O CGT é um painel genético de portadores importante para o
planejamento familiar, pois identifica o risco do nascimento de
um bebé afetado por uma doenca genética hereditdria.

O teste indica se os pais sdo portadores sauddveis de variantes
genéticas de heranga autossémica recessiva que, se transmitidas
por ambos progenitores, pode gerar doengas graves nos filhos.

Normalmente os portadores s@o sauddveis e ndo
. manifestam a doenga, mas quando pai e m&e sGo
portadores de uma mutagGo no mesmo gene, o
A risco de seus descendentes apresentarem uma

doenca recessiva é maior.

O CGT é recomendado nas seguintes situacdes:

+ Antes de uma gravidez natural
+ Antes de um tratamento de reproducéio assistida
* Antes de um tratamento com évulos ou sémen de doador
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Estamos

comprometidos
com a saude do
seu futuro bebé

Muitos pais séo pegos de surpresa com o nascimento de seu bebé
com alguma doenga genética.

A Igenomix desenvolveu painéis genéticos de portadores de alta
confiabilidade para casais realizarem antes da gravidez, o que
pode revelar se possuem um risco aumentado de ter filhos
acometidos por doencas genéticas. Quando o resultado do

teste é positivo, é possivel criar estratégias a favor do nascimento
de um bebé sauddvel.

Cada uma de nossas células contém nossa informagdo genética,
ou DNA, organizada em unidades bdsicas; os genes. Genes que
tenham sua fungdo alterada podem ser responsdveis por
doengas genéticas.

Sem saber, podemos
portar variantes
geneticas.

O teste CGT permite
avaliar o risco genético
reprodutivo do casal



Por que fazer o
CGT?

Geralmente, os pais fazem o teste de compatibilidade genética
somente apés o nascimento de um bebé afetado por uma doenca
grave. Doencas genéticas ndo tém cura, mas podem ser evitadas.
Consulte seu médico e conte com o aconselhamento genético
da Igenomix para obter indicagdo individualizada.

Principalmente em caso de consanguinidade ou tratamento de
reproducdo assistida.

O que acontece
comigo se eu
for portador?

Quase todos somos portadores de variantes genéticas. O risco
pode existir apenas para a descendéncia quando ambos
progenitores transmitem a alteragdo que portam no mesmo gene.*

Apesar de os portadores serem pessoas sauddveis, se pai e mde
possuirem uma variante no mesmo gene, a probabilidade de
gerarem uma crianga afetada é de 25%.

*Doengas Autossémicas Recessivas ou ligadas ao X (mulher)

PAI PORTADOR MAE PORTADORA
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Saudavel Portadores Afetado
néo portador sauddveis
25% 50% 25%

Avaliagdo de risco
antes da gravidez

De acordo com estudo cientifico realizado*, em ocasiées o risco
de descendéncia afetada por uma doenca rara pode ser superior
ao risco de sindromes provocadas por alteragdes cromossémicas,
como a Sindrome de Down.

Para uma correta avaliagdo do risco de cada casal e indicagdo
do painel de portadores mais adequado, conte com um
aconselhamento genético especializado e individualizado.
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Casais portadores de variantes autossémicas
recessivas no mesmo gene

6 Trissomias Cromossémicas [l
@ (+13, +18, +21)

O que fazer se os
progenitores tém
um diagnéstico
positivo?

Recomendamos realizar um aconselhamento

genético para avaliar as opgdes para ter um
filho sauddvel.

Realizar um tratamento
de FIV com diagnéstico
pré-implantacional de doador para podem optar
(PGT-M),. para pr.evenir prevenir a pela adogéo.
que a crianga seja doenca.

afetada.

Conceber com

(1) Martin et at. Fertil Steril. 2015.
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*Capalbo et al; 2021 | doi:10.1093/humrep/deab087

Quais doencas
estdo incluidas?

De acordo com informagdes da Organizagdo

Mundial da Saude (OMS)", a prevaléncia das

doencas genéticas é de 10 em cada 1.000

nascimentos. Estima-se que, juntas, essas

doencas representam 20% das causas de

mortalidade infantil em paises desenvolvidos e 10/ 1000

18% das internagdes pedidtricas nos hospitais®.

O CGT Inclui as alteragdes recomendadas
por associacdes de profissionais de
ginecologia e genética®, abrangendo uma
ampla gama de variantes que podem
provocar doencas genéticas graves.

Alguns exemplos de variantes ligadas a doencas genéticas mais
frequentemente identificadas através do CGT:

DOENGAS MONOGENICAS MAIS
FREQUENTES DETECTADAS NO

PROPORGAO DE

PORTADORES

TESTE CGT

Fibrose Cistica

Atrofia Muscular Espinhal

Doenca Renal Policistica
Autossémica Recessiva

Surdez Neurossensorial
ndo Sindrémica

Mucopolissacaridose

Anemia Falciforme

Doenca de Gaucher

Sindrome do X frdgil

Beta-Talassemia

' De acordo com dados da Organizagdo Mundial da Saude (OMS)
http://www.who.int/genomics/public/geneticdiseases/en/index2.html

2 Kingsmore S. PLOS Currents Evidence on Genomic Tests. 2012 May 2. Edition 1. doi:
10.1371/4f9877ab8ffa9.
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