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PRENATAL TEST

Informacgédo da Paci

Nome Préprio

Apelido

Data de nascimento
Morada
Localidade/Cédigo postal
Pais

Telefone

Data da Ecografia:

Peso (kg) Altura (m)

Assinatura da Paciente para o Consentimento Informado

A minha assinatura neste formulario indica que li, ou me foi lido, o
consentimento informado no verso deste formulario. Compreendo o
consentimento informado e dou autorizagdo a Cenata para realizar o(s)
teste(s) laboratorial(ais) selecionado(s). Tive a oportunidade de colocar
questdes e de discutir as potencialidades, limitagbes e possiveis riscos
do(s) teste(s) com o meu profissional de saude, ou alguém designado
pelo meu profissional de satide. Tenho conhecimento de que, se desejar,
posso obter aconselhamento genético profissional antes de assinar este
consentimento.

Concordo expressamente e dou permissao para que os meus dados
pessoais incluidos neste formulario de requisicdo de teste(s)
(incluindo, mas néo limitado, ao meu nome, morada, informagdes
sobre a minha gravidez e outras informagdes relevantes), assim como
a minha amostra sanguinea, sejam enviados e transmitidos para a
Cenata na Alemanha para que o(s) teste(s) Harmony seja(m)
realizado(s). Caso eu retire o meu consentimento ou solicite ndo receber
os resultados do(s) teste(s) Harmony, a Cenata ird fazer todos os
esforgos comercialmente vidveis para destruir rapidamente a minha
anadlise sanguinea em conformidade com as leis e regulamentos

da Alemanha, e com os protocolos padrdo da Cenata relativamente a
destruicdo de amostras. Concordo que, caso a Cenata efetue o(s)
teste(s) Harmony selecionado(s) neste formulario, a Cenata podera
armazenar os meus dados pessoais (incluindo os resultados do meu
teste) e a amostra remanescente (caso exista) pelo periodo de tempo
necessario e legalmente aplicavel.

Assinatura da Paciente

Data

Aceitar a Retengao da Amostra para Estudo ou Fins de Investigacédo

O Aceitar

Eu concordo e autorizo que as porgdes nao utilizadas da minha amostra
possam ser utilizadas pela Cenata ou suas afiliadas para validagao
laboratorial, desenvolvimento de processos, estudos de controlo de
qualidade e/ou outros fins de investigagdo. Entendo que ao assinalar a
caixa “Aceitar” e permitir que a Cenata utilize o remanescente da minha
amostra desta maneira, toda a informagao que me possa identificar sera
retirada da amostra (anonimizada), e que alguns dos dados clinicos ndo
identificaveis (por exemplo, idade gestacional, nimero de fetos) serdo
retidos para utilizagao nestas atividades.

Eu entendo que ao optar por ndo assinalar a caixa “Aceitar”, a minha
amostra remanescente ndo sera utilizada para estes fins e sera
destruida de acordo com as politicas e procedimentos da Cenata. Em
todo o caso, a minha amostra e dados pessoais, incluindo os resultados
do(s) meu(s) teste(s), serdo armazenados, utilizados e destruidos em
conformidade com as leis, regras e regulamentos aplicaveis.

./
Autorizo o envio dos resultados deste teste para o médico indicado por mim % Ce n a ta

Informagoes do requisitante

Numero de Conta
ID do Cliente Roche

Nome da Conta

Médico Requisitante
Morada
Localidade/Cédigo postal
Pais e Telefone

Carimbo

Assinatura do Médico

Confirmo que a minha paciente foi totalmente informada sobre as
potencialidades, limitagdes e possiveis riscos do(s) teste(s). A paciente
deu o seu consentimento total para realizagéo do(s) teste(s).

Assinatura do Médico

Data

Opcoes do Menu do Teste e Informagoes Clinicas

M Teste Pré-Natal Harmony (T21, T18, T13)

Assinale outras opgdes de teste adicionais solicitadas:
O Sexo fetal
O Monossomia X2
[ Painel das Aneuploidias dos Cromossomas Sexuais (apenas Unifetal)’
O Microdelegédo do 22g11.2 (Sindrome de DiGeorge)'

'Apenas unifetal 2Sexo fetal ndo divulgado

Idade gestacional, selecionar A e B:

dias medida em
ODPP O FIV Data

A. semanas
B. O DUM

Numero de fetos [ 1 o2+

Gravidez por FIV? O Nao O Sim Ovulo utilizado na FIV:

O Paciente [0 Dadora

Idade da paciente/dadora aquando
da recolha do évulo: anos

* Se ocorrer a sindrome do gémeo desaparecido, o teste Harmony nao pode ser realizado.

Informagoes Importantes sobre a Colheita de Sangue

Preencher A e B: P

&/

A. Data da Colheita

B. Escreva o nome completo e a data
de nascimento da paciente nos cédigos
de barras dos tubos. O nome, cédigo de
barras e data de nascimento devem ser
iguais aos que constam no FRT. Coloque
as etiquetas ao comprido nos tubos de
sangue, como se mostra no exemplo.

Cenata GmbH

<, safe method. secure result




Consentimento Informado da Paciente

O Teste Pré-Natal Harmony e as opgoes de teste disponiveis sdo testes de rastreio desenvolvidos em laboratério que analisam o ADN livre no sangue materno.
Os testes fornecem uma avaliacdo da probabilidade, ndo um diagnodstico, de condicdes genéticas ou cromossomicas 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 confirmagao
dos resultados do teste Harmony relativamente a Trissomia 21, 18, 13, aneuploidia dos cromossomas sexuais ou 22q11.2 podem revelar condicdes genéticas ou
cromossomicas maternas. Os resultados doTeste Pré-Natal Harmony devem ser comunicados por um profissional de saltde, disponibilizando aconselhamento
genético apropriado.

Para uma descricao completa doTeste Pré-Natal Harmony e das opgdes de teste disponiveis, consulte: www.harmonytest.com.

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

As mulheres gravidas com uma idade gestacional de pelo menos 10 semanas sao elegiveis para qualquer um dos testes Harmony. As gravidezes gemelares nao
sdo elegiveis para as opgoes aneuploidia dos cromossomas sexuais ou 22q11.2. O Teste Pré-Natal Harmony nédo pode ser realizado a pacientes com:

+ historia ou doenca oncoldgica ativa

+ gravidez com morte fetal

+ gravidez com mais do que dois fetos

+ historia de transplante de medula dssea ou de 6rgaos

Quais sdo as limitacées do Teste Pré-Natal Harmony para as Trissomias 21, 18 e 13, aneuploidia dos cromossomassexuais
e determinacdo do sexo fetal?

O Teste Pré-Natal Harmony nao esta validado para utilizacdo em gravidezes com mais de dois fetos, morte fetal, mosaicismo, aneuploidia cromossémica parcial,
translocagdes, aneuploidia materna, transplante ou doenca oncolédgica materna, ou em mulheres com menos de 18 anos. O Harmony nao deteta defeitos do tubo
neural. Certas condicdes bioldgicas raras podem também afetar a precisao do teste. Para gestacdes 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 limitacoes do teste, podem ocorrer resultados imprecisos. Um resultado de BAIXA PROBABILIDADE n&o garante que um feto ndo seja afetado por uma
condicao cromossoémica ou genética. Alguns fetos nao aneuploides podem ter resultados de PROBABILIDADE ALTA. Nos casos de resultados de PROBABILIDADE
ALTAe / ou outras indicagdes clinicas de uma condicao cromossémica, sao necessarios testes de confirmacao para diagnostico.

Quais sdo as limitacoes do Teste Pré-Natal Harmony para a 22q11.2?

Para além das limitacdes apresentadas anteriormente, a op¢ao 22q11.2 nao esta validada para utilizacdo em gravidezes com mais de um feto ou em mulheres
comduplicacdo ou delecao 22q11.2. A delecao 22q11.2 pode nao ser detetada em todos os fetos. Devido as limitacées do teste, um resultado com NAO OBSERVADA
EVIDENCIA DE DELECAO nao garante que um feto nao seja afetado por uma condicao cromossomica ou genética. Alguns fetos com uma delecao 22q11.2 podem
receber um resultado de teste de NAO OBSERVADA EVIDENCIA DE DELECAQ. Alguns fetos sem a delecdo 22q11.2 podem receber um resultado de teste de
PROBABILIDADE ALTA DE UMA DELECAO. Nos casos de resultados de PROBABILIDADE ALTA e/ou outras indicacées clinicas de uma condicdo cromossémica,
sao necessarios testes de confirmacao para diagnostico.

Como a minha amostra de sangue e os meus dados pessoais sdo utilizados pela Cenata?

A Cenata recolhe e processa as amostras de sangue e os dados pessoais fornecidos por si para realizar o Teste Pré-Natal Harmony no nosso laboratério, na
Alemanha. Sem os seus dados pessoais, ndo poderemos realizar o seu teste. Nenhum teste clinico adicional sera realizado com a sua amostra de sangue para além
dos autorizados pelo seu médico. Os resultados do teste serdo divulgados apenas ao provedor de cuidados de salde listado neste formulario (ou ao seu agente), a
menos que seja autorizado de outra forma por si ou conforme exigido por lei, regulamentos ou ordem judicial.

As suas amostras de sangue serdao mantidas pela Cenata por 60 dias, que é o tempo necessario para realizar o teste e testes adicionais, conforme indicado pelo
seu médico. As suas amostras de sangue serdo destruidas apos esse periodo, a menos que tenha consentido em permitir que a sua amostra seja usada para fins
de validacao e investigacao.

Tem varios direitos no que diz respeito ao processamento dos seus dados. Pode obter mais informacdes sobre esses direitos, bem como informacdes detalhadas
sobreas politicas e procedimentos de privacidade do paciente da Cenata no nosso aviso sobre privacidade em: www.cenata.de/en/data-privacy/

Descricao doTeste Dados Clinicos

O Teste Pré-natal Harmony® avalia a proporcéo relativa de cromossomas para auxiliar na avaliacao das
trissomias fetais 21, 18 e 13. Harmony®realiza uma analise direcionada ao ADN livre (cfDNA) no sangue
materno e incorpora a fracao 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 ovdcitos) e a idade

Taxa de
falsos
positivos

Taxa de detecao

gestacional com base na informacao facultada no formulario do pedido de teste. Probabilidade inferior a >99%

1% é definida como baixa probabilidade e 1% ou superior é definida como alta probabilidade. O Harmony T ° (IC de 95%: 0,02-
foi validado para utilizacdo em gravidezes Gnicas e de gémeos com uma idade gestacional minima de 10 2 ac d%ZS;s%)Wﬂ- 0,08%)
semanas. O Harmony néo foi validado para utilizacdo em gravidezes com mais de dois fetos, morte de 1 ’

gémeos, mosaicismo, aneuploidia cromossémica parcial, translocacoes, aneuploidia materna, transplante, 97.4%

’ - T )R (IC de 95%: 0,01-
malignidade ou em mulheres com idade inferior a 18 anos. O Harmony nao deteta anomalias no tubo neural. 1 (IC de 95%: 93,4- 0,05%) ’
Resultados de gémeos refletem a probabilidade que a gravidez envolve, pelo menos, um feto afetado. 8 99,0%)

A analise do cfDNA nem sempre estabelece uma correlacao com o genoétipo fetal. Nem todos os fetos

aneuploides irdo apresentar alta probabilidade e alguns fetos euploides terdo um resultado dealta T 93,8% (IC de 95%: 0,01-
probabilidade. O teste Pré-natal Harmony ndo é um teste de diagndstico e os resultados devemser 1 (IC de 95%: 79,9- 0,06%)
avaliados juntamente com outros critérios clinicos e comunicados num contexto que inclua um 3 98,3%)

aconselhamento apropriado.
Taxa de detecéo 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
umnudmero limitado de aneuploidias de gémeos

e de gravidezes de dadoras de ovdcitos. O valor preditivo
negativo para aTrissomia 21, 18 e 13 é superior a 99%.

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

O teste do sexo fetal quantifica o cromossomaY. Um resultado “feminino” indica auséncia do cromossoma
Y e um resultado “masculino” indica a presenca do cromossomaY. Nao 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 proporcées dos cromossomas X e Y. A
probabilidade das condi¢ées 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 cromossomasY no feto. O
Painel das Aneuploidias dos Cromossomas Sexuais apenas foi validado em gravidezes de feto Unico.

O teste 22q11.2 utiliza uma analise alvo de fragmentos de ADN livre do cromossoma numa regiao 3Mb de
22q11.21 para determinar a probabilidade de uma delecao. “Alta probabilidade de uma delecdo” indica que a

analise detetou uma diminuicao dos fragmentos de ADN livre consistente com uma delecao na regiao
22q11.21, a qual pode ser fetal, maternal ou ambas. “Nao se observou evidéncia de delecdo” indica que a
analise nao encontra uma probabilidade aumentada para uma delecao na regidao 22q11.21. Nem todos os
fetos com delegdes 22q11.2 serao classificados como sendo de elevada probabilidade. Este teste nao exclui a
possibilidade de outras aneuploidias clinicamente significativas, condicoes de gene Unico, microdelecoes

ou microduplicagdes presentes no feto. Mulheres com uma delecdo 22q11.2 conhecida nao sao elegiveis para

este teste. O teste 22q11.2 foi apenas validado em gravidezes de feto Unico.

Sexo Fetal >99% de precisao para sexo masculinoou feminino
(95% 1€C:99,2-100%)

Painel ACS O Painel ACS fornece a probabilidade de
aneuploidias dos cromossomas sexuais do

feto ndao mosaico. O desempenho do teste varia com a
condicao. Até a data foram avaliados numeros limitados de
casos de aneuploidias doscromossomas sexuais 22q11.2 Até
a data foi avaliado um numero limitado de casos 22q11.2.



