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ESTUDOS DE CITOGENETICA

CitOgenética Convenciona| (Sangue / Medula Ossea em heparina) — codigos SNS em azul
[ 34100 Cariétipo (cultura + analise)

[1 34025 Cultura de células sem analise

Citogenética molecular - FISH (Sangue / Medula Ossea em heparina ou EDTA) * Amostra em Parafina (3x50 pm): c6d.31710

[ 34900 Processamentos para testes de FISH (para pedidos posteriores)

PAINEIS: Micloma Maltiol _

Leucemia Linfocitica Crénica feloma Hlu tiplo LNH Burkitt

O sx4156* Painel 1 - 11g-, 17p-, +12, IgH, 13g- = 26229 Painel 1 - clg-FISH para: 13q- 17p-, 0 34156" 1(8;14)
. t(4;14), t(11;14), t(14;16) LNH Malt

0O 7x34156* Painel 2 - 11q-, 17p-, +12, IgH, 13g- a

0O 7x34156 Painel 2 - clg-FISH para: 13g-, 17p-,

(D13S319 e D13S25), 69- t(4:14), t(11;14), t(14;16), 1g+, aneuploidias 5,
9e15

O 2x34156* 1(11;18) e t(14;18) IgH::Malt1

Sindrome Mielodisplasica LNH Manto

O 3x34156 Painel 1 - 5g-, 7q-, 209- O 4x34156 Painel 3 - clg-FISH para: 17p-, t(4;14), O 34156* t(11;14)

O sx34156 Painel 2 - 59-, 7g-, 20q-, +8, 17p- t(14;16), 1q+ Sindromes Hipereosinofilicos

O 34301 Painel 3 - 5- (5931 e 5333-34), 7g-, 20q LNH Difuso grandes células O 34156 PDGFR 8

Leucemia Mieloide Aguda O 3x34156* t(14;18), MYC e BCL6 O 34156 PDGFR a

O 4x34156 t(15;17), 1(8;21), KMT2A, inv(16) LNH Folicular O 34156 FGERY

Leucemia Mieloide Cronica O 34156* 1(14;18)

0O 34156 1(9;22)

Assinatura do médico requisitante: Data___ /|
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ESTUDOS ESPECIFICOS:
O 34156* 1(14932) IgH

0O 34156* t(2p23) ALK

O 34156* t(8q24) MYC

O 34156* 1(3927) BCL6

O 34156* 1(8;14)(924;932) IgH::MYC

O 34156* t(11;14)(q13;932)/IgH::CCND1
O 34156* 1(14;18)(q32;921) IgH::BCL2

O 34156* 1(14;18)(q32;921) IgH::Malt1

0O 34156* 1(11;18)(921;921) BIRC3::Malt1
O 34156 t(14;16)(932;923) IgH::MAF

O 34156 t(4;14)(p16;932) IgH::FGFR3
O 34156 Aneuploidy of 5, 9 and 15

34156 1g+

34156* 17p- [del(17p13) TP53]

34156* 6q- [del(6g21)]

34156* cenX/cenY

34156* 1(17912-g21) RARA
t(15;17)(922;921) PML::RARA
inv(16)/t(16;16))(p13;922)
t(9;22)(q34;911.2) BCR::ABL1
1(8;21)(922;922) RUNX1::RUNX1T1
t(11923) KMT2A

PDGFR a

PDGFR B

34156
34156
34156
34156
34156
34156

0O00O0O0Ooooooaoao

34156

34156 FGFR1

34156* 11q- [del(11922.3) ATM]
34156* 13g- [del(13914.3) D13S319]
34156* 139- [del(13914.3) D13S25]
-5 ou 5g- [del(5g31)]

-5 ou 5g- [del(5q33-34)]

-7 ou 7g- [del(7q31)]

20qg- [del(20912)

cen 8

34156
34156
34156
34156
34156
34156 +12 [cen12]

O0000O0O0Oooaooao

ESTU DOS DE BIOLOGIA MOLECU LAR (Sangue / Medula Ossea em EDTA) — codigos SNS em azul

[1 34201 Extracao e reserva de DNA (para pedidos posteriores)

[[1 34205 Extracéo e reserva de RNA (para pedidos posteriores)

Pesquisa de transcritos de fusao:
34412 1(8;21) RUNX1::RUNX1T1

34409 t(15;17) PML::RARA

34584 inv(16) CBFB::MYH11

34209 t(4;11) KMT2A::AFF1

34403 1(9;22) BCR::ABL1

34210 del(1) SIL::TAL1

34622 1(12;21) ETV6::RUNX1
Estudos quantitativos:

O 36219 1(9;22) BCR::ABL1 (p190)

O 36219 1(9;22) BCR::ABL1 (p210)
036219 t(15;17) PML::RARA (bcr1)

0 36219 t(15;17) PML::RARA (bcr3)
Pesquisa de mutagdes:

36220 de resisténcia no transcrito BCR::ABL1
no gene FLT3 (ITD e TDK)

no gene NPM1 (exdo 12)

no gene CEBPA

no gene RUNX1

no gene IDH1 (exao 4)

no gene IDH2 (ex&o 4)

no gene ASXL1 (exdes 12 e 13)
no gene KIT (D816V)

no gene JAK2 (V617F)

no gene CALR (exao 9)

no gene MPL (W515L/K/S/A)

no gene JAK2 (exdo 12)

no gene MYD88 (L265P)

no gene CXCR4 (dominio C-terminal)
no gene BRAF (V600E)

no gene TP53

estado mutacional do gene IGHV

Oo0ooo0oooao

36214
36215
34900
34900
34900
34900
34900
34847
36250
34900
36245
36251
34900
34900
36314
34900

0O0OO0ooDoooooooDoooooao

36168

Outros Estudos

Assinatura do médico requisitante:

Painéis NGS

O 34900 Doengas Mieloides (30 genes: ABL1,
ASXL1, BRAF, CALR, CBL, CEBPA, CSF3R,
DNMT3A, ETV6, EZH2, FLT3, HRAS, IDH1,

IDH2, JAK2, KIT, KRAS, MPL, NPM1, NRAS,

PTPN11, RUNX1, SETBP1, SF3B1, SRSF2,
TET2, TP53, U2AF1, WT1, ZRSR2)

O 34900 Leucemia Mieloide Aguda (20 genes:
ASXL1, BRAF, CEBPA, DNMT3A, EZH2,
FLT3, IDH1, IDH2, KIT, KRAS, NPM1,
NRAS, RUNX1, SF3B1, SRSF2, TET2,
TP53, U2AF1, WT1, ZRSR2)

0O 34900 Sindrome Mielodisplasica (24 genes:
ASXL1, BRAF, CBL, CEBPA, CSF3R,
DNMT3A, ETV6, EZH2, FLT3, HRAS, IDH1,
IDH2, KRAS, MPL, NPM1, NRAS, RUNX1,
SF3B1, SRSF2, TET2, TP53, U2AF1, WT1,
ZRSR2)

0O 34900 Neoplasmas Mieloproliferativos (10

genes: ASXL1, CALR, EZH2, IDH1, IDH2,
JAK2, MPL, SRSF2, TP53, U2AF1)

O 34900 Leucemia Mielomonocitica Crénica
(8 genes: ASXL1, CBL, KRAS, NRAS,
RUNX1, SETBP1, SRSF2 e TET2)

O 34900 Leucemia Mielomonocitica juvenil (7
genes: CBL, KRAS, NRAS, PTPN11,
RUNX1, SETBP1, ZRSR2)

Quimerismo
0O 34425  Pré transplante
0O 34425  Pos transplante
Estudos de clonalidade
Clonalidade B - IGH
Clonalidade B - IGK
Clonalidade T - TCRB

Clonalidade T — TCRG

0O 36166
O 36166
O 36167
O 36167

Hematologia (outros testes disponiveis)

O 34301 Deficiéncia em antitrombina lll: gene
SERPINC1

O 34497 Estudo de trombofilias - Factor Il, Factor
V, MTHFR e PAI1

O 34370 Deficiéncia em factor Il (gene F2;
Protrombina): variante G20210A

O 34361 Deficiéncia em factor V (gene F5):
mutacgéo de Leiden

0O 34367 Hiperhomocisteinémia: gene MTHFR
(C677T e A1298C)

34364 Gene PAI1 (mutagéo 4G)

O

O 34310 Deficiéncia em factor VII: gene F7 - caso
index

0O 34900 Deficiéncia em factor XIl: gene F12
(mutagédo C46T)

0O 34305 Deficiéncia em proteina S: gene PROS1
- caso index

O 34900 Doenga de Osler-Weber-Rendu: gene
ACVRL1

O 34900 Doencga de Osler-Weber-Rendu: gene
ENG

O 34900 Doencga de Osler-Weber-Rendu: gene
ACVRL1 e ENG - pesquisa de grandes
rearranjos

O 36168 Doenga de von Willebrand tipo 1, 2, 3:
gene VWF

36168 Drepanocitose: gene HBB

o o

36190 Hemocromatose ( mutagdes H63D,
C282Y e S65C gene HFE)

0O 34837 Sindrome de Gilbert: pesquisa da
Insergéo TA gene UGT1A1 (nivel I)

O 34838 Sindrome de Gilbert/ Crigler Najjar :
sequenciagao gene UGT1AT (nivel Il)

O 34900 Neutropénia congénita familiar:
sequenciagao gene ELA2

Data I
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INFORMAGCAO SOBRE COLHEITAS E ENVIO

Caridtipo X X
FISH X X X X
Biologia Molecular X X X

FISH: 3 cortes de 50um OU bloco de parafina + 1 [amina
Quantidade 2-5mL 5-10mL com area tumoral delimitada. 1 (fragmento)
Molecular: 6 cortes de 10um; 3 cortes por eppendorf

Temp. ambiente, em recipiente estéril ¢/ meio de cultura
ou soro fisioldgico (24-48h; preferencialmente 24h)

Estabilidade e Temp. ambiente (24-48h; Temp. ambiente (24-48h;

condigoes de envio preferencialmente 24h) preferencialmente 24h) THeI) SR

Notas - Material de colheita a fornecer pelo Laboratério, sob pedido.

Consentimento Informado (obrigatdrio - a ser preenchido pelo utente)

Declaro que tomei conhecimento da Politca de Privacidade da GenoMed® - Diagnosticos 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.

[0 Concordo [ Nao concordo
Declaro que autorizo a colheita de material bioldgico meu/de [afiliagdo],

[nome], nascido a / / , para a execugéo 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 realizagéo de testes adicionais na GenoMed ou em Centros de referéncia a nivel mundial com os quais exista colaboragdo.
Os dados sujeitos a sigilo médico sé poderao ser revelados a familiares e respectivos médicos com a minha permissao e nunca a terceiros. Poderei revogar
este consentimento em qualquer altura.

0 Concordo [0 Nao concordo
Declaro ainda que a amostra podera ser utilizada para fins de investigagéo cientifica (os resultados dos testes/dados clinicos poderdo ser usados em
publicagdes cientificas de forma anénima), no &mbito de projecto aprovado por Comisséo de Etica competente para o efeito.

[0 Concordo [0 Nao concordo
(De acordo com a norma da DGS n° 015/2013 actualizada.)
Assinatura do Utente: Data: / /
Assinatura do médico requisitante: Data I

RT-SGEN-001-1
GenoMed, Diagnosticos de Medicina Molecular, SA 28 janeiro 2025

Auv. Prof. Egas Moniz, Ed. Reynaldo dos Santos, Piso 4, sala 4.19, 1649-028 Lisboa .
219 369 920 | laboratorio.genomed@synlab.pt | www.genomed.pt Pagina 3 de 3


mailto:laboratorio.genomed@synlab.pt
http://www.genomed.pt
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/
https://genomed.pt/politica-de-privacidade-e-de-cookies/

