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AG

Patologia
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ADPM grave

Luxacdes sucessivas

ADPM

Portadora Sindrome de X-Fragil (mutagéo incompleta)

Sindrome de X-Fragil (mutagdo completa FRAXA)

Suspeita de Neurofibromatose

Malformagéo congénita: Agenesia do corpo caloso e hemiparésia dir
Sindrome dismérfico com atraso mental ligeiro

Sindrome de Beals (Congenital contractural arachonodactily)- AD
Atraso mental+macrocefalia

Suspeita de Distrofia muscular facio-escapulo-umeral

ADPM

SAF

ADPM n&o sindrémico

Histéria familiar de hemocromatose hereditaria

Suspeita de Sindrome de Asperger

Sindrome neurolbgico

Sindrome de Kabuki

Atraso mental severo com epilepsia

Cardiopatia congénita+ma evolugéo ponderal

Displasia 6ssea nao classificada: suspeita de hipoacondroplasia-AD

ADPM

ADPM

Restricéo do crescimento intra-uterino
Sindrome n&o dismoérfico

ADPM

ADPM com dismorfias
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Estagio parcelar do Mestrado Profissionalizante em Aconselhamento Genético

no Centro de Genética Preditiva e Preventiva

- Consultas assistidas pela aluna Bru

DATA Sexo Idade Tipo Consulta Motivo

07-10-2010 Feminino 34 22 Divulgag&o de resultados Hemocromatose Pai heterozigético composto C282Y/H63D
07-10-2010 Masculino 28 22 \Divulgagéo de resultados Hemocromatose H63D

07-10-2010 Masculino 21 2% Divulgagéo de resultados Hemocromatose H63D

14-10-2010 Feminino 22 18 Acionseihamento Genético Paramiloidose Pai com PAF

21-10-2010 Masculino 18 1 }Aconselhamento Genético Hemocromatose Pai com HH

21-10-2010 Feminino 40 22 Aconselhamento Genético Hemocromatose Figado gordo e com com acumulagéo de ferro
21-10-2010 Masculino 41 12 Aconselhamento Genético Paramiloidose M&e faleceu com PAF

28-10-2010 Feminino 34 12 Aconselhamento Genético Doenca de Huntington ~ Pai Doenca de Huntington

28-10-2010 Feminino 18 12 Aconselhamento Genético Doenca de Huntington Mae com DH

28-10-2010 Feminino 20 12 Aconselhamento Genético Doencga de Huntington  Mae com DH

28-10-2010 Masculino 34 12 Aconselhamento Genético Doenca de Machado =~ Mae com DMJ

28-10-2010 Feminino 29 12 Diagnostico ‘lilc;suerg}fjibromatose Manchas de café-com-leite e neurofibromas
03-11-2010 Masculino 18 12 Aconselhamento Genetico Paramiloidose Pai faleceu com PAF

03-11-2010 Feminino 62 12 Aconselhamento Genético Paramiloidose Irm&o faleceu com PAF

03-11-2010 Feminino 22 22 Aconselhamento Genético Paramiloidose Pai com PAF

04-11-2010 Masculino 82 12 Diagnostico Hemocromatose Aumento Tf sat., ferritina e ferro

09-11-2010 Masculino 41 22 Aconselhamento Genetico Paramiloidose Mae faleceu com PAF

09-11-2010 Masculino 20 1% Aconselhamento Genético Paramiloidose Pai faleceu com PAF

09-11-2010 Feminino 30 12 Aconselhamento Genetico Paramiloidose Mée com PAF

09-11-2010 Feminino 31 12 DPN Paramiloidose Gravidez 10 semanas+2 dias

11-11-2010 Feminino 39 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose Teve linfoma ha 4 anos. Irmao com ¢282y/H63D.
11-11-2010 Feminino 55 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose Irm&o heterozigotico composto C282Y/H63D
11-11-2010 Feminino 61 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose Irm&o heterozigético composto C282Y/H63D
11-11-2010 Feminino 52 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose Irm&o heterozigético composto C282Y/H63D
11-11-2010 Feminino 50 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose ~ Irm&o heterozigético composto C282Y/H63D
17-11-2010 Feminino 18 22 Aconselhamento Genético Doenca de Huntington Mé&e com DH

17-11-2010 Feminino 20 28 = Aconselhamento Genético Doenca de Huntinaton ~ Mae com DH



17-11-2010 Feminino 34 12 Aconselhamento Genético Ataxia de Friedrach Primo do pai com A. De Friedrach; avd paterna portadora
17-11-2010 Feminino 34 22 Aconselhamento Genético Doenca de Huntington ~ Pai Doenca de Huntmgton 1
17-11-2010 Masculino 34 22 Aconselhamento Genético Doenga de Machado Mae com DMJ
17-11-2010 Feminino 62 22 Aconselhamento Genético ~I];;Sr;g:;loidose Irm3o afectado. Mae faleceu c/75A, possivelmente seria afectada.
17-11-2010 Masculino 18 22 Aconselhamento Genético Paramiloidose Pai afectado com PAF (faleceu)
23-11-2010 Feminino 31 22 DPN Paramiloidose Sra. gravida, portadora de PAF
30-11-2010 Feminino 30 22 Aconselhamento Genético Paramiloidose Méae com PAF
30-11-2010 Feminino 18 22 Aconselhamento Genético Doenca de Huntington  Mae com DH
30-11-2010 Feminino 20 2% Aconselhamento Genético Doenca de Huntington M&e com DH
30-11-2010 Masculino 41 32 Divulgacao de resultados Paramiloidose Senhor afectado com PAF ’
02-12-2010 Feminino 35 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose Pai faleceu em 2008 com cirrose hepatica; tinha depdsitos de
7 ‘ ferro no figado. Do dx & morte foram 4 meses.
02-12-2010 Feminino 24 12 Aconselhamento Genético Hemocromatose Valores elevados ferritina e Tfsat; cansaco e dores nas pernas.
02-12-2010 Masculino 18 22 Divulgagéo do resultado Hemocromatose C282Y/-
07-12-2010 Masculino 18 32 Aconselhamento Genético Paramiloidose Portador de PAF
07-12-2010 Feminino 62 32  Aconselhamento Genético Paramiloidose N&o portadora de PAF
09-12-2010 Masculino 82 12 Divulgacéo de resultado Hemocromatose Aumento Tf sat., ferritina e ferro
15-12-2010 Feminino 34 22 Divulgagao de resultado Ataxia de Friedrach Primo do pai com A. De Friedrach; avé paterna portadora
15-12-2010 Feminino 34 32 Divulgacao de resultado Doenca de Huntington  Pai Doenga de Huntington
15-12-2010 Masculino 34 32 Divulgagao de resultado DMJ Mae com DMJ




ESTAGIO DE ONCOGENETICA e GENETICA MEDICA

(1 de Outubro a 31 de Dezembro de 2011)

DATA Género Idade Médico Tipo de Motivo da Consulta
consulta
07-10-2010 Feminino 25 Dr. Jo&do Paulo  Seguimento Genética Sindrome de Marfan
Oliveira Médica
07-10-2010 Feminino 17 Dr. Jodo Paulo  Seguimento Genética Agnesia completa de um dos rins; 2 quistos num ovario; amenorreia
Oliveira Médica primaria
07-10-2010 Masculino 23 Dr. Jodo Paulo  Seguimento Genética Bandas amnidticas; atraso mental grave; linfedema da perna
Oliveira Médica
07-10-2010 Masculino 5 Dr. Jodo Paulo  Diagnéstico Genética Estudo de doencga de Fabri
Oliveira Médica
08-10-2010 Feminino 9 Dra. Carla Seguimento Genética Histéria familiar materna de Doenca de Von Willebrand; histoéria familiar
Moura Médica paterna de surdez.
08-10-2010 Feminino 16 Dra. Carla Seguimento Genética Alfafetoproteina aumentada; manchas na pele; dificuldades na marcha;
Moura Médica altera¢des neuroldgicas
08-10-2010 Feminino 48 Dra, Carla Seguimento Genética Pos aparelho no ouvido direito, no esquerdo néo ouve hada,
Moura Médica
Data Tipo Tema(s)

06-10-2010 Reunido Neurociéncias
08-10-2010 Consulta de grupo de fendas palatinas

Protocolo de estudo genético nas deméncias degenerativas (EFNS)

Fenda palatina e/ou labio leporino




Data Género Idade Tipo Motivo ou clinica
anos
06-10-2010 Feminino i13 ) AG Histéria familiar de cancro do mediastino; adenocarcinoma pulmao
06-10-2010 Masculino 20 D 3 pdlipos no intestino (um deles mt gd) em idade mt jovem
06-10-2010 Feminino 54 TP Hx familiar HNPCC. Delecgéo gene MSH2: introduz 1 c6d&éo STOP prematuro ha sintese da proteina MSH2
€.388_389
08-10-2010 Masculino 24 D (Oligofr—enia )profunda; atraso cognitivo e na linguagem
11-10-2010 Feminino 36 AG Historia familiar de cancros. da mama, célo do Utero e CCR
11-10-2010 Masculino 36 AG Histéria familiar de cancros: garganta, coélo do Utero, linfoma no estémago
11-10-2010 Feminino 39 D Ca endométrio.
11-10-2010 Feminino 31 D Adenocarcinoma do endométrio ou cancro do célo do Utero.
13-10-2010 Feminino 43 D CaGastrico e historia familiar do mesmo tipo de cancro.
18-10-2010 Feminino 48 AG NF1 e histéria familiar de cancro da mama.
18-10-2010 Feminino 85 D Historia familiar de ca mama e a prépria também teve aos 84 anos.
18-10-2010 Feminino 76 D Histéria familiar de cancro da mama e a prépria teve ca mama aos 76 anos.
20-10-2010 Feminino 26 D Retinoblastoma unilateral (RB2)
20-10-2010 Feminino 61 TP TP para BRCA 2.
20-10-2010 Feminino 35 TP TP para BRCA 2.
20-10-2010 Feminino 38 AG Historia familiar de cancros.
25-10-2010 Feminino 62 D Ca Mama aos 62 anos. Hx familiar de Ca Mama, Ca 6sseo e hepatite na familia materna.
25-10-2010 Feminino 21 AG Hx familiar de CCR, Ca Estémago, Ca Figado, Ca Cdlo Utero e patologia psiquiatrica.
27-10-2010 Feminino 48 TP Hx familiar de cancros: irmao CCR e CaProéstata. Mutagdo MSH2 confirmada.Sindrome de Lynch.
27-10-2010 Masculino 44 TP Hx familiar de cancros: irmé&o CCR e CaProstata. Mutagado MSH2 confirmada.Sindrome de Lynch.
08-11-2010 Feminino 73 D Teve CCR e duas irmas tambéem.
08-11-2010 Feminino 46 AG Duas irmas com cancro: mama e colorectal, avd cancro gastrico e avé ca mama.
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Historia familiar de cancro: mama.

Historia familiar de cancro

Teve um linfoma de Hodkin aos 32 A e ca da mama aos 37 anos. Mae teve ca mama aos 50 anos.
Pai teve ca mama bilateral: aos 62 e depois aos 75 anos. Irmé teve ca mama aos 42 anos.

Hx familiar paterna de cm; mae cm aos 51 A; irmaos capréstata e CCR.

Teve ca mama aos 45 A, durante a gravidez.

Ca mama bilateral e a mae teve ca mama aos 43 A,

Ca mama aos 63 A

Hx familiar de PAFC (familia paterna gene APC). Pai tem mutag&o ¢.637 C>T no exdo 5 do gene APC
Ca mama. Hx familiar de ca figado, ca mama e ca prostata.

Ca mama aos 67 A. Filha teve linfoma aos 21 A. Méae teve ca mama aos 67 A e faleceu de ca pulméo aos 75 A.
Tios maternos faleceram de ca géastrico,
Tumor intestinos aos 33A.

Teve ca mama aos 47 A e a mée aos 49 anos. Hx familiar; ca mama, ca pulmao, eséfago, ossos, gastrico.

Teve 2 tumores no pescogo (paragangliomas): o 1° (19 A) e 2°(33A).Irméo tb teve paraganglioma bilat. Aos 33Ae
uma tia paterna tb. Pai tem alguma coisa na caétida.
Filha teve CM aos 31A e o sr. linfoma aos 61A. Tia CM aos 51A e morreu aos 52A.Pai Caesdfago (<60A).

Filha teve CM aos 31A
Pai tem mutag&o responsavel pela Polipose Coélica Familiar - gene APC
Pai tem mutacéo responsavel pela Polipose Célica Familiar - gene APC

Méae faleceu com CM aos 31A (dx-30A) e tia teve aos 39A; tio materno ca 57A; outro tio faleceu de cancro do
figado(<40A); avd faleceu tumor cerebral antes dos 50A).
Pai portador de mutagéo familiar BRCAZ: inser¢édo ALU (ex&@o 3). Probando CM aos 72A.

Mae portadora de mutagédo familiar BRCA2: inser¢éo ALU (ex@o 3). Teve CM pouco depois de saber que era
portadora.

Muiltiplos pélipos (detectados em colonoscopia); hx familiar de cancro (mae-linfoma folicular-78A; primo-linfoma-
32A)

Historia familiar de BRCA2 (variante néo classificada.lrma CM-30A;mae Covario-42A.

Histéria familiar de MSH2

Tem neurofibromas e hx familiar de Neurofibromatose tipo 1 (3 gera¢ées); irméao com tumor ocular (glioma
optico)




06-12-2010 Masculino 65 D CCR (aos 39 anos) e melanoma aos 64 anos.
06-12-2010 Masculino 80 D Cancro da mama aos 60 A
06-12-2010 Masculino 62 D CCR aos 61 anos.
13-12-2010 Masculino 66 D 2 tumores simultaneos nos 2 rins; Hx familiar de ca figado; ca gastrico; tumor cerebral.
15-12-2010 Feminino 24 AG Histéria familiar de cancros.
15-12-2010 Feminino 44 D Cancro da mama aos 34 A e duas irmas tiveram antes dos 40 A
15-12-2010 Feminino 25 AG Histéria familiar de cancro da e ovario.
15-12-2010 Feminino 64 D Cancro da mama aos 48 anos e uma irma faleceu da mesma doenca aos 62 anos.
15-12-2010 Feminino 37 AG Histéria familiar de cancros.
22-12-2010 Masculino 43 AG Histéria familiar de cancros.
22-12-2010 Feminino 49 AG Historia familiar de cancros.
22-12-2010 Feminino 27 AG Histéria familiar de cancros.
23-12-2010 Feminino 34 D Teve cancro da mama aos 33 A, com receptores hormonais positivos.
A anos
AG Aconselhamento Genético
Ca cancro
Ca ma Cancro da mama
CCR Candro colo-rectal
D Diagnéstico
Hx Histéria
P Patologia
PAFC Polipose Adenomatose Célica Familiar
TP Teste de portador
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Participou no IX CONGRESSO PORTUGUES DE PSICO-ONCOLOGIA - “A PSICO-ONCOLOGIA EM PORTUGAL: DA
INVESTIGAGAO A CLINICA” — realizado nos dias 22 e 23 de Outubro de 2010, no Centro Hospitalar do Porto — Hospital de
Santo Antonio — Auditorio Prof. Alexandre Moreira.

Porto, 23 de Outubro de 2010

A Presidente do Congresso

Dra. Sara Moreira
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esteve presente no dia 10/12/2010 na 15% Reunido de Formagédo do Internato de Genética
Médica, organizada pela Direc¢do do Colégio da Especialidade de Genética Médica da Ordem
dos Médicos

A reuniao teve lugar no Centro de Genética Médica Jacinto Magalhaes, no Porto.

Porto, 10 de Dezembro de 2010
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Dr.2 Ana Maria Fortuna




MANCHESTER.

This is to certify that

&fmx{ %Mﬂ/ﬂw

attended the
MSc Student Symposium
Psychosocial Oncology Day
Department of Genetic Medicine
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Dr Rhona MaclLeod
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7 de Junho 2011
Dia Nacional da Hemocromatose

certificado:

Certifica-se que Bruna Leandro participou no workshop: Hemocromatose, uma guestdo de sadde piblica,
no Auditério Alexandre Moreira do Centro Hospitalar do Porto, Hospital de Santo Antdnio,

0O workshop realizou-se no dia 7 de Junho de 2011, Dia Nacional da Hemocromatose e foi promovido pela
Associac¢éio Portuguesa de Hemocromatose em colaborac@o com o Forom Hematologico do Norte, o
IBMCSINEB linstituto de Biologia Molecular e Celular e Instituto de Engenharia Biomédical e o CES (Centro de
Estudos Sociais).

PORTO, 14 de Junho 2011

-

Responsdavel Clinica da Consulta de Hemocromatose no CHE-HSA
Directora do grupo Basic & Clinical Research on lron Biology, 1BMC
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