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teste pré-natal ndo invasivo Z CGC K CGC
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® Tenha em consideracdo que os testes pré-natais ndo invasivos
tém uma sensibilidade inferior quando realizados em gravidez
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[| HISTORIA DE FETO DESAPARECIDO NESTA GESTAGAO

OBSERVAGOES:

0 TOMORROW esta validado para gravidezes Unicas e gemelares (2 fetos), realizado a partir das 10 semanas e 0 dias, determinado pela DUM, CRL ou outro método
clinicamente adequado (equivalente a 8 semanas de idade fetal, se determinado pela data de concegdo).

Colheita: 7-10 mL

Tubo Streck
Entrega no
CGC Genetics até
4 dias apos colheita
Confirmo que (i) este teste tem utilidade clinica, (ii) a gravida (ou representante legal) Confirmo que (i) li cuidadosamente o consentimento informado, (ii) fui informada sobre
consente a realizagdo do teste através de leitura do consentimento informado (no verso) os beneficios, riscos e limitagdes do TOMORROW, (iii) coloquei todas as questdes que
e assinatura no local indicado, (iii) o consentimento informado da gravida cumpre os considero pertinentes e compreendi as explicagdes. Autorizo a realizagdo do TOMORROW
requisitos obrigatdrios por lei e que (iv) estou a facultar ao CGC Genetics toda ainformagdo  em sangue materno para a detegdo no feto das alteragdes dos cromossomas 21, 18, 13 e
clinica indispensével a realizacdo do teste. opcionalmente dos cromossomas X e Y e a utilizagdo da amostra para este fim. Declaro

que informei ao médico requisitante a minha decisdo sobre a identificagdo do sexo fetal.
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ATENGAO: Texto integral do consentimento informado no verso.
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CONSENTIMENTO INFORMADO DA GRAVIDA

Introdugdo. Este consentimento informado descreve os beneficios, riscos e limitagdes do teste pré-natal ndo invasivo TOMORROW. Antes da realizagdo do teste e de tomar uma decisdo,
por favor consulte o seu médico especialista e leia atentamente este consentimento informado.

Aplicagdo. O objetivo deste teste é rastrear a partir do DNA da unidade feto-placentéria (normalmente descrito como DNA fetal) determinadas alteragBes cromossémicas como
a trissomia 21, normalmente conhecida como Sindrome de Down. No entanto, também é possivel a dete¢do da maioria dos casos de trissomia do cromossoma 18 (Sindrome de
Edwards), de trissomia do cromossoma 13 (Sindrome de Patau) e de alteragdes numéricas dos cromossomas sexuais (Sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter, Triplo X, Duplo Y).
Com este teste também é possivel identificar o sexo fetal (opcional).

Como funciona. Este teste deteta alteragdes cromossdmicas especificas a partir do DNA (material genético) presente no sangue materno. A tecnologia utilizada é designada por
Sequenciagdo de Nova Geragdo (NGS).

Com o objetivo de oferecer um servigo integral, o teste TOMORROW inclui os seguintes servigos:

. Estudo genético pré-natal ndo invasivo das alteragdes numéricas comuns dos cromossomas 21, 18, 13 em sangue materno. Opcionalmente, o estudo podera ainda
incluir as alteragBes numéricas dos cromossomas sexuais X e Y.

. Identificagdo do sexo fetal. Caso ndo deseje conhecer o sexo fetal, por favor pega ao seu médico para assinalar no local designado na requisi¢do.

. Os resultados do teste serdo descritos como “ndo detetado” ou “detetado”, no caso de haver uma probabilidade reduzida ou aumentada, respetivamente, para as
alterages cromossdmicas testadas.

. Em caso de resultado positivo (“detetado”), de acordo com as recomendacdes de ACOG, ACMG e SMFM?, é aconselhada a confirmag&o por diagndstico pré-natal
invasivo. Neste caso, o CGC Genetics oferece sem qualquer custo adicional: a realizagdo de uma analise rapida por QF-PCR, disponivel em 24 a 48h e também a andlise
cromossoémica (caridtipo), numa amostra fetal.

Procedimento de Teste. Para a realizagdo do teste é necessario uma colheita de 7-10 mL de sangue materno. O tubo de sangue serd, de seguida, enviado para CGC Genetics/Centro
de Genética Clinica, Rua Sa da Bandeira, 706 — 12, 4000-432 Porto, Portugal, que apds realizagdo do teste, enviara o resultado diretamente para o seu médico. Tenha em atengdo que
uma quantidade de sangue inferior a 7 mL ndo sera processada e o teste ndo serd realizado. De igual forma, a técnica pode ndo resultar porque a amostra se encontra em mau estado,
impedindo o seu processamento ou por outros problemas técnicos que impegam um resultado conclusivo. Nestas situagBes, e sempre que seja possivel, o CGC Genetics contactara a
gravida ou médico requisitante para determinar o procedimento a seguir.

LimitagSes do Teste. Fale com o seu médico para saber mais informagGes sobre o teste, incluindo as limitagGes e riscos do mesmo, a capacidade de detegdo e taxa de erro, descri¢des
das alteragdes cromossdmicas testadas e o que o resultado podera significar para si. E recomendado aconselhamento antes e depois da realizagdo do teste.

As seguintes limitagdes estdo associadas ao teste pré-natal ndo invasivo:

3 Este teste ndo é passivel de ser realizado antes das 10*° semanas de gestagdo, determinada pela data da ultima menstruagdo, CRL ou outro método clinicamente
adequado (equivalente a 8 semanas de idade fetal, se determinado por data de concegdo).

° Este teste ndo é considerado teste de diagndstico, ainda que todos os estudos recentes sobre as caracteristicas deste teste demonstrem a sua elevada precisdo (~99%)
e reduzida taxa de erro (<0,5%). Isto significa que, em casos raros, uma alteragdo cromossémica testada podera estar presente, mesmo se o resultado do teste for de
“ndo detetado” (falso negativo); por outro lado, podera receber um resultado de “detetado” para a alteragdo cromossémica testada e, na realidade, esta alteragdo ndo
estar presente. Testes com resultados de “ndo detetado” ndo eliminam a possibilidade do feto ter outras alteragdes cromossémicas para além das referidas e dentro
das limitagBes da técnica (inferior a 1%), defeitos congénitos ou problemas de satide. Um resultado de “detetado” terd de ser confirmado posteriormente através de
uma técnica invasiva de diagndstico em liquido amnidtico (amniocentese) ou vilosidades coridnicas, através de FISH, QF-PCR ou caridtipo.

o O valor de fragdo fetal ndo é utilizado isoladamente para exclusdo de amostra. Contudo, se o valor obtido para a fragdo fetal for inferior a 4%, o célculo do nimero de
cromossomas 13, 18, 21, X e Y podera n3o refletir a constituicdo cromossémica fetal. As boas praticas do ACMG! recomendam que ndo seja realizada uma nova colheita
para teste ndo-invasivo. Para obter um resultado definitivo, devera ser considerada a realizagdo de QF-PCR/caridtipo em vilosidades coridnicas ou liquido amnidtico.

. Em situagdes em que ndo seja possivel efetuar a determinagdo dos cromossomas 13, 18, 21, X ou Y, as boas praticas do ACMG! recomendam igualmente que ndo
seja realizada uma nova colheita para teste n3o-invasivo. Para obter um resultado definitivo, devera ser considerada a realizagdo de QF-PCR/cariétipo em vilosidades
coridnicas ou liquido amnidtico.

3 Estudos mostram que valores elevados de IMC (indice de massa corporal) afetam a sensibilidade e especificidade deste teste, pelo que nessas situagdes podera ser de
ponderar a realizagdo de outros testes de rastreio.

. Se a gravida tiver recebido, recentemente, uma transfusdo sanguinea, transplante, terapia de células ou imunoterapia, ndo sera possivel uma avaliagdo precisa do DNA
fetal.

o Este teste ndo determina a saude da gravida.

3 Em casos raros, resultados incorretos relativamente a identificagdo do sexo fetal podem ocorrer. No caso de detegdo da presenga do cromossoma Y em gravidez
gemelar (2 fetos), ndo é possivel determinar se um ou ambos os fetos sdo do sexo masculino.

. No caso de fetos desaparecidos na gestacdo em causa, o resultado pode ser influenciado pela perda do feto, podendo ndo representar a constituigdo cromossémica
do feto sobrevivente.

Achados incidentais/secundarios. Este teste estd validado para os cromossomas 21, 18, 13, X e Y, pelo que n&o serdo reportados resultados eventualmente sugestivos de alteragdes de
outros cromossomas (achados secundarios), que possam surgir na analise efetuada para a detegdo das aneuploidias testadas.

Riscos fisicos. Os efeitos secundarios procedentes de uma colheita de sangue sdo incomuns, mas podem incluir tontura, desmaio, dor, sangramento, hematomas e, raramente, infegdo.

Privacidade e resultados do teste. CGC Genetics garante a protegdo e confidencialidade dos dados da gravida e de toda a informagdo originada durante 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 cdpia dos resultados do teste diretamente ao seu médico. Este é responsavel
pela interpretagdo e explicagdo dos resultados a si. A equipa de Médicos Geneticistas do CGC Genetics esta disponivel para os esclarecimentos necessdrios ao seu médico ou a si, por
telefone ou presencialmente.

Direitos da gravida. A gravida podera exercer o direito de acesso, retificagdo e cancelamento dos dados fornecidos, de acordo com a lei, através de carta dirigida a CGC Genetics, Diregdo
Clinica, Rua Sa da Bandeira 706-12, 4000-432 Porto, Portugal.

Recomenda-se que nao seja assumida nenhuma decisdo clinica irreversivel com base unicamente no resultado do presente teste.

1ACOG — American College of Obstetricians and Gynecologists; ACMG — American College of Medical Genetics and Genomics; SMFM — Society for Maternal-Fetal Medicine.
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