Unidade 2: Rua Padre Manoel da Nobrega, 267
Vergueiro | Sorocaba-SP | CEP 18035-360

centro

diagnésticos

Preparo do exame

CYP21 ESTUDO MOLECULAR DO GENE SANGUE TOTAL
OUTROS NOMES

21 ALFA HIDROXILASE, SEQUENCIAMENTO POR TECNICA MOLECULAR
ADRENAL, ESTUDO MOLECULAR P/ HIPERPLASIA CONGENITA
ANALISE MOLECULAR DO GENE DA 21-HIDROXILASE

ESTUDO MOLECULAR DO GENE CYP21

ESTUDO MOLECULAR PARA HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA
ESTUDO MOLECULAR PARA HIPERPLASIA CONGENITA ADRENAL
GENE CYP21, ESTUDO MOLECULAR

PESQUISA DE MUTAGAO DA 21 HIDROXILASE

INTERPRETACAO

Este estudo estd indicado para o diagndstico pds-natal de portadores das formas classica e ndo classica da
deficiéncia da 21-hidroxilase e para parceiro de portadora das diferentes formas clinicas dessa deficiéncia, para
aconselhamento genético. O estudo de um determinado individuo se inicia pelas mutagdes mais freqlientes na
forma clinica da doenga apresentada. A seguir, as mutag¢des identificadas no caso-indice sdo pesquisadas no DNA
dos pais. Para os casos em que se deseja pesquisar uma mutagdo conhecida nos outros parentes do caso-indice. Em
94% dos alelos, identificamos, em nossa casuistica, apenas uma muta¢do de ponto por alelo. A associagdo da
técnica de seqlienciamento permite o diagndstico de 100% dos alelos da forma classica e de 81% dos alelos da
forma ndo-classica. Os estudos moleculares do gene da 21- hidroxilase demonstram a possibilidade de falha de
amplificacdo do alelo normal ou mutante particularmente no sitio da mutagdo 12 Splice, o que ocorre em
aproximadamente 8% dos alelos. Esses problemas podem ser minimizados com a associacdo do estudo de
microssatélites que flanqueiam o gene CYP21A2, o qual é realizado quando ha necessidade.

INSTRUGCOES DE COLETA

Material: Sangue para cada individuo (propdsito e pais)
Jejum de 4 horas.

O cliente ndo deve ingerir bebida alcodlica nas 24 horas que antecedem o exame.

Anotar medicamentos dos ultimos 7 dias.
HORARIO DE COLETA

Segunda a Quinta: das 6:00 as 11:00 horas.
N3o coletar em véspera de feriado.

IMPORTANTE

Apresentar pedido médico, Carteirinha do convénio, RG ou CPF ou CNH.

Menor de 18 anos deverd estar acompanhado do responsavel legal, com documento de

identificagdo de ambos.

Confira o folder de atendimento ao paciente do Centro Médico clicando aqui.
Em casos de duvidas entre em contato por um de nossos canais de atendimento.
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