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Unidade de Citogenética — Areas de actuacio

¢ Diagnostico Pré-Natal = Protocolos Centros de Diagnéstico Pré-natal:
Maternidade Dr. Alfredo da Costa

Hospital de D. Estefania

Hospital de Santa Maria

Centro de Genética Médica Dr. Jacinto Magalhaes

vV VYV V V

¢ Diagnostico Pos-Natal

¢ Diagnostico Hemato-Oncologico

Hospital Garcia d'Orta

Hospital de D. Estefania

Hospital de S. Bernardo

Hospital de Beja

Centro Hospitalar de Lisboa Oriental (Hospital Sta. Cruz e Hospital S. Francisco Xavier)

vV VYV VY V V

¢ Neuroblastoma = LABORATORIO NACIONAL DE REFERENCIA
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Diagnostico Pré-Natal Citogenético

¢ Indicagodes clinicas

>

Y V. V V V

Idade materna avancada;

Alteracoes fetais estruturais detectadas ecograficamente;
Rastreio bioquimico positivo;

Infeccao congénita (complemento);

Suspeita de doenca monogénica (complemento).
Progenitor(es) com alteragao cromossomica

¢ Amostras

>
>
>
>

Vilosidades coridnicas;
Liquido amniético;

Sangue do cordao;

Biopsia de pele (7ascia lata).

¢ Prestacao de Servicos

>
>

Citogenética convencional (cariétipo)
Diagnodstico rapido de aneuploidias (cromossomas 21, 18, 13, X e Y)

> Citogenética molecular (FISH/MLPA) (sindromes de microdeleccdo/microduplicacdo)

>

Pesquisa de dissomia uniparental (cromossomas 7, 11, 14 el5)

IX Encontro UCF, Setubal
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Diagnostico Pos-Natal Citogenético

¢ Indicacgoes clinicas

>

vV V V VY

Infertilidade (primaria ou secundaria)

Abortos espontaneos (recorrentes)

Criangas com anomalias congénitas

Criancas com atraso mental, de desenvolvimento e/ou de crescimento
Sindromes de microdeleccao

¢ Amostras

>
>

Sangue periférico
Bidpsia de tecidos sdlidos (exs.: pele, gbnadas, etc.)

o Prestacao de Servigos

>

X Vv YV V V V

Citogenética convencional (cariétipo)
Diagnostico rapido de aneuploidias (cromossomas 21, 18, 13, X e Y)

Citogenética molecular (FISH/MLPA) (sindromes de microdelecgdo/microduplicacdo)

Hibridacao Genomica Comparativa (cCGH/aCGH)
Pesquisa de dissomia uniparental (cromossomas 11, 7, 14 e 15)
Analise de metilagao (PWS/AS e Beckwith-Wiedemann/Silver-Russel)
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Diagnostico Pos-Natal Citogenético
Sindromes de fragilidade cromossomica

¢ Indicagoes clinicas
> Sindrome de X-Fragil (complemento)
» Anemia de Fanconi

o Amostras
> Sangue periférico

¢ Prestacao de Servicos
> Citogenética convencional (cariétipo)

> Pesquisa de fragilidade cromossdOmica com estimulacao com agentes
clastogénicos (mitomicina C e diepoxibutadieno)

IX Encontro UCF, Setubal Maio 2012
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Diagnostico Hemato-Oncolagico

¢ Indicagoes clinicas
» Leucemias
> Neoplasias das célulasBe T
> Sindromes mielodisplasicas
> Sindromes mieloproliferativas

¢ Amostras
> Medula dssea
> Ganglio linfatico

¢ Prestacao de Servigos
> Citogenética convencional (cariétipo)
> Citogenética molecular (FISH):
<+ LLA (criancas) e LMC = t(9;22) — cromossoma de Philadelphia (BCR/ABL)
+ Mieloma multiplo = del(13q), del(17p53), del(20q), t(11;14)
+ LLC = tri12, del(13q), del(11q), del(17p53), t(4;14), t(11;14) e t(14;18)
+ Sindromes mielodisplasicas = del(5q), del(7q) e del(20q)

IX Encontro UCF, Setubal Maio 2012
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Deteccao Rapida de Aneuploidias (DRA)
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Rearranjo Cromossomico Complexo
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Rearranjo Cromossomico Complexo

Average Profiles Limits

Fixed

Lower Lirnit in %: 60
Upper Limit in %: 125

Separate p/g Arm Scaling: Yes

Cells

CGH 108024.001
CGH 108024.002
CGH 108024.003
CGH 108024.004
CGH 108024.006
CGH 108024.007
CGH 108024.008
CGH 108024 009
CGH 108024.010
CGH 108024 011
CGH 108024.012
CGH 108024 013

46,XX, 1(12;18:20).ish cgh
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Microdeleccoes/Microduplicacoes em doentes com
Atraso Mental Ideopatico

SALSA MLPA KIT P036 Telomere-3
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Deleccoes em 22q11/ Sindrome DiGeorge - I
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Deleccéo tipica de DG
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Deleccbes “Atipicas” em 22911
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Pesquisa de sindrome Prader-Willi/Angelman

Alelo materno
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Dissomia uniparental (DUP)
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Leucemia mieloide aguda, subtipo M4-M5
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Pesquisa de transcritos de fusdo MYST3-CBP

MYST3 (ex. 16) CBP (ex. 3)
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Diagnostico rapido de aneuploidias (MLPA)

Citogenética convencional
(cariotipo)
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Citogenética molecular (FISH) Hibridacdo Gendmica Microarrays
Comparativa (cCGH)
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Pedidos de analise

¢ Indicacao clinica detalhada

¢ Colheita de amostras

> Sangue periférico = em tubo de heparinato de sédio (ou litio) estéril (3-4ml)
+ da crianca e progenitores em caso de sindrome de microdelecgao

> Sangue periférico = em tubo de EDTA estéril (3-4ml)

+ da crianca e progenitores em caso de suspeita de sindrome de Prader-Willi/Angelman ou
estudos de dissomia uniparental

> Sangue medular / Biopsia = em meio de transporte, previamente solicitado ao
Laboratorio

> Liquido Amniotico / Biopsias de Vilosidades do Corion = XXXOOOXXXX

> Outros

IX Encontro UCF, Setubal Maio 2012



Pedidos de analise

+ Termo de responsabilidade/requisicao

>

YV ¥V V V V¥V

YV V V ¥V VYV VY VY

Cariotipo no sangue periférico, com bandas de alta resolucao, incluindo
cultura

Cariotipo na pele e outros tecidos soélidos, incluindo cultura

Sindrome de ..., nivel I (Cariotipo e FISH)

Sindrome de ..., nivel II (ex. analise molecular S. Prader-Willi/Angelman)
Aneuploidias - rastreio por marcadores polimorficos

Pesquisa de fragilidade cromossdmica com estimulacdao com agentes
clastogénicos (mitomicina C e diepoxibutadieno)

IX Encontro UCF, Setubal Maio 2012
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CONTACTOS
Unidade de Citogenética (INSA) - Telef.: 217 519 321

Coordenador

*

Hildeberto Correia

E-mail: hildeberto.correia@insa.min-saude.pt

Citogenética Convencional

L 2

Filomena Boieiro
E-mail: filomena.boieiro@insa.min-saude.pt

Marisa Silva
E-mail: marisa.silva@insa.min.saude.pt

Laurentino Simao
E-mail: laurentino.simao@insa.min-saude.pt

Cristina Alves
E-mail: cristina.alves@insa.min-saude.pt

IX Encontro UCF, Setubal

Citogenética Molecular

+ Barbara Marques
E-mail: barbara.margues@insa.min-saude.pt

¢ Cristina Ferreira
E-mail: cristina.pires@insa.min-saude.pt

Maio 2012
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