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OBJETIVOS DO ESTUDO
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Avaliagdo em curso (01/01/2025-13/02/2026) 2 %z

Avqliagéo Retrospetiva (2~020-202.4) ] Avaliar o impacto e a especificidade do novo painel de
Analisar a percentagem de delegoe@s) € duplicagoes MLPA® P018-G2 SHOX ap6s a sua implementagao; Ccomparar os
detetadas com os paineis de MLPA® P036 e PO70 resultados com os obtidos com os painéis de MLPA® P036 e P070
METODOLOGIA
Tecnica Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA)
Painéis utilizados de MLPA® Novo Painel de MLPA® P018-G2 SHOX
P036 ou P070 (2020-2024) (01/01/2025-13/02/2026)
(n° casos estudados=79) (n° casos estudados=42)
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Utiliza sondas para regioes subtelomeéricas, incluindo uma Inclui 26 sondas para os 7 exdes do gene SHOX e para as suas
sonda para 1 exao do gene SHOX. regioes reguladoras .
RESULTADOS
Resultados 2020-2024 Resultados 01/01/2025-13/02/2026
(Painel de MLPA® P036 ou P070 ) (Painel de MLPA® P018)

- Sem alteracdes no gene SHOX . Duplicacdes . Sem alteracées no gene SHOX , regides - Duplicacao de 1 gene da . Delecdes no gene SHOX e/ou
reguladoras e/ou regides flanqueadoras regido flanqueadora regides flanqueadoras

B Com alteragses no gene SHOX I Delegdes Bl Com alteragdes no gene SHOX , regies | Delegdes no gene SHOX , Delegbes em regides
reguladoras e/ou regides flanqueadoras regides reguladoras e/ou reguladoras do gene SHOX

regides flanqueadoras

Aumento da Cobertura no Diagnostico Laboratorial: O painel MLPA® P018 permitiu identificar alteracdes nas regides
reguladoras (CNEs) do gene SHOX (33,3% dos casos com delecao), que afetam a sua expressao, € que nao eram detetaveis pelos
painéis MLPA® P036/P070.

CONCLUSOES

A implementacdo do painel de MLPA® P018-G2 contribui para uma maior cobertura, ao incluir regides reguladoras SHOX anteriormente nao
detetaveis, possibilitando a identificacdo de alteracoes adicionais com possivel impacto fenotipico. A detecao de alteracoes nas CNEs, fundamentais
para a regulacao da expressao fenotipica, aliada a analise das regioes flangueadoras, essenciais para uma caracterizacao mais precisa e completa do
tamanho das delegbes/duplicagcbes e genes envolvidos, enriguecem significativamente o diagnostico laboratorial. Integrado num contexto de medicina
de precisao, este painel, direcionado para o estudo de BE, potencia uma abordagem clinica e laboratorial mais informada, personalizada e precisa.
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