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No ano de 2012 o Laboratério de Citogenética e @&a(LCG), através do empenho

dos seus Recursos Humanos, que incluem:

. duas docentés

. nove técnicos superioreete com especialidade em Genética HuAYana

. um técnico de Anatomia Patoldgica

. dois elementos de secretariado

. um técnicd de apoio ao laboratério, partilhado a meio tempmn coutro
laboratorio

conseguiu assegurar o cumprimento das suas ategdadsistenciais, de formacao
pedagdgica e de investigacgao.

Uma vez que se tratou de um ano particularmentgeete, face a dificuldade dos
diferentes Servicos/Hospitais para quem trabalhaemoscumprirem os seus deveres
financeiros, a Faculdade de Medicina da Univergddeé Coimbra (FMUC) foi
obrigada a uma gestao rigorosa de modo a garamtiaagisual qualidade de diagndstico
nao fosse afetada.

Apesar do publicitado decréscimo acentuado deidatld, o LCG-FMUC teve um
volume de casos em diagnostico pré-natal semellard@o 2011 (999 vs 1081).

Com a abertura do Laboratério de Citogenética nepiial Pediatrico de Coimbra, o
numero de cariétipos em sangue periférico dimiemucerca de 350 casos, numero que

foi quantitativamente suplantado pela introducaamtdise gendmica por array-CGH.

. ACTIVIDADE DE DIAGNOSTICO

Foram recebidas 2032 amostras biologicas no LCG-ENKabela 1):

» 999 para diagndstico pré-natal: 825 liquidos atieué (823 para cari6tipo e dois para
cultura), 166 bidpsias do trofoblasto (165 paraiotgo e uma para cultura) e 8

cordocenteses (sete para cariétipo e uma paraaultu
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» 1033 andlises para diagnostico pos natal: 98usangeriféricos e 44 bidpsias de pele

para estudos genéticos ou metabdlicos.

Tabela 1 - Total de amostras biologicas recebidaon.CG-FMUC em pré e pos
natal

Amostras

recebidas
Liqguidos Amniéticos 825
Bidpsias do trofoblasto 166
Cordocenteses 8
Total Pré-Natal 999
Sangues periféricos 989
Fibroblastos 44
Total Pds-Natal 1033
TOTAL DE AMOSTRAS 2032

Por citogenética convencional foram analisados @@®s em pré-natal e 138 em pos-
natal.

Por analise molecular de fragmentos foram realz&1® casos em pré-natal e 296 em
pos-natal. Por citogenética molecular (FISH) foram realizad2® analises (51
hibridizacdes) para patologias de Sindromes de ooédecdo/duplicacdo, autismo
(Tabela 2).

De gendmica foram recebidos 456 pedidos de arrayG&» probandos e 151

progenitores de probandos com alteracOes desaqdiib) (Tabela 2).
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Tabela 2 — Tabela discriminativa por area (citogerté&ca convencional, citogenética
molecular, biologia molecular, genémica)

Total Pré-natal Pos-Natal
[ Caridtipo LA 823 823 -
o
S Caridtipo CVS 165 165 -
[J]
g Caridtipo CRD 7 7 -
':; Caridtipo S 82 - 82
(%)
:é Caridtipo Fb 7 - 7
go Cultura 49 4 49
S |Total 1133 999 138
° Aneup. mais comuns 3 3 0
s O L.
9 3 Seq. Centromérica 2 0 2
o 9 PP
& Eo Sequéncia Unica 18 0 18
o Total 23 3 20
S Extracdo DNA 1099 224 875
o <
‘E Z | Projetos 74 74 0
MLPA Aneuploidias 213 212 1
MLPA 22 82 16 66
§ MLPA Teloméricas 14 3 11
g MLPA 15 11 0 11
& | MLPA Microdeleggo 11 2 9
[T
3 Outros MLPA 10 0 10
2 [x-fragil 189 1 188
T
& Microdelecgdo Y 14 14 0
Desp. cont. materna 71 71 0
Total 615 319 296
- Array 180K 262 2 260
G}
(] Array 60K 43 0 43
>
g Array direcionado 151 0 151
Total 456 2 454
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2. ACTIVIDADE PEDAGOGICA E DE FORMAC}AO
2.1Docéncia
As duasdocentes, membros do LCG-FMUC, participaram na €oc¢&o, planeamento,

leccionacéo e avaliacdo das Unidades Curricul&€s) de:

1° Ciclo

Biologia Celular e Molecular | (MIM da FMUC e ACORIE
Biologia Celular e Molecular Il (MIM da FMUC e AC(HS)
Biologia Celular e Molecular (MIMD da FMUC)

Biologia e Genética (FPCEUC) (em colaboracgéo a Itesigo)

2° Ciclo
Genética Humana (FFUC)
Genética Humana (FCTUC)

3° Ciclo

Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saude daldkde de Medicina da
Universidade de Coimbra, o Mdédulo: From Genotyp®lb@notype, em novembro de
2012.

Participaram também na leccionacdo de varias qudasconvite nomeadamente na
Faculdade de Farmacia de Lisboa, na Faculdade &ei@s da Educacdo de Lisboa e
na Faculdade de Medicina da Universidade de SoRBuésil).

2.2 Trabalhos conducentes a Teses
2.2.1 Em curso
. Trés alunos de doutoramento no LCG-FMUC (EunicedstatCarlos Rodrigues

e Francisco Marques)




LABORATORIO DE
CITOGENETICA E GENOMICA

. Sete alunos de Mestrado: quatro da Universidadeod@bra (Ana Domingues,
Jodo Santos, Sérgio Portovedo e Liliana Silvags tle outras universidades (Hélder
Gomes, Karina Mendes e Cétia Domingues)

. Seis alunos para Mestrado Integrado em MedicindMMFilipe Estrela,
Mariana Barreto, Ana Sofia Vitorino, Andrea MachadRafael Teixeira e Gongalo

Ferraz)

2.2.2 Trabalhos de Mestrado defendidos em 2012
. Quatro Teses de Mestrado: um da Universidade dml&ai (Filipe Estrela) e

trés de outras universidades (Diana Rodrigues, Gamgos e Illda Ribeiro)

2.3Reunidao semanal de Servico
Na reunido semanal do servigto@rnal Cluh), para além da analise e discussédo dos
casos de diagnostico em curso, realizaram-se a@rmaresentacdo e discussdo de 31

temas que incluiram varios artigos cientificoseaérde investigacdo do Laboratério.

2.4Rotacdes Laboratoriais

O Laboratoério recebeu um médico (Pedro Louro), dirihato complementar de
Genética Médica, do Servico de Genética MédicaCelatro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, que realizou no LCG o estagio paraatCitogenética e Gendmica, com a

duracéo de trés meses.

O laboratorio recebeu ainda:

. Trés alunas do Estagio de Verdo, com a duracdardenés, do Gabinete de
Insercdo Profissional da Universidade de Coimbran{@®a Ferreira, Liliana Silva e
Inés Sebastido)

. Um aluno para rotagéo laboratorial, com duragéondenés (Joao Santos)

. Duas alunas estrangeiras para estagio laboratduias vezes por semana, com a

duracéo de trés meses (Larissa Liqui e Daniel@apBilv
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2.5 Organizacao de Workshops
O LCG organizou, em parceria comAailent Technologieso User Meeting de
Gendmicg a nivel nacional, no dia 27 de setembro de 2604 Zaculdade de Medicina

da Universidade de Coimbra. Estiveram presentegadiipantes.

Um elemento do LCG-FMUC participou na concepcaan@amento e organizacao das
262 Atualizacbes em Oncologia/1° Congresso do CIKAG

2.6 Participagao em Congressos/Reunides Cientificas
Os elementos do laboratério participaram nas seggiacoes de formacédo e divulgacao
cientifica, em que foram apresentados trabalhcsndessidos no LCG-FMUC:

. 262 Atualizacdes em Oncologia/1° Congresso do CIKMAGoimbra 25 a 27 de

janeiro de 2012. Estiveram presentes dois elemelote<G.

. XXXl Congresso Portugués de Cardiologia, Vilammuabril de 2012. Esteve

presente um elemento do LCG.

. European Human Genetics Conference, Nuremberg, &b 23 a 26 de junho

de 2012. Estiveram presentes dois elementos do LCG.

. Workshop on Microarray Applications in Biomediciri@pcant, Cantanhede, 5
de julho de 2012. Estiveram presentes quatro elemelo LCG.

. X Jornadas Internacionais de Diagnostico Pré-natialna do Castelo, 29 de

setembro de 2012. Esteve presente um elemento Go LC

. Dia da Faculdade de Medicina da Universidade denB@, 26 de outubro de

2012. Estiveram presentes trés elementos do LCG.
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. One Day Symposium sponsored by EACR, Fundacéao Amtgnio de Almeida,
Porto, 29 de outubro de 2012. Esteve presente emmegito do LCG.

. Meeting on Next-Generation Sequencing, ApplicationGenetic and Infectious
Diseases, INSA, Lisboa, 5 de novembro de 2012vé&stn presentes dois elementos
do LCG.

. 162 Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de Gardtimana. Porto, 22 a

24 de novembro de 2012. Estiveram presentes gel@imentos do LCG.

2.7 Participagdo em Juris Académicos das docentes HCG-FMUC

Doutoramento

. Jari das provas de Doutoramento em Ciéncias daeSawdRamo de Ciéncias
Biomédicas, Faculdade de Medicina da UniversidagdeCdimbra, requeridas pelo
Licenciado Ricardo José Ribeiro Soares. Titulo ese’Skeletal Muscule Atrophy: the
role of miRNAs Abril 2012

. Jari das provas de Doutoramento em Ciéncias daeSawdRamo de Ciéncias
Biomédicas, Faculdade de Medicina da UniversidagdeCdimbra, requeridas pela
Licenciada Sofia Cristina Soares de Morais Gradwild da TeseStrategies for the

use of neural stem cells in brain repaiNovembro 2012

Mestrados

. Jari das provas de Mestrado em Biologia Molecul@ehkilar do Departamento
de Biologia da Universidade de Aveiro, requeridals jhicenciada Marta Coelho Pinto.
Titulo da TeseDiagnaostico Pré-Natal Citogenético: O impacto dasvas tecnologias
Julho, 2012.

. Jari das provas de Mestrado em Biologia Celularadebllar da Faculdade de

Ciéncias e Tecnologia da Universidade de Coimlegueridas pela Licenciada Patricia
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Isabel Silva Guarino. Titulo da Tes®valiacdo de alteragBes genéticas e epigenéticas
envolvidas na susceptibilidade a Cancro na SindrodeeDown Setembro, 2012.

. Jari das provas de Mestrado em Biologia Celularadebllar da Faculdade de
Ciéncias e Tecnologia da Universidade de Coimlequeridas pela Licenciada Mariana
Monteiro Loureiro Val. Titulo da TeseCr(VI) carcinogenesis: Understanding the
“lethal” drivers of 9iperglice-stromal co-evolutionSetembro, 2012.

. Jari das provas de Mestrado no ambito do ciclo skeides de Mestrado
Integrado em Medicina da Faculdade de Medicina dévddsidade de Coimbra,
requeridas pela Licenciada Salomé Apitz. TituloTéae:Organismos geneticamente

modificados e salude publica: uma perspectiva intapg Fevereiro, 2012.

. Juari das provas de Mestrado no ambito do ciclo skeides de Mestrado
Integrado em Medicina da Faculdade de Medicina davdssidade de Coimbra,
requeridas pelo Licenciado Filipe Jodo Santos Iastiétulo da TeseCaracterizagcao
citogenética e genomica de pacientes com MAC (Mi@mia, Anoftalmia e

Coloboma) Fevereiro, 2012.

. Jari das provas de Mestrado no ambito do ciclo skeides de Mestrado
Integrado em Medicina da Faculdade de Medicina davdssidade de Coimbra,
requeridas pela Licenciada Ana Maria Braz Rocheeirib Titulo da TesePotencial
terapéutico de inibidores do NF-KB no linfoma difasde grandes células .BAbril,
2012.

. Jari das provas de Mestrado no ambito do ciclo skeides de Mestrado
Integrado em Medicina da Faculdade de Medicina davdssidade de Coimbra,
requeridas pela Licenciada Sofia Farinha Pereirdulol da Tese:O papel da

ubiquitinacdo na degradacao da conexina em hipecgimia Setembro, 2012
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Licenciatura

. Juri das provas de Licenciatura em Biotecnologi&sizola Superior Agraria de
Coimbra, requeridas pela Licenciada Diana Raqueht®m Rodrigues. Titulo do
relatorio: Implementacdo de uma técnica de diagnoéstico de disi Uniparental

associada ao cromossoma.IiNovembro, 2012.

3 - PRODUCAO CIENTIFICA

3.1 Publicagbes em Revistas Indexadas
1. Goncalo Graca, Silvia O. Diaz, Joana Pinto, Ant@idarros, lola F. Duarte,

Brian J. Goodfellow, Eulalia Galhano, Cristina Pitéaria do Céu Almeida, Isabel M.

Carreira and Ana M. GiCan Biofluids Metabolic Profiling Help to Improve
Healthcare during Pregnancy?Spectroscopy Vol 27 (2012), Issue 5-6, Pages 515-
523.

2. Bento C, Maia TM, Milosevic JD, Carreira IM, Kralicg R, Ribeiro ML.Beta

thalassemia major due to acquired uniparental disom in a previously healthy
adolescentHaematologicadoi: 10.3324/haematol.2012.064097. Epub 2012 Aug 8.

3. Ferreira SI, Matoso E, Venancio M, Saraiva J, M#0o Carreira IM.Critical

Region in 2931.2932.3 Deletion Syndrome: Report aiwo Phenotypically Distinct
Patients, One with an Additional Deletion in Alagile Syndrome RegionMolecular
Cytogenetics. 2012, 5:25. doi :10.1186/1755-81685-

4. Oliveira R, Déria S, Madureira C, Lima V, Almeidg Binho MJ, Ramalho C,
Matoso E, Barros A, Carreira IM, Moura Cliav21p12g22del21g22 and intellectual
disability. Gene 2012; doi: 10.1016/j.gene.2012.12.045.

5. Diaz SO, Barros AS, Goodfellow BJ, Duarte 1F, CamardM, Galhano E, Pita
C, Almeida MD Gil AM. Following Healthy Pregnancy by Nuclear Magnetic

10



LABORATORIO DE
CITOGENETICA E GENOMICA

Resonance (NMR) Metabolic Profiling of Human Urine.J Proteome Redloi:
10.1021/pr301022e. Epub 2012 Dec 28.

6. Susana Santos, Vanda Marques, Marina Pires, Letihvaira, Helena Oliveira,

Vasco Lanca, Dulce Brito, Hugo Madeira, EstevesidsEca, Antonio Freitas, Isabel M

Carreira, Isabel M Gaspar, Carolino Monteiro, Aledisa R FernandesHigh
Resolution Melting: improvements in the genetic dignosis of Hypertrophic
Cardiomyopathy in a Portuguese cohort BMC Medical Genetics 2012, 13:17
doi:10.1186/1471-2350-13-17

7. Ribeiro IP, Marques F, Ferrdo J, Ferreira Sl, &uW&, Baptista IP, Carreira IM.
Follow-up of the patients treated for oral cancer ly a non-invasive methodology:
Pilot study. Acta Méd Port 2011/2012, 1:5.

8. Duarte IF, Rocha CM, Carrola J, Barros AS, Gil AGhodfellow BJ,_Carreira
IM, Bernardo J., Gomes A., Sousa V., CarvalhoAliered metabolism in lung
cancer: an NMR metabonomics studyActa Méd Port 2011/2012, 1:9.

9. Carreira IM, Ferreira S|, Pires M, Ferrdao J, JardinPinto M, Mascarenhas A,

Matoso E, Ramos L, Saraiva_J, Melo ¥8hole genome oligonucleotide array-CGH

in a diagnostic laboratory setting: one year expeédnce.Acta Méd Port 2011/2012,
1:15.

10. Melo JB, Matoso E, Ferreira Sl, Jardim A, Mascas=nh, Saraiva J, Ramos L,
Carreira IM. A cryptic deletion of chromosome 19g13.11 detecteoly array CGH
and associated with mental retardationActa Méd Port 2011/2012, 1:16.

11. Ferreira S|, Ferrdo J, Pires M, Pais C, Lavourd/isitoso E, Melo JB, Carreira

IM. The advance of molecular techniques in the diagnasof fragile X- syndrome :

casuistic of 2 years of experiencécta Méd Port 2011/2012, 1:16

11
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12.  Ribeiro IP, Marques F, Ferréo_J, Ferreira Sl, dulB, Baptista IP, Carreira IM.

Genomic profile in the oral cancer diagnosis: steppy step... towards reality. Acta
Méd Port 2011/2012, 1:17.

13. Melo JB, Ferreira Sl, Mascarenhas A, Jardim A, RaunoSaraiva J, Carreira |
M. CASK gene heterozygous deletion in a female patiemtith microcephaly and
cerebellar hypoplasia Eur J Hum Gen 2012. Vol 20(1):108.

14. Oliveira R. F., Beleza-Meireles A., Rodrigues Faths A., Maia S., Venancio
M., Ramos L., Matoso E., Carreira |., SaraivaMultiple Genomic Rearrangements

in a consanguineous familyEur J Hum Gen 2012. Vol20(1):114

15. IM Carreira, IP Ribeiro, F Marques, IP BaptistaFdrrdo, JB Melo.The
contribution of MLPA and aCGH to establish the gendéc profile of Oral cancer.
Eur J Hum Gens 2012. Vol20(1):191

16. SR Santos, V Marques, M Pires, AC Nunes, CM MachfdddGaspar, D Brito,
IM_Carreira, FM Couto, C Monteiro, AT Freitas, ARerRandesGenomics and

transcriptomics in Hypertrophic Cardiomyopathy: fro m the bench to clinicsEur J
Hum Gen 2012. Vol 20(1):272

3.2 Comunicagfes em reunides cientificas (por cote)

17. Carreira IM Na Era da Genomica: A mudanca do Paradigma e a
Redescoberta da Citogenética26@ Atualizagdes em Oncologia/l1° Congresso do
CIMAGO. Coimbra 25 a 27 de janeiro de 2012.

18. Melo JB and_Carreira IMFrom Genotype to Phenotype: The change of
paradigm with array-CGH in a diagnostic set up.User meeting Genomica. Hotel NH
Sanvy, Madrid, 27 de marco de 2012.

12
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19. Carreira IM SNP arrays gendmicos no diagnéstico pré-nataK Jornadas
Internacionais de Diagnostico Pré-Natal, Viana dastlo, 28 e 29 de setembro de
2012.

20. Carreira IM O Genoma: as diferencas da diferencad/ Congresso Cientifico
APEF- Farmacogendmica: Luxo ou necessidade? Padte@ 12 de outubro de 2012.

21. Carreira IM.*OIld” vs advanced new technologies: what and whenhsuld
they be used?Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saude, Moduom
Genotype to Phenotype, Faculdade de Medicina davedsidade de Coimbra,

novembro de 2012

22. Carreira IM. Review of concepts; The change of the current paragm.
Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saude, Moderom Genotype to

Phenotype, Faculdade de Medicina da Universidad€alienbra, novembro de 2012

23. Carreira IM.The genomics of HCM: in familial studies and in themolecular
autopsy. Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saude, Mo&uwom Genotype

to Phenotype, Faculdade de Medicina da Universidé€oimbra, novembro de 2012

24. Melo JB.New technologies in genomic diagnosis and researéPrograma de
Doutoramento em Ciéncias da Saude, Modulo: From oBge to Phenotype,

Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbovembro de 2012

25. Melo JB.The genetics of intellectual disability: New insighin to the genetics
of intellectual disability Programa de Doutoramento em Ciéncias da Saude, Modu
From Genotype to Phenotype, Faculdade de MedicmaJdiversidade de Coimbra,

novembro de 2012

13
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3.3 Comunicagdes Orais em reunides cientificas
26. Ribeiro IP,Marques F, Ferrdo J, Ferreira Sl, Julido MJ, B&ptiB, Carreira

I.M. Follow-Up of the Patients Treated for Oral Cancer ly a Non-Invasive
Methodology: Pilot Study 262 Atualizagcdes em Oncologia/1° Congresso do CIBMAG
Coimbra 25 a 27 de janeiro de 2012.

27. Duarte IF, Rocha CM, Carrola J, Barros AS, Gil AGhodfellow BJ, Carreira
IM, Bernardo J., Gomes A., Sousa V., CarvalhoAliered metabolism in lung
cancer: an NMR metabonomics study262 Atualizagdes em Oncologia/1° Congresso
do CIMAGO. Coimbra 25 a 27 de janeiro de 2012.

28. Oliveira R, Maia S, Pereira C, Ramos L, Venancio®dmes H, Carreira IM,

Saraiva J.12g21.2922 deletion: a new caseXVlI Seminario do Centro de
Desenvolvimento Luis Borges. Coimbra, 13 e 14 dédd2012

29. IM Carreira.A Biologia Molecular ao Servigo do Clinico XXXIIlI Congresso

Portugués de Cardiologia, Vilamoura, abril de 2012.

30. IM Carreira.Da Citogenética a Gendmica: o impacto das suas tedagias no
diagnéstica Xl Jornadas de Andlises Clinicas e Saude Publ@aimbra, 20 e 21 de
abril de 2012.

31. Louro P, Garabal A, Reis CF, Branco M, Jardim_A,sk&Eenhas A, Carreira
IM, S& J, Ramos F, Ramos L e SaraivaDiagnoéstico Pré-Natal de rearranjos

cromossomicos desequilibrados submicroscopicos — propésito de um caso
clinico. X Jornadas Internacionais de diagnostico Pré-Natagna do Castelo 28 e 29
de setembro de 2012

32. Ribeiro IPMarques F, Ferrdo J, Ferreira Sl, Julido MJ, BaptR, Carreira IM.

Genomic Profile in the Oral Cancer Diagnosis: SteBy Step...Towards Reality.
Dia da Faculdade de Medicina da Universidade den@wa, 26 de outubro 2012.

14
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33. Melo JB, Ferreira S|, Ferrdo J, Pires LM, JardimMAanteiro R, Neto S, Luz A,
Nunes C, Ramos F, S& J, Ramos L, Saraiva J, Gaidir Chromosome 16p11.2

Copy Number Variants associated with global develapental delay, intellectual
disability and behavioral problems: report of five patients. 162 Reunido Anual da
Sociedade Portuguesa de Genética Humana, 22 a 2wvkembro de 2012, Centro de
Cultura e Congressos Seccdo Regional do Norte de®@rdos Médicos, Porto

3.4 Comunicacdes em Posters em reunides cientificas

34. Carreira IM, Ferreira Sl, Pires M, Ferrdo J, JardinPinto M, Mascarenhas A,

Matoso E, Ramos L, Saraiva J, Melo JBhole Genome Oligonucleotide Array-

CGH in a Diagnostic Laboratory Setting: One Year Exerience. 262 Atualizacdes
em Oncologia/ 1° Congresso do CIMAGO. Coimbra 25 @e janeiro de 2012.

35. Melo JB, Matoso E, Ferreira Sl, Jardim A, MascaesnA, Saraiva J, Ramos L,
Carreira IM.A Cryptic Deletion of Chromosome 19q13.11 Detecteloly Array CGH
associated With Mental Retardation.262 Atualizagcdes em Oncologia/ 1° Congresso
do CIMAGO. Coimbra 25 a 27 de janeiro de 2012.

36. Ferreira SlI, Ferrdo J, Pires M, Pais C, Lavourdisitoso E, Melo JB, Carreira

IM The Advance of Molecular Techniques in the Diagnosi of Fragile X-
Syndrome: Casuistic of 2 Years of Experience262 Atualizacbes em Oncologia/1°
Congresso do CIMAGO. Coimbra 25 a 27 de janeir@Q@#2.

37. Ribeiro IPMarques F, Ferrdo J, Ferreira Sl, Julido MJ, BaptR, Carreira IM.

Genomic Profile in the Oral Cancer Diagnosis: SteBy Step...Towards Reality.
262 Atualizagdes em Oncologia/1° Congresso do CI®AGbimbra 25 a 27 de janeiro
de 2012.

38. Rodrigues CFD, Gomes CMF, Rodrigues IP, RamaliRikkiro AM, Paiva A,

Carreira IM and Alpoim MCHexavalent chromium and cancer stem cells: a vievwot

15
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a killl 262 Atualizacdes em Oncologia/1° Congresso do CI®AGoimbra 25 a 27 de
janeiro de 2012.

39. Oliveira R, Beleza-Meireles A, Rodrigues F, Matos Maia S, Venancio M,

Ramos L, Matoso E, Carreira |, Saraiva Muttiple Genomic Rearrangements in a

consanguineous family. European Human Genetics Conference, Nuremberg,
Alemanha,23 a 26 de junho de 2012

40. Carreira I.M., Ribeiro I.P., Marques F., Baptista.] Ferrdo J., Melo J.BThe
contribution of MLPA and aCGH to establish the genéc profile of oral cancer.

European Human Genetics Conference 2012, Nuremk@&gnany, 23 a 26 de junho
de 2012

41. Melo JB, Ferreira Sl, Mascarenhas A, Jardim A, RamoSaraiva J, Carreira

IM. CASK gene heterozygous deletion in a female patient withnicrocephaly and
cerebellar hypoplasia European Human Genetics Conference 2012, Nuremberg,
Germany, 23 a 26 de junho de 2012

42. Reis CF, Louro P, Garabal A, Branco M, Ferrdo Jid¥la E, Carreira IM,

Ramos F, Ramos L e Saraiva Deleccdo 3qgter em feto com infec¢cdo por

citomegalovirus — A importancia da histéria familia e o recurso a técnicas de
citogenética molecular X Jornadas Internacionais de Diagndstico Pré-Natdlana
do Castelo 28 e 29 de setembro de 2012

43. Ribeiro IP, Marques F, Ferrdo J, Ferreira Sl, duli&, Poiares Baptista |, Melo

JB, Carreira IM.Biomarkers in oral cancer: The border between the esearch and
the clinical practice. One Day Symposium sponsored by EACR, Fundacédo Eng.
Antonio de Almeida, Porto, 29 de outubro de 2012

44. Rodrigues CFD., Paiva A, Val M, Fonseca J, Carreifdpoim MC. The social

network: testing the communication between tumor dés and the surrounding

16



LABORATORIO DE
CITOGENETICA E GENOMICA

stroma in tumor development.One Day Symposium sponsored by EACR, Fundacéo
Eng. Anténio de Almeida, Porto, 29 de outubro de220

45. Fonseca J, Carreira I, Mascarenhas A, Carvalhoadeirinha F, Rodrigues C,

Alpoim C. On the origin of cancer stem cellsOne Day Symposium sponsored by
EACR, Fundacao Eng. Antonio de Almeida, Porto, 2@wutubro de 2012.

46. Val M, Mendes L, Chanson M, Carreira |, Carvalho lladeirinha A, s

Rodrigues C, Alpoim.CSenescent bronchial fibroblastos drive bronchial efelial

cells metaplasic transformation followings exposuréo hexavalent chromium.One
Day Symposium sponsored by EACR, Fundacédo Engniardé Almeida, Porto, 29 de
outubro de 2012.

47. Rocha CM, Baptista D, Barros AS, Gil AM, Goodfelldy Carreira IM, Pinto
CD, Bernardo J, Gomes A, Sousa V, Carvalho L, Rud#ft NMR metabolomics of
lung cancer tissues unveils metabolic signatures ahalignancy and histological
type. One Day Symposium sponsored by EACR, FundacaoAfmdnio de Almeida,
Porto, 29 de outubro de 2012.

48. Reis CF, Louro P, Garabal A, Barbosa JB, Carrdita Ramos F, Ramos L,

Saraiva J‘Christianson syndrome in a patient with an intersttial Xg26.3 deletion”

162 Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de @andtimana. Porto, 22 a 24 de

novembro de 2012

49. Louro P, Oliveira R, Reis CF, Garabal A, Duarte Melo JB, Carreira IM,

Ramos F, S&a J, Venancio M, Ramos L, Saraivditrbduplication syndromes three

cases of Potocki Lupski Syndromé 162 Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de
Genética Humana, Centro de Cultura e Congressog&®e®egional do Norte da
Ordem dos Médicos, Porto, 22 a 24 de novembro d2.20

17



LABORATORIO DE
CITOGENETICA E GENOMICA

50. Carreira IM, Ferreira Sl, Pires LM, Ferrdo J, Jard\, Matoso E, Melo JB.

Oligonucleotide array-CGH in a cohort of 500 patiems with intellectual disability,
multiple congenital anomalies, learning difficulties and autism spectrum disorders.
162 Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de Gartétimana, Centro de Cultura e
Congressos Seccdo Regional do Norte da Ordem dalcdse Porto, 22 a 24 de
novembro de 2012.

51. Ferreira Sl, Pires LM, Ferrdo J, Matoso E, RamosSaraiva J, Melo JB,
Carreira IM 2p14 de novodeletion: a mosaic detected by aCGH a female patient

associated with microcephaly, abnormal growth andIgbal development delay162
Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de GenétisaaHa, Centro de Cultura e
Congressos Seccao Regional do Norte da Ordem dakcdse Porto, 22 a 24 de
novembro de 2012.

52. Ribeiro IP, Marques F, Baptista IP, Ferreira Skr&e J, Melo JB, Carreira IM.

Oral cancer: translating molecular genetic data inb clinical practice - The

contribution of array-CGH. 162 Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de @anéti
Humana, Centro de Cultura e Congressos Seccdo Ralgdo Norte da Ordem dos
Médicos, Porto, 22 a 24 de novembro de 2012.

53. Pinto MC, Mascarenhas A, Pais C, Lavoura N, EsteviA, Paiva P, Simdes L,
Jardim A, Matoso E, Equipa de Diagnoéstico Pré-NagéaMaternidade Bissaya Barreto,

Carreira IM. Prenatal Diagnosis: the impact of new laboratory Tehnologies 162
Reunido Anual da Sociedade Portuguesa de GenétisaaHa, Centro de Cultura e
Congressos Seccdo Regional do Norte da Ordem dalcdse Porto, 22 a 24 de
novembro de 2012.

18



