Si n g u Ia r Paciente: Maria Giovana Ferreira da Silva
Data de Nascimento: 09/04/2021
MEDICINA DE

PRECISAO Ne de Identificagdo: 180/2024
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Nome: Maria Giovana Ferreira da Silva

Sexo: Feminino

Data de nascimento: 09/04/2021

Solicitante: Roberta Melotti (CRM - 7071)

Material: DNA extraido de sangue

Data de coleta: Entrada no laboratdrio: Liberagao do resultado:
12/03/2024 14/03/2024 09/05/2024

SEQUENCIAMENTO DO GENE CFTR

INFORMAGOES CLINICAS

Paciente esta em investigacdo para fibrose cistica. Foi solicitado o sequenciamento do gene CFTR por
NGS.

RESULTADO

NAO FORAM IDENTIFICADAS VARIANTES PATOGENICAS/PROVAVELMENTE PATOGENICAS
NO GENE CFTR

Os resultados dos testes genéticos sdo relatados de acordo com as recomenda¢bes do American College of
Medical Genetics?.

RECOMENDACOES
Aconselhamento genético é recomendado.

Se os resultados obtidos ndo corresponderem aos achados clinicos, testes adicionais devem ser
considerados conforme as recomendacées do médico assistente.

ISENGAO DE RESPONSABILIDADE

Este relatério foi realizado com base no conhecimento atual, isto é, nas informagdes disponiveis no
momento da elaboragdo do mesmo. A classificacdo das variantes pode mudar com o tempo e a Singular
Medicina de Precisdo ndo pode ser responsabilizada por isso. Ndo hesite em entrar em contato com a
Singular Medicina de Precisdo (contato@singularmp.com.br) no futuro para verificar se houve alguma
alteracdo na classificagdo de quaisquer variantes. A reandlise de variantes em relatérios emitidos
anteriormente, a luz de novas evidéncias, ndo é realizada rotineiramente, mas pode estar disponivel
mediante solicitagdo.

METODOLOGIA

O DNA extraido foi usado para realizar a captura de genes direcionados usando um kit de captura
personalizado. As bibliotecas foram sequenciadas para obter cobertura > 80-100X na plataforma de
sequenciamento lllumina /MedGenome.
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