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The importance of psychoanalysis to deal with
genetic mutations
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Annual Meeting - Washington, DC

November 2-6, 2010



g

The e
American Society of Human Genetics

discover. educate. advocate.

Mais de 7 000 mil congressistas se
reuniram para o 60" Annual Meeting
ASHG - The American Society of Human
Genetics, em Washington, DC.
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* As conferéncias deixavam transparecer o
esforco que esta sendo feito para o
desvendamento do intrincado do genoma.

* Trabalhos de varios paises, com as mais
diferentes especulacdes, buscando os efeitos
de determinados procedimentos e substancias
na manifestacdao genotipica/fenotipica.
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* A abertura do Congresso deu-se com quatro
conferéncias introdutorias (Sessao 1):
Distinguished Speakers’Symposium.

e Seguiu-se uma festa oferecida a todos os
participantes. Muita musica, danca e
descontracao.
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As atividades do Congresso dividiam-se em
mesas simultaneas, plenarias e apresentacao
de posters. A presenca dos laboratérios e
empresas ligadas a genética era marcante.
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Colocamos na area central do Washington
Convention Center, destinada a divulgacao, o
flyer da Clinica de Psicanalise do Genoma
Humano, com a ilustracao de Guto Lacaz.
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 Das mesas simultaneas, assistimos a Sessao 11
Intervention and treatment of genetic disorders e
parte da Sessao 17 Gene Identification in
Neuropsyquiatric Disease.

* Apresentacao de trabalhos sobre intervencdes e
tratamentos de doencas genéticas; tratamento
qguimico de distrofia muscular, como Duchene;
silenciadores de manifestacdoes mutativas.
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 Exemplo: Um neuropsiquiatra japonés
apresentou trabalho sobre ataxia spinocerebelar
tipo 31, moléstia muito comum no Japao. Disse
gue o tamanho da sequéncia dos genes com
mutacao aumenta com a transmissao.

e Todas as apresentacoes finalizavam com
ackowledgments aos laboratorios e nao eram
pOuUCOS.
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Outro exemplo: Nas plenarias, um dos trabalhos
foi sobre a descoberta do gene para a sindrome
de Kabuki através do exome sequencing
(estratégia para selecionar a sequéncia das
regioes codificadas do genoma humano para
identificar novos genes associados com doencas
raras e comuns) e da relacao genétipo/fendtipo
em 110 casos. Refere-se ao fenotipo facial.
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e Os trabalhos sempre dizem das implicacoes
das descobertas e direcoes futuras para os
estudos das sindromes referidas.

e Qutro trabalho foi sobre modificacoes
epigenéticas em humanos e chimpanzés.
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Os posters, cerca de 2600, diziam da dedicacao
de cientistas da area da genética no mundo
inteiro. —— \
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Gostariamos de salientar um poster, vizinho ao
nosso, que apresentava a investigacao realizada
em um grande centro hospitalar em Israel. Diz
qgue a tolerancia para doencas genéticas, nesse
pais, € extremamente baixa. Os esforcos de
prevencao comegam com programas de
orientacao do casal ou pré-gestacional e
continuam quando ha uma pessoa afetada na
familia.
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Prenatal Molecular Diagnosis:
Experience from a Large Center | srael

ke Reznik-Wolf, Hadas Lahat, Hagith Yonath, Mazal Karpati,
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enetic diseases In
nely low. Prevention forts begin with

HL’)H((‘!\ or pre-gestationz screening programs
ontinue with increasing attempts to perform
Jar diagnosis when there is an affected child

The overall result is an increasing

atal diagnosis of a growing number

ance for g

in the famil
demand for pren:

Over a two year period, between January 2008 to
December 2009, we have performed 470 prenatal
mol noses for 73 different Mendelian
disorders. The prenatal procedure chosen, chorionic
villus sampling (CVS) or amniocentesis was
determined according to the risk of having an affected
fetus. For a risk of 10% or more CVS was performed
(dominant, recessive X-linked, fragile X with more then
70 repeats), otherwise amniocentesis was done. Each
molecular diagnosis was performed by two different
methods in order to minimize mistal Common
disorders were diagnosed with commercial assays Carrier state detected in
For rare disorders we used direct sequencing screening programs
combined with family haplotype analysis. In 5 cases
using mutation was not known and Consanguinity in the
ore the diagnosis relied solely on family | family
pe analysis. The most common problem | :
ered was maternal contamination (10 samples) | Yes
‘ no

Main Reason for prenatal
diagnosis
Affected family member
Abnormal US findings

d 1o a repeated procedure

]' genetic diseases have resulted in a huge
increase in prenatal diagnosis procedures Over a
two year time period 61 affected fetuse
diagnosed, the vast majority of which were
aborted. For some diseases such as Tay- Sacks
the number of patients in Israel has decreas
more than 95%




'e The P &
| \ American Society of Human Genetics

discover. educate. advocate.

O resultado € um aumento da demanda de
diagnostico prenatal para um numero
crescente de doencas genéticas. Durante dois
anos 61 gravidas afetadas foram
diagnosticadas e a grande maioria quis
abortar. Para algumas doencas, como Tay-
Sacks, o numero de pacientes em Israel
diminuiu em 95%.
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 Um trabalho que traz a psicanalise como titulo
chama a atencao.

* Nosso poster atraiu varias pessoas,
estudantes, pesquisadores e empresarios.
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* Muitos reconheciam a importancia desse tipo
de trabalho. Uma das demandas era que
indicassemos nossos trabalhos publicados.

e Agora, nos cabe sustentar este trabalho que
esta abrindo espaco internacionalmente.
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Washington, 3 de novembro de 2010.

Teresa Genesini
Elza Macedo



