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1527258, Centro de Medicina Laboratorial

harmony © e
CENTRO DE MEDICINA LABORATORIAL

PRENATAL TEST 0 LABORATORIO DE PORTUGAL
Nome da paciente (primeiro e Ultimo nome)
Data de nascimento
Telefone / e-mail Teste nao invasivo de rastreio das trissomias 21, 18 e 13

e das aneuploidias dos cromossomas X e Y

( N N\
Dados sobre a gestacao no momento da colheita de sangue Coloque aqui 0 codigo

de barras:
Data da colheita de sangue: DD . DD . DD Hora: DD . DD
. - D D D (preferencialmente de acordo com a
Idade gestacional (semanas e dias): + ecografia e, no minimo, 10 semanas e 0 dias)

L] gestacao unifetal L] gestacdo multifetal até 2 fetos’

' No caso de gémeo desaparecido, o teste Harmony® nao pode ser realizado. D repe tigéo

(N&o preencher este campo no caso de concepgdo espontanea)
Em caso de fertilizagdo in vitro: Declaragéo do(a) _ .
] Procriagao com os seus proprios évulos [ Procriagao com évulos doados médico(a) requisitante Meédico(a) requisitante

Confirmo que a minha paciente
Idade da paciente (em caso de procriagdo com 0s seus foi totalmente informada sobre
proprios ou da dadora no momento da doagéo de 6vulos: D D anos as potencialidades, limitagdes
e possiveis riscos do teste.

Peso: D D D . D kg Altura: D D D cm A paciente deu o seu total

consentimento para a

DUM ou DPP: D D ) D D ) D D realizagao do teste.

Anomalias na gestacao:

. J
\ J
~

Tipo de teste Harmony® desejado Nome do(a) médico(a) em texto simples:

(] Trissomias 21, 18 ¢ 13

D Trissomias 21, 18 e 13 + andlise das aneuploidias dos cromossomas sexuais?

L]+ Determinacéo do sexo do feto

2 Monossomia X, sindrome de Klinefelter com cariotipo XXY; trissomia X, sindrome de Jacobs e sindrome de Klinefelter com Local, data Assinatura do(a) me’dico(a)requisitame

cariétipo XXYY / apenas para gestagées unifetais ) U )

~N
J

Autorizacao escrita da realizacao do teste Harmony®

A minha assinatura neste formulario indica que li, ou me foi lido, o consentimento informado no verso deste formulario. Compreendo e dou autorizagédo ao Grupo
Germano de Sousa para a realizacdo do teste solicitado. Tive oportunidade de colocar questdes sobre as potencialidades e limitacoes do teste. Tive conhecimento que
posso obter aconselhamento genético antes ou depois de assinar este consentimento. Compreendo as limitagdes do teste Harmony indicadas no verso e, assumo a
responsabilidade pela realizagdo de um teste mais abrangente do que o indicado pelo meu médico.

Concordo que os meus dados pessoais incluidos neste formulario, e a minha amostra sejam enviados a um laboratério certificado, para que o teste Harmony seja
realizado.

Autorizo o envio dos resultados deste teste para o médico indicado por mim

Concordo com o armazenamento e utilizagdo anonimizada do meu plasma para fins de garantia de qualidade e investigagéo.

D Sim D Néo Local, data Assinatura da utente
& J

Numero de telefone ou endere¢o de e-mail do médico

Informacoes sobre o teste pré-natal Harmony®

O teste Harmony® é um teste de rastreio efetuado em laboratério com o fim de auxiliar a determinagdo do risco de trissomia 21, trissomia 18 e trissomia 13 nos fetos
gerados por mulheres com, pelo menos, 10 semanas de gestacdo. Enquanto amostra primaria, o sangue materno é recolhido em tubos de colheita de sangue com ADN livre
fetal.

O teste Harmony® é um teste de rastreio e ndo serve/nao é valido para fins de diagnostico. Os estudos clinicos demonstram uma grande eficacia do teste Harmony® na
detecéo da trissomia fetal, mas nem todos os fetos com trissomia serao detetados.

Alguns fetos com trissomia poderdo obter o resultado de “RISCO REDUZIDO” de trissomia. Alguns fetos euploides (sem trissomia) poderdo obter o resultado de “RISCO
ELEVADQ?” de trissomia. A andlise dos resultados deve ser efetuada com base num quadro clinico mais completo.

Recomenda-se a divulgacao de resultados num contexto que permita uma orientacdo adequada. Excecionalmente, o teste Harmony® ou outras op¢des de teste Unico
(analise da aneuploidia dos cromossomas X ou Y e determinacdo do sexo fetal) podera ndo ser passivel de avaliagéo.
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Consentimento Informado da Paciente

O Teste Pré-Natal Harmony e as opg¢ées de teste disponiveis séo testes de rastreio desenvolvidos em laboratério que analisam o ADN livre no sangue
materno.

Os testes fornecem uma avaliagao da probabilidade, ndo um diagnéstico, de condi¢des genéticas ou cromossémicas fetais, assim como o sexo do feto,
se selecionado. O resultado do teste Harmony deve ser avaliado no contexto de outros critérios clinicos. Em alguns casos, os testes de seguimento
para confirmacao dos resultados do teste Harmony relativamente a Trissomia 21, 18, 13, aneuploidia dos cromossomas sexuais podem revelar
condigcOes genéticas ou cromossémicas maternas. Os resultados do Teste Pré-Natal Harmony devem ser comunicados por um profissional de saude,
disponibilizando aconselhamento genético apropriado.

Quem é elegivel para fazer o Teste Pré-Natal Harmony?

As mulheres gravidas com uma idade gestacional de pelo menos 10 semanas séo elegiveis para qualquer um dos testes Harmony. As gravidezes
gemelares ndo sao elegiveis para as op¢des aneuploidia dos cromossomas sexuais. O Teste Pré-Natal Harmony ndo pode ser realizado a pacientes
com:

« histéria ou doenca oncolégica ativa

« gravidez com morte fetal

* gravidez com mais do que dois fetos

- histéria de transplante de medula 6ssea ou de 6rgédos

Quais séo as limitacées do Teste Pré-Natal Harmony para as Trissomias 21, 18 e 13, aneuploidia dos cromossomas sexuais e
determinacéo do sexo fetal?

O Teste Pré-Natal Harmony néo estéa validado para utilizacdo em gravidezes com mais de dois fetos, morte fetal, mosaicismo, aneuploidia
cromossomica parcial, translocagdes, aneuploidia materna, transplante ou doenga oncolégica materna, ou em mulheres com menos de 18 anos. O
Harmony nao deteta defeitos do tubo neural. Certas condi¢des biologicas raras podem também afetar a precisdo do teste. Para gestagdes gemelares,
os resultados de PROBABILIDADE ALTA aplicam-se a pelo menos um dos fetos; os resultados de sexo masculinos aplicam-se a um ou a ambos os
fetos; os resultados de sexo femininos aplicam-se a ambos os fetos. Devido as limitagdes do teste, podem ocorrer resultados imprecisos. Um resultado
de BAIXA PROBABILIDADE nao garante que um feto néo seja afetado por uma condicdo cromossémica ou genética. Alguns fetos ndo aneuploides
podem ter resultados de PROBABILIDADE ALTA. Nos casos de resultados de PROBABILIDADE ALTA e / ou outras indicagdes clinicas de uma
condig¢do cromossémica, sdo necessarios testes de confirmacgao para diagnéstico.

Protecao de dados e confidencialidade

Somente o pessoal devidamente autorizado pelo Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa, bem como outros laboratérios parceiros

autorizados, poderao aceder aos dados pessoais e aos resultados do teste. Dita informagao sera tratada de forma estritamente confidencial, de acordo
com a normativa vigente em matéria de prote¢édo de dados pessoais. Nao obstante, o Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa garante que
a dita transferéncia se realizara em conformidade e com as garantias previstas no Regulamento (UE) 2016/679 e que néo incluira dados identificativos.

O paciente podera exercer os direitos de acesso, retificagéo, supressao, limitacdo de algum tratamento especifico, portabilidade e oposicao ao
tratamento descrito na seguinte morada: Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa, Lda. Polo tecnolégico de Lisboa, Rua Cupertino de

Miranda, 9 - Lote 8 - 1600-513 Lisboa, ou através do e-mail prenatal@germanodesousa.com.

Dados de contacto do Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa

O Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa esté a sua disposicéo através do e-mail prenatal@germanodesousa.com para a clarificacao de
qualquer duvida que possa surgir com o contetdo do presente documento. Para poder realizar o teste de rastreio pré-natal solicitado, devera assinar e

datar o documento de consentimento informado.

Descricao do Teste

O Teste Pré-natal Harmony® avalia a proporgéo relativa de cromossomas para auxiliar na
avaliagéo das trissomias fetais 21, 18 e 13. Harmony® realiza uma anélise direcionada ao
ADN livre (cfDNA) no sangue materno e incorpora a fracéo fetal de cfDNA nos resultados dos
testes. Os resultados dos testes incluem igualmente a probabilidade relacionada com a idade
materna (ou idade da dadora de ovocitos) e a idade gestacional com base na informagéao
facultada no formulario do pedido de teste. Probabilidade inferior a 1% é definida como baixa
probabilidade e 1% ou superior é definida como alta probabilidade. O Harmony foi validado
para utilizagdo em gravidezes Unicas e de gémeos com uma idade gestacional minima de

10 semanas. O Harmony nao foi validado para utilizagdo em gravidezes com mais de dois
fetos, morte de gémeos, mosaicismo, aneuploidia cromossoémica parcial, translocagoes,
aneuploidia materna, transplante, malignidade ou em mulheres com idade inferior a 18

anos. O Harmony néo deteta anomalias no tubo neural. Resultados de gémeos refletem a
probabilidade que a gravidez envolve, pelo menos, um feto afetado.

A analise do cfDNA nem sempre estabelece uma correlagdo com o genétipo fetal. Nem todos
os fetos aneuploides irdo apresentar alta probabilidade e alguns fetos euploides terdo um
resultado de alta probabilidade. O teste Pré-natal Harmony nao é um teste de diagnéstico e os
resultados devem ser avaliados juntamente com outros critérios clinicos e comunicados num
contexto que inclua um aconselhamento apropriado.

O teste do sexo fetal quantifica o cromossoma Y. Um resultado “feminino” indica auséncia do
cromossoma Y e um resultado “masculino” indica a presenga do cromossoma Y. N&o exclui
outras aneuploidias dos cromossomas sexuais. Nas gravidezes gemelares, um resultado
masculino indica um ou dois fetos masculinos.

O Painel das Aneuploidias dos Cromossomas Sexuais (ACS) avalia proporgcoes dos
cromossomas X e Y. A probabilidade das condi¢cdes do cromossoma sexual (monossomia
X, XXY, XYY, XXX, XXYY) é reportada com probabilidade de 1% ou superior. Um resultado
XYY ou XXYY indica dois ou mais cromossomas Y no feto. O Painel das Aneuploidias dos
Cromossomas Sexuais apenas foi validado em gravidezes de feto Unico.

Dados Clinicos

Taxa de falsos

Taxa de detecao

positivos
21| cge 95;??;‘1’9_9918% || (1c de 95%: 0,02-0,08%)
T18 | o coomn sononony | (C de 95%:0,01-0,05%)
™3 | o 95%2:";;/;_9813% || (1C de 95%: 0,01-0,06%)

Taxa de detegdo e de falsos positivos (resultado discordante) com
base no valor de cut-off de probabilidade de 1/100 (1%). Dada

a raridade da patologia, foi analisado um nimero limitado de
aneuploidias de gémeos e de gravidezes de dadoras de ovacitos.
O valor preditivo negativo para a Trissomia 21, 18 e 13 é superior
a99%.

O valor preditivo positivo (VPP) varia em fungéo da prevaléncia.
O resultado de probabilidade reportado nao é equivalente ao
VPP. Para mais informag&o sobre VPP, consulte:
www.harmonytest.com/PPV

Sexo Fetal > 99% de preciséo para sexo masculino ou
feminino (95% IC: 99,2-100%)

Painel ACS O Painel ACS fornece a probabilidade de
aneuploidias dos cromossomas sexuais do feto ndo
mosaico. O desempenho do teste varia com a condi¢édo.
Até a data foram avaliados nimeros limitados de casos
de aneuploidias dos cromossomas sexuais
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