LABORATORIO DE
CITOGENETICA E GENOMICA

Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra Data Recepcao: [/ Ne Interno:
Direcgéo Técnica - Prof. Doutora |. Marques Carreira
Requisicdo para Diagnostico Pds-natal
1.1- Identificagdo do Utente (pode ser colada etiqueta) 1.2- Identificag&o da Instituicéo Uc. pesenvalvimento
Hospital Cc. genstica
Nome: o -
O H. Pediatrico [Cc. Metabslicas
- [J M. Bissaya-Barreto Consulta  C- Neuropediatria
Data nascimento:__ /[ ] M. Daniel de Matos Oc. opn
Morada: [0 SESARAM Oe. Préconcepcional
O outro: Oc. Ginecologia

1.3- Identificag&o do Médico (etralegivel) Doura

Nome: N° mecanogréfico:

Processo hospitalar: Contacto:

2- Amostral
[0 Sangue [ heparina (__ml)
O Biopsia de pele
(O DNA -Vol.____pulL;Conc._____ |

Data da Colheita: / /

[] EDTA (extracgdo de DNA)
O] Outro tecido:
ng/pL; Método de extraccao:

O muito urgente

[ data da prox.consulta /I

1As amostras enviadas devem obedecer as regras indicadas no documento Requisitos de Colheita e Envio de Amostras.

3' I n d | C a(; 6 €S (por favor preencher com letra legivel)

[J Ambiguidade sexual [ Casal com feto anterior com suspeita [ Atraso de desenvolvimento psicomotor
[J Anomalias congénitas=

O Autismo

[J Amenorreia primaria de anomalia cromossomica

[ Amenorreia secundaria [ Casal com deteccéo prénatal de anomalia

[J Baixa estatura. Percentil: cromossOmica ou variante invulgars# [ Défice cognitivo: [1 grave [ ligeiro

[J Menopausa precoce [ Confirmacéo de resultado prenatal+= [ Dismorfismos=*

Idade da menopausa:____ [ Estudo molecular / bioquimico (preencher 5) [ Histéria familiar de atraso mental*

[ Infertilidade primaria Especifique: [ Histéria familiar de rearranjo cromossémicos*

[J casal com 3 ou mais abortos. Qts: [ Suspeita de sindromes especificos*

*Dados clinicos relevantes:

+* Resultado anterior e laboratorio:

4- Requisicao de Testes

[ Estudo do Cariétipo [ Extraccéo de DNA L] Array-CGH [O1sok  [eok O outro:

[ Estudo do gene FMR1 (Sindrome de X-fragil) [J Pesquisa de Microdelecdes Cromossoma Y

1 MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)

O Pesquisa de Sindromes de Microdelegéo? [ Estudo das regides subteloméricas [ Estudo das regides envolvidas no autismo?

O sindrome de DiGeorge? O sindrome de Beckwith-Wiedemann? O sindrome de Prader-willi / Angelman?

[ sindrome de Silver-Russell 2 O Outro:(telefonar antes do envio)

[ Testes de FISH

[ sindrome de Wolf-Hirschhorn (4p16.3)
[ sindrome de Saethre Chotzen (7p21.1)
[ sindrome de Prader-Willi (15911.2)

O sindrome de Smith-Magenis (17p11.2)
[ sindrome de Cat Eye (22g11)

[ Regides subteloméricas

O sindrome de Cri du Chat (5p15.2)

] sindrome de DiGeorge I (10p13)

O Autismo (15911)

O sindrome de DiGeorge I/'VCFS (22q11.2)

[ Microdeleggo da regido Yp11.2 (SRY)

[ Identificagdo de cromossoma marcador

O sindrome de Williams Beuren (7911.23)

[ sindrome de Angelman (15q11.2)

[ sindrome de Miller-Dieker (17p13.3)

O sindrome de Phelan-McDermid (22913.3)
O Microdelegdo do gene SHOX (Xp22/Yp11.3)

O Qutro:(telefonar antes do envio)

2Os Painéis de Sondas de MLPA encontram-se discriminados no verso e também no documento Testes Disponiveis.

5- Procedimentos especiais e/ou envio

Reservado ao Lab. de Citogenética e Genémica
[ imortalizagéo de linfécitos com EBV
O manter cultura para outros testes*

O cultura celular para envio3
[ expansé&o da cultura e criopreservacéo
[ envio de DNA3

3As amostras para envio obrigam ao preenchimento do Anexo de Envio.

*duragdo de armazenamento

Indicagbes de envio: (A)Telefonar em caso de amostras urgentes ou envio ap6s horas normais de funcionamento. (B) Manter amostras a
temperatura ambiente e selar bem e rotular todos os tubos/frascos. (C)Enviar o mais rapidamente possivel.
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Paineis de sondas de MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)

1- Pesquisa de Sindromes de Microdelecao e outras regides especificas

e Sindrome de delecdo 1p36 e microdelecdo 1g21.1 e microdele¢do 2p16 e microdelegdo 2g23/MBD5 e microdelecdo 2933/ SATB2 e
microdelegcdo 3929 e Sindrome Wolf-Hirschhorn 4p16.3 e Sindrome Cri du Chat, 5p15 e Sindrome Sotos, 535.3 e Sindrome Williams,
7911.23 e microdelecdo 7936.1 e Sindrome Langer-Giedion, 8q e microdelecdo 9g22.3 e Sindrome DiGeorge regido 2, 10p15 e
Sindrome Wagr,11p e microdelecédo 12p11.23 e Sindrome Prader-Willi / Angelman ,15g11.2 e microdelecédo 1513 e Sindrome de delegéo
15924 e Sindrome Rubinstein-Taybi ,16p13.3 e microdelecdo 16p11 e Sindrome Miller-Dieker, 17p e Sindrome Smith-Magenis,17p11.2 e
Sindrome de microdele¢éo NF1, 17q11.2 e microdelecdo 17q12 e microdelecdo 17g21 e microdelecdo 18g21.2 e microdelegéo 20p12.2
Sindrome DiGeorge, 22g11 e regido distal 22g11 e regido 22q13 /Sindrome Phelan-McDermid ¢ MECP2 / Xq28

2- Estudo das regides subteloméricas

3- Estudo das regides envolvidas no autismo
e 15011-q13 e 16pll e 22013

4- Sindrome de DiGeorge
Estudo das regides 22g11.2 e 10p14

5- Sindrome de Prader-Willi / Angelman

Estudo da regido 15g11-q13 e do padrédo de metilacdo desta regido

6- Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Estudo da regiéo 11p15 e do padrao de metilagéo desta regido

7- Sindrome de Silver-Russell

Estudo da regiéo 11p15 e do padrao de metilagéo desta regido

Nota — Poderéo ser efectuados outros estudos pela técnica de MLPA além dos mencionados, de acordo com a oferta do fabricante,

mediante contacto prévio com o Laboratério.
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