
A evolução da

Triagem
Neonatal

Triagem de doenças tratáveis

O Teste da Bochechinha é um exame de triagem genética que identifica mais de 
540 doenças genéticas tratáveis que se manifestam na infância.

A análise de DNA por Sequenciamento de Nova Geração (NGS), como é feita 
pelo Teste da Bochechinha, permite identificar precocemente o risco do bebê 
desenvolver diversas doenças, antes de quaisquer sinais e sintomas surgirem, 
possibilitando uma infância mais saudável e segura. 

O Teste da Bochechinha pode ser realizado com uma simples amostra de saliva. 
A coleta é rápida e indolor e pode ser feita desde o primeiro dia de vida.

Quais são os benefícios da triagem neonatal genética?
O Teste da Bochechinha identifica centenas de doenças genéticas 
com tratamento disponível que não estão incluídas nos testes de 
triagem neonatal convencionais devido às limitações técnicas.  
A análise do DNA permite a identificação da causa genética 
das doenças analisadas por outros testes de triagem neonatal, 
complementando e ampliando o número de doenças detectáveis.

O Teste da Bochechinha substitui o Teste do Pezinho?
Não. Recomendamos que ambos os testes sejam realizados, pois 
algumas doenças, como o hipotireoidismo congênito, podem ter 
causas não-genéticas e, portanto, não podem ser identificadas 
com o Teste da Bochechinha.

O Teste da Bochechinha analisa todas
as alterações existentes no DNA?
Não. Serão analisadas apenas as alterações genéticas 
que aumentam o risco de desenvolver alguma das doenças 
tratáveis incluídas no Teste da Bochechinha.

O Teste da Bochechinha deve ser acompanhado
de aconselhamento genético?
Por ser um exame de triagem, não é necessário pedido médico 
e nem aconselhamento genético para realizar o Teste da 
Bochechinha. Contudo, recomendamos que o resultado seja levado 
ao médico para avaliação e acompanhamento. Ressaltamos que o 
Teste da Bochechinha reportará somente mutações que aumentem 
o risco da criança desenvolver uma das mais de 540 doenças 
detectadas pelo teste.

Quais são os resultados possíveis de serem encontrados 
no laudo do Teste da Bochechinha?
Os resultados possíveis de serem encontrados nos laudos são:

A partir de quando a coleta pode ser realizada?
A coleta pode ser realizada a partir do primeiro dia de vida. 
Quanto mais cedo o Teste da Bochechinha for realizado, 
maiores serão os benefícios.

A lista completa de doenças investigadas pode ser acessada aqui

COMPLEMENTA E AMPLIA O TESTE DO PEZINHO: 
IDENTIFICA MAIS DE 540 DOENÇAS GENÉTICAS TRATÁVEIS

Conheça as doenças analisadas
no Teste da Bochechinha

O Teste da Bochechinha complementa e amplia o Teste do Pezinho Básico e outros 
testes de triagem neonatal convencionais, expandindo a capacidade de detecção 
de doenças graves em bebês, analisando mais de 540 condições genéticas. 

Todas as doenças analisadas pelo Teste da Bochechinha já possuem tratamento 
disponível e incluem 14 categorias:

Deficiências 
Auditivas

Doenças Cardiovasculares 
e Dislipidemias

Doenças do Metabolismo 
de Vitaminas e Minerais

Doenças 
Endócrinas

Doenças 
Esqueléticas

Doenças 
Hematológicas

Doenças Hepáticas 
e Gastrointestinais

Doenças 
Imunológicas

Doenças 
Neurológicas

Doenças 
Pulmonares

Doenças 
Renais

Erros Inatos 
do Metabolismo

Farmacogenética

Neoplasias

Perguntas frequentes

Resultados e benefícios do teste

A análise de DNA do bebê permite a identificação de alterações que causam 
diversas doenças genéticas, antes do desenvolvimento de qualquer sintoma, 
garantindo assim uma infância mais saudável e segura.

Primeiros meses Até 1 ano Maior que 1 ano
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Baixo Risco Clínico;

Baixo Risco Clínico, com achado que pode justificar 
alterações laboratoriais;

Risco Clínico Intermediário;

Achados Genéticos Positivos com Baixa Probabilidade
de Manifestações Clínicas;

Alto Risco Clínico. 

ANALISA O DNA: MAIOR PRECISÃO NOS RESULTADOS

DETECÇÃO PRECOCE: POSSIBILITA TRATAMENTO 
RÁPIDO E ASSERTIVO

COLETA POR SWAB BUCAL: RÁPIDA E INDOLOR

RESULTADOS ONLINE: DISPONÍVEIS EM 28 DIAS

Os laudos são claros e diretos, para garantir uma boa interpretação 
por médicos de todas as especialidades.
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https://connect.mendelics.com.br/teste-da-bochechinha-ampliado-doencas-e-genes

