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IBMC - Instituto de Biologia Molecular e Celular

O Instituto de Biologia Molecular e Celular é uma unidade de
investigagdo da Universidade do Porto, criada em 1992 pelo
Programa CIENCIA. Em 2000, o IBMC e o Instituto Nacional de En-
genhara Biomédica (INEB) associaram-se e foi constituido o
Laboratdrio Associado IBMC-INEB, pelo Ministério da Ciéncia e Tecnologia.

O IBMC foi constituido como um Centro de Investigacdo multidisciplinar
em grandes areas que incluem: as doengas genéticas, doengas infeccio-
sas e imunologia, neurociéncias, stress e biologia estrutural. Com mais de
25 grupos de Investigagdo e com um numero superior a 200 estudantes
graduados, o Instituto fomenta a investigagdo basica que estd na ori-
gem de aplicagdes na biomedicina e biotecnologia. A maioria dos inves-
tigadores principais estdo associados a uma das cinco Faculdades da Uni-
versidade do Porto e os seus dois Hospitais Universitarios, bem como a
outras instituicdes biomédicas nacionais e de investigagdo ambiental.

CGPP - Centro de Genética Preditiva e Preventiva

OCGPPéumainiciativaclinicado|BMCetem comomissdoa prestagdo de servigos
de diagndstico em genética molecular, aconselhamento genético e ensino pré/
pés graduado, de forma integrada e em estreita colaboragdo e integragdo com
o Laboratério Associado IBMC-INEB, constituindo-se como centro de referéncia
nacional em Genética para areas como a Neurologia, Pediatria e Hematologia.

Nasce da necessidade de aplicagdo a salide de novos desenvolvimentos da in-
vestigagdo cientifica e através da colaboragdo formal entre varias unidades do
IBMC, que trabalham em doengas genéticas: UnlGENe (Director: Prof. Jorge Se-
queiros), IRIS (Directora: Prof. Maria de Sousa), Neurobiologia Molecular (Direc-
tora: Prof. Maria Jodo Saraiva). Cada um destes grupos estabeleceu-se ja como
centro de referéncia em Portugal e alcangou reputagdo cientifica nacional.
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SERVICOS
Testes Aconselhamento
Genéticos Genético
Formacao Biobanco
DESTAQUES

Novos testes nos seguintes grupos de patologias

Ataxias: episddicas (KCNA1, CACNA1A), com telangectasia (ATM)
Deméncia fronto-temporal (MAPT, PGRN, VCP)

Distonias: DYT12 (ATP1A3), DYT18 (SLC2A1)

Distrofia miotdnica tipo 2 (ZNF9)

Epilepsias: Lafora (EPMZ2A e EPM2B) e Sindrome Dravet, GEFS+ (SCN1A)
Esclerose lateral amiotréfica (SOD1, SETX, FUS/TLS, VAPB, ANG, TARDBP, ALS2)
Esclerose tuberosa (TSC1, TSC2)

Lisencefalias (LIS1, DCX, TUBA1A, ARX, RELN, VLDLR)

Miotonias ndo-distréficas (CLCN1, SCN4A)

Neurofibromatoses (SPRED1, SMARCB1)

Paralisias periddicas (KCNJ2, CACNA1S, SCN4A)

Paraparésias espasticas (SPG2, SPG20, SPG42, SPG48)

Sindrome de Rett (CDKL5, FOXG1)

Hemocromatose hereditaria (TRF2, SLC40A1, HAMP, HIV')

Anemia refractaria com deficiéncia de ferro - IRIDA (TMPRSS6)
Anemia Sideroblastica (ALAS2)

Metodologia
A abordagem metodolégica do CGPP, IBMC visa assegurar a dis-
ponibilizagdo das melhores técnicas para o diagnéstico molecular.

Como exemplo, sempre que esteja disponivel, o CGPP, IBMC realiza a pes-
quisa sistemdtica de grandes rearranjos (duplicagdes/delec¢bes) por MLPA
(Multiplex Ligand-dependent Probe Amplification), que ndo sdo detecta-
dos pela técnica gold standard da pesquisa de mutagdes (Sequenciagdo).

Exemplos de genes onde estdio descritas  duplicagdes/delecgdes;
PARK2, SPG4, SPG11, NF1, AOA2.

WWW.CEpp.eu
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[ Teste Método Prazo
(meses)
Ataxias
Ataxias dominantes:
Ataxias espinocerebelosa SCA1 (ATXN1) AF+TP-PCR 1,5
Ataxias espinocerebelosa SCA2 (ATXN2) AF+TP-PCR 1,5
Doenga de Machado-Joseph/SCA3 (ATXN3) AF+TP-PCR 1,5
Ataxias espinocerebelosa SCA6 (CACNA1A) AF+TP-PCR 1,5
Ataxias espinocerebelosa SCA7 (ATXN7) AF+TP-PCR 1,5
Ataxias espinocerebelosa SCA10 (ATXN10) AF+TP-PCR 1,5
Ataxias espinocerebelosa SCA14 (PRKCG) Sequenciagdo 3
Ataxias espinocerebelosa SCA17 (TBP) AF+TP-PCR 1,5
Atrofia DRPLA, (ATN1) AF+TP-PCR 1,5
Ataxias recessivas:
Ataxia de Friedreich, FRDA (FXN) AF+TP-PCR 3
Ataxia com défice vitamina E (TTPA) Sequenciagdo 3
Ataxia com Apraxia oculomotora, AOA1 (APTX) Seq+MLPA 3
Ataxia com Apraxia oculomotora, AOA2 (SETX) Seq+MLPA 3
Ataxia com défice de coenzima Q10 (CABC1) Sequenciagdo 3
Atx. espastica Charlevoix-Saguenay, ARSACS (SACS)  Sequenciagdo 5
Ataxia telangectasia (ATM) Seq+MLPA 3
Abetolipoproteinemia, ABL (MTP) Sequenciagdo 3
Ataxias Episddicas, EA:
EA-1 / EA com mioquimia(KCNA1) Sequenciagdo 3
EA-2 (CACNA1A) Seq+MLPA 5
CADASIL (NOTCH3) Sequencia¢do 3
Charcot-Marie-Tooth e HNPP
Neuropatia hereditaria sensivel a pressdao, HNPP:
Delecgdo PMP22 MLPA 1,5
Sequenciagdo PMP2 Sequenciagdo 1,5
Charcot-Marie-Tooth tipo 1, CMT1:
CMT1A (duplicagio PMP22) MLPA 1,5
CMT1B (MP2) Seq+MLPA 1,5
CMTI1C (LITAF) Sequenciagdo 1,5
CMT1D (EGR2) Sequenciagdo 1,5
CMT1E (PMP22) Sequenciagdo 1,5
CMT1F (NEFL) Sequenciagdo 1,5
Charcot-Marie-Tooth tipo 2, CMT2:
CMT2A2 (MFN2) Seq+MLPA 3
CMT2B (RAB7A) Sequenciagdo 1,5
CMT2B1 (LMNA) Seq+MLPA 3
CMT2E (NEFL) Sequenciagdo 1,5
CMT2F (HSPB1) Sequenciagdo 1,5
CMT21/2) (MPZ) Seq+MLPA 1,5
CMT2K (GDAP1) Sequenciagdo 1,5
CMT2L (HSPBS8) Sequenciagdo 1,5
Charcot-Marie-Tooth tipo 4, CMT4:
CMT4A (GDAP1) Sequenciagdo 1,5
CMT4D (NDRG1) Sequenciagdo 1,5
CMTAE (EGR2) Sequenciagdo 1,5
CMTA4F (PRX) Sequenciagdo 1,5
Charcot-Marie-Tooth ligado ao X, CMTX:
CMTX (GJB1) Seq+MLPA 1,5

www.testegenetico.com
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(meses)
Deméncias
Doenga de Alzheimer familiar, AD:
AD3 (PSEN1) Seq+MLPA 3
ADA4 (PSEN2) Sequenciagdo 3
AD1 (APP) Seq+MLPA 3
AD2 (ApoE) Southern-blot 1,5
Demeéncia fronto-temporal, DFT:
DFT com parkinsonismo, FTDP-17 (MAPT) Seq+MLPA 3
DFT - progranulina (PGRN) Seq+MLPA 3
DFT - valosina (VCP) Sequenciagdo 3
Deméncia com corpos de Lewy (SNCA e SNCB)  Seq+MLPA 1,5
Deméncia pridnica (Creutzfeldt-Jacob) (PNRP)  Sequenciagdo 1,5
Distonias
Distonia de torsdo, DYT1 (DYT1) Sequenciagdo 1,5
Distonia sensivel a dopa, DYT5 (GCH1) Seq+MLPA 3
Distonia de torsdo, DYT6 (THAPI1) Sequenciagdo 1,5
Distonia mioclénica, DYT11 (SGCE) Seq+MLPA 3
Distonia miocldnica, DYT11 (DRD2) Sequenciagdo 3
Distonia - Parkinsonismo, DYT12 (ATP1A3) Sequenciagdo 3
Discinésia parox. ind. exercicio, DYT18 (SLC2A1) Sequenciagdo 3
Distrofia facio-escapulo-umeral, FSHD (D4Z4) Southern-blot 1,5
Distrofia mioténica tipo 2 (ZNF9) Sequenciagdo 3
Doenga de Huntington (HTT) AF+TP-PCR 1,5
Huntington-like tipo 1, HDL-1 (PRNP) PCR+E 1,5
Huntington-like tipo 2, HDL-2 (JPH3) AF+TP-PCR 15
DRPLA (ATN1) AF+TP-PCR 1,5
SCA17 / HDL-4 (TBP) AF+TP-PCR 1,5
Neuroferritinopatia (FTL) Sequenciagdo 1,5
Coreia benigna (NKX2-1) Sequenciagdo 1,5
Doencga de Kennedy, SMBA (AR) AF+TP-PCR 1,5
Doenga de Parkinson
Park 1/4 (SNCA) Seq+MLPA 3
Parkinson tipo 2, juvenil (PARK2) Seq+MLPA 3
Park 5 (UCHLI) Seq+MLPA 3
Park 6 (PINK1) Seq+MLPA 3
Park 7 (DJ1) Seq+MLPA 3
Park 8 (LRRK2) Sequenciagdo 1,5
Doenga de Pelizaeus-Merzbacher (PLP1) Seq+MLPA 1,5
Doenga de Wilson, WD (ATP7B) Seq+MLPA 3
Enxaqueca hemiplégica familiar, FHM
FHM1 (CACNA1A) Seq+MLPA 5
FHM2 (ATP1A2) Sequenciagdo 3
FHM3 (SCN1A) Seq+MLPA 3
Epilepsias
Doenca de Lafora (EPM2A e EPM2B) Sequenciagdo 3
Epil. miocldnica de Unverricht-Lundborg (CSTB)  Southern-blot 1,5
Sindrome de Dravet (SCN1A) Seq+MLPA
GEFS+ (SCN1A) Seq+MLPA 3
Esclerose lateral amiotréfica (ALS)
ALS Dominantes:
ALS 1 (SOD1) Sequenciagdo 1,5
ALS4, juvenil (SETX) Seq+MLPA 5
\ ,/‘
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(meses)
Esclerose lateral amiotréfica (ALS)
ALS Dominantes:
ALS6 (FUS/TLS) Sequenciagdo 1,5
ALS8, SMA tipo Finkel (VAPB) Sequenciagdo 1,5
ALS 9 (ANG) Sequenciagdo 1,5
ALS 10 (TARDBP) Sequenciagdo 1,5
ALS Recessivas:
ALS 2 (ALS2) Sequenciagdo
ALS ligada ao gene SPG11 (SPG11) Seq+MLPA 5
ALS ligada ao gene SPG20 (SPG20) Sequenciagdo 3
Esclerose tuberosa (7SC1 e TSC2) Seq+MLPA 3
Lisencefalia
Lisencefalia; S. Miller-Dieker (L/S1) Seq+MLPA 3
Lisencefalia (DCX) Seq+MLPA 3
Lisencefalia (TUBA1A) Seq+MLPA 3
Lisencefalia com ambiguidade genital (ARX) Seq+MLPA 3
Lisencefalia tipo Norman-Roberts (RELN) Seq+MLPA 3
Lisencefalia com hipoplasia cerebelosa (VLDLR) Sequenciagdo 3
Neurodegenerescéncia com acumulagdo cerebral de ferro, NBIA
NBIA1-Distrofia neuroaxonal juvenil;
S. de Hallervorden-Spatz (PANK2) Seq+MLPA 3
NBIA2A-Distrofia neuroaxonal infantil;
Doenca de Seitelberger (PLA2G6) Seq+MLPA 3
NBIA2B-Distr. neuroax. atipica; S.Karak( PLA2G6) Seq+MLPA 3
NBIA3 - Neuroferritinopatia - (FTL) Sequenciagdo 1,5
Neurofibromatose
Neurofibromatose tipo 1 (NF1) Seq+MLPA 5
NF1-like / Sindrome de Legius (SPRED1) Seq+MLPA 3
Neurofibromatose tipo 2 (NF2) Sequenciagdo 3
Schawnnomatose (SMARCB1) Sequenciagdo 3
Paramiloidose, PAF
PAF ATTR V30M Sequenciagdo 1,5
Sequenciagdo do gene TTR Sequenciagdo 1,5
Amiloidose tipo filandés (GSN) Sequenciagdo 1,5
Amiloidose visceral familiar:
Apolipoproteina Al (APOA1) Sequenciagdo 1,5
Lisozima (LYZ) Sequenciagdo 1,5
Cadeia alfa do fibrinogénio (FGA) Sequenciagdo 1,5
Paraparésias espasticas (SPG)
SPG Dominantes:
SPG3A (ATL1) Seq+MLPA 3
SPG4 (SPAST) Seq+MLPA 3
SPG31 (REEP1) Seq+MLPA 3
SPG42 (SLC33A1) Sequenciagdo 3
SPG Recessivas:
SPG7 (SPG7) Seq+MLPA 3
SPG10 (KIF5A) Seq+MLPA 3
SPG11 (SPG11) Seq+MLPA 3
SPG15 (SPG15) Sequenciagdo 5
SPG20 (SPG20) Sequenciagdo 3
SPG31 (REEP1) Seq+MLPA 3
SPG48 (KIAA04151) Sequenciagdo 3
SPG ligada ao X:
L SPG2 (PLP1) Seq+MLPA 3

www.testegenetico.com
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(meses)
Paralisias periddicas
Paralisia periddica hipocaliémica tipo 1 (CACNA1S)  Sequenciagdo 1,5
Paralisia periddica hipocaliémica tipo 1 (SCN4A) Sequenciagdo 1,5
Paralisia periddica hipercaliémica (SCN4A) Sequenciagdo 1,5
Sindrome Andersen-Tawil (KCNJ2) Seq+MLPA 3
Miotonias nao-distréficas
Miotonia congénita (D. Thomsen-Becker) (CLCN1)  Sequenciagdo 3
Paramiotonia congénita (SCN4A) Sequenciagdo 3
Miotonia do canal de sédio (SCN4A) Sequenciagdo 3

Sindrome deficiéncia transportador de glucose,

tipos 1 e 2 (SLC2A1) Sequenciagdo 3

Sindrome de Rett

Rett cldssico (MECP2) Seq+RD-PCR 1,5
Rett atipico (CDKL5) Seq+MLPA 3
| Variante congénita (FOXG1) Seq+MLPA 3 )

o -
n M

Hemocromatose Hereditaria

Hemocromatose (HFE) Hibridagdo 1
Hemocromatose (TRF2) Sequenciagdo 3
Hemocromatose - ferroportina (SLC40A1) Sequenciagdo 1,5
Hemocromatose juvenil — hepcidina (HAMP) Sequenciagdo 1,5
Hemocromatose juvenil — hemojuvelina (HJV) Sequenciagdo 1,5

Anemia refractdria com deficiéncia de ferro -

IRIDA (TMPRSS6) Sequenciagdo 3
\Anemia sideroblastica (ALAS2) Sequenciagdo 3 )
s N

Estudos de casos Familiares 1 més

Estudos de casos Pré-sintomaticos 1 més
| Estudos de casos Pré-Natal 1,5-3 semanas |
s - N
| OUTROS TESTES CONTACTAR LABORATORIO |
N J

/n I
[ AMOSTRAS \

Tipo de teste Indicacées

10mL sa em EDTA
Diagnéstico 10mL em tubo com EDTA

Pré-sintomatico 10mL em tubo com EDTA
e Pré-Natal Enviar 2 colheitas de sangue separadas para cada consulta
Implica consulta prévia de Aconselhamento genético

Pré-Natal Enviar vilosidades coridnicas ou liquido amnidtico e uma
amostra de sangue de cada um dos progenitores.
Contactar previamente o Laboratério.

WWW.Cgpp.eu
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O CGPP, IBMC disponibiliza 3 tipos de Consultas, de acordo com o seu objectivo.

Consulta Consulta

Diagnostico
Pré-Natal

Aconselhamento
Genético

Genética Médica /
Dismorfologia

Diagnéstico lAconselhamento genético Opgdes reprodutivas,
de patologias genéticas a doentes e familiares DPN e DGPI

Protocolo ARS-NORTE Z o
Credencial P1 ona Norte

Termo responsabilidade do Hospital 20”: (S:elntro
u

Procedimento

e No caso de pretender uma consulta de Genética Médica, Aconselhamento
Genético ou Diagndstico Pré-Natal, por favor referenciar com relatério clinico
e termo de responsabilidade hospitalar.

® Em localidades abrangidas pela ARS Norte, pode optar por pedir ao doente
para contactar directamente o CGPP, IBMC, através do nimero 226074942
e iniciaremos o processo junto do mesmo, no dmbito do protocolo de con-
sultas estabelecido com a mesma entidade.

NOTA

O protocolo de consultas para teste preditivos em doengas neuroldgicas de ini-
cio tardio, estabelecido com a ARS-Norte, inclui a realizagdo de 3 consultas de
aconselhamento genético (2 de informagdo prévia e 1 para comunicagdo de
resultados), 1 avaliagdo psicolégica e 1 avaliagdo social inicial, 2 consultas de
avaliagdo neuroldgica (inicial e final) e 3 consultas de seguimento psicolégico.

Corpo clinico:

Jorge Sequeiros, Médico Geneticista
Jorge Pinto Basto, Médico Geneticista
Graga Porto, Hematologista

Paula Ribeiro, Neurologista

Paula Valente, Psiquiatra

Milena Paneque, Psicdloga

Angela Leite, Psicéloga

Susana Lédo, Psicdloga

Isabel Lereno, Técnica de Servigo Social

www.testegenetico.com
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No dmbito da sua componente cientifica e de formagao, foram realizados no
CGPP, IBMC:

® 5 Projectos de Licenciatura em areas de Enxaquecas hemiplégicas famili-
ares, Parkinson tipo 2 e Paraparésias recessivas;

@ 3 Mestrados em dareas de Paraparésias espdsticas dominantes e Ataxia
espinocerebelosa tipo 14 e Neurofibromatose tipo 1.

® Gazulla et al.: Sensory neuronopathy in ataxia with oculomotor apraxia type 2. ) Neurol Sci [Epub
ahead of print]. Colaboragdo internacional - Espanha;

® Sequeiros et al., Large normal and reduced penetrance alleles in Huntington disease: instability in
families and frequency at the laboratory, at the clinic and in the population. Clinical Genetics, 2010;

@ Spears at al.: Ataxia and Progressive Encephalopathy in a 4-Year-Old Girl. Lab Medicine 41:5-9, 2010.
Colaboragdo internacional — USA;

@ Vale et al.: Autosomal dominant cerebellar ataxia: frequency analysis and clinical characterization of
45 families from Portugal. Eur J Neurol 17:124-8, 2010;

@ Loureiro et al.: Novel SPG3A and SPG4 mutations in dominant spastic paraplegia families. Acta Neurol
Scand 119:113-8, 2009;

@ Pereira et al., Spatacsin mutations in Portuguese patients: Alu elements mediate large gene rear-
rangements (submetido);

® Ramos et al., Intergenerational (CAG)n instability in Huntington disease: analysis of 124 Portuguese
transmissions (submetido);

® Ramos et al., Clinical and genetic findings on Huntington’s disease: juvenile versus late-onset presen-
tations (submetido);

@ Branddo et al., Genetic characterization of a SPAST, ATL1 and REEP1 genes in large cohort of Portu-
guese patients with spastic paraplegia (em preparagdo);

® Pinto-Basto, Ferreira et al., Clinical and genetic characterization of NF1 and SPRED genes in Portu-
guese patients with neurofibromatosis: Frequency and role of large gene rearrangements (em pre-
paragdo);

@ Ferreira et al., Molecular mechanism resulting in neurofibromin large deletions (em preparagéo)

@ Morais et al., Parkin mutations in Portuguese patients: molecular mechanism resulting in large dele-
tions (em preparagdo);

® Ramos et al., Improvement in the molecular diagnosis of Huntington disease (em preparagdo);

® Ramos et al, Large SETX rearrangement: a compound heterozygote in ataxia with oculomotor apraxia
type 2 (em preparagdo);

® Loureiro et al., Clinical spectrum, imaging and genetic study of 101 families with recessive Hereditary
Spastic Paraplegia;

@ Loureiro et al., Clinical features of dominant Hereditary Spastic Paraplegia: a review of 94 families.

® Macedo MF et al., Low numbers of CD8+ T lymphocytes in hereditary haemochromatosis are ex-
plained by a decrease of the most mature CD8+ effector memory T cells. Clin Exp Immunol. 2010 Mar;
159(3):363-71. Epub 2009 Dec 14;

@ Correia AP et al., CAT53 and HFE alleles in Alzheimer’s disease: a putative protective role of the C282Y
HFE mutation. Neurosci Lett . 2009 Jul 3; 457(3):129-32. Epub 2009 Apr 1;

@ Cruz E et al., A new 500 kb haplotype associated with high CD8+ T-lymphocyte numbers predicts a less
severe expression of hereditary hemochromatosis. BMC Med Genet. 2008 Nov 6; 9:97;

e de Almeida SF et al., The unfolded protein response in hereditary haemochromatosis. J Cell Mol Med.
2008 Apr; 12(2): 421-34. Epub 2007 Dec 5.

@)0BANCO DE DNA E LINHAS CELULARES

O CGPP, IBMC dispde de um Biobanco de DNA e linhas celulares que permitem:

e armazenar DNA para estudos posteriores, no caso de ndo ser possivel es-
tabelecer o diagndstico no momento do teste ou ndo existir teste disponi-
vel;

e estabelecer, manter e preservar linhas celulares linfoblastéides para estudos
posteriores, investigagdo clinica, estudos funcionais e ensaios terapéuticos.

O DNA e linhas celulares sdo mantidos e utilizados sob os principios de boas prati-
cas laboratoriais e éticos.
WWW.Cgpp.eu
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CODIGOS

Teste

Cédigo

Ataxia espino-cerebelosa tipo 1 — SCA1

Ataxia espino-cerebelosa tipo 10 — SCA10
Ataxia espino-cerebelosa tipo 14 — SCA14
Ataxia espino-cerebelosa tipo 17 — SCA17
Ataxia espino-cerebelosa tipo 2 — SCA2

Ataxia espino-cerebelosa tipo 6 — SCA6

Ataxia espino-cerebelosa tipo 7 — SCA7

Ataxia ¢/ apraxia oculomotora tipo 1 — AOAL
Ataxia com apraxia oculomotora tipo 2 — AOA2
Ataxia com défice de Coenzima Q10

Ataxia episodica 1

Ataxia de Friedreich — FRDA

Ataxia Espastica de Charlevoix-Saguenay - ARSACS
Ataxia deficit de vitamina E

Atrofia dentato-rubro-palido-luysiana — DRPLA
CADASIL

Charcot-Marie-Tooth tipo 1A - CMT1A
Charcot-Marie-Tooth tipo 1B/21/2) — CMT1B/21/2)
Charcot-Marie-Tooth tipo 1C = CMT1C
Charcot-Marie-Tooth tipo 1D/4E — CMT1D/4E
Charcot-Marie-Tooth tipo 1E - CMT1E
Charcot-Marie-Tooth tipo 1F/2E — CMT1F/2E
Charcot-Marie-Tooth tipo 2A2 — CMT2A2
Charcot-Marie-Tooth tipo 2B — CMT2B
Charcot-Marie-Tooth tipo 2B1 — CMT2B1
Charcot-Marie-Tooth tipo 2F — CMT2F
Charcot-Marie-Tooth tipo 2K/4A — CMT2K/4A
Charcot-Marie-Tooth tipo 2L — CMT2L
Charcot-Marie-Tooth tipo X1 - CMTX1
Distonia idiopatica de torsdo — DYT1

Distonia dopa-sensivel - DYT5

Distonia de torsdo tipo 6 — DYT6

Distonia mioclénica — DYT11

Distonia mioclénica — DYT11

Distrofia facio-escapulo-umeral — FSHD
Doenga de Alzheimer Familiar — AD1

Doenga de Alzheimer Familiar — AD2

Doencga de Alzheimer Familiar — AD3

Doenga de Alzheimer Familiar — AD4

Doenga de Huntington

Doenca de Lafora

Doenga de Kennedy — SBMA

Doenga de Machado-Joseph — DMJ / SCA3
Doenga de Parkinson — PARK1/4

Doenga de Parkinson — PARK2

Doenga de Parkinson — PARKS

Doenga de Parkinson — PARK6

Doenga de Parkinson — PARK7

Doenga de Parkinson — PARK8

Doenca de Pelizaeus-Merzbacher

Doenca de Wilson

Deméncia fronto-temporal (MAPT)

Deméncia fronto-temporal (GRN)

Enxaqueca hemiplégica familiar tipo 1 — FHM1
Enxaqueca hemiplégica familiar tipo 2 = FHM2
Enxaqueca hemiplégica familiar tipo 3 - FHM3
Epilepsia mioclénica de Unverricht-Lundborg
Hemocromatose hereditaria — HFE

HNPP

Huntington-like 1

Huntington-like 2

Neurodegenerescéncia associada a pantotenato cinase

Neuroferritinopatia

Neurofibromatose tipo 1 — NF1
Neurofibromatose tipo 2 — NF2

Paramiloidose familiar — PAF (sequencia¢do TTR)
Paramiloidose familiar — PAF aTTRMet30
Paraparésia espdstica hereditaria tipo SPG2

Paraparésia espastica hereditaria — SPG4
Paraparésia espdstica hereditaria — SPG7
Paraparésia espdstica hereditaria — SPG11
Paraparésia espastica hereditaria — SPG15
Paraparésia espastica hereditaria — SPG31
Sindrome Rett

Extracgdo de ADN

Cultura celular linfocitos

34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [(41x(34220+34255)]

34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [30x(34220+34255)+5x(34238+34260)]
34900 [38x(34220+34255)+5x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)]

34900 [20x(34220+34255)]

34900 [16x34220+20x34237+5x34255+9x34260)]
34900 [60(34220+34255)]

34900 [20x(34220+34255)]

34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [(10x(34220+34255)]

34900 [20(34238+34260)]

34900 [25x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [18x(34220+34255)]

34900 [20(34220+34255)]

34900 [16x(34220+34255)]

34900 [23x(34220+34255)]

34900 [38x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [20x(34220+34255)]

34900 [20x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [18(34220+34255)]

34900 [20x(34220+34255)]

34900 [18(34220+34255)]

34900 [18x(34220+34255)+4x(34238+34260)]
34900 [15x(34220+34255)]

34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [25x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34538

34900 [30x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [11x(34220+34255)]

34900 [(24x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [(24x(34220+34255)]

34900 [15x34220+26x34237+11x34260]
34900 [(52x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [23x34220+38x34237+15x34260]
34900 [18x34220+30x34237+12x34260)
34900 [25x(34220+34255)+5x(34238+34260)]
34900 [(40x(34220+34255)+7x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [12x(34220+34255]

34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [38x(34220+34255)+5x(34238+34260)]
34900 (39x(34220+34255)) + (8x(34238+34260))
34900+(35x(34220+34255)+(8x(34238+34260))
34900 [(50x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [(45x(34220+34255)]

34900 [(52x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [(12x(34215+34240)]

34493

34900 [20x(34238+34260)]

34900 [(10x(34220+34240)]

34900 [15x34220+26x34237+11x34260]
34900 [(39%(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [(12x(34220+34255)]

34900 [(57x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [(39x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34853

34875

34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [35x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [40x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [40x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [70x(34220+34255)+8x(34238+34260)]
34900 [80x(34220+34255)+8x(34238+34260)]
34900 [25x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34900 [15x(34220+34255)+6x(34238+34260)]
34200

34005

www.testegenetico.com



IBMC

INSTITUTO DE BIOLOGIA MOLECULAR E CELULAR
INSTITUTE FOR MOLECULAR AND CELL BIOLOGY

UNIVERSIDADE DO PORT O

POLITICA DE QUALIDADE

O CGPP — Centro de Genética Preditiva e Preventiva, no ambito do seu Sistema de
Gestdo, estabeleceu os seguintes objectivos para a sua Politica da Qualidade:

® Garantir que todas as actividades clinicas e laboratoriais desenvolvidas pelo
CGPP-IBMC sdo tecnicamente validas e pautadas por niveis de exceléncia;

e Desenvolver e melhorar continuamente o seu Sistema de Gestdo, de modo a as-
segurar um funcionamento credivel, que permita a satisfacdo e fidelizacdo dos
requisitantes dos nossos servigos clinicos e laboratoriais, e que cumpra os req-
uisitos legais, estatutarios (regulamentos do CGPP e do IBMC) e normativos em
vigor, relativamente as areas de actividade clinica e laboratorial do CGPP, IBMC;

® Actualizar e adaptar continuamente os servigos clinicos e laboratoriais presta-
dos aos avangos técnicos e cientificos, e as necessidades dos requisitantes dos
NOSSOS Servicos;

e Comprovar, perante entidades auditoras competentes, a competéncia técnica
do CGPP, IBMC e a sua capacidade para gerir um Sistema de Gestdo.
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Centro de Genética Preditiva e Preventiva - CGPP
1BMC
Rua do Campo Alegre, 823 4150-180 Porto
Tel: 226074942  Fax: 226002923

cgpp@ibmc.up.pt

WWW.CEpp.eu
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