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NEUROFIBROMATOSE TIPO 1 (NF1) SEQUENCIAMENTO

OUTROS NOMES

ESTUDO DE DUPLICACOES E DELECOES NEUROFIBROMATOSE TIPO 1
INTERPRETAGCAO

A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é um distlrbio hereditdrio, multissistémico e neurocutaneo
que predispée ao desenvolvimento de tumores benignos e malignos. Dois dos seguintes
critérios sdo necessarios para diagnosticar a NF1: seis ou mais manchas cor café com leite,
neurofibromas, sardas nas dobras da pele, dois ou mais nddulos de Lisch da iris, glioma da via
Optica, displasia éptica especifica e/ou um parente de primeiro grau afetado. A deterioracdo
cognitiva é a complicagdo mais comum (um indice de inteligéncia na faixa abaixo da média, os
problemas especificos de aprendizagem e problemas de conduta). Hd um risco toda a vida de
7-12 % de desenvolver tumores malignos nos nervos periféricos (MPNST). A transmissdo é
autossémica dominante. O gene NF1 (situado em 17q11.2) codifica para neurofibromina, um
supressor de tumores. Os testes pré-natais podem ser realizados; porém, ndo é possivel prever
a severidade da doenca. Os tumores malignos da bainha dos nervos periféricos e a doenca
vascular sdo as principais causas de mortalidade na NF1. Os casos familiares de NF-1 podem
apresentar mutacdes no gene NF1, detectaveis pelo sequenciamento ou por técnicas de
analise de dele¢bes/duplicacdes. Na Neurofibromatose tipo 1 (NF1) a frequéncia de detecgdo
de mutagdes por sequenciamento é de aproximadamente 90%, enquanto que dele¢des ou
duplicagdes do gene completo e intragénicas compreendem cerca de 6% dos casos de NF1.
Existem também rearranjos em grande escala, produzidos numa pequena percentagem.

INSTRUGCAO DE COLETA

Material: Sangue.
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 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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