndstico de pacientes

com carcinoma hepatocelular, em conjunto com a ultrassonografia

abdominal.



