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[] Investigacdo de contamina¢do materna
(enviar amostra de sangue materno [5 mL/EDTA]; a validagio de todos os estudos moleculares

em pré-natal e cariétipo de CVS femini depende da realizagdo deste estudo adicional)

Caridtipo
QF-PCR para aneuploidias do cromossoma 13, 18,21, Xe Y

Array CGH

O o o o

Mutagdo familiar (anexar relatério genético do caso index)

Gene e mutagdo(des)

RefSeq

Fibrose quistica (mutagdes frequentes do CFTR)
Painel NGS displasias esqueléticas
Painel NGS sindrome de Noonan e espectro Noonan

Painel NGS para craniossinostoses

o o o o0

Outro — para outras andlises consulte www.cgcgenetics.com

IDADE GESTACIONAL A DATA DA COLHEITA

semanas, dias.

Idade materna avangada (35+)
Rastreio pré-natal com risco aumentado

TN aumentada

O0Ooo0ono

Anomalia(s) ecogréfica(s)

[l Histéria familiar de

[] Outro

Selecione pelo menos uma opgéo

continuar na pdgina seguinte

Confirmo que (i) o doente (ou representante legal) consente a realizagdo do teste e obtive o
consentimento informado do mesmo, (ii) o consentimento informado do doente cumpre os
requisitos obrigatdrios por lei e que (iii) estou a facultar ao CGC Genetics toda a informagdo
clinica indispensavel a realizagdo do teste.

ASSINATURA DO MEDICO

(obrigatdrio)

Data: / /

Confirmo que (i) fui informada sobre os beneficios, riscos e limitagdes do teste a realizar, (ii)
coloquei todas as questdes que considero pertinentes e entendi as explicagdes e (iii)
compreendo que um resultado normal ndo garante um bebé normal. Autorizo a realizagdo
do exame genético requisitado e a utilizagdo da amostra para este fim.

Concordo Nao concordo

A amostra pode ser utilizada também para fins de
~N 7 -
investigagéo cientifica. Concordo Néo concordo

ASSINATURA DA GRAVIDA

(a utilizar caso ndo exista outro consentimento informado)

Data: / /
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INFORMAGAO CLINICA (continuacgdo)

ARVORE GENEALOGICA

e
O mulher @ [l individuos afetados @ /\ Aborto ou nado-morto [ =0 casal consanguineo filhos Gémeos monozigbticos

D Homem O D Individuos néo afetados <> Sexo desconhecido D—O Casal /®/JZ[/Falecidos I:(‘Q_—h? Pais ﬁ Gémeos dizigéticos

AVISO LEGAL

Procedimento de Teste. Para a realizagdo do exame genético é necessario uma amostra do feto (obtida através de técnica invasiva) como, por exemplo, liquido amnidtico ou vilosidades
coridnicas. Nos testes adequados e caso ainda n3o tenha sido realizada a investigacdo de contaminagdo materna, é também necessario uma amostra de sangue materno (5mL/EDTA)
juntamente com a amostra fetal. A(s) amostra(s) devera(do), de seguida, ser enviada(s) para CGC Genetics/Centro de Genética Clinica, Rua S& da Bandeira, 706 — 12, 4000-432 Porto,
Portugal, que apds realizagdo do teste, enviara o resultado diretamente para o médico requisitante. Numa gestagdo gemelar, o teste proporciona resultados para cada feto se as
amostras corresponderem a fetos individuais.

Limitagdes do Teste. O médico requisitante deverd esclarecer as informagdes sobre o teste, incluindo as limitagdes e riscos do mesmo, descri¢des das alteragdes genéticas testadas e o
que o resultado poderd significar para o doente. E recomendado aconselhamento antes e depois da realizagdo do teste. O estudo genético em pré-natal ndo determina a satde da
gravida. As seguintes limitagdes podem estar associadas ao estudo genético em pré-natal: 1) O laboratério podera ndo conseguir concretizar o teste porque a amostra se encontra em
mau estado, impedindo o seu processamento, ou por outros problemas técnicos que impegam um resultado conclusivo. Nestas situagdes, e sempre que seja possivel, o CGC Genetics
contactard a gravida ou médico requisitante para determinar o procedimento a seguir. 2) Em cerca de 1% dos casos, existe a possibilidade de uma segunda colheita fetal ter de vir a ser
realizada no caso de existir material insuficiente para uma analise adequada ou numa situagdo de resultados discrepantes.

Privacidade e resultados do teste. CGC Genetics garante a protegdo e confidencialidade dos dados do doente e de toda a informag&o originada durante todo o processo, de acordo com
a lei. O resultado do seu teste sera entregue ao médico que o requisitou. Se desejar, por favor solicite uma cépia dos resultados do teste diretamente ao seu médico. Este é responsavel
pela interpretacdo e explicagdo dos resultados a si. A equipa de Médicos Geneticistas do CGC Genetics esta disponivel para os esclarecimentos necessarios ao seu médico sobre qualquer
duvida relativamente ao teste realizado.

Direitos do doente. O doente poderd exercer o direito de acesso, retificacdo e cancelamento dos dados fornecidos através de email dirigido a CGC Genetics, Direg¢do Clinica, enviado
para o dcc@cgcgenetics.com (Portugal) ou customercare@cgcgenetics.com (outros paises).
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