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:a Investigacdo de Neoplasia Endécrina Muiltipla Tipo 2A - MEN2A (Pesquisa de mutagdes no gene RET, germinativo)

Paciente: Nome e Sobrenome CPF: xxx.xxxxxx-xx Data de nascimento: dd/mm/aaaa
Médico solicitante: Dra. “Médica Solicitante” CRM: XXXXX Resultado gerado em: dd/mm/aaaa
DIAGNOSTICO INICIAL AMOSTRA E METODO
.l - .1
Diagnéstico Inicial: Data da validagdo da amostra: dd/mm/aaaa
@ Carcinoma Medular de Tireoide Material recebido: Swab bucal (auto-coletado)
O Hiperparatireoidismo Método: Sequenciamento de Nova Geragao (NGS,

Illumina) de todos os éxons do proto-oncogene RET
(O Neuromas de mucosas

O Feocromocitoma Comentadrios Adicionais:

O Habito marfandide Nada a adicionar

QO outro:

Conforme documentos enviados pelo paciente

RESULTADO FINAL
L. 4

Foram identificadas muta¢des patogénicas (ou provavelmente patogénicas) no proto-oncogene RET?

. N AO DETECTADO Mutacoes patogénicas (ou provavelmente patogénicas) identificadas:
O DETECTADO [ Né&o foram identificadas ]

Achados complementares:

Ndo foram identificadas variantes de significado clinico indeterminado (VUS).
Nd&o foram identificadas variagées em numero de copias (CNVs)

INTERPRETAGCAO

A auséncia de histéria familiar de Carcinoma Medular de Tireoide e o resultado desta analise indicam':
e Diagndstico de Neoplasia Endécrina Multipla Tipo 2 (MEN2): IMPROVAVEL
e Diagndstico de Carcinoma Medular de Tireoide Familial (FCMT): IMPROVAVEL

A auséncia de mutag¢ées patogénicas ndo descarta a presenca de Carcinoma Medular de Tireoide Esporadico’

NOTAS TECNICAS

Nota 1. Sugere-se, a critério médico, aconselhamento genético.

Nota 2. Sugere-se, a critério médico, considerar as recomendacdes da Associagdo Americana de Tireoide (ATA) para acompanhar, guiar e auxiliar na tomada
de decisdo da conduta a ser seguida (referéncia bibliografica 1, abaixo, com link direto para a diretriz)

Nota 3. A interpretagdo do resultado deste exame e a conclusdo diagndstica dependem de analise conjunta dos dados clinicos e demais exames do
paciente. As conclusdes deste teste envolvem o conhecimento cientifico atual e podem ser modificadas no futuro de acordo com a incorporagéo de novos
conhecimentos pela ciéncia.

Nota 4. A amostra de swab bucal foi colhida pelo paciente (e/ou seu responsavel) e sob sua inteira responsabilidade; a inobservancia das recomendacées
para coleta de swab bucal podera comprometer o resultado. O paciente (e/ou seu responsavel) declara que a amostra é de sua titularidade, e o laboratério
nao se responsabilizara se tiver sido colhida de terceiros.

Nota 5: Andlise de NGS do gene RET realizada em parceria com o laboratério de referéncia do Grupo Fleury - CNES 3066746
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