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COLE AQUI
ETIQUETA DB

RQ-1075 TERMO DE CONSENTIMENTO PARA A
- REALIZACAO DE TESTE PRE-NATAL NAO INVASIVO - NIPT

*Todos os dados s@o imprescindiveis

INFORMAGOES GERAIS SOBRE O TESTE

O objetivo do teste pré-natal néo invasivo (NIPT) é rastrear algumas anormalidades cromossémicas no feto,
incluindo a auséncia ou a adi¢gdo de cromossomos inteiros, na versdo bdsica do teste associados aos cromos-
somos 9,13, 16, 18, 21, 22, X e Y e na versdo ampliada do teste, além dos cromossomos previamente descritos,
mais 92 microdelecées (perda de pequenos segmentos de cromossomos especificos). As aneuploidias (ganho
ou perda) nos cromossomos sexuais também serdo reportadas. A identificagdo do sexo fetal é opcional e vocé
poderd informar abaixo o desejo de saber ou néo. O NIPT é realizado na amostra de sangue materno que contém
DNA fetal circulante. O DNA fetal testado é oriundo da placenta; que é idéntico ao encontrado nas células do feto
propriamente ditas em cerca de 98% de todas as gestagdes. O NIPT é disponibilizado para mulheres com, no
minimo, 10 semanas completas de gestacéo. A fragdo de DNA fetal minima para a realizagdo do exame é de 4%.

O seu médico pode fornecer mais detalhes sobre as anormalidades cromossémicas rastreadas neste teste.

Informacgdes gerais sobre as alteragdes cromossémicas mais frequentes avaliadas:

Trissomia 21: causada por uma cépia extra do cromossomo 21 e também é chamada de sindrome de Down. E a
causa genética mais comum de deficiéncia intelectual e ocorre em aproximadamente 1a cada 830 bebés nas-

cidos vivos.

Trissomia 18: causada por uma cépia extra do cromossomo 18 e também é chamada de sindrome de Edwards.
A trissomia 18 ocorre aproximadamente em 1a cada 7500 bebés nascidos vivos e provoca deficiéncia intelectual

grave. A maioria dos bebés tem vdrios defeitos de nascimento no cérebro, no coragéio e em outros orgdos.
Trissomia 13: causada por uma cépia extra do cromossomo 13 e também é chamada de sindrome de Patau. A
trissomia 13 ocorre aproximadamente em 1 a cada 22.700 bebés nascidos vivos e provoca deficiéncia intelectual

grave. A maioria dos bebés com trissomia 13 tem vdrios defeitos de nascimento no cérebro e em outros 6rgdos.

Monossomia X: causada pela falta de um membro do par de cromossomos sexuais e também é chamada de

sindrome de Turner. Afeta meninas e é encontrada em 1 a cada 5.000 bebés nascidos vivos. As meninas com
monossomia X cursam com baixa estatura, hipoplasia de Gtero e de ovdrios, e podem necessitar de tratamento
com horménio de crescimento nos primeiros anos de vida. Geralmente necessitam de hormdnios sexuais na

puberdade. Na fase adulta, frequentemente apresentam infertilidade.

Sindrome da Delegéo 22ql1.2: causada pela perda de uma pequena porgdo do cromossomo 22 e também é

conhecida como sindrome de DiGeorge. Ocorre em cerca de 1 a cada 2.000 bebés nascidos vivos. A maior



Referente a IT-0032 Controle de Documentos e Registros | Verséo 03

parte das criangas com Sindrome de DiGeorge apresentam deficiéncia intelectual leve a moderada e atraso na lingua-
gem. Muitas tém problemas cardiacos e imunolégicos, entre outros. Alteragées raras (RARs) nos autossomos 9, 16 e 22:
As trissomias nos cromossomos 9, 16 e 22 estéo entre as principais causas de abortamento, uma vez que na suad forma
universal (total), séo incompativeis com a vida. As 92 microdele¢des e microduplicagdes avaliadas no NIPT AMPLIADO
foram selecionadas com base nos bancos de dados oficiais (Decipher, OMIM, ClinGen, Orphanet, etc.), e com referén-
cia completa de mdaltiplas diretrizes internacionais, a partir disso foram formuladas regras de filtragem para CNV: (1)
Critérios de inclusé@o: sindromes de CNV com fenétipos graves, e Mincluido em 22 bancos de dados publicos ou @inclu-
ido em um Gnico banco de dados com 230 relatos de casos; (2) Critérios de exclusdo: Mdoengas com penetrancia
incompleta, @doengas de manifestagdo tardia ®doengas causadas por genes de suscetibilidade, @fragmentos de
CNV que sdo muito pequenos, ®doengas com poucos casos clinicos, ©doengas que ndo sdo adequadas para investi-

gacdo pré-natal, @doencgas genéticas que ndo devem ser avaliadas por sequenciamento de nova geragdo.

INFORMAGOES GERAIS SOBRE O TESTE

Um resultado de "baixo risco” indica uma chance reduzida de que o feto tenha as anormalidades cromossémicas

avaliadas pelo teste realizado, mas ndo pode garantir cromossomos hormais ou um bebé saudavel.

Um resultado de "alto risco” indica que hé uma probabilidade aumentada de que o feto tenha uma das anormalidades
cromossdmicas avaliadas pelo teste realizado, mas néo confirma se o feto tem tal anormalidade. Recomenda-se que
todo resultado de alto risco obtido em um exame de triagem seja confirmado por um exame diagnéstico invasivo, a

partir da coleta de material fetal (vilosidades coridnicas, liquido amniético ou sangue do corddo umbilical).

Em determinadas circunstdncias, néio serd possivel obter um resultado conclusivo devido ao néo atingimento das
meétricas de qualidade do teste e/ou & baixa fragéo fetal, que pode estar associada a diferentes razdes clinicas, tais
como: idade gestacional precoce (menos de 10 semanas completos), obesidade materna (elevado indice de massa
corpérea - IMC) e uso de heparina de baixo peso molecular. Nestes casos, PODE SER NECESSARIO REALIZAR UMA NOVA
COLETA DE SANGUE PARA REPETIR O TESTE ou recorrer aos exames de diagnéstico pré-natal invasivos.

A taxa de resultados néo informativos pode aumentar em pacientes com elevado IMC ou em tratamento com

heparina de baixo peso molecular.

LIMITAGOES DO TESTE

Resultados imprecisos podem ocorrer devido a fatores biolégicos como: contaminagéo ou degradag¢do da amostra,
quantidade de DNA insuficiente do feto na amostra de sangue materno (baixa fragdo fetal), mosaicismo (uma mistura
de células com cromossomos normais e anormais) no feto, placenta ou mée. Cerca de 1% a 2% de todas as gestacgdes
tém mosaicismo restrito a placenta, uma situagdo na qual a placenta tem células com anormalidade cromossémica
enquanto o feto tem cromossomos normais ou vice-versa. Isso significa que hd uma chance de que os cromossomos
do feto ndo correspondam aos cromossomos do DNA testado, ocasionando resultados de teste imprecisos. O NIPT NAO
€ um teste de diagnédstico; os resultados sdo para uso informativo e, portanto, resultados falsos positivos e falsos nega-
tivos ndo podem ser excluidos. A testagem para aneuploidias em outros cromossomos (exceto T2, T18, T13, precis@o
de 99,9%), microdelegdes e microduplicagées cromossémicas estdo disponiveis apenas para gestagdo Gnica. Os 92
tipos de microdelegdes e microduplicagées podem ser detectadas neste teste com precisdo de deteccdo superior a
90%. Tais situagdes também podem impedir a obtengdo de um resultado confidvel: Transfusées de sangue, transplan-
te, imunoterapia ou terapia de células tronco prévias a coleta da amostra de sangue. O teste é contraindicado para
gestagdes gemelares quando houve perda de um dos fetos(presenga de gémeo evanescente ou vanishing twin).
Nenhuma técnica de estudo genético é capaz de identificar todas as possiveis alteragdes genéticas associadas a uma
determinada patologia. Portanto, cada técnica tem indicagdes especificas e limitagdes proprias que podem refletir no

laudo
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ACONSELHAMENTO GENETICO

Se vocé ainda tiver davidas sobre os testes ndo invasivos pré-natais apés falar com o seu médico, poderd con-

sultar um geneticista que pode fornecer mais informagdes sobre as suas opgdes de teste.

CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

E IMPORTANTE A LEITURA CUIDADOSA DO TERMO DE CONSENTIMENTO PARA COMPREENSAO DE TODAS AS LIMITAGOES
DO TESTE. FORMULARIOS ENVIADOS COM INFORMAGAO INCOMPLETA PODEM CAUSAR ATRASOS NA LIBERAGAO DO
RESULTADO DO EXAME.

Este teste promove uma triagem genética pré-natal e no invasiva. No teste BASICO para gestacdes GEMELARES
s@o avaliadas as trissomias dos cromossomos 13, 18, 21, X e Y. Para o teste AMPLIADO, disponivel apenas para
gestagodes UNICAS sdo avaliados os cromossomos 9, 13,16,18, 21,22, X e Y + 92 microdelegdes. O teste poderd ser
realizado por mulheres em idade gestacional de, pelo menos, 10 semanas. A coleta do exame serd realizada em

1tubo de sangue de 10ml.

Importante salientar que 1) podem ocorrer resultados inconclusivos, 2) por se tratar de um teste de triagem,
existe a possibilidade de resultados falso-positivos ou falso-negativos e 3) o laboratério ndo se responsabiliza
pelo acompanhamento da gestante caso seja detectada alguma anomalia no feto, por isto & essencial informar
o médico responsdvel pelo acompanhamento pré-natal da gestante sobre a realizagdo deste exame, indicando

0 seu home e contato no questiondrio clinico.

DADOS DO PACIENTE:

Nome do paciente:

Data de nascimento: RG: CPF:

Endereco: n°
Complemento: CEP: Bairro:
Cidade: UF:

Contatos:

Tel.: ( ) Cel:

OBRIGATORIO - Informagdes sobre a clinica e/ou médico solicitante:

Nome da Clinica:

Médico solicitante:

Telefone da clinica ou médico solicitante: ( )

OBRIGATORIO - Informagdes sobre a gravidez:

Data esperada para o parto (DD/MM/AA):

Data da Gltima menstruagéo (DD/MM/AA):
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Fertilizag@o in vitro (FIV): ( )siM () NAO

SE SIM, com 6vulos préprios ou doados? () Préprios () Doados
Idade (pociente ou doadora) dos évulos no momento da coleta anos.
Barriga solidéria: ( )sIM () NAO

Gravidezgemelar: ( )SIM () NAO

Se SIM, quantos fetos?

DESEJA SABER O SEXODOFETO? ( )SIM () NAO

OBRIGATORIO

Caso meu resultado indique ALTO RISCO para uma anormalidade cromossémica pesquisada no NIPT ou INCON-
CLUSIVO/AUSENCIA DE RESULTADO, eu AUTORIZO que um geneticista/especialista em aconselhamento genético

do laboratério faga contato com meu obstetra para suporte e esclarecimentos:

Nome completo do médico: Carlos Alberto De Moura Aschoff CRM: 41947

(41) 98784-7332

Telefone para contato:

() beclaro que me foi explicado o exame, seus objetivos e beneficios, conforme exposto acima, sendo-me dada

a oportunidade de sanar todas as minhas davidas.

() Entendo que o NIPT é altamente preciso. No entanto, a chance de um resultado falso positivo ou falso negati-
vo ndo pode ser completamente excluida e pode ser aumentada devido ao histérico reprodutivo anormal ou d

fertilizagdo in vitro; ainda assim, farei este teste e estou disposta a assumir responsabilidades pelo risco referido.

PREENCHIMENTO OPCIONAL:

A respeito da utilizag@o dos dados para contribuigdo cientifica na drea de genémica:

() sIM, autorizo a utilizagdo dos meus dados anonimizados (sem qualquer informagéo que possa ser utilizada
para identificar a amostra e/ou paciente), obtidos a partir da andlise do meu exame sejam utilizados, para dep6-

sito em bancos de dados de variante e em trabalho cientificos;

() NAO, néio autorizo a utilizagéo dos meus dados, mesmo que anonimizados, obtidos a partir da andlise do
meu exame sejam utilizados, para depdsito em bancos de dados de variante e em trabalho cientificos.
Ao assinar o presente termo estou ciente de que o tratamento dos meus dados pessoais, assim como a sua

retengdo, seguirdo as diretrizes da Politica de Privacidade, do laboratério.

Data:

Assinatura do paciente:
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ANEXO - LISTA DAS 92 CONDIGOES PARA MICRODELEGOES E MICRODUPLICAGOES AVALIADAS NO NIPT AMPLIADO

Sindromes Avaliadas

-

Sindrome de dele¢do do cromossomo 17p13.3

Sindrome de Dandy-Walker

Sindrome de duplicagé@o do cromossomo 17p13.3

AV

~

Sindrome de dele¢do do cromossomo 1p32-p31

Duplicagéio do cromossomo 3q

Sindrome de deleg¢déo do cromossomo 5q12

Sindrome de dele¢do do cromossomo 6g24-g25

Sindrome de Smith-Magenis

Sindrome de dele¢@o do cromossomo 1g41-q42

Sindrome de Potocki-Lupski

Sindrome de dele¢d@o do cromossomo Xq21

Sindrome de microdele¢éo do cromossomo 12q14

Sindrome de dele¢do do cromossomo 6qll-ql4

Sindrome de dele¢do do cromossomo 8p23.1

Sindrome de dele¢do do cromossomo 1p36

Sindrome de duplicagéo do cromossomo 8p23.1

Sindrome de dele¢gdo do cromossomo 14ql1-q22

Sindrome de dele¢éo do cromossomo 3q13.31

Sindrome de dele¢do do cromossomo 9p

Sindrome de dele¢do do cromossomo 4pl6.3

Delegéo do cromossomo 7q

Sindrome de dele¢do do cromossomo Xq22.3

Sindrome de dele¢do do cromossomo 11p13

Sindrome de dele¢éo do cromossomo 7q11.23

Sindrome de dele¢do do cromossomo 11p11.2

Sindrome de dele¢do do cromossomo 8q22.1

Sindrome de dele¢d@o do cromossomo 14g22

Sindrome de duplicagéo do cromossomo 8g22.1

Sindrome de dele¢gdo do cromossomo 2937

Sindrome de Angelman

Sindrome de microdele¢éo do cromossomo 2qg31.1

Duplicagéo do cromossomo 4p

Sindrome de duplicagéo do cromossomo 16p12.2-
-pll.2

Duplicagdo distal do cromossomo 4q

Sindrome de dele¢do do cromossomo 16p13.3

Delecgdo distal do cromossomo 4q

Sindrome de dele¢do do cromossomo 22q]11.2

Sindrome de duplicagéo do cromossomo 5p13

Sindrome de dele¢déo do cromossomo 2g33.1

Duplicag¢éo do cromossomo 5p

Sindrome de duplicagéo do cromossomo 2q31.1

Deleg¢éo do cromossomo 6p

Sindrome de duplicagéo do cromossomo Xp11.23-
-pl.22

Sindrome de dele¢é@o do cromossomo 6q15-q23

Sindrome de dele¢do do cromossomo 16p12.2-
-pl.2

Sindrome de dele¢d@o do cromossomo 6g25-qter

Sindrome de dele¢do do cromossomo 2p16.1-p15

Sindrome de dele¢do do cromossomo 6q26-q27

Sindrome de Langer-Giedion

Deleg¢éo do cromossomo 7921-q32

Sindrome de DiGeorge 2

Delec¢do do cromossomo 7g31-q32

Sindrome de Jacobsen

Duplicagéio do cromossomo 8p

Sindrome de Prader-Willi

Sindrome de Yuan-Harel-Lupski

Duplicagéio do cromossomo 2q

Duplicagéo do cromossomo 8q

Sindrome de dele¢éo do cromossomo 15q14

Sindrome de dele¢gdo do cromossomo 4q21

.

Duplicagéo distal do cromossomo 3p

.

Duplicagéo do cromossomo 9p
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Sindrome de Cri-du-Chat

Sindrome de dele¢do do cromossomo 3pter-p25

Sindrome de dele¢do do cromossomo 10pl12-pll

Sindrome de dele¢do do cromossomo Xp21

Duplicagéo do cromossomo 10p

Sindrome de duplicagdo do cromossomo Xg27.3-q28

Sindrome de dele¢do do cromossomo 11923

Sindrome de dele¢do do cromossomo 6pter-p24

Sindrome de microdelegéo do cromossomo 12p12.1

Sindrome de dele¢do do cromossomo 15g26-qter

Duplicagéo do cromossomo 12p

Sindrome de Levy-Shanske

Delegdo distal do cromossomo 13q

Sindrome de dele¢do do cromossomo 10¢22.3-g23.2

Delegdo proximal do cromossomo 14q

Sindrome de dele¢do do cromossomo 13q14

Duplicagéo do cromossomo 14q

Sindrome de dele¢éo do cromossomo 5q14.3

Sindrome de microdele¢do do cromossomo 1524

& dbmolecular.com.br

Sindrome de hipercrescimento associada a
duplicagéo/triplicagéo do cromossomo 15926

Sindrome de dele¢do do cromossomo 10¢26

Deleg¢do distal do cromossomo 15q

Sindrome de dele¢cdo do cromossomo 18p

Sindrome de duplicagéo do cromossomo 16p13.3

Duplicagéo proximal do cromossomo 16q

Sindrome de Alagille 1

Duplicagéo do cromossomo 17p

Duplicag@o do cromossomo 20p

Sindrome de delegdo distal do cromossomo 18q

.

Delecdo do cromossomo 21922

. 0800 643 0376




