GENOA/LPCM @EﬂggREXA

dicina Diagnostica

Me:

SINDROME DE PREDISPOSICAO HEREDITARIA AO CANCER DE MAMA E OVARIO, MLPA [cdd.
11079]

INFORMACOES GERAIS
NOME DO EXAME
BRCA1/BRCA2, MLPA
OUTROS NOMES

Cancer de Mama; HBOC; Cancer de Mama e Ovario Hereditario; Sindrome do Cancer de Mama e Ovario
Hereditario; Cancer Hereditario de Mama e Ovario; Cancer de Ovario; BRCA; BRCA1; BRCA1/2; BRCAZ2;
BRCAI; BRCC1; BROVCA1; FANCS; IRIS; PNCA4; PPP1R53; PSCP e RNF53; BRCC2; BROVCA2; FACD;
FAD; FAD1; FANCD; FANCD1; GLM3; PNCA2 e XRCC11

DESCRICAO

MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) é a técnica considerada padrao-ouro para detectar
variagdes no numero de copias (CNVs) e pequenas delegbes ou duplicagcbes em genes. No contexto da
analise de BRCA1 e BRCA2, MLPA é normalmente usado para identificar dele¢cées ou duplicagdes grandes
que podem nao ser detectadas por métodos tradicionais como PCR e sequenciamento Sanger. O MLPA
complementa métodos o sequenciamento génico utilizado para detectar variantes pontuais (SNV) e
pequenas insercoes ou delecdes (indels).

UTILIDADE DO EXAME:

Este teste deve ser solicitado pelo médico e visa:
e Complementar o exame de sequenciamento BRCA1/2 por NGS.
e Detectar variagdes no numero de cépias (CNV).
e Detectar duplicagdes e delegcbes exbnicas grandes.

NECESSIDADE DE PEDIDO MEDICO

O pedido médico deve ser enviado juntamente com a amostra.

COBERTO POR OPERADORA

Sim. A diretriz de utilizagdo (DUT) n°110 define os grupos para os quais a cobertura deste exame é
obrigatdria. O subitem desta DUT contemplado por este exame é 110.7 — Cancer de Mama e Ovario
Hereditarios — Gene BRCA1/BRCA2; O cddigo TUSS é - 40503151, Analise de DNA por MLPA, por sonda
de DNA utilizada, por amostra

NECESSIDADE DE CONSENTIMENTO

Sim.

PREPARACAO DA PACIENTE

Nenhuma preparagéo é necessaria se a amostra for sangue. Para amostra de saliva ou swab 30 minutos

antes da coleta, ndo beber, comer, fumar, mascar chicletes, escovar os dentes ou inserir qualquer objeto
na boca.
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AMOSTRA

Amostra de sangue: ndo necessario jejum.
Para outras amostras, contatar a Genoa/LPCM.

INSTRUCOES DE COLETA E ARMAZENAMENTO DA AMOSTRA

O sangue deve ser colhido em tubo a vacuo contendo EDTA (tampa violeta)

ESTABILIDADE DA AMOSTRA

Armazenar sob refrigeracao (2-8°C). Nestas condi¢des, a amostra é estavel por 5 dias.

VOLUME MINIMO DA AMOSTRA

Volume ideal (3ml); volume minimo (1ml).

RETENCAO DA AMOSTRA

O sangue ¢é descartado ap6s 7 dias; o DNA extraido é descartado apés 180 dias.

METODOLOGIA

DESCRICAO DA METODOLOGIA

O MLPA ¢é uma técnica que permite a avaliar a variagdo do numero de cépias (CNV) através da hibridizagao
de sondas de DNA especificas para regides-alvo do genoma, seguida da ligagao, amplificacao e eletroforese
capilar.

INTERPRETACAO CLINICA

O resultado é apresentado de forma simples e objetiva, a fim de facilitar sua compreens&o. Contudo, a
interpretacao deste resultado € um ato médico e deve ser realizada levando-se em consideragdo os dados
clinicos e demais exames do paciente.

Os resultados possiveis e suas interpretacdes estao apresentados a seguir.

e DETECTADO. Foi detectada uma [dele¢do/duplicacao] dos exons [listar exons] no gene [nome do
gene]. Este resultado indica que a paciente é portadora de uma CNV patogénica. Esta classificagao
pode ser obtida a partir do banco de dados ClinVar ou realizada com base em critérios definidos pela
ACMG

e NAO DETECTADO. Nao foram detectadas variagdes no nimero de cdpias (CNV) nos genes BRCAT1
e BRCA2. Este resultado indica que a paciente nao é portadora de variantes CNV nos genes BRCA1
e BRCA2

DISPONIBILIDADE DO LAUDO (TAT)
O laudo estara disponivel em até 30 dias corridos apos a autorizagao do exame.

VALORES DE REFERENCIA

O valor de referéncia para este exame é NAO DETECTADO.
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PRECAUCOES

Variantes alélicas classificadas como Benignas/Possivelmente Benignas nao serdo reportadas, exceto sob
solicitacdo expressa do médico assistente. A classificacido e interpretacdo das alteragdes identificadas sao
realizadas com base no conhecimento atual e no consenso da comunidade cientifica ho momento da
elaboracdo do laudo. Resultados inconclusivos devem ser reavaliados periodicamente e podem ser
reclassificados, de modo a incorporar as evidéncias cientificas mais atuais. Classificagcbes das variantes
alélicas detectadas podem ser alteradas ao longo do tempo, & medida que novas informacdes cientificas e
clinicas se tornem disponiveis. Devido as limitacbdes técnicas dos equipamentos e dos métodos de analise,
podem ocorrer resultados falso-positivos ou falso-negativos.

NOTAS

Recomenda-se o aconselhamento genético antes e apdés o exame, com médico geneticista ou com
profissional capacitado para avaliagdo genémica. Este laudo n&o deve ser copiado ou reproduzido, exceto
em sua totalidade.

OBSERVAGOES

A Encondexa esta comprometida em manter a confidencialidade das informagdes dos pacientes. Volume
Minimo (quantidade de espécime necessaria para realizar um ensaio uma vez.

Recepcédo do volume minimo torna impossivel repetir o teste ou realizar testes de confirmacao. Em algumas
situagdes, um volume minimo do espécime pode resultar em quantidade nao suficiente, exigindo que um
segundo espécime seja coletado).

Informe se o caso envolve “Resultados Semi-Urgentes” definidos como resultados relacionados a doencgas
infecciosas prontamente necessarios para evitar consequéncias de saude potencialmente sérias para o
paciente.

Teste URGENTE: em raras circunstancias, o teste URGENTE do laboratério de referéncia pode ser
necessario para pacientes que precisam de tratamento imediato. Para agendar o teste URGENTE, pega ao
patologista, médico ou gestor de laboratdrio ou Representante para ligar para a Encodexa™ e uma vez
acordado que ha necessidade da categoria de teste URGENTE, serao feitos arranjos para atribuir recursos
para executar o teste em uma base URGENTE quando a amostra for recebida.

A Encodexa™ usa no minimo dois identificadores especificos do paciente para verificar se o paciente correto
€ correspondido com o espécime correto e o pedido correto para servigos de teste. Conforme um espécime
€ recebido na ENCODEXA, o nome e sobrenome do paciente, data de nascimento, nimero do prontuario
médico e numero de acesso do cliente sao verificados comparando os rétulos no tubo ou recipiente do
espécime com o pedido eletrénico e qualquer papelada (folha de lote ou formulario) que possa acompanhar
0 espécime a ser testado. Quando discrepancias sao identificadas, o Centro de Atendimento de Consultas
da Encondexa telefonara para o cliente para verificar as informagdes discrepantes para garantir que a
Encodexa™ esteja realizando o teste correto para o paciente correto. Os espécimes sao considerados
rotulados incorretamente quando ha uma incompatibilidade entre os identificadores especificos da pessoa
no espécime e as informacdes que acompanham o espécime. Quando identificagcdo insuficiente ou
inconsistente for enviada, a Encodexa™ recomendara que um novo espécime seja obtido.

Prazo dos exames (TAT) O extenso menu de testes do Encodexa™ reflete as necessidades de nossa propria
pratica de assisténcia médica. Estamos comprometidos em fornecer o TAT mais rapido possivel para
melhorar o diagnéstico e o tratamento. Consideramos os servigos laboratoriais como parte do continuum de
atendimento ao paciente, em que as necessidades do paciente sdo primordiais. Nesse contexto, nos
esforcamos para cumprir nossas obrigagdes de servico. Nosso historico de servigo e nossas métricas de
qualidade documentardo nossa capacidade de entregar em todas as areas de servico, incluindo TAT. A
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Encodexa™ define TAT como o tempo de teste analitico (o tempo do qual uma amostra é recebida no local
de teste até o momento do resultado) necessario e é listado para cada teste como "Relatério disponivel". O
TAT € monitorado continuamente por cada local de laboratério em execugao dentro da Encodexa™.
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