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Identificac@o do Utente (Preenchimento obrigatério ou colar etiqueta): A preencher pela GenoMed:

Nome:
Sexo: F O

Colar etiqueta(s)
M O

Data Nascimento/ldade:

Médico Requisitante:
Hospital/Servigo:
N.° Identificag&o: Contacto directo (Tel. ou email):

Autoriza o envio do relatério por e-mail?  Sim [] Ndo [] Se sim, por favor indique o endereco institucional:

Dados Clinicos /Diagnéstico :
N.2 LEUCOCItOS: ....eviiiciiiiii i
% de Blastos (infiltracdo na amostra):

Diagnostico inicial (] Recaida [] Monitorizagdo [1 | Terapéutica: N0 LI Sim I QUAI? ...ccovevevicieeiicececcce e

Situagao Clinica:

Transplante Medular : Nao[d Sim[] Data: ... T Loveeiieieennn. Receptor:  Pré-transplante 0  Pés-transplante [
Dador: Sexo FO M O Relacionado [ ......cccccooveiiiiiiiiiiicie e PaiNel O ..o
Amostra: Sangue O Medula O GAaNGIO O OULIO [ .eeeieeeeeiiiieeiiiieee et Colheita: Data: ........ R TR Hora:. ..o

TESTES REQUISITADOS:

COLHEITA EM HEPARINA
CITOGENETICA CONVENCIONAL

COLHEITA EM EDTA - BIOLOGIA MOLECULAR

COLHEITA EM EDTA - BIOLOGIA MOLECULAR

o - 34201  Extraccao de DNA O NGS - Painel Mieloide:
Cariotipo (cultura + analise) O 34205  Extraccio de RNA 0 )
Cultura de células sem andlise O égg% Processamento para Testes de Biologia Molecular ] ABL1, ASXL1, BRAF, CALR, CBL,
N ) . CEBPA, CSF3R, DNMT3A, ETVS,
34425
COLHEITA EM HEPARINA OU EDTA _Quimerismo N U EZH2, FLTS, HRAS, IDHL, IDHZ, JAK?,
Processamento Pesquisa de transcritos de fusao 34900 , . MPL, : : O
para testes de O sum10 (8:21) RUNX1:RUNX1T1 PTPN11, RUNX1, SETBPL, SF3B1,
FISH (para estudos posteriores) ° ' N O SRSF2, TET2, TP53, U2AF1, WT1,
34409  t(15;17) PML::RARA O ZRSR2
FISH - ESTUDOS ESPECIFICOS: 34584 inv(16) CBFB::MYH11 O
Amosiras em Paralina (3150 Lm): codigo 31710 34209 (4;11) KMT2A-AFFL L NGS - Painéis Especificos de doenga:
Leucemia Linfatica Cronica 34403 1(9:22) BCR::ABLL 0O o :
Painel 1-11d-, 17p-, +12,1gH, 13¢- [ su415  (1;19) TCF3:PBX1 0 Leucemia Mieldide Aguda (LMA)
) ASXL1, BRAF, CEBPA, DNMT3A,
Painel 2 - 11q—, 17p—, +12, IgH, 13q— D 34210 del(l) SIL::TAL1 D EZH2, FLT3, IDH1, IDH2, KIT, KRAS,
(D13S319 e D13525), 69- 4622 (12:21) ETV6:RUNX1 0 34900 \pyi1, NRAS, RUNX1, SRSF2, TET2, LI
. . s TP53, U2AF1, WT1
Sindrome Mielodisplasico 36300  del(4)(q12;q12) FIP1L1::PDGFR a O Sindrome Mielodisplasico (SMD)
Painel 1 - 5g-, 79-, 20g- [1 Quantificagéo de transcritos de fuséo o |1p ASXLL BRAF. CBL CEBPA
. .. ainel - ' i ’ 3
Painel 2 - 59-, 79-, 20q-, +8, 17p- O 1(9;22) BCR::ABL1- p190 O CSF3R, DNMT3A, EZH2, FLT3, HRAS,
) 1(9;22) BCR::ABL1- p210 O 34900  IDH1, IDH2, KRAS, MPL, NPM1, NRAS,  []
Painel 3 - 5¢- (5931 e 5933-34), 79-, [ Pesquisa de mutagdes RUNX1, SF3B1, SRSF2, TET2, TP53,
20qg- U2AF1, WT1, ZRSR2
. - Mutacdes resisténcia BCR::ABL1 (Sanger) O
Mieloma |V|u|FIp||O Mutagdes resisténcia BCR::ABL1 (NGS) O gziggaz TFFA’SS:‘:(LI ETV6, RUNX1, O
- - . - - e
52,"1‘3) ﬁ(li',gl‘f)'stz"lﬁg 13- 17p-, 36214 MutagGes FLT3 (ITD e TDK) O ‘ -
e = ’ 36215  Mutacdes no gene NPM1 0 Neoplasmas Mieloproliferativos (NMPs)
Painel 2 - clg-FISH para: 13g-, 17p-, N _
t(4;14), t(11;14), t(14;16), 1q+, [] 34900 Mutagdes no gene CEBPA O 34900 ;’:;2;' éR- SAFSZX#SE;'J;XFDIHL IDH2,
aneuploidias 5, 9 e 15 34900 Mutagdes no gene IDH1 — exdo 4 O ' ' '
Painel 3 - clg-FISH para: 17p-, 0 34900  MutagGes no gene IDH2 — exdo 4 O 34900 ’\F’Aii’rliel éR-S:T:SZXLl, CALR, EZH2, JAK2,
t(4,14), 1(14;16), 1qg+ 34847  Mutag&o D816V no gene Kit O '
LNH difuso grandes células 34900  Mutagdes no gene ASXL1 O Leucemia Mielomonocitica Crénica Juvenil
1(14:18), MYC e BCL6 [] 26250 Mutagdo V617F no gene JAK2 0O (tMMjuvenil)
. 3 5 - exa CBL, KRAS, NRAS, PTPN11, RUNX1,
LNH Folicular 4900 Mutacbes CALR - exdo 9 U 34900 SETRPI, ZRSR2 0
14:18 0 36245  Mutagdes W515L/K no gene MPL O
_t( 118) 36251 MutagBes JAK2 - exdo 12 O Leucemia Mielomonocitica Crénica (LMMC)
LNH Burkitt 36168  Estado mutacional do IGHv O 34900  ASXLL CBL, KRAS, NRAS, RUNX1, 0
1(8;14) O 34000 Mutagdes no gene TP53 O SETBP1, SRSF2 e TET2
LNH Malt 36900  Mutag&o L265P no gene MYD88 [0  Leucemia Linfocitica Crénica (LLC)
t(11;18) e t(14;18) IgH::Maltl [0 34900 MutagBes CXCR4 (c-terminal) O 34900 TP53 m
LNH Manto 36314  Mutacédo V600E no gene BRAF O
t(11;14) [0 34900 MutagBes PTPN11 - exdes 3,8,13 O Qutros Painéis
Sindromes hipereosinofilicos Linfomas - Pesquisa de genes de fuséo
PDGFR g8 [ 34610  1(14;18) BCL2:IgH O
34610 ; i
FGFRL O t(11;14) BCLL:IgH O
o Estudos de clonalidade
Leucemia Miel6ide Aguda (LMA) 36166 Clonalidade B — IgH 0
(15:17), (8:21), KMT2A,inv(16) I 36166 Clonalidade B - gk O
Leucemia Miel6ide Crénica (LMC) 36167  Clonalidade T - TCRB O
1(9;22) [0 36167 Clonalidade T - TCRG O

Assinatura do Médico Requisitante:

PARA QUALQUER ESCLARECIMENTO CONTACTE:
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COLHEITA EM HEPARINA OU EDTA COLHEITA EM EDTA
FISH * Amostras em Parafina (3x50 pm): codigo 31710 OUTROS TESTES DISPONIVEIS

t(14q32) IgH

t(2p23) ALK

t(8g24) MYC

t(3g27) BCL6
t(8;14)(q24;q32) IgH::MYC
t(11;14)(q13;932)IgH::CCND1
t(14;18)(932;921) IgH::BCL2
t(14;18)(q32;921) IgH::Malt1
t(11;18)(q21;g21) BIRC3::Maltl
t(14;16)(932;023) IgH::MAF
t(4;14)(p16;q32) IgH::FGFR3
Aneuploidy of 5, 9 and 15

1g+

17p- [del(17p13) TP53]

6q- [del(6g21)]

cenX/cenY

t(17912-g21) RARA
t(15;17)(q22;921) PML::RARA
inv(16)/t(16;16))(p13;q22)
1(9;22)(q34;911.2) BCR::ABL1
1(8;21)(922;922) RUNX1::RUNX1T1
t(1123) KMT2A

Hematologia

34301 Deficiéncia em antitrombina Ill: gene SERPINC1

34497  Estudo de trombofilias - Factor Il, Factor V, MTHFR e PAI1
34370 Deficiéncia em factor Il (gene F2; Protrombina): variante G20210A
34361  Deficiéncia em factor V (gene F5): mutacéo de Leiden

34367 Hiperhomocisteinémia: gene MTHFR (C677T e A1298C)
34364 Inibidor do activador do plasminogénio 1 (PAI1) (mutacdo 4G)
34310 Deficiéncia em factor VII: gene F7 - caso index

34311  Deficiéncia em factor VII: gene F7 - estudo de familiar

34900 Deficiéncia em factor XIlI: gene F12 (mutagéo C46T)

34900  Deficiéncia em factor XIlIl: gene F13A1

34900 Deficiéncia em factor Xlll: gene F13B

34305  Deficiéncia em proteina S: gene PROSL1 - caso index

34306 Deficiéncia em proteina S: gene PROSL1 - estudo de familiar
34900  Doenca de Osler-Weber-Rendu: gene ACVRL1

34900 Doenca de Osler-Weber-Rendu: gene ENG

Doenca de Osler-Weber-Rendu: gene ACVRL1 e ENG - pesquisa
de grandes rearranjos

34900 Doenca de von Willebrand tipo 1, 2, 3: gene VWF
34900  Doenca de von Willebrand tipo 2A, 2B ou 2M: gene VWF (exao 28)
34325 Drepanocitose (anemia de células falciformes): gene HBB
34900  Trombastenia de Glanzmann: gene ITGA2B
34900  Trombastenia de Glanzmann: gene ITGB3
34900  Trombastenia de Glanzmann: genes ITGA2B e ITGB3
Anemia de Blackfan-Diamond — painel de 20 genes por NGS:

34900

PDGFR B 34900 GATA1L, RPL5, RPL11, RPL15, RPL26, RPL27, RPL31, RPL35A,

FGFR1 RPL36, RPS7, RPS10, RPS15, RPS19, RPS24, RPS26, RPS27,
RPS27A, RPS28, RPS29, TSR2

11g- [del(11922.3) ATM] 34900 Anemia de Fanconi — painel de 3 genes por NGS: FANCA,

13g- [del(13g14.3) D13S319] FANCC, FANCG

139- [del(13914.3) D13S25] 34900 Sindrome hemofagocitica - painel de 7 genes por NGS: DCLRELC,

PRF1, STX11, STXBP2, RAG1, RAG2, UNC13D

Telangiectasia hemorragica hereditaria (Doenga de Osler-Weber-
34900 Rendu) — painel de 5 genes por NGS: ACVRL1, ENG, GDF2,
RASAL, SMAD4

Trombastenia de Glanzmann — painel de 2 genes por NGS:
ITGA2B e ITGB3

Outros Estudos

-5 ou 5¢- [del(5931)]

-5 ou 5¢- [del(5933-34)]
-7 ou 7g- [del(7g31)]
20g- [del(20g12)]

cen 8

34900

Oo0doooooOOooooooooooooogooooooooogooag

+12 [cenl2]
BA900 et e e e e e e e e e en e ran e enas

|

Consentimento Informado _ (obrigatério - a ser preenchido pelo utente  ):

Declaro que tomei conhecimento da Politica de Privacidade da GenoMed® - Diagnésticos de Medicina Molecular, S.A., disponivel em
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/ e dou consentimento para o tratamento dos meus dados pessoais.

O concordo O Nao

concordo
Declaro que autorizo a colheita de material biolégico meu/de [afiliac&o]
[nome], nascido a / / , para a execucdo dos testes genéticos

acima especificados, cujas finalidades e limitagdes me foram explicadas pelo médico acima referido. Fui informado sobre as consequéncias
resultantes destes testes. Autorizo que a minha amostra seja armazenada de forma a permitir a repeticdo do teste ou a realizagdo de testes
adicionais na GenoMed ou em Centros de referéncia a nivel mundial com os quais exista colaboracdo. Os dados sujeitos a sigilo médico s6 poderéo
ser revelados a familiares e respectivos médicos com a minha permissdo e nunca a terceiros. Poderei revogar este consentimento em qualquer

altura. O concordo O Nao concordo

Declaro ainda que a amostra podera ser utilizada para fins de investigagéo cientifica (os resultados dos testes/dados clinicos poder&o ser usados em
publicacdes cientificas de forma anénima), no ambito de projecto aprovado por Comisséo de Etica competente para o efeito.

(De acordo com a norma da DGS n° 015/2013 actualizada.) O concordo O Nao
concordo

P NI (g = L0 = S [ BV | (=1 0| (=SSR Local e Data: ....cooiiiiiiiiiiinnnn. ,
...... [T

Consentimento Informado __ (a ser preenchido pelo médico ):

Consentimento informado do doente para diagnéstico e/ou investiga¢do enviado em anexo. SIM O NAO O

Declaro que o consentimento informado do doente para diagnéstico e/ou investigagao foi obtido. SIM O NAO O
GenoMed, Diagnésticos de Medicina Molecular SA Edificio Egas Moniz Tel: (351) 21799 95 01
Av. Prof. Egas Moniz Fax: (351) 21 799 95 00

Instituto de Medicina Molecular 1649-028 LISBOA E-mail: genomed@genomed.pt

Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa PORTUGAL www.genomed.pt
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Assinatura do Médico Requisitante

Data: ........... [ Joviorieeeinnns
PARA QUALQUER ESCLARECIMENTO CONTACTE: Dra. Diana Antunes, MD/ Dr. Yuri Chiodo, PhD (dianaantunes@medicina.ulisboa.pt/ ychiodo@medicina.ulisboa.pt),
Ext.: 47301/ 47326
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