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Preparo do exame

DISTROFIA FACIO- ESCAPULO- UMERAL

INTERPRETAGCAO

A distrofia muscular facio-escapulo-umeral (FSHD, da sigla em inglés) é caracterizada pela
debilidade muscular progressiva com afetacdo focal dos musculos do rosto, ombro e braco.
Trata-se de uma doencga familiar rara que afeta 1 em cada 20.000 individuos, embora seja
provavel que este valor esteja subestimado, ja que frequentemente a doenga ndo é
diagnosticada. E a terceira forma mais frequente de miopatia. Aparece entre os 3 e 50 anos e,
embora a progressdao da doenga costume ser lenta, alguns pacientes mostram periodos de
estabilidade, seguidos por periodos de rapida deterioracdo. A FSHD é uma doenca genética,
mas o mecanismo molecular subjacente continua sendo incerto, apesar dos significativos
avancos na identificacdo de varios dos genes implicados (FRG1, SLC25A4 e DUX4), sugerindo
que a FSHD seja o resultado de alteragcBes na diferenciacdo celular. A transmissdo é
autossémica dominante. A anomalia genética foi localizada no brago curto do cromossomo 4
(4935). O diagndstico molecular é baseado na detec¢do de uma delecdo na regido de repeticdo
D4Z4 em 4935, considerando os resultados do teste molecular como positivos, se o nimero de
repeticdes for inferior a 10/11. Porém, em 5 % dos pacientes diagnosticados clinicamente com
FSHD nao foi detectada esta anomalia.

INSTRUGCAO DE COLETA

Material: Sangue total.

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 Sexta: das 6:00 as 11:00 horas.
Sdbado: das 6:00 as 10:00 horas.

IMPORTANTE

Apresentar pedido médico, Carteirinha do convénio, RG ou CPF ou CNH.
Menor de 18 anos devera 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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