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Cancro colorretal hereditário: quando suspeitar, como diagnosticar, como vigiar 

 

Resumo  

O cancro colorretal (CCR) é uma das principais formas de cancro e causas de morte 

por cancro no mundo occidental. Cerca de 5% de todos os CCR surgem no contexto 

de síndromes hereditárias bem definidas, das quais a Síndrome de Lynch, a Polipose 

Adenomatosa Familiar e a Polipose Associada ao MUTYH são as mais comuns. Estas 

formas hereditárias requerem um alto índice de suspeição para serem diagnosticadas 

e associam-se frequentemente a outros tumores benignos e/ou malignos extra-cólicos. 

A identificação destes doentes, através da história familiar e estudos genéticos 

apropriados, permite estimar o risco de cancro e iniciar programas de rastreio, 

vigilância e/ou intervenções preventivas. Esta revisão debruça-se sobre as síndromes 

de CCR hereditário mais frequentes, as suas bases genéticas, manifestações clínicas, 

técnicas de diagnóstico e de vigilância.    jjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjjj 
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Abstract 

Colorectal cancer (CRC) is one of the leading causes of cancer and cancer deaths in 

the Western world. Approximately 5% of all CRC cases arise in the setting of well-

defined inherited syndromes, of which Lynch Syndrome, Familiar Adenomatous 

Polyposis and MUTYH-associated Polyposis are the most common. These hereditary 

types need a high degree of clinical suspicion to be diagnosed and they often exhibit 

benign and/or malignant extra-colonic tumors. Identification of these patients through 

family history and appropriate genetic testing can provide estimates of cancer risk that 

enable appropriate cancer screening, surveillance and/or preventative interventions. 

This review examines the most common hereditary colon cancer syndromes, their 

genetic basis, clinical features, diagnostic techniques and management.  
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LISTA DE ABREVIATURAS 
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 CE – Carcinoma do Endométrio 
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 EPCAM - Molécula de Adesão da Célula Epitelial  

 IMS - Instabilidade de Microssatélites 
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Introdução 

O cancro colorretal (CCR) é uma das principais formas de cancro e causas de 

morte por esta patologia no mundo ocidental.[1] Cerca de 5% dos CCR são devidos a 

síndromes hereditárias com elevada penetrância que se encontram bem 

caracterizadas.[2] Dividem-se em síndromes associadas a polipose [incluindo Polipose 

Adenomatosa Familiar (PAF), Polipose Associada ao MUTYH (PAM), Síndrome de 

Gardner e Síndrome de Turcot] e não associadas a polipose [incluindo a Síndrome de 

Lynch (SL), Síndromes hamartomatosas associadas a alterações do gene PTEN, 

Síndrome de Peutz-Jeghers e Síndrome de Polipose Juvenil]. A apresentação clínica, 

o risco de desenvolver CCR e/ou neoplasias de outros órgãos e a terapêutica médica 

e cirúrgica dos indivíduos com síndromes hereditárias de CCR requer uma abordagem 

substancialmente diferente daquela empregue nas formas esporádicas de CCR, 

estando bem documentados os benefícios de uma vigilância apertada e de 

intervenções redutoras de risco. No entanto, frequentemente, estas síndromes não 

são diagnosticadas. É, pois, imperativo divulgar junto dos profissionais de saúde os 

mecanismos genéticos das síndromes hereditárias de CCR e a forma de identificar 

pacientes em risco. Este trabalho incide sobre a PAF (formas clássica e atenuada), 

PAM e SL e visa rever a genética, manifestações clínicas e as estratégias para 

identificar pacientes em risco, diagnosticar estas síndromes e vigiar os seus 

portadores. As outras síndromes de CCR hereditário, mais raras, estão fora do âmbito 

deste trabalho.  

Métodos 

Foi feita pesquisa online no site Pubmed (usando os termos MeSH Hereditary AND 

Colorectal Cancer), com as seguintes limitações de pesquisa: data de publicação entre 

2012 e 2015, termos MeSH no título e texto em inglês. Obtiveram-se 83 artigos, tendo 

sido rejeitados os que não se enquadravam no objetivo do presente estudo bem como 

os que se referiam a populações muito específicas e ainda os artigos não disponíveis 

online na sua versão integral. Por outro lado, foram selecionados artigos adicionais 

com base nas referências das publicações anteriormente referidas. Um número total 

de 63 artigos foram utilizados.  



Polipose Adenomatosa Familiar – Clássica e Atenuada  

A PAF é a segunda síndrome de CCR hereditário mais comum, com uma prevalência 

aproximada de 1:10000 indivíduos e é causada por mutações no gene APC.[3] É 

responsável por apenas cerca de 1% de todos os CCR, percentagem mantida baixa 

pelos programas de vigilância e profilaxia levados a cabo por uma fração substancial 

das famílias afetadas. [4] 

A principal característica da PAF é o aparecimento de centenas a milhares de pólipos 

adenomatosos com início na adolescência e o desenvolvimento inexorável de CCR na 

ausência de colectomia (o risco de CCR é virtualmente 100%). Na ausência de 

qualquer intervenção, cerca de 7% dos pacientes desenvolverá cancro até aos 21 

anos e cerca de 95% até aos 50 anos, sendo a idade média ao diagnóstico de CCR 

em indivíduos não tratados de 39 anos. [5] A forma atenuada da doença (PAFA) 

caracteriza-se pela presença de menos pólipos (por definição menos de 100 e, em 

média, 30) e tendencialmente mais proximais do que na PAF clássica.[6] O 

aparecimento de pólipos e CCR é mais tardio e, conquanto seja menos agressiva, está 

associada, ainda assim, a um risco de CCR de cerca de 70%. [5]  

Embora classicamente associada a CCR, a PAF pode ser complicada pela expressão 

da polipose e cancro no trato gastrointestinal superior, principalmente a nível gástrico 

e duodenal. Os pólipos duodenais ocorrem em mais de 50% dos indivíduos e o 

carcinoma duodenal é a segunda neoplasia maligna mais comum nos doentes com 

PAF e PAFA, sendo o risco de 4-12%. [7] Existe ainda um risco aumentado para 

carcinomas do pâncreas, tireoide, fígado e sistema nervoso central (ver tabela 1). 

Embora desprovidos de capacidade metastática, os tumores desmoides, que surgem 

em 10-30% dos doentes com PAF, constituem a segunda principal causa de morte na 

PAF.[8] Outras manifestações benignas frequentes na PAF são os osteomas, 

fibromas, quistos epidermoides, anomalias dentárias e hipertrofia congénita do epitélio 

pigmentar da retina.  

O gene responsável pela doença foi identificado em 1991 e recebeu o nome APC 

(Adenomatous Polyposis Coli). É um gene supressor tumoral localizado no 



cromossoma 5 (5q21-q22) e codifica uma proteína multifuncional reguladora de vários 

processos celulares, incluindo transcrição, migração, diferenciação, apoptose e 

controlo do ciclo celular, inibindo a via de sinalização de Wnt.[9] Estão descritas 

mutações em todas a regiões codificantes deste gene, existindo uma correlação 

genótipo-fenótipo, ou seja, a localização da mutação no interior do gene APC 

influencia a gravidade da polipose, o risco de cancro e a frequência das manifestações 

extra-cólicas. [10,11] A PAF é definida como uma doença de hereditariedade 

autossómica dominante com penetrância completa – isto é, uma mutação num dos 

alelos do gene APC é condição suficiente para provocar polipose em virtualmente 

todos os indivíduos portadores. Cerca de 25% dos casos de PAF são devidos a 

mutações de novo no gene APC[12], sendo que 20% desses indivíduos apresentam a 

alteração genética em mosaico. [13] 

Fenotipicamente semelhante à PAFA, a PAM é uma doença em que a polipose do 

cólon se deve a mutações bialélicas no gene MUTYH. Esta doença é de transmissão 

autossómica recessiva e é discutida na secção seguinte.  

Quando suspeitar? 

Quando o doente apresenta polipose cólica profusa, o diagnóstico é evidente. Por 

definição, a presença no cólon de mais de 100 pólipos em idades jovens é 

patognomónica da variante clássica de PAF. Porém, também devemos suspeitar de 

formas hereditárias de polipose intestinal na presença de quadros menos exuberantes, 

pesando os seguintes elementos: número de pólipos superior a 10 em doentes com 

menos de 40 anos no momento do diagnóstico, história familiar de polipose e 

presença de manifestações extra-cólicas. [14] Como a percentagem de mutações de 

novo no gene APC é elevada (25%), a ausência de história familiar de polipose não 

exclui o diagnóstico.  

Como diagnosticar? 

A sequenciação completa dos 15 exões codificantes do gene APC, incluindo as 

transições intrão-exão, é o melhor teste disponível para a deteção de mutações[15]. 

Caso não se encontre nenhuma mutação pontual, deverão ser pesquisadas grandes 



delecções/duplicações.[16] O número de pólipos e a idade do paciente aquando do 

diagnóstico são fatores preditivos do resultado do teste genético – quanto maior o 

número de pólipos e quanto mais jovem for o doente, maior a probabilidade de ser 

encontrada uma mutação patogénica do APC. De facto, são encontradas mutações 

em 90% dos doentes com diagnóstico clínico de PAF clássica e em apenas 10-56% 

dos doentes com a forma atenuada da doença. [17] O principal diagnóstico diferencial 

é a PAM, polipose adenomatosa colorretal devida a mutações bialélicas do gene 

MUTYH, uma doença de hereditariedade autossómica recessiva responsável por 10 a 

20% dos casos de polipose sem atingimento parental e por 0,7% dos CCR na 

população geral. A taxa de deteção de mutações patogénicas no gene MUTYH em 

pacientes com fenótipo sugestivo de PAFA (mas sem mutações no APC) é 

independente do número de pólipos ou da idade do doente, mantendo-se próxima dos 

5%. [18] Assim, perante um doente com suspeita de PAF ou PAFA, deverão ser 

estudados os genes APC e/ou MUTYH.  

Tanto os doentes como os familiares em risco deverão ser enviados a consulta de 

aconselhamento genético, não podendo, no atual quadro legal (Lei n.o 12/2005 de 26 

de janeiro), ser pedido o estudo genético preditivo em indivíduos saudáveis, senão por 

requisição de médico com a especialidade de Genética Médica, após a referida 

consulta. 

Como vigiar? 

O risco de CCR na PAF é praticamente 100% pelo que o diagnóstico precoce e a 

vigilância são essenciais. Deve ser realizada uma colonoscopia a cada 1-2 anos a 

partir dos 12-14 anos de idade.[19] Após o aparecimento de pólipos adenomatosos, 

deve ser realizada uma colonoscopia anualmente até ser tomada a decisão de 

proceder a uma colectomia total. Esta cirurgia profilática deve ser considerada 

aquando da presença de mais de 20 pólipos adenomatosos, evidência de adenomas 

com diâmetro superior a 1cm ou histologicamente avançados, e é recomendada 

quando a polipose comprometer a qualidade da colonoscopia anual de vigilância. [2] 

Após a colectomia, deve ser mantida a vigilância através de uma retoscopia anual 

sempre que tenha havido preservação de tecido retal. Cerca de 1/3 dos doentes irão 



desenvolver polipose retal difusa com /consequente necessidade de uma proctectomia 

total.  

Na forma atenuada da doença, devido à afinidade dos pólipos pelo cólon proximal, a 

vigilância deve ser realizada sempre por colonoscopia e nunca por 

rectosigmoidoscopia. Este exame de rastreio pode ser iniciado no final da 

adolescência (pelos18 anos) e realizado a cada 1-2 anos.[19] Devido ao menor 

número de pólipos, cerca de 33% dos pacientes com PAFA são seguidos a longo 

prazo apenas com colonoscopias de vigilância e polipectomias. Os restantes (cerca de 

66%) acabarão por ser submetidos a uma colectomia total, quase sempre com 

anastomose ileorrectal e preservação do reto. Também nestes doentes é realizada 

vigilância pós-cirúrgica anual para ablação de eventuais pólipos, mas raramente é 

necessária uma proctectomia subsequente. [5] Tanto na forma clássica como na forma 

atenuada de PAF, deve ser iniciada entre os 25 e os 30 anos (ou aquando do 

aparecimento de polipose colorretal, se este for mais precoce) a pesquisa e vigilância 

de eventuais adenomas gastroduodenais, através de endoscopias gastroduodenais a 

cada 1 a 3 anos. [20]Pode ser também considerada a realização anual de uma 

ecografia cervical a partir dos 25-30 anos devido ao risco aumentado de cancro da 

tireoide. [21] 

Síndrome de Lynch 

Historicamente designada como Cancro Colorretal Hereditário Não associado a 

Polipose, a Síndrome de Lynch (SL) é a causa mais comum de CCR hereditário, 

sendo responsável por 2 a 3% de todos os CCR.[22] Estima-se que o risco de vir a 

desenvolver CCR ao longo da vida num indivíduo com SL seja de 50-80%.[23] Embora 

esteja classicamente associada a CCR, a SL predispõe a cancros noutros locais, e 

destes, o endométrio é o mais comum. O risco de carcinoma do endométrio (CE) é de 

40-60%, o que é comparável, ou até superior, ao risco de CCR numa mulher com SL. 

[24]Cerca de 2% de todos os CE podem ser atribuídos à SL. [24]Na tabela 1 estão 

listados outros cancros associados à SL, incluindo carcinoma do estômago, ovário, 

trato urinário, intestino delgado, pâncreas e cérebro. [25] É provável que os riscos 



apresentados estejam sobre-estimados, já que baseiam em estudos que usaram 

famílias com SL altamente penetrantes. 

 

A SL apresenta hereditariedade autossómica dominante e resulta de mutações 

germinativas numa classe de genes envolvidos na reparação do DNA, incluindo 

MSH2, MLH1, MSH6 e PMS2. Os produtos destes genes participam num mecanismo 

de reparação denominado mismatch repair (MMR) que mantém a fidelidade do 

genoma corrigindo bases mal incorporadas, inserções e delecções formadas durante a 

replicação do DNA. Os genes MSH2 e MLH1 são os mais frequentemente mutados na 

SL, sendo responsáveis por aproximadamente 90% dos casos. O gene MSH6 é 

responsável por cerca de 7-10% e o PMS2 por menos de 5% dos casos. [26,27] 

Estima-se que cerca de 6% dos casos de SL sejam causados por uma deleção no 

gene da molécula de adesão da célula epitelial (EPCAM). Esta deleção provoca a 

hipermetilação do promotor do gene MSH2, com a consequente ausência de 

expressão deste gene.[28] A percentagem de casos de SL devidos a uma mutação de 

novo é baixa (inferior a 2%), sendo portanto muito inferior à encontrada na PAF. [29] O 

risco de um determinado cancro do espetro da SL varia em função do gene mutado. 

Com efeito, as mutações nos genes MLH1 e MSH2 associam-se a maior risco de CCR 

(50%-80%), comparativamente a mutações nos genes MSH6 (cerca de 40%) ou PMS2 

(15%-20%) [26,30,31] 

Os defeitos no sistema MMR traduzem-se num fenótipo mutagénico característico cuja 

assinatura molecular é a instabilidade de Microssatélites (IMS)- acumulação de 

múltiplos erros em sequências de DNA repetitivas (microssatélites) – fenómeno que se 

verifica em 90% dos CCR na SL. Esta instabilidade genética produz mutações 

secundárias em oncogenes e genes supressores tumorais que contêm regiões de 

microssatélites codificantes ou não codificantes.[32] Num indivíduo portador de uma 

mutação germinativa num gene do sistema MMR, tem de haver uma inativação 

somática do alelo nativo (perda de heterozigotia), para que o sistema MMR fique 

comprometido e haja desenvolvimento tumoral. [33] Ou seja, apesar de a transmissão 

hereditária da Síndrome de Lynch ser autossómica dominante, ao nível celular a 

alteração patogénica é recessiva, já que se manifestará em homozigotia ou 



hemizigotia. Num indivíduo sem qualquer mutação germinativa, as alterações 

genéticas ou epigenéticas somáticas em ambos os alelos de um desses genes 

poderão levar ao mesmo fenótipo (CCR com IMS). De facto, a IMS pode ser 

observada em 8-15% dos casos esporádicos de CCR, correlacionando-se fortemente 

com a hipermetilação somática do promotor de MLH1. [34] Seja qual for o mecanismo 

responsável pela IMS, esta associa-se a CCR com padrão histológico característico - 

maioritariamente pouco diferenciados, mucinosos e com infiltrado linfocitário peri e 

intra-tumoral – bem como como a um prognóstico mais favorável do que os CCR sem 

IMS. [35] 

Quando suspeitar?  

O maior desafio no diagnóstico de CCR hereditário diz respeito aos doentes que se 

apresentam com nenhum ou poucos adenomas. Tipicamente, o paciente com SL tem 

um CCR detetado em fase sintomática ou durante uma colonoscopia de rastreio, 

possivelmente motivada por história familiar de CCR. Se o paciente é jovem e/ou 

apresenta carcinomas metácronos ou síncronos, preferencialmente no cólon direito e 

especialmente na presença de história familiar positiva para carcinomas do espetro da 

SL, deve suspeitar-se desta patologia. Na anamnese, deve pesquisar-se 

sistematicamente não só a história pessoal e familiar de cancro (incorporando três 

gerações e detalhando os tipos de cancro e idade ao diagnóstico[36]), como também 

averiguar se algum membro da família já foi sujeito a testes genéticos e, em caso 

afirmativo, qual o resultado. [37] 

Para efeitos de orientação, foram criados, em 1991, os Critérios de Amsterdão I 

(tabela 2), com o intuito de identificar famílias com alta probabilidade de sofrer de SL. 

[38]Em 1999 estes critérios foram alargados de modo a incluir outros cancros para 

além do CCR, recebendo a designação de Critérios de Amsterdão II (tabela 2).[39] 

Mais de metade dos casos de SL não satisfaz os Critérios de Amsterdão (I e II), 

conferindo-lhes uma sensibilidade de apenas 22%. [40] Para aumentar a sensibilidade 

destes critérios, foram desenvolvidos os Critérios de Bethesda (tabela 2), que 

subsequentemente foram revistos. Apesar de mais sensíveis, aos Critérios de 



Bethesda revistos escapam ainda quase 30% dos casos de SL, isto é, mais do que um 

em cada 4 casos. [41] 

Os critérios de Amsterdão e de Bethesda revistos são historicamente utilizados na 

prática clínica para identificar indivíduos em risco para SL e que necessitam de testes 

adicionais e aconselhamento genético. Mais recentemente foram desenvolvidos 

modelos informáticos como os PREMM, MMRpro e MMRpredict que integram a 

história pessoal e familiar e fornecem uma estimativa da probabilidade de um 

determinado indivíduo ser portador de uma mutação num gene do sistema MMR. [42] 

Uma probabilidade igual ou superior a 5% de encontrar uma alteração genética, em 

qualquer um dos modelos probabilísticos, foi considerada um cut-off adequado para 

considerar estudos genéticos num adulto jovem[43], tendo sido adotado nas guidelines 

mais recentes do NCCN. [44] 

Atendendo à elevada taxa de casos não identificados com base na história pessoal e 

familiar, é hoje proposto que se examine o tecido tumoral de todos os CCR com o 

objetivo de identificar os candidatos ao estudo genético – teste tumoral universal 

(TTU).[45] À luz desta estratégia, seria de suspeitar de todos os CCR, o que elevaria a 

sensibilidade da deteção de casos de SL para virtualmente 100%. [46] 

Como diagnosticar? 

O diagnóstico de SL faz-se pela identificação de uma mutação germinativa num gene 

do sistema MMR ou no gene de EPCAM. Porém, num indivíduo com CCR, a pesquisa 

direta de mutação é uma abordagem morosa e dispendiosa, apresentando uma má 

relação custo-benefício. Assim, recomenda-se que essa pesquisa seja antecedida de 

estratégias de teste do tecido tumoral – pesquisa de instabilidade de microssatélites 

(IMS) ou imunohistoquímica (IHQ) das proteínas do sistema MMR – testes com boa 

relação custo-benefício e alta sensibilidade e especificidade. De facto, 90% dos CCR 

associados ao SL apresentam IMS, enquanto apenas 8-15% dos casos esporádicos 

de CCR apresentam esta alteração, nestes casos devida à metilação somática 

bialélica do promotor do gene MLH1 (fenómeno que ocorre frequentemente associado 

a uma mutação do gene BRAF). [47] Verifica-se, no entanto, que 80% dos CCR com 

IMS correspondem a cancros esporádicos, o que se compreende dada a baixa 



prevalência da SL. Selecionar os candidatos à pesquisa de mutação germinativa por 

via da análise molecular do tecido tumoral implica, assim, a deteção de IMS e a 

sucessiva exclusão dos casos esporádicos, os quais não terão implicações em termos 

de aconselhamento familiar.  

Deteção de IMS/IHQ – A deteção direta da IMS é feita através do PCR de sequências 

repetitivas (microssatélites), usando-se habitualmente um painel de consenso de 5 

marcadores – Painel de Bethesda [48]. Um tumor é classificado com IMS alta quando 

2 ou mais destas repetições apresentam instabilidade. A análise por IHQ utiliza 

anticorpos contra as proteínas do sistema MMR envolvidas na SL, podendo detetar 

uma perda da sua expressão. As proteínas do sistema MMR organizam-se em 

heterodímeros, pelo que os diferentes padrões de coloração após a IHQ podem ser 

sugestivos do defeito genético subjacente. As vantagens apontadas a este método são 

a sua maior disponibilidade, o custo mais baixo e a possibilidade de posteriormente 

fazer a pesquisa da mutação germinativa dirigida ao gene cuja proteína é indetetável. 

Os dois métodos descritos têm sensibilidades sobreponíveis e por vezes são utilizados 

em conjunto de modo a minimizar os resultados falsos-negativos.  

Exclusão dos casos esporádicos – Quando os produtos proteicos de MLH1 e PMS2 

são indetetáveis por IHQ, deve ser analisada a metilação do promotor de MLH1 no 

tecido tumoral e/ou a presença de mutação somática no gene BRAF. De facto, 50-70% 

dos casos esporádicos de CCR com IMS apresentam uma mutação específica em 

BRAF - V600E – que raramente é detetada nos CCR associados a SL. [49] Quando se 

encontra metilação do promotor de MLH1 e/ou mutação de BRAF, a perda da 

atividade do sistema MMR é devida à metilação somática do promotor de MLH1, pelo 

que estes doentes não terão SL e, por isso, não são candidatos à pesquisa de 

mutaçãoIgerminativa.  

 

Um sistema MMR deficiente (demonstrado por IMS e/ou IHQ) na ausência de 

metilação do promotor de MLH1 é um forte preditor de SL e deve motivar a pesquisa 

de mutação germinativa.[50,51] Por outro lado, um padrão IHQ normal e a ausência de 

IMS constituem um preditor negativo muito forte para SL, de tal maneira que a 



pesquisa de mutação germinativa nesta situação só deverá ser considerada se houver 

um índice de suspeição muito alto com base na história pessoal e/ou familiar. 

 

Deteção da mutação germinativa – As alterações genéticas patogénicas nos genes do 

sistema MMR podem ser mutações pontuais ou grandes delecções/duplicações. Além 

disso, as deleções no terminal 3’ do gene EPCAM provocam silenciamento 

epigenético do gene vizinho MSH2, sendo este processo responsável por até 20% dos 

casos de CCR que não expressam a proteína MSH2.[52] Assim, uma pesquisa 

completa de alterações genéticas germinativas deve incluir a sequenciação completa 

da sequência codificante (exões) e das transições exão-intrão do(s) gene(s) 

reparador(es) selecionados, bem como a pesquisa de grandes rearranjos nos genes 

do sistema MMR e no gene EPCAM (nos casos de ausência de expressão de MSH2). 

Sempre que possível, a pesquisa deverá ser dirigida aos genes cujas proteínas 

estavam ausentes na IHQ tumoral.  

Em suma, num paciente com CCR, a pesquisa de uma mutação germinativa 

associada à SL deverá ser feita idealmente apenas depois de se provar que o tecido 

tumoral apresenta um defeito no sistema MMR não provocado por uma alteração 

epigenética somática (figura1). A pesquisa de mutações germinativas deverá ser, 

portanto, o culminar de um processo que se inicia com a decisão do médico de 

pesquisar um defeito no sistema MMR no tecido tumoral. Na presença de um CCR, o 

limiar para a tomada desta decisão deve ser tal que permita identificar com razoável 

sensibilidade e especificidade os candidatos à pesquisa de mutação subsequente. 

Como vimos, mesmo os critérios de suspeição clínica mais abrangentes - critérios de 

Bethesda revistos – apresentam uma sensibilidade limitada, deixando escapar mais de 

1 em cada 4 casos de SL. Em 2009, o grupo de trabalho da EGAPP (Evaluation of 

Genomic Applications in Practice and Prevention) avaliou a possibilidade de adotar 

uma estratégia de teste tumoral universal (TTU), tendo concluído que todos os CCR 

recém-diagnosticados deveriam ser testados para a presença de defeitos no sistema 

MMR. [45,53] Entretanto considerada com uma boa relação custo-benefício [36], esta 

estratégia tem sido implementada em muitos centros [54,55] e é reconhecida por 

várias reuniões de consenso internacionais. [19,40,56]. O teste tumoral universal 



seletivo representa uma alternativa possível ao TTU, e consiste na pesquisa de 

alterações no sistema MMR em todos os CCR diagnosticados em pacientes com idade 

inferior a 70 anos e, seletivamente, nos tumores de pacientes com idade igual ou 

superior a 70 anos que satisfaçam os critérios de Bethesda revistos. Esta estratégia 

mais seletiva deixa escapar, ainda assim, cerca de 5% dos casos de SL mas, 

comparativamente com o TTU, resulta em cerca de 35% menos pesquisas de defeitos 

MMR no tecido tumoral e quase 30% menos de pesquisas de mutação germinativa. A 

TTU seletiva é a estratégia preconizada pelas mais recentes guidelines da ESMO 

(European Society for Medical Oncology). [19] A deteção de um defeito no sistema 

MMR tem interesse prognóstico tanto para CCR sindrómicos, como esporádicos. De 

facto, independentemente da presença ou não de mutação germinativa, a IMS é um 

indicador de bom prognóstico[57], associando-se a menor recorrência da doença e 

menor potencial metastático, pelo que poderá influenciar a decisão terapêutica.[58,59] 

As recomendações quanto ao aconselhamento genético, bem como as restrições aos 

pedidos de estudos genéticos em familiares saudáveis, são idênticas às atrás referidas 

a propósito da PAF. 

ComoIvigiar? 

 

Os precursores do CCR na SL são adenomas de aparecimento tendencialmente mais 

proximal e progressão carcinogénica mais acelerada, comparativamente com os CCR 

esporádicos. A vigilância de indivíduos com SL através de colonoscopias periódicas 

revelou ser eficaz na redução da incidência, mortalidade e idade ao diagnóstico de 

CCR. [60,61] As colonoscopias devem ser iniciadas 5 anos antes do caso de CCR 

mais precoce na família, mas nunca depois dos 20-25 anos de idade, e repetidas a 

cada 1-2 anos. Aquando do aparecimento de CCR, deverá ser ponderada a 

possibilidade de realizar uma colectomia subtotal ou total (neste caso com 

anastomose ileorrectal) seguida de vigilância anual por colonoscopia ou retoscopia, 

respetivamente.  

Apesar de a eficácia ser inferior[62,63], também é recomendada a vigilância de 

neoplasias do endométrio e ovário através de exame ginecológico, ecografia 



transvaginal, biópsia de aspiração e doseamento sérico de CA125 anualmente, a partir 

dos 30 a 35 anos. Depois de completado o projeto reprodutivo do casal, poderá ser 

considerada a histerectomia e a salpingo-ooforectomia bilateral profiláticas. 

Relativamente ao cancro gástrico, é recomendada a pesquisa e erradicação do 

Helicobacter Pylori. Em populações com alta incidência deste cancro é recomendada a 

realização de endoscopia digestiva alta a cada 1 a 3 anos. Para os outros cancros do 

espetro da SL, a vigilância deve ser considerada apenas se o contexto clínico ou a 

história familiar o justificarem, uma vez que a sensibilidade e a especificidade das 

técnicas de vigilância disponíveis são baixas.  

Conclusão  

As síndromes de CCR hereditárias são responsáveis por cerca de 5% de todos os 

CCR. Podem surgir como formas associadas a polipose ou não associadas a polipose, 

sendo a PAF a mais frequente na primeira e a SL a mais frequente na segunda. O seu 

diagnóstico é relevante para a orientação do doente e dos seus familiares, 

possibilitando intervenções que reduzem a incidência e a mortalidade por cancro. A 

suspeita diagnóstica é baseada na clínica e na história familiar e cabe aos clínicos 

reconhecer os indivíduos em risco através de estratégias revistas neste artigo, de 

modo a referenciá-los para aconselhamento genético. As bases genéticas destas 

síndromes encontram-se bem caracterizadas e o diagnóstico definitivo é estabelecido 

pela deteção de uma mutação germinativa causadora de doença. Existem estudos 

recentes que sugerem que o despiste de SL em todos os CCR recém-diagnosticados 

é uma estratégia com boa relação custo-benefício na identificação de pacientes em 

risco para esta doença. Porém, esta abordagem é feita ainda em poucos centros e não 

deverá dispensar a necessidade de uma história pessoal e familiar detalhadas.  
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ta (na elaboração de separatas, por exemplo). O autor de-
verá acompanhar a carta de submissão com a declaração 
de cedência de direitos de autor para fins comerciais.
 Relativamente à utilização por terceiros a Acta Médica 
Portuguesa rege-se pelos termos da licença Creative Com-
mons ‘Atribuição – Uso Não-Comercial – Proibição de Rea-
lização de Obras Derivadas (by-nc-nd)’.
 Após publicação na Acta Médica Portuguesa, os auto-
res ficam autorizados a disponibilizar os seus artigos em 
repositórios das suas instituições de origem, desde que 
mencionem sempre onde foram publicados.

5. CRITÉRIO DE AUTORIA
 A revista segue os critérios de autoria do “International 
Commitee of Medical Journal Editors” (ICMJE).
 Todos designados como autores devem ter participado 
significativamente no trabalho para tomar responsabilidade 
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pública sobre o conteúdo e o crédito da autoria.
 Autores são todos que:
1. Têm uma contribuição intelectual substancial, directa, no 
desenho e elaboração do artigo
2. Participam na análise e interpretação dos dados
3. Participam na escrita do manuscrito, revendo os rascu-
nhos; ou na revisão crítica do conteúdo; ou na aprovação 
da versão final
4. Concordam que são responsáveis pela exactidão e inte-
gridade de todo o trabalho
 As condições 1, 2, 3 e 4 têm de ser reunidas.
 Autoria requer uma contribuição substancial para o ma-
nuscrito, sendo pois necessário especificar em carta de 
apresentação o contributo de cada autor para o trabalho.
 Ser listado como autor, quando não cumpre os critérios 
de elegibilidade, é considerado fraude.
 Todos os que contribuíram para o artigo, mas que não 
encaixam nos critérios de autoria, devem ser listados nos 
agradecimentos.
 Todos os autores, (isto é, o autor correspondente e cada 
um dos autores) terão de preencher e assinar o “Formulá-
rio de Autoria” com a responsabilidade da autoria, critérios 
e contribuições; conflitos de interesse e financiamento e 
transferência de direitos autorais / copyright.
 O autor Correspondente deve ser o intermediário em 
nome de todos os co-autores em todos os contactos com a 
Acta Médica Portuguesa, durante todo o processo de sub-
missão e de revisão. O autor correspondente é responsável 
por garantir que todos os potenciais conflitos de interesse 
mencionados são correctos. O autor correspondente deve 
atestar, ainda, em nome de todos os co-autores, a origi-
nalidade do trabalho e obter a permissão escrita de cada 
pessoa mencionada na secção “Agradecimentos”.

6. COPYRIGHT / DIREITOS AUTORAIS
 Quando o artigo é aceite para publicação é mandatório 
o envio via e-mail de documento digitalizado, assinado por 
todos os Autores, com a partilha dos direitos de autor entre 
autores e a Acta Médica Portuguesa.
 O(s) Autor(es) deve(m) assinar uma cópia de partilha 
dos direitos de autor entre autores e a Acta Médica Portu-
guesa quando submetem o manuscrito, conforme minuta 
publicada em anexo:
Nota: Este documento assinado só deverá ser enviado 
quando o manuscrito for aceite para publicação.

Editor da Acta Médica Portuguesa
O(s) Autor(es) certifica(m) que o manuscrito intitulado: __
__________________________________________ (ref. 
AMP________) é original, que todas as afirmações apre-
sentadas como factos são baseados na investigação do(s) 
Autor(es), que o manuscrito, quer em parte quer no todo, 
não infringe nenhum copyright e não viola nenhum direi-
to da privacidade, que não foi publicado em parte ou no 
todo e que não foi submetido para publicação, no todo ou 
em parte, noutra revista, e que os Autores têm o direito ao  
copyright.

 Todos os Autores declaram ainda que participaram no 
trabalho, se responsabilizam por ele e que não existe, da 
parte de qualquer dos Autores conflito de interesses nas 
afirmações proferidas no trabalho.
 Os Autores, ao submeterem o trabalho para publicação, 
partilham com a Acta Médica Portuguesa todos os direitos 
a interesses do copyright do artigo.
Todos os Autores devem assinar
Data:__________________________________________
Nome (maiúsculas):______________________________
Assinatura:_____________________________________

7. CONFLITOS DE INTERESSE
 O rigor e a exactidão dos conteúdos, assim como as 
opiniões expressas são da exclusiva responsabilidade dos 
Autores. Os Autores devem declarar potenciais conflitos 
de interesse. Os autores são obrigados a divulgar todas 
as relações financeiras e pessoais que possam enviesar o 
trabalho.
 Para prevenir ambiguidade, os autores têm que explici-
tamente mencionar se existe ou não conflitos de interesse.
 Essa informação não influenciará a decisão editorial 
mas antes da submissão do manuscrito, os autores têm 
que assegurar todas as autorizações necessárias para a 
publicação do material submetido.
 Se os autores têm dúvidas sobre o que constitui um re-
levante interesse financeiro ou pessoal, devem contactar o 
editor.

8. CONSENTIMENTO  INFORMADO e APROVAÇÃO 
ÉTICA
 Todos os doentes (ou seus representantes legais) que 
possam ser identificados nas descrições escritas, fotogra-
fias e vídeos deverão assinar um formulário de consenti-
mento informado para descrição de doentes, fotografia e 
vídeos. Estes formulários devem ser submetidos com o 
manuscrito.
 A Acta Médica Portuguesa considera aceitável a omis-
são de dados ou a apresentação de dados menos específi-
cos para identificação dos doentes. Contudo, não aceitare-
mos a alteração de quaisquer dados.
 Os autores devem informar se o trabalho foi aprovado 
pela Comissão de Ética da instituição de acordo com a de-
claração de Helsínquia.

9. LÍNGUA
 Os artigos devem ser redigidos em português ou em 
inglês. Os títulos e os resumos têm de ser sempre em por-
tuguês e em inglês.

10. PROCESSO EDITORIAL
 O autor correspondente receberá notificação da recep-
ção do manuscrito e decisões editoriais por email.
 Todos os manuscritos submetidos são inicialmente re-
vistos pelo editor da Acta Médica Portuguesa. Os manus-
critos são avaliados de acordo com os seguintes critérios: 
originalidade, actualidade, clareza de escrita, método de 
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e apoiadas pelos dados, importância, com significância e 
contribuição científica para o conhecimento da área, e não 
tenham sido publicados, na íntegra ou em parte, nem sub-
metidos para publicação noutros locais.
 A Acta Médica Portuguesa segue um rigoroso processo 
cego (single-blind) de revisão por pares (peer-review, exter-
nos à revista). Os manuscritos recebidos serão enviados a 
peritos das diversas áreas, os quais deverão fazer os seus 
comentários, incluindo a sugestão de aceitação, aceitação 
condicionada a pequenas ou grandes modificações ou re-
jeição. Na avaliação, os artigos poderão ser:
 a) aceites sem alterações;
 b) aceites após modificações propostas pelos consulto-
res científicos;
 c) recusados.
 Estipula-se para esse processo o seguinte plano tem-
poral:
	 •	Após a recepção do artigo, o Editor-Chefe, ou um dos 
Editores Associados, enviará o manuscrito a, no mínimo, 
dois revisores, caso esteja de acordo com as normas de 
publicação e se enquadre na política editorial. Poderá ser 
recusado nesta fase, sem envio a revisores.
	 •	Quando receberem a comunicação de aceitação, os 
Autores devem remeter de imediato, por correio electróni-
co, o formulário de partilha de direitos que se encontra no 
site da Acta Médica Portuguesa, devidamente preenchido e 
assinado por todos os Autores.
	 •	No prazo máximo de quatro semanas, o revisor de-
verá responder ao editor indicando os seus comentários 
relativos ao manuscrito sujeito a revisão, e a sua sugestão 
de quanto à aceitação ou rejeição do trabalho. O Conselho 
Editorial tomará, num prazo de 15 dias, uma primeira deci-
são que poderá incluir a aceitação do artigo sem modifica-
ções, o envio dos comentários dos revisores para que os 
Autores procedam de acordo com o indicado, ou a rejeição 
do artigo.
 Os Autores dispõem de 20 dias para submeter a nova 
versão revista do manuscrito, contemplando as modifica-
ções recomendadas pelos peritos e pelo Conselho Edito-
rial. Quando são propostas alterações, o autor deverá en-
viar, no prazo máximo de vinte dias, um e-mail ao editor 
respondendo a todas as questões colocadas e anexando 
uma versão revista do artigo com as alterações inseridas 
destacadas com cor diferente.
	 •	O Editor-Chefe dispõe de 15 dias para tomar a deci-
são sobre a nova versão: rejeitar ou aceitar o artigo na nova 
versão, ou submetê-lo a um ou mais revisores externos 
cujo parecer poderá, ou não, coincidir com os resultantes 
da primeira revisão.
	 •	Caso o manuscrito seja reenviado para revisão exter-
na, os peritos dispõem de quatro semanas para o envio dos 
seus comentários e da sua sugestão quanto à aceitação ou 
recusa para publicação do mesmo.
	 •	Atendendo às sugestões dos revisores, o Editor-Chefe 
poderá aceitar o artigo nesta nova versão, rejeitá-lo ou vol-
tar a solicitar modificações. Neste último caso, os Autores 

dispõem de um mês para submeter uma versão revista, a 
qual poderá, caso o Editor-Chefe assim o determine, voltar 
a passar por um processo de revisão por peritos externos.
	 •	No caso da aceitação, em qualquer das fases ante-
riores, a mesma será comunicada ao Autor principal. Num 
prazo inferior a um mês, o Conselho Editorial enviará o ar-
tigo para revisão dos Autores já com a formatação final, 
mas sem a numeração definitiva. Os Autores dispõem de 
cinco dias para a revisão do texto e comunicação de quais-
quer erros tipográficos. Nesta fase, os Autores não podem 
fazer qualquer modificação de fundo ao artigo, para além 
das correcções de erros tipográficos e/ou ortográficos de 
pequenos erros. Não são permitidas, nomeadamente, alte-
rações a dados de tabelas ou gráficos, alterações de fundo 
do texto, etc.
	 •	Após a resposta dos Autores, ou na ausência de res-
posta, após o decurso dos cinco dias, o artigo considera-se 
concluído.
	 •	Na fase de revisão de provas tipográficas, alterações 
de fundo aos artigos não serão aceites e poderão implicar 
a sua rejeição posterior por decisão do Editor-Chefe.
 Chama-se a atenção que a transcrição de imagens, 
quadros ou gráficos de outras publicações deverá ter a pré-
via autorização dos respectivos autores para dar cumpri-
mentos às normas que regem os direitos de autor.

11. PUBLICAÇÃO FAST-TRACK
 A Acta Médica Portuguesa dispõe do sistema de publi-
cação Fast-Track para manuscritos urgentes e importantes 
desde que cumpram os requisitos da Acta Médica Portu-
guesa para o Fast-Track.
 a) Os autores para requererem a publicação fast-track 
devem submeter o seu manuscrito em http://www.actame-
dicaportuguesa.com/ “submeter artigo” indicando clara-
mente porque consideram que o manuscrito é adequado 
para a publicação rápida. O Conselho Editorial tomará a 
decisão sobre se o manuscrito é adequado para uma via 
rápida (fast-track) ou para submissão regular; 
 b) Verifique se o manuscrito cumpre as normas aos au-
tores da Acta Médica Portuguesa e que contém as informa-
ções necessárias em todos os manuscritos da Acta Médica 
Portuguesa. 
 c) O Gabinete Editorial irá comunicar, dentro de 48 ho-
ras, se o manuscrito é apropriado para avaliação fast-track. 
Se o Editor-Chefe decidir não aceitar a avaliação fast-track, 
o manuscrito pode ser considerado para o processo de re-
visão normal. Os autores também terão a oportunidade de 
retirar a sua submissão.
 d) Para manuscritos que são aceites para avaliação 
fast-track, a decisão Editorial será feita no prazo de 5 dias 
úteis.
 e) Se o manuscrito for aceite para publicação, o objecti-
vo será publicá-lo, online, no prazo máximo de 3 semanas 
após a aceitação.

12. REGRAS DE OURO ACTA MÉDICA PORTUGUESA
 a) O editor é responsável por garantir a qualidade da 
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revista e que o que publica é ético, actual e relevante para 
os leitores.
 b) A gestão de reclamações passa obrigatoriamente 
pelo editor-chefe e não pelo bastonário.
 c) O peer review deve envolver a avaliação de revisores 
externos.
 d) A submissão do manuscrito e todos os detalhes asso-
ciados são mantidos confidenciais pelo corpo editorial e por 
todas as pessoas envolvidas no processo de peer-review.
 e) A identidade dos revisores é confidencial.
 f) Os revisores aconselham e fazem recomendações; o 
editor toma decisões.
 g) O editor-chefe tem total independência editorial.
 h) A Ordem dos Médicos não interfere directamente na 
avaliação, selecção e edição de artigos específicos, nem 
directamente nem por influência indirecta nas decisões edi-
toriais.
 i) As decisões editoriais são baseadas no mérito de tra-
balho submetido e adequação à revista.
 j) As decisões do editor-chefe não são influenciadas 
pela origem do manuscrito nem determinadas por agentes 
exteriores.
 k) As razões para rejeição imediata sem peer review ex-
terno são: falta de originalidade; interesse limitado para os 
leitores da Acta Médica Portuguesa; conter graves falhas 
científicas ou metodológicas; o tópico não é coberto com a 
profundidade necessária; é preliminar de mais e/ou espe-
culativo; informação desactualizada.
 l) Todos os elementos envolvidos no processo de peer 
review devem actuar de acordo com os mais elevados pa-
drões éticos.
 m) Todas as partes envolvidas no processo de peer re-
view devem declarar qualquer potencial conflito de interes-
ses e solicitar escusa de rever manuscritos que sintam que 
não conseguirão rever objectivamente.

13. NORMAS GERAIS
ESTILO
 Todos os manuscritos devem ser preparados de acordo 
com o “AMA Manual of Style”, 10th ed. e/ou “Uniform Requi-
rements for Manuscripts Submitted to Biomedical Journals”.
 Escreva num estilo claro, directo e activo. Geralmente, 
escreva usando a primeira pessoa, voz activa, por exemplo, 
“Analisámos dados”, e não “Os dados foram analisados”. 
Os agradecimentos são as excepções a essa directriz, e 
deve ser escrito na terceira pessoa, voz activa; “Os auto-
res gostariam de agradecer”. Palavras em latim ou noutra 
língua que não seja a do texto deverão ser colocadas em 
itálico.
 Os componentes do manuscrito são: Página de Título, 
Resumo, Texto, Referências, e se apropriado, legendas 
de figuras. Inicie cada uma dessas secções em uma nova 
página, numeradas consecutivamente, começando com a 
página de título.
 Os formatos de arquivo dos manuscritos autorizados in-
cluem o Word e o WordPerfect. Não submeta o manuscrito 
em formato PDF.

SUBMISSÃO
 Os manuscritos devem ser submetidos online, via “Sub-
missão Online” da Acta Médica Portuguesa http://www.
actamedicaportuguesa.com/revista/index.php/amp/about/
submissions#onlineSubmissions.
 Todos os campos solicitados no sistema de submissão 
online terão de ser respondidos.
 Após submissão do manuscrito o autor receberá a con-
firmação de recepção e um número para o manuscrito.

Na primeira página/ página de título:
 a) Título em português e inglês, conciso e descritivo
 b) Na linha da autoria, liste o Nome de todos os Autores 
(primeiro e último nome) com os títulos académicos e/ou 
profissionais e respectiva afiliação (departamento, institui-
ção, cidade, país)
 c) Subsídio(s) ou bolsa(s) que contribuíram para a rea-
lização do trabalho
 d) Morada e e-mail do Autor responsável pela corres-
pondência relativa ao manuscrito
 e) Título breve para cabeçalho

Na segunda página
 a) Título (sem autores)
 b) Resumo em português e inglês. Nenhuma informa-
ção que não conste no manuscrito pode ser mencionada no 
resumo. Os resumos não podem remeter para o texto, não 
podendo conter citações nem referencias a figuras.
 c) Palavras-chave (Keywords). Um máximo de 5 
Keywords em inglês utilizando a terminologia que consta 
no Medical Subject Headings (MeSH), http://www.nlm.nih.
gov/mesh/MBrowser.html, devem seguir-se ao resumo.

Na terceira página e seguintes:
 Editoriais: 
 Os Editoriais serão apenas submetidos por convite do 
Editor. Serão comentários sobre tópicos actuais. Não de-
vem exceder as 1.200 palavras nem conter tabelas/figuras 
e terão um máximo de 5 referências bibliográficas. Não pre-
cisam de resumo.

 Perspectiva: 
 Artigos elaborados apenas por convite do Conselho 
Editorial. Podem cobrir grande diversidade de temas com 
interesse nos cuidados de saúde: problemas actuais ou 
emergentes, gestão e política de saúde, história da medici-
na, ligação à sociedade, epidemiologia, etc.
 Um Autor que deseje propor um artigo desta categoria 
deverá remeter previamente ao Editor-Chefe o respectivo 
resumo, indicação dos autores e título do artigo para ava-
liação.
 Deve conter no máximo 1200 palavras (excluindo as re-
ferências e as legendas) e até 10 referências bibliográficas. 
Só pode conter uma tabela ou uma figura. Não precisa de 
resumo.
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 O texto deve ser apresentado com as seguintes sec-
ções: Introdução (incluindo Objectivos), Material e Méto-
dos, Resultados, Discussão, Conclusões, Agradecimentos 
(se aplicável), Referências, Tabelas e Figuras.
 Os Artigos Originais não deverão exceder as 4.000 pa-
lavras, excluindo referências e ilustrações. Deve ser acom-
panhado de ilustrações, com um máximo de 6 figuras/tabe-
las e 60 referências bibliográficas.
 O resumo dos artigos originais não deve exceder as 
250 palavras e serão estruturados (com cabeçalhos: Intro-
dução, Materiais e Métodos, Resultados, Discussão e Con-
clusão).
 A Acta Médica Portuguesa, como membro do ICMJE, 
exige como condição para publicação, o registo de todos os 
ensaios num registo público de ensaios aceite pelo ICMJE 
(ou seja, propriedade de uma instituição sem fins lucrativos 
e publicamente acessível, por ex. clinicaltrials.gov). Todos 
os manuscritos reportando ensaios clínicos têm de seguir o 
CONSORT Statement http://www.consort-statement.org/.
 Numa revisão sistemática ou meta-análise de estudos 
randomizados siga as PRISMA guidelines.
 Numa meta-análise de estudos observacionais, siga as 
MOOSE guidelines e apresente como um ficheiro comple-
mentar o protocolo do estudo, se houver um.
 Num estudo de precisão de diagnóstico, siga as STARD 
guidelines.
 Num estudo observacional, siga as STROBE guideli-
nes.
 Num Guideline clínico incentivamos os autores a seguir 
a GRADE guidance para classificar a evidência.

 Artigos de Revisão: 
 Destinam-se a abordar de forma aprofundada, o estado 
actual do conhecimento referente a temas de importância. 
Estes artigos serão elaborados a convite da equipa edito-
rial, contudo, a título excepcional, será possível a submis-
são, por autores não convidados (com ampla experiência 
no tema) de projectos de artigo de revisão que, julgados 
relevantes e aprovados pelo editor, poderão ser desenvol-
vidos e submetidos às normas de publicação.
 Comprimento máximo: 3500 palavras de texto (não in-
cluindo resumo, legendas e referências). Não pode ter mais 
do que um total de 4 tabelas e / ou figuras, e não mais de 
50-75 referências.
 O resumo dos artigos de revisão não deve exceder as 
250 palavras e serão estruturados (com cabeçalhos: Intro-
dução, Materiais e Métodos, Resultados, Discussão e Con-
clusão.

 Caso Clínico: 
 O relato de um caso clínico com justificada razão de 
publicação (raridade, aspectos inusitados, evoluções atípi-
cas, inovações terapêuticas e de diagnóstico, entre outras). 
As secções serão: Introdução, Caso Clínico, Discussão, Bi-
bliografia.
 O texto não deve exceder as 1.000 palavras e 15 refe-

rências bibliográficas. Deve ser acompanhado de figuras 
ilustrativas. O número de tabelas/figuras não deve ser su-
perior a 5.
 Inclua um resumo não estruturado que não exceda 150 
palavras, que sumarie o objectivo, pontos principais e con-
clusões do artigo.

 Imagens em Medicina (Imagem Médica): 
 A Imagem em Medicina é um contributo importante da 
aprendizagem e da prática médica. Poderão ser aceites 
imagens clínicas, de imagiologia, histopatologia, cirurgia, 
etc. Podem ser enviadas até duas imagens por caso.
 Deve incluir um título com um máximo de oito palavras 
e um texto com um máximo de 150 palavras onde se dê 
informação clínica relevante, incluindo um breve resumo do 
historial do doente, dados laboratoriais, terapêutica e con-
dição actual. Não pode ter mais do que três autores e cinco 
referências bibliográficas. Não precisa de resumo.
 Só são aceites fotografias originais, de alta qualida-
de, que não tenham sido submetidas a prévia publicação. 
Devem ser enviados dois ficheiros: um com a qualidade 
exigida para a publicação de imagens e outra que serve 
apenas para referência em que o topo da fotografia deve 
vir indicado com uma seta. Para informação sobre o envio 
de imagens digitais, consulte as «Normas técnicas para a 
submissão de figuras, tabelas ou fotografias».

 Guidelines / Normas de orientação: 
 As sociedades médicas, os colégios das especialida-
des, as entidades oficiais e / ou grupos de médicos que 
desejem publicar na Acta Médica Portuguesa recomenda-
ções de prática clínica, deverão contactar previamente o 
Conselho Editorial e submeter o texto completo e a versão 
para ser publicada. O Editor-Chefe poderá colocar como 
exigência a publicação exclusiva das recomendações na 
Acta Médica Portuguesa.
 Poderá ser acordada a publicação de uma versão resu-
mida na edição impressa cumulativamente à publicação da 
versão completa no site da Acta Médica Portuguesa.

 Cartas ao Editor: 
 Devem constituir um comentário a um artigo da Acta 
Med Port ou uma pequena nota sobre um tema ou caso 
clínico. Não devem exceder as 400 palavras, nem conter 
mais de uma ilustração e ter um máximo de 5 referências 
bibliográficas. Não precisam de resumo.
 Deve seguir a seguinte estrutura geral: Identificar o arti-
go (torna-se a referência 1); Dizer porque está a escrever; 
fornecer evidência (a partir da literatura ou a partir de uma 
experiência pessoal) fornecer uma súmula; citar referên-
cias.
 A(s) resposta(s) do(s) Autor(es) devem observar as 
mesmas características. 
Uma Carta ao editor discutindo um artigo recente da Acta 
Med Port terá maior probabilidade de aceitação se for sub-
metida quatro semanas após a publicação do artigo.

analuisa
Realce
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 Abreviaturas: Não use abreviaturas ou acrónimos no 
título nem no resumo, e limite o seu uso no texto. O uso de 
acrónimos deve ser evitado, assim como o uso excessivo 
e desnecessário de abreviaturas. Se for imprescindível re-
correr a abreviaturas não consagradas, devem ser defini-
das na primeira utilização, por extenso, logo seguido pela 
abreviatura entre parenteses. Não coloque pontos finais 
nas abreviaturas.
 Unidades de Medida: As medidas de comprimento, al-
tura, peso e volume devem ser expressas em unidades do 
sistema métrico (metro, quilograma ou litro) ou seus múlti-
plos decimais.
 As temperaturas devem ser dadas em graus Celsius 
(ºC) e a pressão arterial em milímetros de mercúrio (mm 
Hg).
 Para mais informação consulte a tabela de conversão 
“Units of Measure” no website da AMA Manual Style.
 Nomes de Medicamentos, Dispositivos ou outros 
Produtos: Use o nome não comercial de medicamentos, 
dispositivos ou de outros produtos, a menos que o nome 
comercial seja essencial para a discussão.

IMAGENS 
 Numere todas as imagens (figuras, gráficos, tabelas, 
fotografias, ilustrações) pela ordem de citação no texto.
 Inclua um título/legenda para cada imagem (uma frase 
breve, de preferência com não mais do que 10 a 15 pala-
vras).
 A publicação de imagens a cores é gratuita.
 No manuscrito, são aceitáveis os seguintes formatos: 
BMP, EPS, JPG, PDF e TIF, com 300 dpis de resolução, 
pelo menos 1200 pixeis de largura e altura proporcional.
 As Tabelas/Figuras devem ser numeradas na ordem 
em que são citadas no texto e assinaladas em numeração 
árabe e com identificação, figura/tabela. Tabelas e figuras 
devem ter numeração árabe e legenda. Cada Figura e Ta-
bela incluídas no trabalho têm de ser referidas no texto, da 
forma que passamos a exemplificar:
 Estes são alguns exemplos de como uma resposta 
imunitária anormal pode estar na origem dos sintomas da 
doença de Behçet (Fig. 4).
 Esta associa-se a outras duas lesões cutâneas (Tabela 1).
 Figura: Quando referida no texto é abreviada para Fig., 
enquanto a palavra Tabela não é abreviada. Nas legendas 
ambas as palavras são escritas por extenso.
 Figuras e tabelas serão numeradas com numeração 
árabe independentemente e na sequência em que são re-
feridas no texto.
 Exemplo: Fig. 1, Fig. 2, Tabela 1

 Legendas: Após as referências bibliográficas, ainda 
no ficheiro de texto do manuscrito, deverá ser enviada le-
genda detalhada (sem abreviaturas) para cada imagem. A 
imagem tem que ser referenciada no texto e indicada a sua 
localização aproximada com o comentário “Inserir Figura nº 
1… aqui”.
 Tabelas: É obrigatório o envio das tabelas a preto e 

branco no final do ficheiro. As tabelas devem ser elabora-
das e submetidas em documento word, em formato de ta-
bela simples (simple grid), sem utilização de tabuladores, 
nem modificações tipográficas. Todas as tabelas devem ser 
mencionadas no texto do artigo e numeradas pela ordem 
que surgem no texto. Indique a sua localização aproximada 
no corpo do texto com o comentário “Inserir Tabela nº 1… 
aqui”. Neste caso os autores autorizam uma reorganização 
das tabelas caso seja necessário.
 As tabelas devem ser acompanhadas da respectiva le-
genda/título, elaborada de forma sucinta e clara.
 Legendas devem ser auto-explicativas (sem necessida-
de de recorrer ao texto) – é uma declaração descritiva.
 Legenda/Título das Tabelas: Colocada por cima do cor-
po da tabela e justificada à esquerda. Tabelas são lidas de 
cima para baixo. Na parte inferior serão colocadas todas as 
notas informativas – notas de rodapé (abreviaturas, signi-
ficado estatístico, etc.) As notas de rodapé para conteúdo 
que não caiba no título ou nas células de dados devem 
conter estes símbolos *, †, ‡, §, ||, ¶, **, ††, ‡‡, §§, ||||, ¶¶, 

 Figuras: Os ficheiros «figura» podem ser tantos quan-
tas imagens tiver o artigo. Cada um destes elementos de-
verá ser submetido em ficheiro separado, obrigatoriamente 
em versão electrónica, pronto para publicação. As figuras 
(fotografias, desenhos e gráficos) não são aceites em fi-
cheiros word.
 Em formato TIF, JPG, BMP, EPS e PDF com 300 dpis 
de resolução, pelo menos 1200 pixeis de largura e altura 
proporcional.
 As legendas têm que ser colocadas no ficheiro de texto 
do manuscrito.
 Caso a figura esteja sujeita a direitos de autor, é res-
ponsabilidade dos autores do artigo adquirir esses direitos 
antes do envio do ficheiro à Acta Médica Portuguesa.
 Legenda das Figuras: Colocada por baixo da figura, 
gráfico e justificada à esquerda. Gráficos e outras figuras 
são habitualmente lidos de baixo para cima.
 Só são aceites imagens de doentes quando necessá-
rias para a compreensão do artigo. Se for usada uma figura 
em que o doente seja identificável deve ser obtida e reme-
tida à Acta Médica Portuguesa a devida autorização. Se a 
fotografia permitir de forma óbvia a identificação do doente, 
esta poderá não ser aceite. Em caso de dúvida, a decisão 
final será do Editor-Chefe.

•	 Fotografias: Em formato TIF, JPG, BMP e PDF com 
300 dpis de resolução, pelo menos 1200 pixeis de largura e 
altura proporcional.

•	 Desenhos e gráficos: Os desenhos e gráficos devem 
ser enviados em formato vectorial (AI, EPS) ou em ficheiro 
bitmap com uma resolução mínima de 600 dpi. A fonte a 
utilizar em desenhos e gráficos será obrigatoriamente Arial.
 As imagens devem ser apresentadas em ficheiros se-
parados submetidos como documentos suplementares, em 
condições de reprodução, de acordo com a ordem em que 
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independentemente do texto.

AGRADECIMENTOS (facultativo) 
 Devem vir após o texto, tendo como objectivo agrade-
cer a todos os que contribuíram para o estudo mas não 
têm peso de autoria. Nesta secção é possível agradecer a 
todas as fontes de apoio, quer financeiro, quer tecnológico 
ou de consultoria, assim como contribuições individuais. 
Cada pessoa citada nesta secção de agradecimentos deve 
enviar uma carta autorizando a inclusão do seu nome.

REFERÊNCIAS
 Os autores são responsáveis pela exactidão e rigor das 
suas referências e pela sua correcta citação no texto.
 As referências bibliográficas devem ser citadas nume-
ricamente (algarismos árabes formatados sobrescritos) por 
ordem de entrada no texto e ser identificadas no texto com 
algarismos árabes. Exemplo: “Dimethylfumarate has also 
been a systemic therapeutic option in moderate to severe 
psoriasis since 199413 and in multiple sclerosis.14”
 Se forem citados mais de duas referências em sequên-
cia, apenas a primeira e a última devem ser indicadas, sen-
do separadas por traço.5-9

 Em caso de citação alternada, todas as referências de-
vem ser digitadas, separadas por vírgula.12,15,18

 As referências são alinhadas à esquerda.
 Não deverão ser incluídos na lista de referências quais-
quer artigos ainda em preparação ou observações não 
publicadas, comunicações pessoais, etc. Tais inclusões só 
são permitidas no corpo do manuscrito (ex: P. Andrade, co-
municação pessoal).
 As abreviaturas usadas na nomeação das revistas 
devem ser as utilizadas pelo National Library of Medicine 
(NLM) Title Journals Abbreviations http://www.ncbi.nlm.nih.
gov/nlmcatalog/journals
Notas: Não indicar mês da publicação.

 Nas referências com 6 ou menos Autores devem ser 
nomeados todos. Nas referências com 7 ou mais autores 
devem ser nomeados os 6 primeiros seguidos de “et al”.
 Seguem-se alguns exemplos de como devem constar 
os vários tipos de referências.
 Artigo: 
 Apelido Iniciais do(s) Autor(es). Título do artigo. Título 
das revistas [abreviado]. Ano de publicação;Volume: pági-
nas.
 1. Com menos de 6 autores
Miguel C, Mediavilla MJ. Abordagem actual da gota. Acta 
Med Port. 2011;24:791-8.
 2. Com mais de 6 autores
Norte A, Santos C, Gamboa F, Ferreira AJ, Marques A, Lei-
te C, et al. Pneumonia Necrotizante: uma complicação rara. 
Acta Med Port. 2012;25:51-5.

 

Monografia:
 Autor/Editor AA. Título: completo. Edição (se não for a 
primeira). Vol.(se for trabalho em vários volumes). Local de 
publicação: Editor comercial; ano.
 1. Com Autores:
Moore, K. Essential Clinical Anatomy. 4th ed. Philadelphia: 
Wolters Kluwer Lippincott Williams & Wilkins; 2011.
 2. Com editor:
Gilstrap LC 3rd, Cunningham FG, VanDorsten JP, editors. 
Operative obstetrics. 2nd ed. New York: McGraw-Hill; 2002.
 Capítulo de monografia:
Meltzer PS, Kallioniemi A, Trent JM. Chromosome altera-
tions in human solid tumors. In: Vogelstein B, Kinzler KW, 
editors. The genetic basis of human cancer. New York: Mc-
Graw-Hill; 2002. p. 93-113.
 Relatório Científico/Técnico:
 Lugg DJ. Physiological adaptation and health of an ex-
pedition in Antarctica: with comment on behavioural adap-
tation. Canberra: A.G.P.S.; 1977. Australian Government 
Department of Science, Antarctic Division. ANARE scientific 
reports. Series B(4), Medical science No. 0126
 Documento electrónico:
 1.CD-ROM
Anderson SC, Poulsen KB. Anderson’s electronic atlas of 
hematology [CD-ROM]. Philadelphia: Lippincott Williams & 
Wilkins; 2002.
 2. Monografia da Internet
Van Belle G, Fisher LD, Heagerty PJ, Lumley TS. Biosta-
tistics: a methodology for the health sciences [e-book]. 2nd 
ed. Somerset: Wiley InterScience; 2003 [consultado 2005 
Jun 30]. Disponível em: Wiley InterScience electronic col-
lection
 3. Homepage/Website
Cancer-Pain.org [homepage na Internet]. New York: Asso-
ciation of Cancer Online Resources, Inc.; c2000-01; [consul-
tado 2002 Jul 9].Disponível em: http://www.cancer-pain.org/.

PROVAS TIPOGRÁFICAS
 Serão da responsabilidade do Conselho Editorial, se os 
Autores não indicarem o contrário. Neste caso elas deve-
rão ser feitas no prazo determinado pelo Conselho Edito-
rial, em função das necessidades editoriais da Revista. Os 
autores receberão as provas para publicação em formato 
PDF para correcção e deverão devolvê-las num prazo de 
48 horas.

ERRATA E RETRACÇÕES
 A Acta Médica Portuguesa publica alterações, emendas 
ou retracções a um artigo anteriormente publicado. Altera-
ções posteriores à publicação assumirão a forma de errata.

NOTA FINAL
 Para um mais completo esclarecimento sobre este as-
sunto aconselha-se a leitura do Uniform Requirements for 
Manuscripts Submitted to Biomedical Journals do Interna-
tional Commitee of Medical Journal Editors), disponível em 
http://www.ICMJE.org.


