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Genetics for people

O teste genético MyEstrogen analisa os genes envolvidos principalmente no metabolis-
mo do estrogénio, além de outras hormonas sexuais como a testosterona e a progestero-
na, e como variacdes nesses genes influenciam a capacidade do organismo de metaboli-
zar e eliminar essas hormonas. Além disso, avalia a capacidade de processar e neutralizar
compostos téxicos provenientes desses processos. Este teste € de grande interesse para
a prevencao de doencas e condi¢cdes relacionadas a desequilibrios hormonais, permitin-
do uma personalizacao mais eficaz da atencao meédica e proporcionando ao paciente
uma visao mais precisa sobre o risco de desenvolver essas doengas.
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RESUMO DOS RESULTADOS

A tabela a seguir mostra as variantes detectadas no paciente. Nos casos dos haplotipos,
€ indicada a taxa de metabolizacao baseada na atividade enzimatica correspondente.
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Genetics for people

RECOMENDACOES:

Gene Alimentos ou compuestos bioativos

Inibidores Indutores

Vegetais cruciferos, allium

Frutas citricas, Ghee, Batata doce,

GSTM1 Romero, Alho, Curcumina, Vegetais apiaceos
GSTT1 Oleo de peixe, Resveratrol Quercetina
Soja preta, Acido elagico, Genisteina

Cha verde, Rooibos, honeybush
Resveratrol, Miricetina,
CYP3A4 Curcumina Soja, Couve,
Toranja, grido de jardim

Evite cafeina, cacau, chg,
SULTIAI niveles altos vit. A

Evite Cha verde
COMT Resveratrol, Vitamina B6

Gestdo do estresse
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CYP17A1 rs2486758

Este gene codifica um membro da familia enzimatica do citocromo
P450, que catalisa os Ultimos passos da biossintese de estrogénios.
Mutacdes neste gene podem resultar em aumento ou diminuicao
da atividade da aromatase, a enzima responsavel por catalisar a con-
versao de androgenos em estrogénios.

O gendtipo TT estd associado a atividade normal da enzima.

CYP19A1

Genetics for people

Genotipo do paciente:
TT

Este gene codifica um membro da familia enzimatica do citocromo
P450, que catalisa os Ultimos passos da biossintese de estrogénios.
Mutacdes neste gene podem resultar em aumento ou diminuicao
da atividade da aromatase, a enzima responsavel por catalisar a con-
versao de andréogenos em estrogénios.

De acordo com seu haploétipo, o paciente € um metabolisador nor-
mal de CYP19AI.

CYPI1Al

Haplotipo do paciente:
*1/*"

Este gene codifica um membro da familia enzimatica do citocromo
P450, cuja expressao é induzida por hidrocarbonetos aromaticos po-
liciclicos, presentes em substancias téxicas como o fumo do tabaco,
gue tém efeito procarcinogénico no organismo. Também esta en-
volvido no metabolismo oxidativo dos estrogénios, desempenhan-
do um papel importante no desenvolvimento de cancer de mama e
prostata.

De acordo com seu haploétipo, o paciente € um metabolisador nor-
mal de CYPI1AlL

CYPIBI

Hapldtipo do paciente:
*1/*1

Este gene codifica um membro da familia enzimatica do citocromo
P450, cuja expressao é induzida por hidrocarbonetos aromaticos po-
liciclicos, presentes em substancias téxicas como o fumo do tabaco,
gue tém efeito procarcinogénico no organismo. Também esta en-
volvido no metabolismo oxidativo dos estrogénios, desempenhan-
do um papel importante no desenvolvimento de cancer de mama e
prostata.

De acordo com seu haplétipo, o paciente € um metabolisador lento
de CYPIBI.

Haplotipo do paciente:
*3/*4
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CYP3A4

Genetics for people

Este gene codifica um membro da familia enzimatica do citocromo
P450, cuja expressao € induzida por glicocorticoides e certos farma-
cos. Intervém no metabolismo de medicamentos comumente usa-
dos, como paracetamol, codeina ou diazepam, além de esteroides e
carcindgenos.

De acordo com seu hapldtipo, o paciente € um metabolisador nor-
mal de CYP3A4.

coMT

Hapldtipo do paciente:
*1/*1

A catecol-O-metiltransferase € uma enzima codificada pelo ge-
ne COMT, que catalisa a transferéncia de um grupo metil da S-
adenosilmetionina para as catecolaminas, permitindo o controle dos
niveis de certas hormonas. A acumulacao de metabolitos provenien-
tes da via do estrogénio aumenta o risco de desenvolver cancer de
mama.

De acordo com seu haplétipo, o paciente € um metabolisador inter-
mediario de COMT.

Haplotipo do paciente:
*1/*2

Este gene pertence a familia NAD(P)H desidrogenase (quinona) e co-
difica uma redutase citoplasmatica. Esta proteina de ligagcao ao FAD
forma homodimeros e reduz quinonas a hidroguinonas. A ativida-
de enzimatica desta proteina impede a reducao de um elétron das
quinonas, que leva a producao de espécies radicais, atuando na des-
intoxicagao de quinonas altamente mutagénicas e carcinogénicas
provenientes do tabaco, dieta e metabolismo do estrogénio.

De acordo com seu hapldétipo, o paciente € um metabolisador nor-
mal de NQOI.

Haplotipo do paciente:
Ativo/Ativo
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GSTM1

Genetics for people

Este gene codifica uma glutationa S-transferase envolvida na desin-
toxicagao de compostos eletrofilicos, incluindo carcindgenos, farma-
cos terapéuticos, toxinas ambientais e produtos do estresse oxidati-
VO, através da conjugacao com glutationa. Estas variagcdes genéticas
podem modificar a susceptibilidade de um individuo a carcindgenos
e toxinas, além de afetar a toxicidade e eficacia de determinados far-
Macos.

De acordo com seu haplétipo, o paciente € um metabolisador inter-
medidrio de GSTM1.

GSTT1

Haplotipo do paciente:
*|/*D

A proteina codificada por este gene, a glutationa S-transferase theta
1(GSTT1), € membro de uma superfamilia de proteinas que catalisam
a conjugacgao da glutationa reduzida com varios compostos eletrofi-
licos e hidrofdbicos.

De acordo com seu hapldtipo, o paciente € um metabolisador lento
de GSTT1.

Haplotipo do paciente:
*D/*D

Este gene codifica uma proteina que se liga aos subprodutos de su-

perdxido da fosforilacdo oxidativa, convertendo-os em perdxido de Hapldtipo do paciente:
hidrogénio e oxigénio diatdmico, eliminando os radicais livres pro- *2/*2
venientes de diferentes processos bioldgicos.

De acordo com seu hapldtipo, o paciente € um metabolisador lento

de SOD2.
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Genetics for people

GLOSARIO

DNA: Abreviatura de acido desoxirribonucleico. Molécula presente em nossas células
gue contém a informacao genética necessaria para o desenvolvimento e funcionamen-
to adequado dos organismos Vivos.

«Alelo: Cada uma das formas alternativas de um gene, que podem apresentar diferencas
Nna sua sequéncia.

-Andrégenos: Hormonas esteroides que estimulam o desenvolvimento e a manutengao
de caracteristicas masculinas no corpo humano, como o crescimento de pelos faciais e
o desenvolvimento muscular.

«Célula: Unidade estrutural e funcional basica da vida.

«Estrogénios: Grupo de hormonas sexuais responsaveis por desenvolver e manter as ca-
racteristicas sexuais secundarias femininas, assim como regular o ciclo menstrual.

+Gene: Segmento de ADN que representa a unidade de informacao hereditaria.

«Haplétipo: Conjunto de alelos em um grupo especifico de loci em um cromossomo que
tendem a ser herdados juntos.

*Heterozigoto: Quando os dois alelos de um mesmo gene sao diferentes.
Homozigoto: Quando os dois alelos de um mesmo gene sao iguais.

Hormona: Mensageiro quimico do corpo que regula diversas funcdes fisioldgicas, como
crescimento, desenvolvimento, metabolismo e reproducao.

«Progesterona: Hormona sexual feminina que desempenha um papel crucial no ciclo
menstrual e na manutenc¢ao da gravidez.

«Testosterona: Principal hormona sexual masculina, responsavel pelas caracteristicas se-
Xuais primarias e secundarias nos homens.
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TECNOLOGIA

A tecnologia de microarray de ADN u chip de ADN, consiste numa superficie sdlida com
reacdes microscopicas (microreacgdes), em que as sondas moleculares se ligam para
detetar a presenca de moléculas de ADN alvo. A hibridacdo da sonda e ADN alvo é geral-
mente detetada e quantificada medindo a intensidade da uma dada fluorescéncia ge-
rada pela sonda molecular nas amostras. Este tipo de tecnologia permite a dete¢ao de
milhares de fragmentos de ADN especificos presentes numa amostra de ADN. Por ou-
tro lado, a especificidade em termos de reconhecimento da sequéncia de ADN é muito
elevada, uma vez que a troca de apenas um nucledtido (resolu¢cao de uma uUnica ba-
se) pode ser detetada utilizando sondas curtas de oligonecledtidos (20-25 nucledtidos).
Como resultado, a tecnologia de microarray de ADN também evoluiu para uma técni-
ca de sequenciacao de ADN para genotipar varias centenas de milhares de variantes de
nucledtidos individuais (VNIs/SNVs) em genes-alvo localizados por todo o genoma (Mi-
croarray de ADN do genoma total).

QUALIDADE

O laboratoério de analises dispde de procedimentos normalizados e eficazes de protecao
contra problemas técnicos e operacionais. No entanto, os resultados podem ser altera-
dos devido a problemas na recolha da amostra (contaminac¢ao) e na rotulagem (identi-
ficacao), atraso na rececao da amostra no laboratério (integridade), entre outros proble-
mas. Isto pode levar a invalidagcao dos resultados do teste. Nestes casos, seria pedido ao
doente que repetisse todo o processo de analise.

Tal como acontece com todos os testes clinicos analiticos, existe uma pequena possibi-
lidade de o laboratério comunicar informacgdes incorrectas. Se houver suspeita de um
erro no gendtipo detectado, poderia ser solicitado um teste de verificacao.
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Contato:

Parque Cientifico
Universidade de Valéncia

C/ Agustin Escardino Benlloch, 9
Paterna, Valéncia

(+34)96 321 77 58
info@overgenes.com
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