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                       Departamento de Genética Humana
	Unidade de Doenças Genómicas	           dezso.david@insa.min-saude.pt                      	telf. +351 217 519 322
---------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------
FORMULÁRIO PARA PROGRAMA DE INVESTIGAÇÃO EM DOENÇAS GENÓMICAS
E REARRANJOS CROMOSSÓMICOS
Programa de Investigação aprovado pela Comissão Nacional de Proteção de Dados e pela Comissão de Ética para a Saúde do Instituto Nacional de Saúde Dr. Ricardo Jorge, Lisboa, Portugal (Sujeito a sigilo profissional)

	
	(Colar etiqueta do utente ou preencher)

	Utente
	
Nome do individuo índex: ……………………………………………………………………

	Espaço reservado ao Departamento de Genética

	
	Data de Nascimento: ……....……………
	        Sexo:   F        M 
	

	
	N.º processo clínico: ………………….…
	
	

	
	
	
	N.º Família:



	Entidade requisitante
	Hospital / Centro de Saúde: ………………....…..…...................................…………….….…….… Telefone: .……….…………
Serviço: ………....................................  Morada: ....................................................................................................................
Localidade: ………………………………………..  Código postal: …….………………………            Data:…..…/….…/...….…

	
	Nome (legível) do médico requisitante (a quem será enviado o relatório): ……………………...…….…………………………….………



O Departamento de Genética Humana assume que, de acordo com o Declaração de Consentimento Informado, os benefícios e as eventuais desvantagens da participação no projeto de investigação foram explicados aos indivíduos em causa.
	Família 
	  Tipo de Patologia: …………………………………………………………………………………………….    N.º Família do projeto: …………………………….

	
	
REARRANJO CROMOSSÓMICO ASSOCIADO: …………………………………………………………………………………………………………………...

	
	


	Pedigree ou Árvore Genealógica (A.G.)
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            Nota: Os rearranjos cromossómicos podem estar associados a doenças de início tardio.

                  Individuo sexo masculino;      Individuo sexo feminino;        Sexo desconhecido;       / /     Indivíduos falecidos;      /      Indivíduos afetados;        Aborto ou nado-morto.
             Indicar (     ) o individuo índex; Indicar os familiares já testados. Os símbolos na árvore genealógica podem ser inseridos no computador (formulário Word →- Inserir →         Formas) ou desenhados à mão.

	Posição A.G.
	Nome do membro da família incluído na A.G.
	Dados Clínicos
	Nº DGH
(HepNa2)
	Nº DGH
(EDTA)
	Nº DGH
(Tempus)
	Outra

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	




	Dados do individuo índex
	Consanguinidade dos progenitores: Sim / Não

	
	Nome: ……………………………………………………………………………………………..…………………………………………………………………….

	
	Posição na A.G.: ……………………………………………
Descrição Clínica Detalhada: ………………………………………………………………….…………………………………………………………………
……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………..............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………..............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...........................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...........................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………....................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................

	Outro indivíduo afetado 
	Nome: ……………………………………………………………………………………………..…………………………………………………………………….

	
	Posição na A.G.: .……………………………………
Descrição Clínica Detalhada: ………………………………………………………………….…………………………………………………………………
……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………….....................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………..................................................................................…………………….......…………………….......…………………….......…………………….......…………………….......…………………….......………… ....................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………..................................................................................……………………………………………………………………………………………………………...............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...........................................................................................…………………………………………………………………………………………………......................................................……………………………

	
	
Outras informações (a):
.............................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................…………………………………………………………………………………………………………………...............................................................................................................................................................................................................................................................................................................................



	Amostra a enviar
	
Estudos Citogenéticos: 1,5 ml de sangue total em heparina de sódio (HepNa2).

Estudos de DNA: 3-5ml de sangue total em EDTA (2 tubos).

Estudos de RNA: 3 ml de sangue total em tubo Tempus (Applied Biosystems).
A amostra deve chegar ao laboratório entre 24h a 48h após a colheita, à temperatura de ambiente, em correio expresso. 

Estabelecimento de linhas celulares: 12 ml de sangue total em heparina de sódio (HepNa2).
                                                          120ml de urina colhida por método assético.
A amostra deve chegar ao laboratório em menos de 24h após a colheita, à temperatura ambiente. Preferencialmente a amostra de urina deverá ser processada em menos de 6h.

Em caso de colheita e envio de outros tipos de amostra contactar previamente o laboratório (Telf. +351 217 519 322). 


Morada de envio:   A/C Doutor Dezso David 
                              Departamento de Genética Humana
                              Unidade de Doenças Genómicas
                              Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I.P.
                              Av. Padre Cruz, 1649-016 Lisboa, Portugal 



Nota: (a) Preencher formulário idêntico no caso de existirem outros familiares afetados.
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