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O sequenciamento de nova geracdo (NGS — Next-generation sequencing) tem sido amplamente utilizado para diagnéstico
molecular na prética clinica devido as suas vantagens em comparacao ao método de sequenciamento convencional. O NGS
possibilita 0 sequenciamento, em paralelo, de um grande nimero de genes e pacientes, resultando na reducdo do tempo de
preparo das reagdes e do custo por base. Uma das plataformas utilizadas é o lon Torrent Personal Genome Machine (PGM), cuja
tecnologia de chip-semicondutor é baseada na medida da variagdo de pH gerada a cada base sequenciada. Uma das aplicagfes
do PGM é analisar multiplos genes associados a um grupo de doencgas utilizando painéis customizados, facilitando a elucidagéo
do diagnoéstico molecular. O objetivo deste trabalho foi avaliar a efetividade de deteccdo de dele¢bes em regides codificantes
utilizando o PGM. Os pacientes (n=8) incluidos no estudo tinham diagndstico molecular prévio pelo sequenciamento convencional
e sdo portadores de diferentes tipos de alteragcdes de sequéncia (mutacdes de ponto, alteracdes em sitio de splicing e dele¢des).
O DNA desses pacientes foi utilizado no preparo da biblioteca com painel, o qual € constituido por um conjunto de primers
especificos para regifes codificantes de 4 genes distintos. Os produtos amplificados dos 8 pacientes foram adicionados em um
mesmo chip e submetidos ao sequenciamento. Os dados obtidos foram analisados por ferramentas de bioinformatica e estavam
100% de acordo com o diagndstico molecular prévio. A deteccao de delecao em 4 éxons, em um dos genes analisados, também
pode ser identificada. Uma das maneiras de visualizar a presenca de dele¢des € a geracdo de um grafico, o qual se baseia na
comparacdo da média do numero de leituras geradas na corrida com o numero de leituras de cada regido amplificada por
paciente. Dessa forma, concluimos que o PGM também é eficaz na deteccdo de delegcdes de poucos pares de base a éxons
inteiros. Palavras-chaves: Dele¢éo, sequenciamento de nova geracao, painel.
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