
01-09-2011 9956 Masculino 4 GS Seguimento Patologia ADPM grave
01-09-2011 12004 Feminino 18 JS 13 Patologia Luxacoes sucessivas
01-09-2011 12005 Masculino 10 JS 13 Patologia ADPM
02-09-2011 11917 Feminino 47 GS Seguimento AG Portadora Sfndrome de X-Fragil (mutacao incompleta)
02-09-2011 11927 Feminino 16 GS Seguimento Patologia Sindrome de X-Fragil (mutacao completa FRAXA)
05-09-2011 3322/01 Masculino 14 GS Seguimento Patologia Suspeita de Neurofibromatose
05-09-2011 9286 Feminino 3 GS Seguimento Patologia Malformacao congemita: Agenesia do corpo caloso e hemiparesia dir
05-09-2011 3007 Masculino 17 GS Seguimento Patologia Sindrome dism6rfico com atraso mentalligeiro
05-09-2011 2738 Feminino 10 GS Seguimento Patologia Sindrome de Beals (Congenital contractural arachonodactily)- AD
05-09-2011 4347 Masculino 16 GS Seguimento Patologia Atraso mental+macrocefalia
05-09-2011 11648 Feminino 50 GS Seguimento Patologia Suspeita de Distrofia muscular facio-escapulo-umeral
06-09-2011 11464 Feminino 7 MR Seguimento Patologia ADPM
06-09-2011 9468 Feminino 8 JS Seguimento Patologia SAF
06-09-2011 11191 Feminino 10 JS Seguimento Patologia ADPM nao sindr6mico
06-09-2011 Feminino 40 JS 13 AG Hist6ria familiar de hemocromatose hereditaria
06-09-2011 Feminino 10 JS Seguimento Patologia Suspeita de Sfndrome de Asperger
08-09-2011 8534 Feminino 5 MR Seguimento Patologia Sindrome neurol6gico
08-09-2011 Masculino 10 MR Seguimento Patologia Sindrome de Kabuki
09-09-2011 12020 Masculino 33 GS 13 Patologia Atraso mental severo com epilepsia
09-09-2011 12022 Feminino 1 mas JS 13 Patologia Cardiopatia congenita+ma evolucao ponderal
12-09-2011 11528 Masculino 20 MR Seguimento Patologia Displasia 6ssea nao classificada: suspeita de hipoacondroplasia-AD

meses
13-09-2011 0257/93 Masculino 19 JS Seguimento Patologia ADPM
13-09-2011 Feminino 10 JS 13 Patologia ADPM
13-09-2011 10899 Masculino 2 JS Seguimento Patologia Restricao do crescimento intra-uterino
13-09-2011 11557 Masculino 2 GS Seguimento Patologia Sindrome nao dism6rfico
13-09-2011 8026 Feminino 7 GS Seguimento Patologia ADPM
13-09-2011 5037 Feminino 7 GS Seguimento Patologia ADPM com dismorfias

6oiL "eJ·- )' ~ ~



Estagio parcelar do Mestrado Profissionalizante em Aconselhamento Genetico
no Centro de Genetica Preditiva e Preventiva

DATA Sexo Idade Tipo Consulta Motivo

07-10-~010 Feminino 34 28 ,:]~piyufgagaQ de resultados Hemocromatose PaLheterozig6tico composto C282Y/H63D
C;~;::::~'~~:;;"~<;:" . ,'~,",

07-10-2010 Masculino 28 28 Divulgagao de resultados Hemocromatose H63D

Ot~1q:,?010 Masculino 21 de resultados

14-10-2010 Feminino 22 18 Aconselhamento Genetico Paramiloidose Pai com PAF

21-10-2010 Masculino 18 1!f;CZAconsEHhamento Genetico Hemocromatose Pai comHH
-,,~j== ,,....

21-10-2010 Feminino 40 28 Aconselhamento Genetico Hemocromatose Figado gordo e com com acumula<;:ao de ferro

21-10-2010 Masculino 41 18 Ac6nselhamento Genetico Paramiloidose Mae faleteucom PAF

28-10-2010 Feminino 34 18 Aconselhamento Genetico Doenga de Huntington Pai Doenga de Huntington

28-10-2010 Feminino 18 1~ ],Aconselhamento Genetico Doenga de Huntington Mae com DH
i;",u.::;::;;L ,.~~,

28-10-2010 Feminino 20 18 Aconselhamento Genetico Doenga de Huntington Mae com DH

:28-10-2010 Masculin0 34 c6ihelhamento Genetico Doenga de Machado MaecomDMJ
Joseph

28-10-2010 Feminino 29 18 Diagn6stico Neurofibromatose Manchas de cafe-com-Ieite e neurofibromas

03~11-2010 Masculino 18 18 'Aconselhamento Genetico Paramiloidose Pai faJeceucom PAF

03-11-2010 Feminino 62 18 Aconselhamento Genetico Paramiloidose Irmao faleceu com PAF

03-11-2010 Feminino 22 2" Aco"nselhamento Genetico Paramiloidose PaLcom PAF

04-11-2010 Masculino 82 18 Diagn6stico Hemocromatose Aumento Tf sat., ferritina e ferro

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

09-11-2010 Masculino 20 18 Aconselhamento Genetico Paramiloidose Pai faleceu com PAF

09-11-2010 Feminino 30 Genetico Paramiloidose

09-11-2010 Feminino 31 18 DPN Paramiloidose Gravidez 10 semanas+2 dias

11-11,2010 Feminino 39 18> 'Acohselhamento Genetico Hemocromatose Teve.lirifomaha 4 anos. Irmao com c282y/H63D.

11-11-2010 Feminino 55 18 Aconselhamento Genetico Hemocromatose Irmao heterozig6tico composto C282Y/H63D

11-11-2010 Feminino 61 48 '0 Aconselhamento Genetico Hemocromatose Irmaqheterozig6tico composto C2.82Y/H63D
v~ --;o'h:::,2_,;~" ~

11-11-2010 Feminino 52 18 Aconselhamento Genetico Hemocromatose Irmao heterozig6tico composto C282Y/H63D

11-11-2010 Feminino 50 t8iJ'Aconselhamento Genetico Hemocromatose Irmaoheterozig6tico composto C282Y/H63D

17-11-2010 Feminino 18 28 Aconselhamento Genetico Doenga de Huntington Mae com DH

17-11-2010 Feminlno. 20 28, Acom;elhamento G.en.p.ti.co Doenr.::l de Huntinaton Maecom,DH



17-11-2010 Feminino 34 1a Aconselhamento Genetico Ataxia de Friedrach

17-11-20jO Eeminino 34 2a,';tAconselhamento GenetiCo Doe,rl~a de HuntIngton
;o.A;'U".< .. "'.-.l':-'''''' i,:>:, .•,;.." . ;-~..,,,.•. = ...,.."

17-11-2010 Masculino 34 2a Aconselhamento Genetico Doenga de Machado

17-11-t010 Feminino 2aj"1'AconselhamEmto Genetico
Joseph
ParamiJoidose

;i ._

17-11-2010 Masculino 18 2a Aconselhamento Genetico Paramiloidose

23-11-2,010 Feminino 2a DPN Paramiloidose

30-11-2010 Feminino 30 2a Aconselhamento Genetico ParamiJoidose

30-11:2010 "Feminino 28' " Aconselhamento Genetico Doenga de Huntington
c

30-11-2010 Feminino 20 2a Aconselhamento Genetico Doenga de Huntington

30-11-20'10 Masculino 3a Divulgagaocle resultados Paramiloidose

02-12-2010 Feminino 35 1a Aconselhamento Genetico Hemocromatose

02-12-2010 Feminino 24 1a Aconse1hamento Genetico Hemocromatose

02-12-2010 Masculino 18 2a Divulgagao do resultado Hemocromatose

07-12-2010 "Masculino {8 3a Aconselhaniento Genetico Paramiloidose
; ,=

07-12-2010 Feminino 62 3a Aconselhamento Genetico Paramiloidose

09-12~2010 Masculino 82 1a Divulgagaode resultado Hemocromatose

15-12-2010 Feminino 34 2a Divulgagao de resultado Ataxia de Friedrach

15-12-2010 Feminino 34 3a Divulgagao de resultado Doenga de Huntington

15-12-2010 Masculino 34 3a Divulgagao de resultado DMJ

Primo do pai com A. De Friedrach; avo paterna portadora
P),ij'-Ooenga deHuntingtOn:~

Mae com DMJ

ir'mao afectado,'Mae faleC;;,eqDC/75A,possIvelrnente se'na afectada:i
., .. ~Y /J.; ~ -

Pai afectado com PAF (faleceu)

Sra, gravida, portadora deP,l(F~ ..
Mae com PAF

, Mae'com DH

Mae com DH

Seiihor afectado com PAF

Pai faleceu em 2008 com cirrose hepatica; tinha depositos de
ferro no figado. Do dx a morte foram 4 meses,
valb'res elevados ferritinae:Jfsat; cansaciOe doreslfc:f$ pernas.

C282Y/-

Portaelbrde PAF

Nao portadora de PAF

Aumento Tf sat, ferritina eferro'
..~ ~

Primo do pai com A. De Friedrach; avo paterna portadora

PaiDoenga de Huntington.

Mae com DMJ



DATA Genero Idade Medico Tipode Motivo da Consulta
consulta

07-10-2010 Feminino 25 Dr. Joao Paulo Seguimento Genetica Sfndrome de Marfan
Oliveira Medica

07-10-2010 Feminino 17 Dr. Joao Paulo Seguimento Genetica Agnesia completa de um dos rins; 2 quistos num ovario; amenorreia
Oliveira Medica primaria

07-10-2010 Masculino 23 Dr. Joao Paulo Seguimento Genetica Bandas amni6ticas; atraso mental grave; linfedema da perna
Oliveira Medica

07-10-2010 Masculino 5 Dr. Joao Paulo Oiagn6stico Genetica Estudo de doenga de Fabri
Oliveira Medica

08-10-2010 Feminino 9 Ora. Carla Seguimento Genetica Hist6ria familiar materna de Ooenga de Von Willebrand; hist6ria familiar
Moura Medica paterna de surdez.

08-10-2010 Feminino 16 Ora. Carla Seguimento Genetica Alfafetoproteina aumentada; manchas na pele; dificuldades na marcha;
Moura Medica alteragoes neurol6gicas

08-10-2010 Feminino 48 Ora. Carla Seguimento Genetica Pas aparelho no ouvido direito, no esquerdo nao ouve nada.
Moura Medica

Data Tipo

06-10-2010 Reuniao Neurociencias Protocolo de estudo genetico nas demencias degenerativas (EFNS)

Fenda palatina e/ou labio leporino



Data Genero Idade
(an05)

06-10-2010 Feminino 43
06-10-2010 Masculino 20
06-10-2010 Feminino 54

08-10-2010 Masculino 24
11-10-2010 Feminino 36
11-10-2010 Masculino 36
11-10-2010 Feminino 39
11-10-2010 Feminino 31
13-10-2010 Feminine 43
18-10-2010 Feminino 48
18-10-2010 Feminino 85
18-10-2010 Feminino 76
20-10-2010 Feminino 26
20-10-2010 Feminino 61
20-10-2010 Feminino 35
20-10-2010 Feminino 38
25-10-2010 Feminino 62
25-10-2010 Feminino 21
27-10-2010 Feminine 48
27-10-2010 Masculino 44
08-11-2010 Feminino 73
08-11-2010 Feminino 46

AG Hist6ria familiar de cancro do mediastino; adenocarcinoma pulmao
o 3 p61iposno intestine (um deles mt gd) em idade mt jovem
TP Hx familiar HNPCC. Delecc;:aogene MSH2: introduz 1 c6dao STOP prematuro na sintese da proteina MSH2

(c.388_389)
o Oligofrenia profunda; atraso cognitivo e na linguagem
AG Hist6ria familiar de cancres: da mama, c610do utero e CCR
AG Hist6ria familiar de cancros: garganta, c610do utero, linfoma no estomago
o Ca endometrio.
o Adenocarcinoma do endometrio ou cancro do c610do utero,
o CaGastrico e hist6ria familiar do mesmo tipo de cancro.
AG NF1 e hist6ria familiar de cancro da mama.
o Hist6ria familiar de ca mama e a pr6pria tambem teve aos 84 anos.
o Hist6ria familiar de cancro da mama e a pr6pria teve ca mama aos 76 anos.
o Retinoblastoma unilateral (RB2)
TP TP para BRCA 2.
TP TP para BRCA 2.
AG Hist6ria familiar de cancros.
o Ca Mama aos 62 anos. Hx familiar de Ca Mama, Ca 6sseo e hepatite na familia materna.
AG Hx familiar de CCR, Ca Estomago, Ca Figado, Ca C610utero e patologia psiquiatrica.
TP Hx familiar de cancros: irmao CCR e CaPr6stata. Mutagao MSH2 confirmada.Sindrome de Lynch.
TP Hx familiar de cancros: irmao CCR e CaPr6stata. Mutagao MSH2 confirmada.Sindrome de Lynch.
o Teve CCR e duas irmas tambem.
AG Duas irmas com cancro: mama e colorectal; avo cancro gastrico e av6 ca mama.



08-11-2010 Feminino 49 D Hist6ria familiar de cancro: mama.
08-11-2010 Feminino 37 AG Hist6ria familiar de cancro
08-11-2010 Feminino 39 D Teve um linfoma de Hodkin aos 32 A e ca da mama aos 37 anos. Mae teve ca mama aos 50 anos.
10-11-2010 Feminino 46 D Pai teve ca mama bilateral: aos 62 e depois aos 75 anos. Irma teve ca mama aos 42 anos.
10-11-2010 Feminino 44 AG Hx familiar paterna de cm; mae cm aos 51 A; irmaos capr6stata e CCR.
10-11-2010 Feminino 47 D Teve ca mama aos 45 A, durante a gravidez.
10-11-2010 Feminino 64 D Ca mama bilateral e a mae teve ca mama aos 43 A.
15-11-2010 Feminino 64 D Ca mama aos 63 A.
15-11-2010 Masculino 23 TP Hx familiar de PAFC (familia paterna gene APC). Pai tem mutagao c.637 C>T no exao 5 do gene APe
15-11-2010 Feminino 55 D Ca mama. Hx familiar de ca ffgado, ca mama e ca pr6stata.
17-11-2010 Feminino 67 D Ca mama aos 67 A. Filha teve Iinfoma aos 21 A. Mae teve ca mama aos 67 A e faleceu de ca pUlmao aos 75 A.

Tios maternos faleceram de ca gastrico.
17-11-2010 Masculino 41 D Tumor intestinos aos 33A
17-11-2010 Feminino 48 D Teve ca mama aos 47 A e a mae aos 49 anos. Hx familiar: ca mama, ca pulmao, es6fago, ossos, gastrico.
18-11-2010 Feminino 34 D Teve 2 tumores no pescogo (paragangliomas): 0 1° (19 A) e 2°(33A).lrmao tb teve paraganglioma bilat. Aos 33Ae

uma tia paterna tb. Pai tem alguma coisa na ca6tida.
22-11-2010 Masculino 64 TP Filha teve CM aos 31A e 0 sr. linfoma aos 61A. Tia CM aos 51A e morreu aos 52A.Pai Caes6fago «60A).
22-11-2010 Feminino 58 TP Filha teve CM aos 31A
22-11-2010 Feminino 12 TP Pai tem mutagao responsavel pela Polipose C6lica Familiar - gene APC
22-11-2010 Masculino 11 TP Pai tem mutagao responsavel pela Polipose C61icaFamiliar - gene APC
22-11-2010 Feminino 29 AG Mae faleceu com CM aos 31A (dx-30A) e tia teve aos 39A; tio materna ca 57A; outro tio faleceu de cancro do

ffgado«40A); avo faleceu tumor cerebral antes dos 50A).
22-11-2010 Feminino 20 TP Pai portador de mutagao familiar BRCA2: insergao ALU (exao 3). Probando CM aos 72A.
22-11-2010 Masculino 18 TP Mae portadora de mutagao familiar BRCA2: insen;:aoALU (exao 3). Teve CM pouco depois de saber que era

portadora.
24-11-2010 Masculino 58 D Multiplos p6lipos (detectados em colonoscopia); hx familiar de cancro (mae-linfoma folicular-78A; primo-linfoma-

32A)
24-11-2010 Feminino 34 AG Hist6ria familiar de BRCA2 (variante nao classificada.lrma CM-30A;mae Covario-42A.
24-11-2010 Feminino 54 TP Hist6ria familiar de MSH2
24-11-2010 Masculino 32 D Tem neurofibromas e hx familiar de Neurofibromatose tipo 1 (3 geragoes); irmao com tumor ocular (glioma

6ptico)



06-12-2010 Masculino 65
06-12-2010 Masculino 80
06-12-2010 Masculino 62
13-12-2010 Masculino 66
15-12-2010 Feminino 24
15-12-2010 Feminino 44
15-12-2010 Feminino 25
15-12-2010 Feminino 64
15-12-2010 Feminino 37
22-12-2010 Masculino 43
22-12-2010 Feminino 49
22-12-2010 Feminino 27
23-12-2010 Feminino 34

CCR (aos 39 anos) e melanoma aos 64 anos.
Cancro da mama aos 60 A
CCR aos 61 anos.
2 tumores simultaneos nos 2 rins; Hx familiar de ca ffgado; ca gastrico; tumor cerebral.
Hist6ria familiar de cancros.
Cancro da mama aos 34 A e duas irmas tiveram antes dos 40 A.
Hist6ria familiar de cancro da e ovario.
Cancro da mama aos 48 anos e uma irma faleceu da mesma doenc;a aos 62 anos.
Hist6ria familiar de cancros.
Hist6ria familiar de cancros.
Hist6ria familiar de cancros.
Hist6ria familiar de cancros.
Teve cancro da mama aos 33 A, com receptores hormonais positivQs.

A anos
AG Aconselhamento Genetico
Ca cancro
Ca ma Cancro da mama
CCR Candro colo-rectal
D Diagn6stico
Hx Hist6ria
P Patologia
PAFC Polipose Adenomatose C6lica Familiar
TP Teste de portador



"{
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i- Psico-Oncologia

(])!PL09vtJl

Pariicipou no IX CONGRESSO PORTUGUES DE PSICO-ONCOLOGIA - "A PSICO-ONCOLOGIA EM PORTUGAL: DA

INVESTIGAc;Ao A CLfNICA" - realizado nos dias 22 e 23 de Outubro de 2010, no Centro Hospitalar do Porio - Hospital de

Santo Antonio - Auditorio Prof. Alexandre Moreira.

A Presidente do Congresso

~



DECLARACAoDEPRESENCA

Para as devidos efeitos, se declara que a Sr.(a). Dr.(a) nROfJA LOl-~s. L:. A Ni)I:<,O

esteve presente no dia 10/12/2010 na 153 Reuniao de Forma~ao do Internato de Genetica

Medica, organizada pela Direc9ao do Colegio da Especialidade de Genetica Medica da Ordem

dos Medicos

A reuniao teve lugar no Centro de Genetica Medica Jacinto Magalhaes, no Porto.



IvlANCHE<;,;;TER
tR24

This is to certify that

attended the

MSc Student Symposium

Psychosocial Oncology Day

Department of Genetic Medicine

St Mary's Hospital

Manchester

Signed: ~~

Dr Rhona Macleod
Consultant Genetic Counsellor/lecturer

Date: 14 February, 2011
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CERTIFICADO DE
PRESENC;A

A
Organiza<;ao

Servi<;ode Gastrenterologia do Centro Hospitalar de Vila Nova
de GaiajEspinho e Cel1tros de Saude (ACES)de Gaia e Espinho

~ CENTROS DE SAODE (ACES) GAIA E ESPINHD SERVleD DE GASTRENTERDLDGIA
E HEPATOLOGIA DO CHVNGE/EPE

Certifica-se que

participou na

Reuniao Cientffica

PREVENrAO EM GASTRENTEROLOGIA

F1gado Gordo, Cancro do C6lon, Cancro do Es6fago

A Comissao Organizadora

~

Dr. Jose Castro Fraga



Cert!fic !'"se que Br HiCi Lecmdro participou lie> workshop: Htrnocromatose, LImO] qU0<sta d. ~.aCJIe pO Ii'
no /~udit~rio ,l~.h·?xJl1dr~? MoreirCi 0 Centro Hospitalar do Porto, Hosptal de Santo.c..nto, ia .
•• J 'workshc.p rE:C lizvu ..se no ,.10 1 de Junho de 2011, Dia Nacionol dOl Hemocromatose e oi pr .rnovi 0 p "10
I' ssocic~~(.lO Jort'Jgues<. de Hernocromatose en, colabora :00 com 0 ForO Cl ; 'lemato!6gico 1..Q Norte, Cl

IBMC"i. jEB !ln~ tit!"o de Sir logia Molecular e Celular e Institu'ro de EnJ _nharia P,iornedic:al eo CES ICE~ntro de
tsl Jdos Socials!.

P ')rnO, 14 de t nho 2011

Bqs;g~~ .
Crr(:i] ."Ortf, Mu hD
Pec;pon ..'::lVel Clinico do CcnsuHo el,,, :1(Hl)OCromatose no .Hp ..H..lf',
Directorn do gr po BasIc i'$, C!inic(J! RosE::>nrch on Iron S', logy, iBN1C

faci! saberi' foci! trat-or


