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Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra

Direcgéo Técnica - Prof. Doutora |. Marques Carreira

Requisicéo para Diagnostico Pré-natal

1.1- Identificagéo do Utente (pode ser colada etiqueta) 1.2- |dentificagéo da Instituigéo
Nome: [ Maternidade Bissaya-Barreto
[] Maternidade Daniel de Matos
Data nascimento:__/_/ ] Centro Hospitalar da Cova da Beira
Morada: [ outro:

1.3- Identificac@o do Médico (Letralegivel)

Nome:
Processo hospitalar: DPN: N® mecanografico:
2- Amostra Data da Colheita: / /
U Liquido amnidtico (LA) ] Vilosidades Cori6nicas? Dados da Gravidez
[ Sangue fetal do cordao ] Sangue materno Idade gestacional: s d
O Pele Fetal O Outra: Gesta Para
1As amostras de vilosidades coriénicas devem ser acompanhadas de amostra do sangue da mée.
3- Indicag¢Bes (por favor preencher com letra legivel)
(] Idade materna avancada:_____ anos [ Rastreio bioquimico (risco: )
1 Anomalias ecogréaficas [ Rastreio ecogréfico (valor TN: )
[J Hidramnios ] oligoamnios [J Anamnios [ Higroma [ Hidrépsia
[J Quistos plexos cordides [J Encefalocelo [J Anencéfalo ] Mielomeningocelo
[ Fenda labial [J Fenda palatina [ Hipoplasia dos ossos do nariz
] Onfalocelo [ Gastroquisis [ Pielectasia [1 unilat. [ bilat.

[J Ossos longos curtos [ Pé boto:
[J cardiopatia:
[ s.Polimalformativo:

Oultras:

[ Pais com rearranjo cromossomico. Especifique com o caridtipo anterior e se possivel o Laboratério em gue foi

realizado:

1 Feto anterior com anomalia cromossémica. Especifique com o caridtipo anterior e se possivel o Laboratério em que
foi realizado:

[ Infeccéio materna: [C1CMV CToxoplasmose Ooutra:

] Resolugéo de possivel mosaicismo fetal:
[ Estudo molecular / biogquimico (preencher 5). Especifique:
L] Outro:

4- Requisicédo de Testes

[ Estudo do Cariétipo  [JQF-PCR (Quantitative Fluorescence-PCR) OTestes de MLPA? O Testes de FISH
[CIDespiste de aneuploidias (13,18,21,X,Y) [ sindrome de DiGeorge (22q11.2) Sonda:
[Jsindrome de X-Fragil3 CJEstudo de Regides Subteloméricas
outro:
CJArray-CGH
2 Os Painéis de Sondas de MLPA encontram-se discriminados no verso e no documento Testes Disponiveis/ 3As amostras devem ser acompanhadas de amostra de sangue da mae.
5- Procedimentos especiais e/ou envio Reservado ao Lab. de Citogenética e Genémica
[ cultura celular para envio* [J expansé&o da cultura e criopreservacéo
[J extraccéo de DNA [ imortalizac&o de linfécitos com EBV
[ envio de DNA* [J manter cultura para outros testes#*
[J manter DNA para outros testes *duracdo de armazenamento,
4As amostras para envio obrigam ao preenchimento do Anexo de Envio.

Indicacdes de envio: (A) As amostras enviadas devem obedecer as regras indicadas no documento Requisitos de Colheita e Envio de Amostras.
(B) Telefonar em caso de amostras urgentes ou envio ap6s horas normais de funcionamento.
(C) Manter amostras a temperatura ambiente e selar bem e rotular todos os tubos/frascos.
(D) Enviar o mais rapidamente possivel.
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Paineis de sondas de MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)

1- Pesquisa de Sindromes de Microdelecgéo e outras regides especificas

e Sindrome de delegdo 1p36 e microdelecdo 1g21.1 e microdelecdo 2p16 e microdelecdo 2q23/MBD5 e microdelegédo 2q33/ SATB2 e
microdelecdo 3929 e Sindrome Wolf-Hirschhorn 4p16.3 e Sindrome Cri du Chat, 5p15 e Sindrome Sotos, 5935.3 e Sindrome Williams,
7911.23 e microdelecdo 7g36.1 e Sindrome Langer-Giedion, 8q e microdelecdo 9g22.3 e Sindrome DiGeorge regido 2, 10pl5 e
Sindrome Wagr,11p e microdelecdo 12p11.23 e Sindrome Prader-Willi / Angelman ,15g11.2 e microdele¢do 15913 e Sindrome de
delecdo 15924 e Sindrome Rubinstein-Taybi ,16p13.3 e microdelecdo 16pll e Sindrome Miller-Dieker, 17p e Sindrome Smith-
Magenis,17p11.2 e Sindrome de microdelecdo NF1, 17q11.2 e microdelecdo 17912 e microdelegdo 17g21 e microdelecéo 18g21.2 e
microdelecé@o 20p12.2 e Sindrome DiGeorge, 22q11 e regido distal 22q11 e regido 22q13 /Sindrome Phelan-McDermid e MECP2 / Xq28

2- Estudo das regides subteloméricas

3- Estudo das regifes envolvidas no autismo
e 15011-gq13 e 16pll e 22q13

4- Sindrome de DiGeorge
Estudo das regifes 22q11.2 e 10p14

5- Sindrome de Prader-Willi / Angelman

Estudo da regido 15911-q13 e do padrdo de metilacéo desta regiéo

6- Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Estudo da regido 11p15 e do padrdo de metilacdo desta regido
7- Sindrome de Silver-Russell

Estudo da regido 11p15 e do padrdo de metilacao desta regido

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

mediante contacto prévio com o Laboratorio.
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