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INSTRUGOES PARA SOLICITAGAO DE TESTE GENETICO

Amostras biolégicas

+ As amostras bioldgicas aceites pelo CGPP-IBMC, e respetivas condigdes de envio, estéo detalhadas na
tabela no verso, de acordo com o teste genético a realizar. Caso pretenda o envio de amostra bioldgica
ndo detalhada na tabelq, por favor contacte o laboratério antes deste envio para validagdo prévia pelo
Diretor Técnico e discussdo das condi¢des de envio.

A amostra deverd ser identificada através de uma etiqueta com, idealmente, 3 dados identificativos,
como o nome, data de nascimento e nimero de processo. No minimo, terd que ser incluido o nome e
data de nascimento do utente.

As amostras devem ser devidamente acondicionadas e envidas para o laboratério de acordo com o
prazo indicado na tabela anexa.

A amostra deve ser acompanhada pela requisicdo médica assim como pela documentagdo necessdria
& faturagdo do teste requisitado.

Informagéo Clinica

- E imprescindivel o envio detalhado da informacédo clinica, antecedentes familiares, resultados de estudos
genéticos anteriores efou outros meios complementares de diagnéstico. Estes elementos sdo essenciais
para a realizagéo de uma andlise de acordo com as boas praticas laboratoriais na drea da genética
médica e permitindo a interpretagdo clinicamente relevante dos resultados dos testes genéticos.

« A seguinte informacgéo deverd constar obrigatoriamente na requisicéio médica de um teste genético:
o Dados do consultando (nome, data de nascimento e dados demogréficos)
o Nome, n° OM, servico, instituicdo e contacto (email institucional) do médico requisitante
o Informagdo clinica detalhada (incluindo antecedentes familiares)
o Resultados de testes genéticos previamente realizados
o Contexto em que o teste se realiza (diagnéstico, pré-sintomatico, estado de portador, pré-natal, etc.)

o Termo de consentimento informado preenchido e assinado, sempre que aplicavel

SERVIGOS DE GENETICA

Testes Pré-sintomaticos e de Diagnostico Pré-Natall

« E necesséria a existéncia de confirmagéo molecular na familia. Caso esse estudo néo tenha sido realizado
no nosso laboratério enviar copia do relatério do caso index

« Deverdo ser feitas previamente consultas de aconselhamento genético e obtengdo de consentimento
informado especifico por escrito

Envio das amostras:

Centro Genética Preditiva e Preventiva — CGPP-IBMC 226 074 942 e

Rua Julio Amaral de Carvalho, 45 cgpp@ibmc.up.pt @
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Tabela - Instrugdes para colheita e envio de amostras biolégicas, de acordo com o Teste Genético a realizar.

Teste Genético Amostra Volume [ Tipo de Tubo / Condigdes de envio e transporte [
Metodologia Bioldgica  Concentragéo Suporte Observagdes
Sangue ng:ltao:.:i;nrl;ﬂ_ EDTA Temperatura ambiente e até 48h apés a
periférico Béb?es - ImL colheita
Sequenciagdo do Exoma
50 ng/uL (50-100 .
NGS ul) Temperatura ambiente
DNA 254 50:9 total l:t;ce):jorf Sujeito a controlo de qualidade pré-analitico
Andlise gene anico/ DPN: 20 ng/pL (com "safe-lock”) Antes do envio da amostra, verificar ratio
Variantes familiares (10-20 L) absorvancias 260/280 nm (1,6-2,1)
SNV ou InDel
o Liquido
Sequenciagdo de Sanger amnibtico* > 7 mL Tubo estéril com
- tampa de rosca . .
m(2) Temperatura ambiente e garantir chegada
Andlise gene Gnico ao lab no préprio dia de colheita
CNV Vilosidades ReCIPIenFe, E:u.:lequado * assegurar cultura celular de reserva numa unidade
- - corioénicas* - corT1 F‘nt!b'Ot'CO € de citogenética
Andlise delegées/ > 10 vili antifingico e
duplicagées (2 soro vitelo fetal
NGS ou MLPA ex. AmnioMAX
Cultura de Temperatura ambiente e garantir chegada
) P . ao laboratério no préprio dia de envio
Andllise de expansées de EelUE 1frasco pgscos T25
80-90% confluéncia . " - -
unidades repetitivqs (]) ** origem: fibroblastos, vilosidades coridénicas ou
células do liquido amniético
p. ex. SCAs, DH, C9ORF72-
FTD/ ALS, FRAXA, CSTB, saliva 1 unidade Tubo coletor de Temperatura ambiente e até 48h apds a
CANVAS, DM1/2 saliva (3) colheita
Andlise de fragmentos
Zaragatoa / . Tubo coletor Temperatura ambiente e até 48h apds a
esfregago 1unidade P P
bugqlg esterilizado colheita
Sangue 10 mL EDTA Temperatura ambiente e até 24h apés a
Distrofia facio-escapulo- periférico colheita
humeral tipo 1 2500 ng/SL (vol100 110 de
Gene FSHD1, Southern Blot DNA tl)u eppendorf Temperatura ambiente
50 ug (com “safe-lock”)
Sindromes Elefpre el
Neurocutdneos pele (1) Temperatura ambiente e até 24h apos a
regido Tubo estéril com colheita
Sequenciagdo NGS de representativa > i ili
Caq tura difi ida: cobertura gq les@o*** 25 mg g)elo estabilizador ***aconselhdvel que parte da bidpsia seja enviada
P gida; para cultura de fibroblastos para assegurar reserva
média vertical (minima) ox outros de amostra
>700x tecidos (1)
sangue 3mL PAXgene 3) Temperatura ambiente e até 48h da colheita
Estudos funcionais periférico (1) 5 mL EDTA Envio até 2h apés colheita, a 4°C
Ao nivel do RNA mensageiro,
andlise de transcritos Biopsia de TUb.O esterll‘f:om Temperatura ambiente e até 24h apés a
RT-PCR+Seq, PCR, RNAseq pele/ outros 225 mg meio estabilizador colheita
tecidos (1) (3)

SNV - variante de substituicéo de uma Unica base; CNV - alteragéo do nimero de copias grandes delegdes ou duplicagdes

(1) Contacte-nos antes da realizagéo do pedido/ colheita; (2) E obrigatério o estudo de excluséo de contaminagéo de DNA materno na amostra fetal; caso este estudo
ainda ndo tenha sido realizado, a amostra fetal deve ser acompanhada de sangue periférico materno; (3) Requisitar previamente ao laboratério
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