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| - INVESTIGA(}AO E DESENVOLVIMENTO

AREAS DE INVESTIGAGCAO no LCG

- Morfologia cromossdmica e patogenicidade

- Citogenética Molecular

- Mecanismos Bioldgicos dos erros da mitose e dasee
- Expressao génica

- Genética no cancro

Projectos em desenvolvimento no Laboratério de oGénética e Gendmica da
Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra

1. Identificacdo de Novas Regides GenoOmicas assdeis a Microftalmia,
Anoftalmia e Coloboma (MAC) por Citogenética e Geniica.

Colaboradores externos ao LaboratériServico de Oftalmologia dos Hospitais da
Universidade de Coimbra (HUC), Consulta de Genéwéalica do Hosp. Pediatrico
Coimbra (HP), Institut fur Humangenetik und Anthotggie, Universitatsklinikum
Jena, Germany. Center for Human Genetics, Uniyerkibspital Gastthuisberg,

Leuven, Belgium.

2. Avaliacdo do atraso mental idiopatico por tecnolgias inovadoras de
citogenética molecular — FISH, Multicolour banding(MCB), Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification (MLPA) e Array CGH

Colaboradores externos ao Laboratéri@onsulta de Genética do Hosp. Pediatrico
Coimbra (HP), Institut fur Humangenetik und Anthotggie, Universitatsklinikum
Jena, Germany. Center for Human Genetics, Uniyerkibspital Gastthuisberg,

Leuven, Belgium.

3. Cromossomas Marcadores — avaliacdo da relacaonggipo-fendtipo.

Colaboradores externos ao Laboratori@Gervico de Genética Médica do HP de
Coimbra, do Hospital de Santa Maria de Lisboajtiitstde Genétic Jacinto Magalhaes,
Porto; Institut fur Humangenetik und Anthropologiena,Germany; Center for Human

Genetic, Leuven, Belgium. (2004-).
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4. Diagnostico precoce de desordens na saude dawda e do feto por métodos
espectroscopia de RMN e espectroscopia vibracional.

Responsavel pelo projecto: Ana Gil (Universidadédeiro);

Colaboragéo: LCG —FMUC, Maternidade Bissaya Barreto

Projecto financiado FCT: PTDC/QUI/66523/2006. BalsaDoutoramento:
SFRH/BD/41869/2007. (2007-2010)

5. Estudo citogenético e gendmico da etiologia datesmo
Colaboradores externos ao Laboratério: Unidade @dminodesenvolvimento e autismo

do Centro de Desenvolvimento da Crianca do Hospialiatrico de Coimbra

6. ldentificagdo de alteragbes cromossomicas submoscépicas por MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) em fetos com anomalias
ecograficas

Colaboradores externos ao Laboratéridaternidade Bissaya Barreto Coimbra.

7. Avaliacdo do numero de repeticdes do trinucle@o CGG do gene FMR1 em
mulheres com menopausa precoce. Implicacdes famiigs.

Colaboradores externos ao LaboratorioLaboratério de Citogenética, FMUC,
Consultas de Endocrinologia, da Maternidade BissBgareto (MBB) e Hospital
Pediatrico. (2009- ).

8. Pesquisa da microdeleccdo 22g11.2 e 10pl3-14 porSHI em criancas com
cardiopatias congénitas complexas

Colaboradores externos ao Laboratéri@onsulta de Genética do Hospital. Pediatrico
de Coimbra (HP),

9. Avaliagdo do perfil genético do carcinoma da céade oral por MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification ).
Colaboradores externos ao Laboratoribaculdade de Medicina Dentaria da FMUC e

Servigo Maxilo-facial HUC,
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10. Caracterizacao citogenética e metabdlica do cano do pulméo.
Colaboradores externos ao Laboratori@ervico Cardiotoracica HUC, Servico de

Anatomia Patolégica dos HUC, Dep Quimica Univ AveDept Bioquimica FCTUC

11. Caracterizacdo citogenética de linhas primariagle bexiga e deteccdo de
alteracbes cromossémicas por FISH (Fluorescenin situ hybridization) em
amostras de urina

Colaboradores externos ao Laboratéri®ervico de Urologia dos HUC

12. Cardiomiopatia Hipertrofica na morte subita
Colaboradores externos ao Laboratoridnstituto Nacional de Medicina Legal

Coimbra
Il - CONCURSOS E PROVAS ACADEMICAS

Provas Académicas
1. Agregacao em Biomedicina da Prof.2 Doutora Iséli@iques Carreira, Marco de
2010

Jaris Académicos

Participacdo em Juris de Doutoramento

2. Juri das provas de Doutoramento em Biomedicin@ulBade de Medicina da
Universidade do Porto requeridas pela Licenciadad06ria Principe dos Santos
Cerveira. Titulo da TeseMecanismos genéticos subjacentes ao abortamento
espontaneo - Analise por hibridizacdo gendmica corapativa e expressao de genes

sujeitos a imprinting genético Arguenteilsabel Marques CarreiraNovembro, 2010

Participacdo em Juris de Mestrado

3. Juri das provas de Mestrado em “Biomolecular Mashda Universidade de Aveiro,
requeridas pela Licenciada Joana Isabel MontemmPTitulo da Teseévletabonomics
of the Blood of Pregnante Women for Diagnosis of Bnatal Disorders Orientacgéo:
Professora Ana Gil. Arguentisabel Marques CarreiraJulho, 2010
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4. Juri das provas de Mestrado em “Analises Clinicdes'Faculdade de Farmacia da
Universidade de Coimbra, requeridas pela LicencMddaa Helena Garruncho. Titulo
da Tese: Diagnéstico Diferencial de Deméncia: papel de biomeadores
laboratoriais no liquido céfalo-raquideo e andlisegenética Orientacdo: Doutoras
Rosario Almeida e Inés Baldeiras. Arguensabel Marques CarreiraSetembro, 2010

5. Juri das provas de Mestrado em Genética MoleeuBiomedicina da Faculdade de
Ciéncias e Tecnologia da Universidade Nova de lastemueridas pela Licenciada
Vanda Isabel da Silva Matos Serra Marques. TitaloTdse:Desnaturacdo de Alta
Resolucdo Aplicada ao Diagnéstico Genético de Miachopatia Hipertrofica .
Orientacdo: Professora Doutora Maria Alexandra &®ates, Professora Doutora Susana

Isabel Santos. Arguentksabel Marques CarreiraNovembro. 2010.

6. Juari das provas de Mestrado em Biologia Celular @ebular da Faculdade de
Ciéncias e Tecnologia da Universidade de Coimbgaeedas pela Licenciadaute
Cabrita.Avaliacédo das regides subteloméricas pela técnide MLPA em pacientes
com atraso mental

Orientacao: Prof Douto Carreira; Co-orientacdo: Emilia Duart@éaneiro, 2010
lIl — ENSINO PRE-GRADUADO

Visitas de estudo ao Laboratério de Citogenéticaendmica
1. 40 alunos do 11.° ano de escolaridade, do InstdatPromoc¢éao Social da Bairrada,
Marco 2010

2. 7 alunos do Colégio Rainha Santa, em Coimbra,nmoité do projecto area escola,
subordinado ao tentastratégias de DPN Margo de 2010

3. 20 alunos do 12.° ano de escolaridade, da Esealan8aria Dr.2 Cristina Torres, da
Figueira da Foz, Abril 2010.

4. 45 alunos do 11.° ano de escolaridade, do Instdaet Promocdo Social de Bustos,
Marco 2011.
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IV - ENSINO POS-GRADUADO

3° Ciclo
Com a criagao do programa doutoral da FMUC, (Ddspd&eitoral 6/2009DA/EPG)
(http://www.uc.pt/fmuc) foi atribuida pelo Consel@entifico da FMUC a Prof.2 Isabel

Marques Carreira, a responsabilidade de:

Organizar e coordenar:

2009/2010

1. Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saudeacladdade de Medicina de
Coimbra, ano lectivo 2009/2010, modul®iologia Celular e Molecular

(http://www.uc.pt/fmuc)

2010/2011

2. Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saudeadadade de Medicina de
Coimbra, ano lectivo 2010/2011, modulérom genotype to phenotype
(http://www.uc.pt/fmug

Coordenar:

2010/2011

3. Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saudeadadade de Medicina de
Coimbra, ano lectivo 2010/2011, moduloimmunity and infeccion

(http://www.uc.pt/fmul

Projectos de Doutoramento

4. Projecto:Alteracdo morfolégica dos cromossomas e o0 seu impaao fendtipo — a
importancia dos cromossomas marcadores.

Em desenvolvimento pela Mestre Maria Joana Barlgesdlelo. Doutoramento em
Biomedicna FMUC.

Orientac&o: Prof Doutora IM Carreira; Co-orientafdof Doutora Catarina Resende de

Oliveira. Aguarda defesa.
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5. Projecto:A citogendmica na etiologia do atraso mental e sinoimes dismorficos
Em desenvolvimento pela Mestre Eunice Maria RuaSatepos Matoso.

Orientacdo: Prof DoutorlaM Carreira

Projectos de Mestrados
O Laboratério de Citogenética e Gendmica da FMU&lh&e! alunos para realizarem os

seus projectos de Mestrado:

6. Projecto: Estudo da etiologia do autismo recorrendo a técnisade genética
molecular. Em desenvolvimento pela Licenciada Tania Sofiadade Afonso Estagio
de 2.° Ciclo do Mestrado em Bioquimica, da Univdade de Coimbra,

Orientacéo: Prof Doutor® Carreira; Co-orientagaoSusana Ferreira

7. Projecto: ldentificacdo de alteracbes cromossOmicas em feteem anomalias
ecograficas com cariotipo normal através de MLPA Em desenvolvimento pela
Licenciada Sara Cristina Calejo Campos. Estagia.tI€iclo do Mestrado em Genética
Molecular Comparativa e Tecnolbgica, da Universidal® Tras os Montes e Alto
Douro.

Orientacado: Prof Douto Carreira; Co-orientacdoJosé Ferrdo

8. Projecto:Avaliacédo do perfil genético do carcinoma da cavid#e oral por MLPA.
Em desenvolvimento pela Licenciada llda Patricieafes da Silva Ribeiro. Estagio de
2.° Ciclo do Mestrado em Genética Molecular, daveiisidade do Minho.

Orientagéo: Prof Doutor®! Carreira; Co-orientacaoJosé Ferrdo

9. Projecto:Optimizacdo na caracterizacdo genotipica do carcoma da bexiga por
FISH e por MLPA. Em desenvolvimento pela Licenciada Vania Rafaeltues das
Neves. Estagio de 2.° Ciclo do Mestrado em Biold@&ular e Biotecnologia, da
Faculdade de Ciéncias da Universidade de Lisboa.

Orientacao: Prof Doutol Carreira; Co-orientacaoE Matoso
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10. Projecto:Caracterizacéo citogenética e metabdlica do cancmo pulméo e do
endométrio. Em desenvolvimento pela Licenciada Ana Filipa &ear Ladeirinha.
Mestrado em Biologia Celular e Molecular da Facdélde Ciéncias e Tecnologia da
Universidade de Coimbra

Orientacdo: Prof Doutori Carreira; Co-orientacdo: Doutora lola Duarte (Aveiro)

11. Projecto Caracterizacao citogenética de linhas primarias deexiga e deteccao
de alterag6es cromossoémicas por FISH em amostras dena. Em desenvolvimento
pela Licenciada Andreia Costa. Mestrado em Biolo@elular e Molecular da
Faculdade de Ciéncias e Tecnologia da Universidadeoimbra

Orientacao: Prof.2 Doutoti Carreira. Co-OrientacdoE Matoso

12. Projecto:Pesquisa da microdeleccéo 22q11.2 E 10p13-14 poiSH em criangas
com cardiopatias congénitas complexagm desenvolvimento pelo Licenciado Luis
Miguel Pires. Mestrado em Evolugcdo Humana da Fadddle Ciéncias e Tecnologia da
Universidade de Coimbra

Orientacdo: Prof.2 Doutot® Carreira. Co-orientagédo: A Abade

13. Projecto: Cardiomiopatia hipertrofica familiar na populagdo portuguesa Em
desenvolvimento pela Licenciada Micaela Oliveirasulado Integrado em Medicina
Orientacdo: Prof.2 Doutot® Carreira; Co-orientagdoA Mascarenhas

14. ProjectoAlteracbes subteloméricas na etiologia do atraso m&l. Em
desenvolvimento pela Licenciada Marta Bras. Mestiategrado em Medicina
Orientacdo: Prof.2 Doutot® Carreira. Co-OrientacaoE Matoso

15. Projecto:Diagnostico Prér-Natal Citogenético: o impacto dasovas tecnologias
Em desenvolvimento pela Licenciada Marta CoelhotoRiMestrado em Biologia
Celular e Molecular da Universidade de Aveiro

Orientacdo: Prof.2 Doutol Carreira. Co-orientadora: Prof.2 Doutora Maria Lourdes

Pereira (Aveiro).
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16. Projecto:Avaliacdo genética da cardiomiopatia hipertréfica a morte subita.

Em desenvolvimento pela Licenciada Alexandra IdsaBerreia Mascarenhas.
Mestrado em Medicina Legal e Ciéncias Forenses alaulfade de Medicina da
Universidade de Coimbra:

Orientac&o: Prof.2 DoutorBM Carreira. Co-orientagdo: Prof. Doutor Francisco Corte

Real.

17. Projecto:Microdeletion 22g11.2: A reason to feel blueTrabalho defendido pelo

Licenciado Pedro Centeio Ferraz Gameiro com vistfribuicdo do grau de mestre no
ambito do ciclo de estudos do mestrado integradoMedicina, da Faculdade de
Medicina da Universidade de Coimbra..

Orientacao: Prof.2 Doutoi Carreira.

Projectos de Licenciaturas
O Laboratério de Citogenética e Gendmica da FMUC aheu alunos para

realizarem os seus projectos de Licenciatura:

18. Projecto:As Técnicas de bandagem CGB e NOR como meio complemar de
diagnostico a Citogenética convencionalDefendido pela aluna: Otelinda Sofia
Pereira Jacintd@2009/10.

Orientacado: Prof Doutoi Carreira; Co-orientacaoE Matoso

19. Projecto:ldentificacdo e analise dos cromossomas das espé€wis aries Capra
hircus e Equus caballus— Aplicacdo da FISH com sondas para o genoma human
em Ovis ariesDefendido pelo Licencido Hélder Manuel Lopes Gontestagio de 1.°
Ciclo da Licenciatura em Biotecnologia. 2009/2010

Orientacgdo: Prof Doutori® Carreira; Co-orientacaoE Matoso

Rotacdes Laboratoriais no LCG
20. Realizado entre 15 de Fevereiro e 5 de Marco @6,2telos alunos:

- Isabel Cristina do Vale Ferreira
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- Carla Marina Pereira Gomes
- Bruno Fernando Barbosa de Vasconcelos
- Ana Isabel Reis dos Santos

- Sandra iris Sanches Godinho

V — PUBLICACOES E APRESENTACOES EM CONGRESSOS WORKSHOPSE
REUNIOES CIENTIFICAS

Artigos cientificos em revistass indexadgsembros do LCG assinalados em italico)

1. Joana Barbosa Meld.iesbeth Backx, Joris R. Vermeesch, Heloisa G. &amna
C. Duarte, Nadezda Kosyakova, Anja Weise, Ferdinand Eggeling, Thomas Liehr,
Isabel M. Carreira Chromosome 5 derived small supernumerary marker: tavards
a genotype/phenotype correlation of proximal chromsome 5 imbalances Hum
Genetics, DOI 10.1007/s13353-011-0035-3

2. Ferreira Sl, Matoso E, Pinto MAImeida J, Liehr T Melo JB, Carreira IM X-
chromosome terminal deletion in a female with premitre ovarian failure:
Haploinsufficiency of X-linked genes as a possiblexplanation. Mol Cytogenet. Jul
20;3:14. 2010

3. F Santiago, R Vieira, M Cordeirdsabel M Carreira A Figueiredo.Late-onset
hyperpigmentation: a case with multi-systemic invalement and recombinant X

chromosome.J Eur Academy of Dermatology and Venereology. 2841%. 2010

4. G Graga, OF Duarte, A Barros, B Goodfellow, SOzDi& Pinto,IM Carreira, E
Galhano, C Pita, AM Gil.The Impact of Prenatal Disorders on the Metabolic
Profile of 2" Trimester Amniotic Fluid: A Nuclear Magnetic Resorance (NMR)
Metabonomic Study.J of Proteome Research 9: 6016-6024, 2010

5. C Rocha, A Barros, AM Gil, B Goodfellow, E Humpféd Spraul,IM Carreira, J B
Melo, J Bernardo, A Gomes, V Sousa, L Carvalho, | Buavetabolic Profiling of
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Human Lung Cancer Tissue by'H High Resolution Magic Angle Spinning
(HRMAS) NMR Spectroscopy.J of Proteome Research 9: 319-332, 2010

6. | Duarte, C Rocha, A Barros, AM Gil, B GoodfelloW] Carreira, J Bernardo, A.
Can nuclear magnetic resonance (NMR) spectroscopyeveal different metabolic
signatures for lung tumours?Virchows Arch457(6):715-25. 2010

7. A Ladeirinhg | Lamego, A Gil,JB Melg IM Carreira, | Duarte. Metabolic
responses of A549 lung cells to cisplatin and radian exposure studied by 1H
NMR spectroscopy.BCM Proceedings. Vol 4 (S2), 21-22. 2010

8. M Alves, P Liberato, AR Conde, M Mafra, A InverndT Maia, D Bagrel,l
Carreira, M Brito, C Monteiroldentification of a common deletion region in 10926
associated with human gliomasBCM Proceedings. Vol 4 (S2), 27. 2010

9. C Rocha, A BarrosA Gil, B Goodfellow,IM Carreira, J Bernardo, Ana Gomes, V
Sousa, L Carvalho, | DuarttlMR metabonomic study of lung cancer: metabolic
profiling tissues.BCM Proceedings. Vol 4 (S2), 28-29. 2010

Palestras por convite
10. | Marques Carreira Da citogenética a Citogendmica no diagndstico de

cromossomopatiasConferéncia abertaJniversidade dos Acores. Abril 2010

11.1 Marques Carreira Citogenética, Citogenética Molecular ou Citogendm& no
Diagnédstico de Doencas GenéticasRscola Superior Agraria de Coimbra. 14 de
Junho, 2010

Comunicag0es orais livres

12. IM Carreira, E Matoso, M Pinto, N Lavoura, L Simpé% Paiva, C Mendes.
Ramos, E GalhanoA Jardim Gémeos em tudo diferentes: dois fendtipos, dois
tecidos, dois caridtiposIX Jornadas Internacionais de Diagndéstico Pré-natatande
auditério do edificio Egas Moniz Fac Med Lisboa;18Jun, 2010
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13. A Jardim, J Ferrdo, LM Pires, A Mascarenhas, C PaB Melg M Venancio, A
Rei, | M Carreira. Deleccao terminal 8pter: um resultado inesperado na DPN. IX
Jornadas Internacionais de Diagnéstico Pré-natata@le auditdrio do edificio Egas
Moniz Fac Med Lisboa, 18-19 Jun, 2010

14. Carreira IM, Ferreira Sl, Matoso EDiogo L, Silva E, Saraiva Melo JB Moving
into The challenge of molecular karyotyping and CNV intepretation 142 Reuni&o
Cientifica Anual da Sociedade Portuguesa de Geméiumana. Fundacdo Bissaya
Barreto. Coimbra. 18-20 Nov. 2010

15.Ferrdo J, Matoso EBeleza A, Saraiva Larreira IM. Ser ou ndao ser uma CNV,
como interpretar a questdao?14? Reunido Cientifica Anual da Sociedade Portugues
de Genética Humana. Fundacéo Bissaya Barreto. Caini8-20 Nov. 2010.

Posters

16. Ferreira S| Venancio M, Melo JB, Carreira IM Cryptic imbalance in
chromosome 20p12 detected by array-CGH in a patienwith a cytogenetically
visible 2g32 deletion. 142 Reunido Cientifica Anual da Sociedade Portuguds

Genética Humana. Fundacéo Bissaya Barreto. Coimb8a20 Nov. 2010

17. E Matoso, JB Melo, S FerreiydA Estevinhp T Mota, L Diogo,IM Carreira.
Insertional translocation detected using array-comprative genomic hybridization
142 Reunido Cientifica Anual da Sociedade Portugude Genética Humana.

Fundacao Bissaya Barreto. Coimbra. 18-20 Nov. 2010.

18. Lavoura N, Mascarenhas A, Ferrag Galhano E, Rei Al, Venancio M;arreira
IM. Copy number variants, how defensive can it be24? Reunido Cientifica Anual da
Sociedade Portuguesa de Genética Humana. Fundaisg@ay& Barreto. Coimbra. 18-
20 Nov. 2010.

19. Jardim A, Mascarenhas A, Matoso E, Melo JB, CaadiM. A prenatal with

aneuploidy, duplication and a SMC: do bad things rally come in threes?142
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Reunido Cientifica Anual da Sociedade Portuguesdsdeética Humana. Fundacéao
Bissaya Barreto. Coimbra. 18-20 Nov. 2010.

20. Estevinho AJardim, A, Pires LM, Pais C, Melo JBBa J, Venancio M, Rei A,
Carreira IM. Different outcomes for two familiar 8p23.2 deletios. 142 Reunido

Cientifica Anual da Sociedade Portuguesa de Gemdétomana. Fundacédo Bissaya
Barreto. Coimbra. 18-20 Nov. 2010.

21. Pires LM, Ferrdo J, Mendes,@liveira G, Ramos F, Saraiva Garreira IM.
Microdeletion and microduplication screening in 116patients with clinical features
of 22g11DS, development delay and autisml4® Reunido Cientifica Anual da
Sociedade Portuguesa de Genética Humana. Fundaisgay& Barreto. Coimbra. 18-
20 Nov. 2010.

22. Pinto MC, Ferreira S, Ferrao J, Matoso ,EGalhano E, Ramos ICarreira IM.
THE HIDDEN whY 142 Reunido Cientifica Anual da Sociedade Portsgude
Genética Humana. Fundacao Bissaya Barreto. Coimb8a20 Nov. 2010.

23.Pais C, Mendes C, Ferrao J, Mascarenhas A, JardjrRadiva B Marques |, Ramos
L, Carreira IM. A piece in the puzzle of chorionic villus samplingour experience.
142 Reunido Cientifica Anual da Sociedade PortuggesGenética Humana. Fundacao
Bissaya Barreto. Coimbra. 18-20 Nov. 2010.

24. Paiva P, Ferreira SI, Simdes L, Pires LM, Lavoura Aguas F, Geraldes F,
Miranda A,Carreira IM. Amenorrhea: Cytogenetics and Molecular Genetics
characterization. 142 Reunido Cientifica Anual da Sociedade Portugues Genética

Humana. Fundacao Bissaya Barreto. Coimbra. 18-20.R610.

25. S Ferreira, J Ferrdo, C Mendes, A Jardim, A Masclies, | M Carreira How a
46,XX MLPA results turns into a 69,XXX: Beyond matenal cell contamination in
chorionic villus sample. 142 Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de @anéti

Humana. Fundacao Bissaya Barreto. Coimbra, 18-20.R610.
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26. A. MascarenhgsA Santos, S Santos, A Fernandes, C Monteiro, ffeCeal,] M
Carreira. Sudden Cardiac Death — the importance of a molecall diagnosis. 142
Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de GenétimmaHa. Fundacdo Bissaya
Barreto. Coimbra, 18-20 Nov. 2010.

Revisao de artigos

Foram feitas, por convite a IM Carreira, revisdesigos para varias revistas.

Participacéo na organizacao de eventos internaciea

16th International Charles Heidelberg Symposium Gancer Research. 26-28
September. 2010. Organizacdo: C. Alpoim, A. Urbdrd, Carreira, F. Botelho, C.
Oliveira

142 Reunido Cientifica Anual da Sociedade PortiydesGenética Humana. Fundacéo

Bissaya Barreto. Coimbra. Novembro, 2010. Orga@iaaE. Corte Reall. B. Melo

VI - SERVICOS A COMUNIDADE

O Laboratério de Citogenética e GenOmica prestaviggesy a comunidade,
nomeadamente na realizacdo de estudos de citoggengtigenética molecular em
diagndstico prénatal e posnatal.

No ano de 2010 realizou os seguintes estudos:

Citogenética - Total (2003 casos)
Diagnéstico pré-natal -

Liquidos Amniédticos — 1252 casos
Biopsias do trofoblasto — 106 casos

Cordocenteses/Sangue fetal — 24 casos

Diagnostico pés-natal — Total (624 casos)
Sangues periféricos — 561

Fibroblastos — 63 casos
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Gendmica

Extraccbes DNA — 680

Biologia Molecular (MLPA) — 1574 analises em 12B8as referenciados
Citogenética molecular/FISH — 108 hibridiza¢cdes3htasos referenciados
Array-CGH — 180K — 70 casos



