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NIPT BY GERMANO DE SOUSA A preencher pelo laboratdrio

REQUISICAO E CONSENTIMENTO INFORMADO

Selecione Todas as Op¢ao Pretendidas

[]Serene [ISerene Plus

@ Trissomias 21,18,13 @ Trissomias 21,18,13

O sexo Fetal O sexo Fetal

@) Aneuploidias dos Cromossomas Sexuais @) Aneuploidias dos Cromossomas Sexuais

O Microdelecdo microduplicagdo (=5Mb)
O sindrome de DiGeorge 3Mb

Informacdo Clinica

Ne° de fetos [ J1 []2* [ ] Gémeo Evanescente * Semanas de Gestagdo (por ecografia)
D Sem observacgdes de interesse D Aumento da Translucéncia Nucal
D Indicadores Ecogréficos D Risco em rastreio combinado

D QOutros (histdria familiar, filhos afetos, etc.)

* Em gestacdes gemelares sé é possivel realizar a avaliagdo do risco de trissomia fetal para os cromossomas 21,18 e 13 e sexo fetal. No caso de se detetar um cromossomaY, o
teste ndo pode determinar o sexo fetal de cada gémeo. Nesta modalidade, ndo se informard a presenca de alteragdes nos cromossomas sexuais. Em caso de perca de algum dos
fetos (gémeo evanescente), a gravidez serd tratada, no que diz respeito ao ADN fetal como uma gravidez gemelar.

Dados da Paciente e da Amostra

N° Tubo Nome e Apelido Data de colheita da amostra

E-mail Data de Nascimento Peso Altura Telefone

Dados do Médico
Nome Telefone

Clinica / Hospital / Laboratério E-mail

Consentimento Informado

1. Recebi a informacao sobre a indicacao, finalidade, caracteristicas, alcance, prazos e limita¢des do teste, assim como tive a oportunidade
de ler a informacao facultada sobre o teste no verso deste documento, e as minhas questdes foram respondidas satisfatoriamente.

2. Declaro que a informagdo pessoal e médica que proporcionei é veridica, fidvel e completa.

3. Compreendo que é possivel que me seja solicitada uma nova amostra, caso a amostra obtida inicialmente ndo seja 6tima em qualidade ou
quantidade e que poderdo contactar-me, caso sejam necessdrios dados clinicos adicionais.

4. Compreendo que o SERENE é um teste de rastreio e ndo de diagnéstico. Compreendo que, apesar da alta sensibilidade do teste, um re-
sultado de baixo risco ndo exclui a possibilidade de alteragdes fetais e entendo que um resultado de alto risco deve ser confirmado por um
teste de diagndstico pré-natal invasivo.

5. Compreendo as limita¢des do teste, descritas no verso, e confirmo que informei o meu médico das circunstancias que poderiam afetar a fia-
bilidade do teste, no caso de ocorrer alguma delas e confirmo que este pedido foi realizado no intervalo de semanas de gestacado recomendado.

6. Compreendo que os resultados do teste ndo substituem o aconselhamento médico da consulta médica e aconselhamento genético pres-
tada pelo meu médico, recomendando-se que estes resultados sejam comunicados em consulta médica. O Centro de Medicina Laboratorial
Germano de Sousa ndo se responsabiliza pelo uso que, seja feito por si ou pelo seu médico, com os resultados obtidos, nem das consequén-
cias prejudiciais que possam derivar do uso de dita informagao.

7. Compreendo que mediante a realizagdo deste teste pode obter-se informagdo genética do feto ou da m&e (achados secundérios), ndo
relacionada com a razdo médica para a qual este teste foi solicitado. Estes achados secunddrios, que se incluiriam como nota informativa no
relatério de resultados, poderiam requerer a realizacdo de anélises adicionais.

|:| Assinalo esta caixa para indicar que NAO DESEJO que seja comunicada esta informacao.

8. Compreendo que a informacdo obtida pode ter implicagdes também para outros familiares, assim como a conveniéncia de, neste caso
lhes ser transmitida essa informacao.

A minha assinaturaindica que concordo com os itens acima descritos e dou o meu consentimento para realizar o teste na modalidade contratada.

D Dou o meu consentimento para a utilizacdo da minha informacé&o clinica e os resultados obtidos, de forma anénima (sem nome nem apelidos) com fins
de investigacdo, para publicagdes cientificas, estudos de qualidade e bases de dados no @mbito sanitdrio, mantendo uma estrita confidencialidade
sobre a minha identidade, que ndo serd revelada em caso algum.

Dou o meu consentimento para a cedéncia da minha informacé&o clinica e dos resultados obtidos, de forma anénima (sem nome nem apelidos) a
terceiras entidades para sua utilizagdo no dmbito da investigacao cientifica.

O O

Autorizo o envio por parte do Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa, ou suas filiais, de informacao relacionada com os seus produtos
e servicos.

O

Autorizo o envio por parte do Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa, ou suas filiais, dos resultados para o médico indicado por mim.
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NIPT BY GERMANO DE SOUSA A preencher pelo laboratdrio

REQUISICAO E CONSENTIMENTO INFORMADO

Finalidade, indicagdes e modalidades: Este estudo realiza-se a partir da sequenciagdo completa do Genoma do ADN obtido da amostra materna. Os
resultados sdo processados por sistemas bioinforméticos avangados que permitem estabelecer o risco fetal de padecer de uma determinada sindro-
me genética. Esta andlise avalia o risco de trissomia fetal para os cromossomas 21 (Sindrome de Down), 18 (Sindrome de Edwards) ou 13 (Sindrome
de Patau) com uma precisdo de detegdo de aproximadamente 99% para estas trissomias, assim como o risco de que o feto possa ser portador de
aneuploidias. A andlise dos cromossomas sexuais permitird conhecer o sexo do feto, assim como realizar um rastreio das sequintes altera¢cdes numé-
ricas: X, XXX, XXY e XYY. Para o inicio do processamento da amostra é necessdrio que se indique corretamente a modalidade da andlise a realizar. O
estudo ficard retido até que esta informagao esteja complementada. Serene pode realizar-se a partir da semana 10 de gravidez. No caso de gestacdo
gemelar, se detetada a presenca de cromossoma Y, a andlise ndo pode determinar o sexo fetal de cada gémeo. Em caso de perca de algum dos fetos
(gémeo evanescente), a gravidez serd tratada, no que diz respeito ao ADN fetal como uma gravidez gemelar.

Em todas as modalidades, avalia-se o risco de que o feto seja portador de uma aneuploidia. O termo “aneuploidia” utiliza-se para descrever a pre-
senca de ganhos ou perdas de cromossomas, com respeito a situagdo normal, que é ter um par de cada um dos cromossomas. Para a dete¢do de
trissomias (risco de ter trés cromossomas, em vez dos dois habituais) nos cromossomas 21, 18 ou 13, este rastreio tem uma precisdo de detecdo de
aproximadamente 99%. A anélise dos cromossomas sexuais permitird conhecer o sexo do feto, assim como realizar um rastreio das alteragdes nu-
méricas: X, XXX, XXY e XYY. Adicionalmente, a op¢do Serene Plus permitird avaliar o risco de que o feto seja portador de outras sindromes genéticas
clinicamente relevantes, resultantes de uma microdele¢des/microduplicacdes de um tamanho superior a 5Mb. Bem como a Sindrome de DiGeorge
22q11.2, microdelecdo de um tamanho aproximado de 3Mb.

Local da realizagdo do teste: A anélise da amostra serd efetuada por equipa técnica do Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa num
laboratério desta entidade ou, dependendo do tipo de anélise a realizar, em laboratério parceiro, com quem se tem subscrito um contrato de cola-
borac&o nos termos e com os requisitos legais exigidos. E armazenada uma aliquota do excedente de amostra e/ou do ADN extraido de forma codi-
ficada, durante um periodo méximo de 3 meses. Este excedente podera ser utilizado caso seja necessdria uma repeticdo do estudo para confirmar
o resultado e nunca para a realizacdo de provas diagndsticas adicionais ou confirmatdrias. O material gerado a partir do ADN obtido das amostras,
denominado bibliotecas gendmicas, serd igualmente conservado de forma codificada, durante um periodo de 5 anos. As provas adicionais ou confir-
matérias deverdo ser realizadas numa amostra fetal.

Tempo de resposta: O tempo de resposta é de aproximadamente 10 dias. Em ocasiGes excecionais (menos de 1%), este periodo pode alargar-se
devido a diferentes causas associadas a metodologia.

Implicagdes de um resultado positivo: Podem existir resultados falsos positivos, pelo que, no caso de se obter um resultado de alto risco, a altera-
¢do deverd ser confirmada mediante uma anélise de diagnéstico pré-natal invasivo (amniocentese ou biépsia das vilosidades coridnicas). Nalguns
casos, isto deverd ser associado a estudos especificos nos progenitores. Implicagdes de um resultado negativo: Ainda que esta prova tenha uma
alta sensibilidade para a detegdo de alteragdes, um resultado de baixo risco/ndo detecdo ndo exclui totalmente a possibilidade de uma alteracdo
cromossémica ou genética no feto. Implicagdes de um resultado ndo informativo: Em determinadas circunstancias (menos de 0,1% dos estudos
realizados), ndo serd possivel obter um resultado por quantidade insuficiente de ADN na amostra. Nestes casos, poderia ser necessario realizar uma
repeticdo de colheita de sangue para repetir o teste ou recorrer as provas de diagnéstico pré-natal invasivas.

Limitagdes do teste: As seguintes situacdes poderdo impedir a obtencdo de um resultado fidvel: Alteragdes genéticas na placenta (mosaicismo
confinado & placenta) ou na méae (na presenga ou ndo de mosaicismo cromossémico) implicam que os resultados da prova possam nao refletir as alte-
racdes genéticas do feto. Um nimero reduzido de células do feto transporta uma das alteracdes genémicas analisadas (mosaicismo fetal). Alteracéo
cromossémica em regides ndo analisadas ou a presenca de alteragdes cromossémicas nos progenitores. Triploidias/tetrassomias completas ou mi-
crodelegbes cromossémicas nas regides analisadas de tamanho inferior ao limite de resolucdo da técnica, que se considera atualmente de 5Mb para
todas as alteragdes, excepto para a Sindrome de DiGeorge 22q11.2, que é de 3Mb. Transfusdes de sangue num periodo inferior a 1 ano, transplante,
terapia imunitaria na qual se introduz ADN exégeno num periodo inferior a 4 meses ou terapia de células-mae prévias a colheita da amostra de san-
gue. Idade gestacional anterior a semana 10 ou posterior a semana 25. Gestagdes triplas ou de nimero superior. Este estudo ndo estd recomendado
como prova diagndstica em presenca de alteragdes ecogréficas fetais ou em pacientes com tumores malignos. A taxa ndo informativa pode ver-se
aumentada em pacientes com obesidade mérbida (BMI=35) ou em tratamentos com heparina de baixo peso molecular. E de sua responsabilidade
comunicar ao seu médico qualquer destas circunstancias. No entanto, a tecnologia utilizada ndo permitird detetar outras alteragdes genéticas,
como outras alteragdes numéricas ndo especificadas, grandes deleg¢des, rearranjos (como translocagdes, inversdes, ou anéis cromossémicos), dis-
somias uniparentais, alteragdes na sequéncia, expansdes repetitivas de trinucleétidos ou alteracdes epigenéticas (como alteracdes dos centros de
imprinting), que poderiam causar as mesmas patologias ou patologias similares a algumas microdele¢des ou microduplica¢des incluidas nesta prova.

Nenhuma técnica de estudo genético é capaz de identificar todas as possiveis alteracdes genéticas ou epigenéticas associadas a uma determinada
patologia. Por isso, cada tecnologia tem indicagdes especificas e limitacdes préprias, que se refletem no relatério de resultados.

Achados secundarios: O teste pode identificar excecionalmente alteragdes com relevancia clinica no feto ou na mée, fora do objetivo destes es-
tudos. Estes achados secunddrios, se assim o consentir, serd incluido no relatério de resultados como nota informativa, dado que a andlise destas
regides ndo pode ser realizada com o mesmo arredondamento estatistico que as regides genéticas objeto deste estudo. A apari¢do destes achados
poderia requerer a realizagdo de provas invasivas ou de imagem adicionais. Deve decidir se quer receber ou néo tal informac&o adicional, para o
qual deverd preencher a correspondente parte no inicio do documento. Além do mais, a informac&o obtida pode ter implicacdes também para outros
familiares e, neste caso, serd conveniente que transmita essa informac&do com a finalidade de que, se os implicados o desejarem, possam consultar
um médico especialista em genética, onde serdo informados sobre o seu risco pessoal e as suas opgdes de salde no futuro.

Protecdo de dados e confidencialidade Somente o pessoal técnico devidamente autorizado pelo Centro de Medicina Laboratorial Germano de
Sousa, bem como os laboratérios seus colaboradores, poderdo aceder aos dados pessoais e aos resultados das provas genéticas. Esta informacéao
serd tratada de forma estritamente confidencial, de acordo com a normativa vigente em matéria de protecdo de dados pessoais. Os resultados da
sequenciacado da sua amostra poderdo ser transferidos a provedores de servicos do Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa que se en-
contrem fora do Espago Econémico Europeu. Ndo obstante, Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa garante que desta transferéncia se
realizard em conformidade e com as garantias previstas no regulamento em vigor e que ndo incluird dados identificativos. O paciente poderd exercer
os direitos de acesso, retificagdo, supresséo, limitacdo de algum tratamento especifico, portabilidade e oposicdo ao tratamento descrito na seguinte
morada: Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa - Pélo Tecnoldgico de Lisboa, Rua Cupertino de Miranda, 9 - Lote 8 - Carnide - 1600-
513 Lisboa ou contactando através do e-mail prenatal@germanodesousa.com. Estes mesmo contatos podem ser utilizados para a clarificagdo de
qualquer ddvida que possa surgir com o contetdo do presente documento de consentimento informado.

Para poder realizar o teste de rastreio pré-natal solicitado, deverd assinar e datar o documento de consentimento informado.
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