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Figura 1 – Principais grupos de condições neurogenéticas de acordo com o diagnóstico 

e-book

Fonte: Fussiger et al

Introdução

Doenças da substância branca 
do SNC: leucodistrofias e 
doenças hipometilantes

Distúrbios do movimento: 
doença de Parkinson

coreias, distonias

Doenças do cordão anterior da 
medula: atrofia muscular 

espinhal, doença de Kennedy, 
esclerose lateral amiotrófica

Distrofia muscular e miopatias 
hereditárias

Epilepsias familiares

Demências hereditárias: 
doença de Alzheimer, 

demência frontotemporal, 
outras

Ataxias hereditárias

Paraplegias espásticas 
hereditárias

Neuropatias
hereditárias

Síndromes miastênicas 
congênitas
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As causas de DI são amplamente hetero
gêneas e incluem tanto fatores ambien

a outros sintomas físicos ou comorbidades 
reconhecíveis como parte de uma síndro

como uma das principais causas da DI, en

malias cromossômicas como a síndrome 
de Down, síndromes de microdeleção e mi
croduplicação, variantes em genes especí

American 
College of Medical Genetics and Genomics 

respectivamente, para investigação de de

Entre as etiologias ambientais, destacam

A interpretação dos resultados deve ser 
conduzida por especialistas em genética 
médica para assegurar a precisão do diag
nóstico e o direcionamento de interven

1.1 Transtorno do desenvolvimento intelectual

1. Transtornos do neurodesenvolvimento 

Menu de exames genéticos para os transtornos do desenvolvimento intelectual:

Como solicitar

Análise cromossômica
por microarray

Sequenciamento
do exoma

Sequenciamento do genoma 
completo

Referências  

 

 

 

https://www.dasagenomica.com/exames/snp-arraycgh-array
https://www.dasagenomica.com/exames/sequenciamento-do-exoma
https://www.dasagenomica.com/exames/sequenciamento-do-genoma-completo
https://www.researchgate.net/figure/Major-groups-of-neurogenetic-conditions-according-to-the-topographical-diagnosis_fig1_365244955
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Exame genético para os transtornos do espectro autista:

1.2 Transtorno do espectro autista

um transtorno do neurodesenvolvimento 
caracterizado por comprometimento nas 
habilidades sociais e de comunicação, além 

Centers for 
Disease Control and Prevention

Do ponto de vista genético, o TEA pode ser 

sas monogênicas mais comuns de TEA, 
FMR1, sín

drome de Rett, associada a variantes no 
gene MECP2, síndrome de Angelman, fre

UBE3A ou mecanismo de imprinting mater

autismo isolado, sendo provavelmente in

regulação da sinapse, no desenvolvimento 
neuronal e na modulação da plasticidade si

CHD8, SCN2A e SHANK3, es

A American College of Medical Genetics and 
Genomics 
ção genética abrangente para o TEA pode 

tribuindo para um diagnóstico mais preci

Como solicitar

Painel NGS para autismo 
sindrômico

Referências 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-autismo-sindromico
https://www.acmg.net/PDFLibrary/Autism-Spectrum-Genetics-Evaluation.pdf
https://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html
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2. Epilepsia

2.1 Encefalopatias epilépticas

apresentam resistência aos tratamentos 
convencionais e comprometem o neurode

SCN1A, KCNQ2, CDKL5 e PCDH19 são al
tamente relevantes, pois variantes pato
gênicas neles podem desencadear síndro

 
a Síndrome de Dravet e a Síndrome de Len

Fonte: Oliver et al.
Abreviaturas: 

Tabela 1 – Epilepsias de causa monogênica.

renciar as EED, pois cada síndrome apre

permite um diagnóstico mais preciso e a 
possibilidade de tratamento personalizado, 

Epilepisa comum Genes envolvidos com as epilepsias monogênicas

EEG

EEG HCN2

HCNI, GABRD,CHD4, RORB, GABRG2, GABRB2, GABRA5, 
KCNC2, CUX2, GABRA1

CHD2, CACNA1A

SLC6A1, SCN2A, SCN1B, SLC32A1, SCN1A, STX1B, SLC2A1

KCNA2

Focal

Focal LGI1, CHRNA4, CHRNB2, CHRNA2, VPS13A, PRIMA1

TSC1, TSC2, NPRL3, NPRL2,RELN, PIK3C2B

KCNT1, ARHGEF9, PCDH19, KCNQ2, KCNQ3, SYN1, 
PRRT2, CNKSR2

DEPDC5, GRIN2A

TBC1D24, SCN8A
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Array pode 

O aconselhamento genético é fundamen
tal para familiares antes e após os testes 

genéticos, proporcionando uma compre

e individualizada para pacientes com EED, 

Exame genético para encefalopatias epilépticas:

Como solicitar

Painel NGS expandido para 
epilepsia

Referências  

 

 

 

2.2 Epilepsia mioclônica

é uma síndrome rara de epilepsia generali
zada, caracterizada por mioclonia progres

do a mais comum a doença de Unverrich

ca das formas recessivas de EMP pode va
riar dependendo da consanguinidade e dos 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ampliado-para-epilepsia-ngs
https://doi.org/10.1159/000448530
https://doi.org/10.1212/WNL.0000000000004206
https://doi.org/10.1212/WNL.0000000000004206
https://doi.org/10.1212/WNL.0000000000208087
https://doi.org/10.1111/epi.17547
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Tabela 2 – 

Síndrome Fenótipo

Doença de Lafora

 Erros inatos do metabolismo

Lipofuscinose ceroide neuronal e 
sialidose

doença de Gaucher

MERRF

MELAS

DRPLA

CSTB)

Fonte: 
Abreviações: 

Exame genético para epilepsias mioclônicas:

Como solicitar

Painel NGS expandido para 
epilepsia

Referências  

 

https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-molecular-epilepsia-mioclonica-tipo-merrf
https://doi.org/10.1002/epd2.20152
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK98154
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3.1. Demências hereditárias

riantes nos genes PSEN1, PSEN2 e APP, de 

todos os casos de DA, com o gene PSEN1 

Além das variantes monogênicas, o gene 
APOE, especialmente o alelo 

divíduos com esse alelo têm maior risco de 

desenvolver Alzheimer, com início precoce 

A avaliação genética é fundamental para 

cialmente em casos de início precoce ou 

diagnóstico mais preciso, orientação no 
aconselhamento familiar e personalização 

a. Doença de Alzheimer

Referência

Exame genético para doença de Alzheimer

Como solicitar

Painel NGS para Alzheimer 
de início precoce

3. Doenças neurodegenerativas
As doenças neurodegenerativas (DN) 
causam perda progressiva das funções 
cerebrais, resultando em síndromes clíni-
cas variadas, decorrentes do acometi-
mento de diversas regiões do sistema ner-
voso (figura 1). O envelhecimento é um 
fator de risco comum em todas elas. 
Essas condições podem envolver déficits 
cognitivos, como na doença de Alzheimer 
(DA), demência vascular, demência fron-
totemporal (DFT), demência mista e 
demência com corpos de Lewy. Além 
disso, podem afetar o sistema motor, 
como na esclerose lateral amiotrófica 

(ELA), doença de Huntington (DH), doença 
de Parkinson (DP) e ataxias espinocerebe-
lares (SCA).

O avanço dos testes genéticos tem permi-
tido a identificação de genes associados a 
essas doenças. No entanto, a maioria das 
condições tem causas multifatoriais, com 
influência poligênica e fatores ambientais. 
Para as condições monogênicas, a inves-
tigação genética é recomendada, ajudan-
do na pesquisa de terapias para prevenção 
ou retardo da progressão da doença.

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-alzheimer-de-inicio-precoce
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Referências 

 

As doenças da substância branca podem 

leucoencefalopatias genéticas ou doenças 

caracterizadas por degeneração progressiva 
da substância branca, principalmente com 

 

sentação clínica e os achados neurológicos 

de declínio cognitivo rapidamente progres
sivo em adultos causado por variantes no 
gene CSF1R

Exame genético para demência frontotemporal:

Como solicitar

Painel NGS para demência 
frontotemporal 

condição neurodegenerativa clínica e pa
tológica heterogênea, caracterizada pela 
degeneração focal dos lobos frontal e/ou 

progressivas na personalidade e no com
portamento, além de afasia progressiva 

Em termos genéticos, variantes causais fo

C9orf72 (seção 6.7)

importantes envolvem o gene MAPT

gene GRN

b. Demência frontotemporal

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-demencia-frontotemporal
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Como solicitar

Painel NGS para 

Sequenciamento NGS
do gene NOTCH3

Referências 

 

3.2. Distúrbios do movimento 

O termo "leucoencefalopatia" engloba tanto 

racterizadas pelo acometimento seletivo 
ou preferencial da substância branca do 

das a eventos do tipo stroke-like, como nas 
arteriopatia cerebral autossômica domi
nante com infartos subcorticais e leuco

NOTCH3  

arteriopatia cerebral autossômica recessiva 
com infartos subcorticais e leucoencefalo

HTRA1

vasculares cerebrais e leucoencefalopatia 
CTSA

a. Doença de Parkinson
A identificação das bases genéticas da 
doença de Parkinson (DP) é crucial para o 
manejo clínico, especialmente em casos 
de início precoce ou com histórico familiar. 
A DP pode se apresentar em formas 
autossômicas recessivas, dominante e 
ligada ao X, cada uma com características 
que impactam o diagnóstico e o acompa-
nhamento.

Outros genes envolvidos são PINK1 rela-
cionado a 1 a 9% dos casos, e DJ1 (PARK7), 

responsável por 1 a 2%, sendo este último 
também ligado a maior risco de demência 
e sintomas psiquiátricos.

Nas formas recessivas, o gene PRKN 
(PARK2) é a principal causa, responsável 
por até 77% dos casos com início antes 
dos 20 anos. As variantes nesse gene 
estão associadas à progressão motora 
lenta, cognição preservada e excelente 
resposta à levodopa.

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-leucodistrofia
https://www.dasagenomica.com/exames/sequenciamento-completo-do-gene-notch3-ngs
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b. Distonias
A etimologia da palavra distonia tem origem 

habitantes e a história familiar pode ser po

A distonia de etiologia genética é uma con
dição heterogênea, sua apresentação clíni
ca e herança variam, com formas de início 

sintomas se disseminem progressivamente 

THAP1 e PRKA, em contrapartida, o gene 
TOR1A

 
Exames genéticos para para doença de Parkinson:

Como solicitar

Painel NGS para doença de 
Parkinson de início precoce precoce

 

Referências 

Nas formas dominantes, o gene SNCA 
está relacionado a fenótipos atípicos e 
maior prevalência de sintomas não moto-
res. O gene LRRK2 é a variante mais 
comum em casos familiares, responsável 
por 5 a 6% desses casos, com início geral-
mente após os 50 anos. Variantes no gene 
VPS35, embora menos frequentes, estão 

associadas a um fenótipo tremulante com 
boa resposta à levodopa.

Os testes genéticos são essenciais no 
diagnóstico da DP, ajudando a confirmar a 
condição, orientar o tratamento e perso-
nalizar o acompanhamento dos pacientes.

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-doenca-de-parkinson-de-inicio-precoce
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Além desses, variantes em genes como GCH1 TUBB4A 

levodopa causada por variantes em GCH1

Genes Características clínicas

TOR1A (DYT1)

THAP1 (DYT6)

É uma condição de herança autossômica recessiva, geralmente com apresentação clínica 

KMT2B

ATP1A3

SLC2A1

Tabela 1 – Principais genes associados às distonias.

Exame genético para distonias:

Como solicitar

Painel NGS para distonia 
responsiva à dopa

Referências 

 

c. Ataxias

Podem ter diferentes origens, incluindo:

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-distonia-responsiva-a-dopa
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1155/
https://doi.org/10.3390/ijms25073571
https://doi.org/10.3390/ijms25073571
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c.1. Ataxias autossômicas dominantes

spinocerebellar ataxia;

Apresentação Características clínicas

Ataxia de Friedreich

Ataxia por 

vitamina E

Gene: TTP1
Início: 
Características: 

ARSACS (ataxia 
espástica 
autossômica 
recessiva de 

Saguenay)

Gene: SACS
Início: 
Características:

telangiectasia

Gene: ATM
Início: 
Características: 
telangiectasias, risco aumentado de neoplasias, e elevação de 

c.2.  Ataxias autossômicas recessivas

Tabela 2 – Ataxias autossômicas recessivas

• 
• 
• 
• 



Voltar ao menu

c.3. Ataxias mitocondriais

c.4 Ataxias ligadas ao X

Geralmente são parte de síndromes amplas, incluem:

no gene FMR1

• Gene: FMR1
• Idade de início: 
• Características:

• Neuroimagem:

• 
• 
• 
• 
• Síndrome de Leigh
• 

Exame genético para as ataxias dominantes e recessivas:

Como solicitar

Painel NGS para ataxias 
dominantes e recessivas

Referências 

Voltar ao menu

Ataxia com apraxia 

APTX):

STX): 
PIK3R5): 
PNKP3): 

Tabela 2 – Ataxias autossômicas recessivas (continuação)

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-ataxias-dominantes-e-recessivas-sem-expansao
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d. Paraparesia espástica 

d.1. PEHs autossômicas dominantes

d.2. PEHs autossômicas recessivas

canismo de dying back.

spastic paraplegia gene

Abreviaturas: SPG: spastic paraplegia gene.

Tabela 3 – Subtipos e genes relacionados às paraparesias espásticas hereditárias au
tossômicas dominantes

• Fenótipo puro: 

• Fenótipo complicado:

A condição pode ser causada por variantes 
genéticas de herança autossômica domi
nante, autossômica recessiva, mitocon

A idade de início das PEHs varia amplamen
te, desde o nascimento até a nona década 

Subtipo (gene) Características clínicas

SPG4 (SPAST)

Início: 
Fenótipo: 

SPG3A (ATL1) Início: 
Fenótipo: 

SPG31 (REEP1)
Início: 
Fenótipo: 

SPG8 (KIAA0196) Início:
Fenótipo:
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d.3. PEHs ligadas ao X

Tabela 5  – Subtipos das paraparesias espásticas hereditárias ligadas ao X.

 Subtipos das paraparesias espásticas hereditárias autossômicas recessivas.

Abreviaturas: SPG: spastic paraplegia gene.

Abreviaturas: SPG: spastic paraplegia gene.

Subtipo (gene) Características clínicas

SPG7 (PGN)
Início: 
Características: 

SPG11 (SPG11)

Início: 
Características: 

SPG35 (FA2H) Início:
Características:

(KLC2)
Início: 
Características: 

Subtipo (gene) Características clínicas

SPG1 (L1CAM)

Início: 
Características: 

SPG2 (PLP1) Início: 
Fenótipo: 

Exame genético para paraparesias espásticas hereditárias:

Como solicitar

Painel NGS para 
paraparesia espástica 
hereditária hereditaria

Referências 

 

 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-paraparesia-espastica-hereditaria
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4. Doenças neuromusculares

Os sintomas costumam se iniciar de forma 
assimétrica, afetando mãos, pés ou língua, 

A suspeita de causa genética é mais forte 
em casos de ELA familiar, com dois ou mais 
membros da família afetados, ou em pacien

com histórico sugestivo, correspondendo a 

em genes como C9orf72, SOD1, TARDBP, 
FUS

apresenta herança autossômica dominan

riantes causais e orientar o aconselhamento 

Como solicitar

Painel NGS para esclerose 

genes)

Referência 

a. Neuropatias hereditárias motora e sensitiva

A CMT é causada por variantes patogênicas 

PMP22 foi 
et al

Na região Sul do Brasil, variantes dos genes 
PMP22 e GJB1

4.2. Neuropatias periféricas hereditárias

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-esclerose-lateral-amiotrofica-16-genes
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116
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como pé cavo e dedo em martelo, também 

minantemente apresentam perda sensorial 

para diferenciar entre neuropatia desmie

disso, pode ocorrer disfunção autonômi
ca acentuada, como anidrose, disfunção 

pacientes podem apresentar transtorno 

no gene envolvido, padrão de herança e ca

b. Neuropatias hereditárias sensoriais e autonômicas

Exame genético para neuropatias periféricas hereditárias:

Como solicitar

Painel NGS para 
neuropatias periféricas 
hereditárias hereditaria

Referências 

 

 

 

 

 

 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-neuropatia-periferica-hereditaria
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1358/
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A 

 

FSHD1: 
Penetrância incompleta:  
sivo*
Penetrância completa:
permissivo*

FSHD2: 

ca em SMCHD1 ou DNMT3B

Como solicitar

Análise de deleção da 
região repetitiva em 

facioescapuloumeral)

Referência 

função muscular, variando de doenças pro

miopatias não progressivas e outras condi

A genética desempenha um papel funda
mental na etiologia de muitas dessas condi

insights

https://www.dasagenomica.com/exames/distrofia-muscular-facioescapulohumeral-d4z4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1443/
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b. Miopatias 
b.1 Miopatias congênitas

A compreensão das bases genéticas das 

• Resultam de variantes 
no gene DMD

•  um grupo heterogêneo de doenças cau
sadas por variantes em diversos genes, como CAPN3, DYSF, SGCA, entre outros, 

• DMPK 
CNBP

• Miopatias relacionadas à titina: variantes no gene TTN
formas de miopatia congênita, afetando a elasticidade e integridade dos sarcô

• Miopatia nemalínica: causada por variantes nos genes ACTA1 e NEB, resultando 

• Miopatia centronuclear: geralmente associada a variantes no gene MTM1, com 

mais precisa, mas também um melhor prog
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b.2. Miopatias de início tardio 

c. Miastenia gravis e síndromes miastênicas congênitas

das, algumas miopatias genéticas comuns, 

geralmente com uma apresentação atípi

PABPN1

CHRNE

 COLQ, RAPSN e DOK7 afetam diferentes 

ças de início precoce, também devem ser 
consideradas como diagnóstico diferencial, 

Como solicitar

MLPA para gene DMD 
(deleções e duplicações)

Sequenciamento do gene 
SMN1 com MLPA

Painel para miotonia por 
NGS com CNV

miastenia

Referências 

 

 

 

 

https://www.dasagenomica.com/exames/delecoes-e-duplicacoes-no-gene-dmd-mlpa
https://www.dasagenomica.com/exames/delecoes-e-duplicacoes-nos-genes-smn1-e-smn2-mlpa
https://www.dasagenomica.com/exames/painel-para-miotonia-por-ngs-com-cnv
https://www.dasagenomica.com/exames/painel-de-distrofia-muscular-e-miastenia
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1111/
https://www.omim.org
https://www.omim.org
https://www.aan.com/Guidelines/home/ByTopic
https://www.ean.org/
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5. Doenças neurometabólicas

erros inatos do metabolismo, sendo mui

terogeneidade, tanto em termos clínicos 

genética transformaram profundamente a 

 

minerais e cofatores, neurotransmissores, 

so ou regressão do neurodesenvolvimento, 
encefalopatia epiléptica, descompensação 

O cuidado de indivíduos com doenças neu

e intervir precocemente nesses casos é es

marcos de desenvolvimento neurológico 

plos de possibilidades terapêuticas incluem 

mentos e terapias individualizadas e especí

Menu de exames genéticos para as doenças neurometabólicas:

Como solicitar

Painel NGS para erros 
inatos do metabolismo

Painel para doenças 
mitocondriais

Referências 

 

 

 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-erros-inatos-do-metabolismo
https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-doencas-mitocondriais
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6. Doenças neurológicas associadas à expansão 
de repetições de nucleotídeos

têm sido essenciais para compreender 
melhor os aspectos clínicos, moleculares 

o aconselhamento genético de pacientes e 

Referência

6.1 Distúrbios associados ao gene FMR1 

FMR1

gene FMR1

• Síndrome do X Frágil (FXS):
FMR1, sendo caracterizada, 

• FXTAS: FMR1

• 

FMR1

https://www.thelancet.com/journals/laneur/article/PIIS1474-4422(24)00167-4/abstract
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6.2 Ataxias espinocerebelares 

Exame genético para distúrbios associados ao gene FMR1 (pesquisa molecular do 
X frágil):

Como solicitar

Pesquisa molecular do
X frágil

Referência

um grupo de doenças neurodegenerativas 

ração progressiva do cerebelo e de suas 
cos, resultando na produção de proteínas 

 Ataxias espinocerebelares associadas à expansão de nucleotídeos

Condição Gene relacionado
Expansão 
faixa 
patogênica

Características

Ataxia espinocerebelar 1 
(SCA 1) ATXN1 piramidais proeminentes e podem cursar com 

Ataxia espinocerebelar 2 
(SCA 2) ATXN2

Ataxia espinocerebelar 3 
(SCA 3) ATXN3

Também conhecida como Doença de 

prevalente no Brasil e pode apresentar 

Ataxia espinocerebelar 6 
(SCA 6) CACNA1A

Geralmente de início tardio, é mais comum 

https://www.dasagenomica.com/exames/estudo-molecular-para-sindrome-do-x-fragil
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1384
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Menu de exames genéticos para as ataxias espinocerebelares:

Como solicitar

Painel para ataxia 
espinocerebelar (SCA 

Painel para ataxia 
espinocerebelar 12 ppp2r2b

Pesquisa para ataxia 
espinocerebelar 17

Referências 

 

 

 

Ataxia espinocerebelar 7 
(SCA 7) ATXN7

infantis o fenótipo geralmente é mais 

neurodesenvolvimento, comprometimento 
multissistêmico: incluindo degeneração 

necessidade de realizar investigação genética 

Ataxia espinocerebelar 
10 (SCA 10) ATXN10

Ataxia espinocerebelar 
12 (SCA 12) PPP2R2B

Ataxia espinocerebelar 
17 (SCA 17) TBP

Distonia, coreia, mioclonia, demência e 

 Ataxias espinocerebelares associadas à expansão de nucleotídeos (continuação)

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-de-ataxia-espinocerebelar-sca-1236710
https://www.dasagenomica.com/exames/ataxia-espinocerebelar-12-expansao-gene-ppp2r2b
https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-ataxia-espinocerebelar-tipo-17/
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6.3 Ataxia de Friedreich

no gene FXN, localizado no cromossomo 

de outros sistemas, incluindo manifesta

diopatia, escoliose, pés cavos e diabetes 

 

late onset Friedrei-
ch

ate onset 
Friedreich ataxia

mas formas costumam apresentar uma 

A neuroimagem não costuma apresentar 

Exame genético para ataxia de Friedreich

Como solicitar

Pesquisa de expansão 
no gene FXN (ataxia de 
Friedreich)

Referências 

 

6.4 Doença de Huntington e suas fenocópias

no gene HTT

de antecipação pode ocorrer, resultando 

em início mais precoce e forma mais grave 

HTT

Huntington's disease 
like

não são causadas por variantes no gene 
HTT

https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-de-expansao-no-gene-fxn-ataxia-de-friedreich
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1281/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1281/
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gene HTT

•  uma doença priônica com am

octapeptídeo no gene PRNP, o indivíduo apresenta o fenótipo característico da 

• 

• início dos sintomas mais preco

• 
(SCA 17): 

Menu de exames genéticos para as doença de Huntington e suas fenocópias:

Como solicitar

Pesquisa de expansão no 
gene HTT

Pesquisa de expansão do 
gene JPH3
Huntington like tipo 2

Pesquisa para ataxia 
espinocerebelar 17

Referências 

 

 

https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-de-expansao-no-gene-htt-doenca-de-hundigton/
https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-expansao-gene-jph3-doenca-de-huntington-tipo-2/
https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-ataxia-espinocerebelar-tipo-17/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1529
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1529
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1305
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1438/
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condição multissistêmica caracterizada 

tonia, comprometimento intelectual, ca

culos distais e possui ampla variabilidade 

congênita severa causa atraso no desen

mais comum em descendentes de mulhe

 

no gene DMPK

deia da polimerase com primers triplamen

capilar ou Southern blot.

ATN1

Como solicitar

Pesquisa de expansão no 
gene ATN1

Referência

https://www.dasagenomica.com/exames/analise-de-expansao-no-gene-atn1
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1491
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CNBP 

clínicas incluem miotonia, envolvimento 
cardíaco, catarata, hipogonadismo, resis

ter uma progressão geralmente mais bran

 

no gene CNBP
técnica padrão, e métodos complementa

Como solicitar

Pesquisa de expansão 
no gene DMPK
miotônica tipo 1)

Pesquisa de expansão 
no gene CNBP (ZNF9) 

Referências 

 

 

6.7 Expansão no gene C9orf72

O gene C9orf72

principal variante relacionada, sendo uma 

das causas genéticas mais comuns dessas 

cientes apresentam características tanto 

https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-de-expansao-no-gene-dmpk-distrofia-miotonica-i/
https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-de-expansao-no-gene-cnbp-znf9-distrofia-miotonica-ii/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/books/NBK1165/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1466/
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ELA: 

DFT: 

 Principais características:

Exame genético para pesquisa de expansão no gene C9orf72: 

Como solicitar

Análise de expansão no 
gene C9orf72 (esclerose 

Referência

é uma condição genética ligada ao cromos

nucleotídeo CAG no gene AR

As principais características clínicas são fra

Como solicitar

Pesquisa de expansão 
no gene AR (doença de 
Kennedy)

Referência

https://www.dasagenomica.com/exames/analise-da-expansao-no-gene-c9orf72
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK268647
https://www.dasagenomica.com/exames/pesquisa-de-expansao-no-gene-ar-doenca-de-kennedy
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/books/NBK1333/
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7. Neuroinfecções (meningite e encefalite) 

FilmArray® Menin
gite/Encefalite surge como um avanço signi

mul-
tiplex

do FilmArray®

 

a Neisseria meningitidis  

cas, e o Streptococcus pneumoniae, princi

patógenos como Listeria monocytogenes 

rus estão entre os agentes mais comuns, 
sendo o citomegalovírus relevante em imu

Cryptococcus 
neoformans/gattii

colha de tratamentos mais direcionados e 

Menu de exames para neuroinfecções:

Como solicitar

Painel Meningite/
Encefalite LCR por 
multiplex ou FilmArray 
Meningites/Encefalites

Método: Real time-PCR multiplex nested

Referências 

Voltar ao menu
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primeiros sintomas relatados são comprometimento da visão noturna, seguida pela dimi

8.1. Retinose pigmentar 

8.2. Neuropatia óptica

Exemplo de grupos de doenças genéticas que podem estar relacionadas 

Condição genética Achados semiológicos

Distúrbio do movimento

Ataxia espinocerebelar 

Ataxia telangiectasia

Doença de Huntington
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Referências 

 

 

Fonte: Genereviews

Como solicitar

Painel NGS para 
retinopatias ampliado

Painel NGS para 
neuropatias ópticas 
hereditárias hereditarias

Doença de Wilson

Doenças neuromusculares (Ver seção 4)

muscular

Algumas neuropatias hereditárias 

Doenças mitocondriais

Neuropatia óptica hereditária de Leber degeneração das células ganglionares retinianas e do 

Esclerose tuberosa

Síndrome de Wolfram

Condição genética associada a diabetes insipidus, 

Exemplo de grupos de doenças genéticas que podem estar relacionadas 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-retinopatias-ampliado
https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-neuropatias-opticas-hereditarias
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK26468/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1512/
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gene GJB2 são a principal causa de SNHL 
genética não sindrômica em diversas popu

Um estudo realizado no sul do Brasil in
vestigou as principais etiologias da perda 

cionadas ao período neonatal e as causas 
genéticas foram as mais prevalentes, cada 

gene GJB2
do a importância da investigação genética, 

Exame genético para surdez hereditária:

Como solicitar

Painel NGS para surdez 
hereditária

Referências 

 

10.1 Cânceres hereditários do sistema nervoso central

a idade, sendo os tumores sólidos mais co

desempenha um papel importante em sub

riam com a histopatologia, e estudos mos

podem apresentar até nove vezes mais ris

Determinados tipos de tumores do siste
ma nervoso estão associados a síndromes 

abordagem integrada no diagnóstico e no 

tes para o aconselhamento genético e a 

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-ngs-para-surdez-hereditaria
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 Principais síndromes de predisposição hereditária a neoplasias do sistema 
nervoso.

Condição hereditária Gene(s) 
relacionado(s)

Tumores 
Associados

NF1

NF2 Schwannomas vestibulares bilaterais, 

Esclerose tuberosa TSC1, TSC2

VHL Hemangioblastomas cerebelares e 

TP53 Gliomas, sarcomas e carcinoma de 

Síndrome de Gorlin PTCH1

Polipose adenomatosa familiar (FAP) APC

Síndrome de Cowden PTEN Gangliogliomas e glioblastomas 
associados ao gene PTEN

Síndrome de Lynch MLH1, MSH2, 
MSH6, PMS2

Glioblastomas e câncer colorretal 

Síndrome de DICER1 DICER1 Pineoblastomas e tumores de células 

Schwannomatose SMARCB1, 
LZTR1

Retinoblastoma hereditário RB1 Pineoblastomas associados ao gene 
RB1

• Estratégias de vigilância: monitoramento precoce para detecção de tumores em indi

• Abordagem terapêutica personalizada:

• Aconselhamento genético: 

 Li-Fraumeni, 
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Exame genético para câncer hereditário: 

Como solicitar

Painel expandido para 
câncer hereditário com 

Referências 

 

10.2 Feocromocitomas e paragangliomas hereditários

são tumores neuroendócrinos raros, origi

de incomuns, possuem forte associação 

germinativas em genes de predisposição, 
tornando essencial a investigação genética 

 

ciadas a F/PGL, muitas delas com risco au

dagem multidisciplinar, envolvendo genéti

ca médica, oncologia e neurocirurgia, entre 

Principais síndromes hereditárias associadas a feocromocitomas/paragan
gliomas.

Condição hereditária Gene(s) 
relacionado(s)

Tumores 
Associados

VHL
Feocromocitomas, hemangioblastomas 
cerebelares, carcinoma renal e cistos 

Feocromocitoma (SDHx)

SDHB, SDHD, 
SDHC, SDHA, 
SDHAF2

Síndrome de MEN2 (Neoplasia Endócrina 
Múltipla tipo 2) RET

Feocromocitomas bilaterais, 
carcinoma medular de tireoide e 
hiperparatireoidismo

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-para-cancer-hereditario-expandido-com-cnv
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A investigação genética em pacientes com 

patogênicas e prever riscos de malignida
de e localização dos tumores com base no 
gene afetado, como o SDHB

disso, permite personalizar o tratamento, 

longo prazo para a detecção precoce de no

treando familiares em risco e recomendando 

 
Os feocromocitomas e paragangliomas re

otimizado dos pacientes, mas também a 

SDHx reforçam a im
portância de uma abordagem multidiscipli
nar envolvendo genética clínica, oncologia 

Exame genético para feocromocitoma/paraganglioma:

Como solicitar

Painel molecular 
feocromocitoma/
paraganglioma

Referência

SDHB, SDHD Paragangliomas e tumores do estroma 

Síndrome de Carney Complex PRKAR1A hipercortisolismo

TP53
Feocromocitomas raros, sarcomas, 
gliomas e câncer de mama mais 
comumente

NF1

Síndrome de TMEM127 e MAX TMEM127, MAX Feocromocitomas benignos, com maior 
bilateralidade

Principais síndromes hereditárias associadas a feocromocitomas/paragan
gliomas (continuação).

https://www.dasagenomica.com/exames/painel-molecular-feocromocitoma-paraganglioma-ngs
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1548/
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11. Testes baseados em epiassinaturas na 
neurologia

11.1 MethylBrain™

ção biológica, uma doença ou um tipo es

néticas podem servir como biomarcadores 
para diagnóstico, prognóstico e até para 

O MethylBrain™ é um teste baseado em as

nóstico de tumores cerebrais, utilizando a 

tanto para a regulação de genes normais 

 

Universidade de Heidelberg, o teste Methyl-
Brain
metilação no genoma tumoral, permitindo 

so, proporciona insights sobre a metilação 

Na neurologia, podem ser utilizadas como 
como ferramenta diagnóstica, permitindo 

dromes epigenéticas, como síndrome de 

gelman, cânceres, incluindo os do sistema 

do promotor do gene MGMT, importante 

agente terapêutico amplamente utilizado 

deleção homozigótica de CDKN2A, funda
mentais para o diagnóstico e graduação de 

A interpretação dos resultados integra da
dos clínicos, morfologia tumoral, proprieda

moleculares, promovendo um diagnóstico 

mento de tumores cerebrais, contribuindo 

Como solicitar

MethylBrain

https://www.dasagenomica.com/exames/methylbrain
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11.2 Episign™

dades de metilação: epiassinaturas, defeitos de imprinting e metilação da região promotora 

Referências 

 

• 
 Uma epiassinatura positiva pode 

• Pode 

• avaliação de pacientes que apresentam uma variante de relevân
cia clínica desconhecida (VUS)

Como solicitar

 
array de metilação

isolado de sangue de cordão umbilical, sangue de bebês prematuros ou outros tecidos, 

Referência

https://bkt-sa-east-1-cms-2-assets-prd.s3.sa-east-1.amazonaws.com/prd/sites/14/2024/03/12130201/20240311-_TABELA_-_Dasa_-_055.pdf
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