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FORMULARIO PARA REQUISIQA,O DE EXAME
MOLECULAR/ CITOGENETICO

Cada amostra deve estar acompanhada por esta requisi¢ao preenchida

1) DADOS DO PACIENTE

Nome

Nome Sobrenome

Data de Nascimento

Dia Més Ano

Genero

Nome da Genitora

2) EXAME SOLICITADO
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Tipo de Amostra:

Sangue (tubo com EDTA)
Sangue (tubo com heparina)
Sangue Fetal (tubo com EDTA)
Bloco de tecido de bidpsia

Bidpsia Medula Ossea

Data de coleta da amostra:
=

Més Dia Ano

Paciente foi hemotransfundido? (Minimo de 3 dias de tempo de espera é necessario para testes
genéticos)

SIM

NAO

Data da ultima transfusao:
e

Dia Més Ano

O paciente submeteu-se a transplante alogénico de medula éssea?

SIM

NAO
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Data do transplante:

Dia Més Ano

3) INFORMACOES MEDICA (Por favor, selecionar os sintomas
clinicos relevantes)

AUDICAO:

Prelingual

Poslingual

Defeito de Mondini

Aqgueduto Vestibular Alargado
Orelhas Pequenas

Orelhas Grandes

Agenesia

Orelhas Proeminentes

CARDIOLOGIA:

Create your own automated PDFs with JotForm PDF Editor



https://www.jotform.com/products/pdf-editor/?utm_source=pdf_file&utm_medium=referral&utm_term=211376557409057&utm_content=jotform_text&utm_campaign=pdf_file_branding_footer

- Septal defects:

conotruncal

hypolasia

- Arritimias:

QT longo

Sindrome de Brugada
QT curto

Outras

- Achados no Ecocardiograma

ANOMALIAS NO DESENVOLVIMENTO SEXUAL:

Caridtipo:

Genitalia Ambigua:
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DERMATOLOGIA:

- Albinismo:

ocular

oculocutaneo

- Displasia ectodérmica:

hidrética

hipohidrotica

- Epidermoélise Bolhosa:

Simples

Juncional

Distrofica

- Ictiose:

Harlequin
Lamelar

Eritroderma
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Fotossensibilidade
Queloide

Cutis laxa

Manifestagdes neurocutaneas

ENDOCRINOLOGIA:

Diabetes Mellitus tipo 1
Diabetes Mellitus tipo 2
MODY

Hiperlipidemia de inicio neonatal

Hipotireoidismo

Doencga de Graves
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Hipoparatireoidismo
Pseudohipoparatireoidismo
Hiperparatireoidismo
Feocromocitoma
Paraganglioma
Insuficiéncia adrenal

Hiperplasia adrenal congénita

GASTROINTESTINAL E HEPATICO:

Hiperbilirrubinemia Ndo conjugada

Hiperbilirrubinemia Conjugada

Colestase

Hepatite Neonatal
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Insuficiéncia hepatica
Doenca hepatica cronica

Doenca de Wilson

Pancreatite recorrente

Diarreia cronica

Achados na biopsia hepatica

Exames da Medula Ossea

HEMATOLOGIA / IMUNOLOGIA:

Anemia
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Disturbios de coagulagao

Infecgdes recorrentes

Exames imunolégicos

Exames da Medula Ossea
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NEFROLOGIA:

Mal formacao renal e do trato urinario

Hematuria
Tubulopatia renal

Sindrome nefroética

- Rins cisticos:

doenca renal policistica

outros

Achados da biopsia renal
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DISTURBIOS DO MOVIMENTO:

- Ataxia:
episodica
progressiva

telangiectasia

Coreia
Atetose

Discinesia

Distonia

DISTURBIOS DO MOVIMENTO:
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- Atraso do desenvolvimento:

global

motor

fala

- Deficiéncia intelectual:

leve

moderado

grave

Autismo
Hiperatividade

movimentos estereotipados

Regressao

Crises epilépticas
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EEG

Cefaleias recorrentes

enxaquecas

Suspeita de EIM

DISTURBIOS DO MOVIMENTO:

- Hipotonia:
central

periférico

13
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- Fraqueza:

proximal
distal
ambos

episodico

Hipertrofia de panturrilhas

escapula alada

- Contraturas:

proximal

distal

- Frouxidao ligamentar:

proximal
distal

luxagédo

Espasticidade Automdmica
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NEUROIMAGEM:

Disturbios de migragcao

Calcificagoes

- Atrofia:

cerebral
cerebelar

mesencéfalo
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- Hipoplasia:
cerebelar
vermis
pontocerebelar
ponte

cistos cerebelares

Hipomielinizagao

Desmielinizagao

Anormalidades dos ganglios da base
Edema cerebral

AVC
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- Malformagoes congénitas:
Holoprosencefalia

Agenesia de corpo caloso
Dandy Walker

Hidrocefalia

Estenose do Aqueduto

Hemorragia intraventricular
Porencefalia

Hidranencefalia

OFTALMOLOGIA:

- Catarata:
congénita
unilateral

bilateral

Opacificagao de cornea

Mancha vermelho cereja
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Coloboma

Glaucoma

Buftalmo

Hiper

hipotelorismo

Anel de Kayser-Fleischer

Microftalmia

Anoftalmia

Nistagmo

Ptose

Oftalmoparesia
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Atrofia dptica

Retinite Pigmentosa

Resultados do ERG

TC ocular

Teste de Daltonismo

Fundoscopia (se disponivel, anexar fotografia)

ESQUELETO / MEMBROS:
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Polidactilia pré axial

Pds axial Maos

Pos axial Pés

Sindactilia

Ectrodactilia

Auséncia de dedos — Membros superiores

Auséncia de dedos - Membros inferiores

- Membros:

hipoplasia

auséncia hipertrofia

- Anormalidades:

metafisaria

diafisaria

epifisaria
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Osteopenia
Fraturas

Osteopetrose

Alteragdes na coluna espinhal

HISTORIA PERINATAL:

Prematuridade

Asfixia neonatal

Teratdgeno

Doencga materna
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Oligodramnio

Polidramnio

- Retardo de crescimento intra utero:
simétrico

assimétrico

Anormalidades ao USG

- Microcefalia:

Primaria

Secunddria

Macrocefalia

Craniossinostose (fechamento precoce de sutura)
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Malformacdes do cranio

Encefalocele frontal

Encefalocele occipital

- Cabelos:
hipopgmentagao

prateado

- Cabelos:
espargos
alopecia

formagao incompleta da pele

Tricchorrhexis nodosa

Idade de inicio das Manifestagoes:

Suspeita Diagnostica:

Create your own automated PDFs with JotForm PDF Editor

23


https://www.jotform.com/products/pdf-editor/?utm_source=pdf_file&utm_medium=referral&utm_term=211376557409057&utm_content=jotform_text&utm_campaign=pdf_file_branding_footer

Dismorfismo (detalhar as alteragoes, se presentes):

4) HISTORICO FAMILIA:

- Probado Afetado:

SIM

NAO

- Consanguinidade entre os genitores:
SIM

NAO

- Irmaos Afetados:

SIM

NAO

- Genitor(a) Afetados:

SIM

NAO
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- Caso sim:

PAI
MAE
AMBOS

Detalhar se necessario:

5) RESULTADO DE EXAMES COMPLEMENTARES RELEVANTES
(Neurofisiologia, Bidpsia...)

6) DADOS DO MEDICO:

Nome:
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Especialidade:

Instituicao de Trabalho:

Telefone:

E-mail:

Eu entendo que a analise atual é limitada para variantes/ variacées dos numeros de copias/
aberracoes cromossomicas que se relacionam com fenotipos de doencas/ sintomas/ termos
médicas como os mencionados no detalhamento clinico fornecido por mim. Achados incidentais
que podem ou nao ser acessados nao sao rotineiramente relatados. Podem, entretanto, ser
fornecidos a pedido, apos o consentimento informado do paciente/responsavel. Os quadros
clinicos das doencas podem evoluir com o tempo, o aparecimento de novos sintomas/sinais
podem alterar resultados dos testes ou sua significancia. A Singular Medicina de Precisao nao
pode ser responsabilizada por isso. A re-analise ou o re-teste pode ser necessario com o tempo;
isso sera realizado (se considerado necessario) com um custo adicional. Estou autorizado a
solicitar os testes acima, pois sou 0 médico / médico consultor neste caso. Eu confirmo que o
paciente/responsavel (em caso de menor) recebeu informagoes completas sobre o teste,
incluindo as limitacoes do teste, numa linguagem acessivel.

Dados

Dia Més Ano

Local:
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