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Caso clinico 1

Numa colonoscopia de rastreio sao retirados 4 polipos, com dimensfes entre 0s
3 e 0s 15mm, todos adenomas com displasia de baixo grau.

Como orientar?

A: Referenciar para consulta de Gastrenterologia
B: Colonoscopia em 1 ano

C: Colonoscopia em 3 anos

D: Colonoscopia em 10 anos/rastreio




Colonoscopia (index)

' Adenoma Adenoma = 1
1-4 e =5 oy Exérege fragmentada
<10 mm e =10 mm ou =20 mm
displasia de baixo grau cisplasia de alto grau
Serreado Serreado
<10mme = 10 mm ou
sam dsplasia com deplasia
' Colonoscopia (vigifancia) | ‘
: | Rastreio / 10 anos B 3 anos =
W A R e gl ol

i A, Newsd 1)

Post-polypectomy colonoscopy surveillance: European Society of Gastrointestinal Endoscopy (ESGE) Guideline, Update 2020

Ter em atencao a qualidade da preparacao



Nesse mesmo relatdrio de colonoscopia vem a descricao de :

“‘BBPS: 1+2+3"

Qual o seu significado?
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Bo'srton Bowel Preparation Scale (BBPS)

Adeguada: >= 6 e nenhum segmento 0-1

De acordo, com patologia
BBPS 3

o n
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Caso clinicof

Colonoscopia total:

foco de adenocarcinoma em polipo adenomatoso

Como orientar?
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Caso cll’nicoe

Foco de adenocarcinoma em polipo adenomatoso — como orientar?

Bidpsia vs polipectomia?
Qualidade da colonoscopia?

»
- Bidopsia e passivel de exérese endoscopica (normalmente no relatorio)

> |PO (Gastro)

- Biopsia e informacao omissa > IPO (Gastro)
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Cago cll’nicog

Um ano depois esse mesmo doente apresenta retorragias de novo.

Devera repetir colonoscopia?
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Caso C|I'niCOQ
Um ano depois esse mesmo doente apresenta retorragias de novo.

Devera repetir colonoscopia?

Resposta mais rapida seria SIM. No entanto...
Depende:

Qualidade da colonoscopia anterior

Patolegia do canal anal
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Cago cll’nicog

Doente com CCR operado ou polipo maligno excisado
endoscopicamente. Cumpriu 5 anos de vigilancia no IPO.

Como manter seguimento apos alta?
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Caso clinicof

Doente com CCR operado ou polipo maligno excisado
endoscopicamente. Cumpriu 5 anos de vigilancia no IPO.

Patients operated on colorectal cancer

Preoperative colonoscopy »
Yes No
| Colonoscopy at
< 6 months

1-year (from surgewj‘ colonoscopy

3-year (from the previous) colonoscopy
:

syear(fmm the previous) colonoscopy

Endoscopic surveillance after surgical or endoscopic resection for colorectal cancer: ESGE and ESDO Guideline, 201¢
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Cago cll’nicoe

Doente 55 anos realizou colonoscopia de rastreio:

Progressao até ao cego
BBPS: 5
Removidos 2 polipos de 5mm com ansa a frio.

Como continuar vigilancia?
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Cago cll’nicoe

Doente 55 anos realizou colonoscopia de rastreio:

Pelos polipos » 10 anos
MAS .
Tendo em conta preparacéao inadequada » repete colonoscopia em 1 ano







Geneética Médica
Caso clinico 1

Homem saudavel, 33 anos, nunca fez colonoscopia, consulta de Genética

Historia familiar de carcinomas do endometrio e colon:
- Pai com diagnostico de carcinoma do coélon aos 58 anos

- Tia paterna com diagnostico de carcinoma do endomeétrio aos 48 anos, e 4 polipos
removidos em 2 colonoscopias (adenomas)

- Prima paterna com diagnostico de carcinoma do colon aos 35 anos




%)

65 Georgina
Uterine 48
Polyps (<10)

Maria
Colon 35

4

60 Ronaldo
Colon 58

33 Jerénimo




O que fazer nesta primeira consulta deste utente?

Agendar colonoscopia urgente para o Jeronimo

Pedir estudo genético ao Jeronimo (painel de genes associado ao syndrome de Lynch: MLH1,
PMS2, MSH2 e MSH6)

Pedir analise imunohistoquimica das proteinas MLH1, PMS2, MSH2 e MSH6 no tumor do pai do
Jerdonimo

Agendar consulta de Genética para a tia paterna do Jeronimo

Agendar consulta de Genética para a prima paterna do Jeronimo
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65 Georgina
Uterine 48
Polyps (<10)

Maria
Colon 35

4

60 Ronaldo

Colon 58

33 Jerénimo




Resposta

Agendar consulta de genética para a prima




Justificacao

Maria tem pelo menos o dobro da probabilidade de ter uma variante germinativa do que o Jeronimo
Testes genéticos em pessoas saudaveis sO podem ser pedidos em consulta de Genética

Se nao identificarmos variantes no Jeronimo isso “obrigaria” a fazer teste completo nos dois irmaos,

e nos dois tios vivos (5 estudos de painel de genes — caro e demorado)

Se for “familial/early onset MMR-proficient nonpolyposis CRC (familial colorectal cancer type X),
the contribution of the identified candidate genes is extremely small”; ou seja, um estudo sem

variantes identificadas no Jeronimo nao o liberta dos rastreios frequentes






00 anos, sexo masculino

CASO

CLINICO Trabalhou na construcéo civil, agora aposentado
Na admisséao IPOP| 15.04.2024 :

Portador de Carcinoma da lingua, cT4AN3MO
Rastreio/ldentificacéo de Risco Nutricional de acordo com Despacho n.2 9984/2023:

Clinica de Patologia: 52Kg (-3,8Kg em 3 semanas) : MUST 2

Solicitada marcacéo de consuita de NUTRICAQ AMBULATORIO- URGENTE:

Peso: 48,2 Kg (-19,8Kg em +/- 7M) E: 170 cm Peso habitual: 68 Kg (set. 23)
IMC: 16,7 Kg/m2 (magreza, OMS)
HDA: % Perda de Peso: 7,3% (em 3 semanas - sinal de desnutrigGo grave) » Grau 4

Elevada carga de sintomas com impacto nutricional
OBJECTIVO: MITIGACAO DE SINTOMAS IMPACTO NUTRICIONAL + RECUPERACAO DO ESTADO NUTRICIONAL

CONSULTA DE GRUPO DE DECISAO TERAPEUTICA:
PROPOSTA Multimodal | QT Neoadjv + Cx + QT/RT

3° CICLO DE TPF-CARBOPLATINA » DISFAGIA TOTAL » Sonda nasogastrica (16 Fr)

MUST| Malnutrition Universal Screening Tool




Food for thought...

Identificado risco nutricional pela equipa de enfermagem da Clinica de Patologia e a
avaliacao nutricional em consulta de Nutricdo de forma atempada e proativa

[Nivel de Recomendacéo- A, ESPEN, 2017]
PERMITE EM PARALELO A PROPOSTA TERAPEUTICA, O ESTABELECIMENTO :

DIAGNOSTICO NUTRICIONAL + OBJETIVOS DA INTERVENCAO NUTRICIONAL.

Perda de peso >5% nos ultimos 6 meses, ou >10% para além de 6 meses*, Perda
ponderal Grau 4 ** e/ou IMC inferior a 17 kg/m?

[Nivel de Recomendacéo- A, ESPEN, 2017 ]

IMPACTO NOS RESULTADOS CLINICOS, NA TOLERANCIA TERAPEUTICA, INTERCORRENCIAS E EVENTOS
AGUDOS, DETERIORACAO DA CAPACIDADE FUNCIONAL E DA QUALIDADE DE VIDA.

Propostas terapéuticas multimodais e que obrigam a tratamentos com impacto na
Ingestao alimentar > 10 dias e/ou risco nutricional pe

QUAL A VIA?

*GLIM working group, 2018; ** CTCAE; ESPEN, 2017



Propostas terapéuticas multimodais e que
obrigam a tratamentos com impacto na ingestao
alimentar > 10 dias e/ou risco nutricional

persistente.

GASTROSTOMIAS

PERCUTANEAS
[Nivel de Recomendacdo- A, ESPEN, 2017]

Imagem: https://nutritotal.com.br | Ganepao



https://nutritotal.com.br/

27/06/2024 ENSINO: pGs- colocagdo de gastrostomia percutanea

Disfagia total » agravamento do estado geral e desnutrigéo grave :

Peso admissdo 41 kg IMC: 14,6 Kg/m2 (magreza, OMS)
Peso CE Nut amb.: 48,2 Kg IMC: 16,7 Kg/m2 (magreza, OMS)
Peso adm IPOP: 52 kg

% Perda de Peso: -21 % ~2 meses » Grau 4
OBJECTIVO: OPTIMIZACAO ESTADO NUTRICIONAL + MITIGACAO DE SINTOMAS + Monitorizagao

CAPACITAR PARA:

Refeicbes de consisténcia liguida com intervalos adequados a um dia alimentar estruturado
Estratégias de otimizacdo de administracao

Enriquecimento proteico energético complementar a todas as refeicdes

Variedade e escolhas alimentares prudentes

Mitigacao de sintomas com impacto nutricional

Capacidade digestiva e intestinal

Sinais de risco nutricional e de alerta

Auto-monitorizacao do peso corporal + capacidade funcional

12/08/2024 Medicina Onc. 56.35kg

Peso admissdo 41 kg IMC: 14,6 Kg/m2 (magreza, OMS)
Peso adm IPOP: 52 kg % Perda de Peso: -21 % ~2 meses » Grau 4
OBIJECTIVO: OPTIMIZACAO ESTADO NUTRICIONAL + MITIGACAO DE SINTOMAS + Monitorizacao




Takeway

Identificac&o do risco nutricional deve acompanhar o continuo de cuidados

“Periodicidade da identificacdo do risco nutricional devera ser considerada no inicio de uma nova
etapa no continuo de cuidados e/ou quando exista indicacao clinica”

“A consulta de nutricao para os doentes oncolégicos em regime de ambulatdrio e com alto risco

nutricional deve realizar-se num periodo maximo de 15 dias apos a sinalizagdo”
Integracao de cuidados nutricionais deve ser uma prioridade

OPORTUNIDADES
Perda ponderal HDA

Estabilizacao pré- hospitalizacao: rastreio nutricional nos cuidados
de saude primarios

Monitorizar

Despacho n.2 9984/2023






Caso Clinico

Homem portador de gastrostomia percutanea endoscopica que
recorre ao médico por dor e exsudado peri estoma




Questao

Que complicacao?

Como tratar?

Encaminhar a pessoa ?




|

Dermatite

Podem ter origem mecanica, de contacto ou
alergica

Causas:

v Extravasamento alimentar

v’ Padrao intestinal

v' Distancia do travao externo a pele
v Volume do balao de retencao




Cuidados

ENFERMAGEM

Iniciar IBP Procinéticos
Diminuir volumes administrados Prescri¢ao do protetor cutaneo
Apoio da nutricao
Despiste/encaminhamento por infe¢ao
Apoio médico

Aplicar protetor cutaneo/penso oclusivo
temporario

Substituir Sonda de Gastrostomia
Diminuir Calibre da Sonda

TRATAMENTO MEDICO



E se sonda exteriorizada? O que fazer?

REPUBLICA taste
PORTUGUESA c l SNS SZR0 AL ' DGS

Direao-Geral da Saude

SAUDE

NORMA
NUMERO: 014/2016 Francisco iy e
DATA: 28/10/2016 Henrique el
ATUALIZACAO 03/03/2017 Moura George :Z%uwnsea:
ASSUNTO: Indicag¢des Clinicas e Intervencdo nas Ostomias de Alimentagdo em Idade

Pediatrica e no Adulto

PALAVRAS-CHAVE: Gastrostomia/jejunostomia cirdrgica, gastrostomia/jejunostomia percutanea

endoscopica, gastrostomia percutdnea radiolégica
PARA: Médicos e Enfermeiros do Sistema de Saude




ANTES 4 semanas de colocac¢ao... APOS 4 semanas de colocac3io...

Nos CSP
iar!
Referenciar! Anamnese (quando? Que sonda? Estava
(trajeto nao esta maturado) funcionante?)

Lavar area circundante ao estoma
Esvaziar balao, lubrificar e reintroduzir
Testar

Se impossivel, efetuar introducao de Foley e
referenciar para hospital







Caso clinico 2

Mulher com 55 anos que teve o diagnostico de carcinoma da mama aos 40 anos, referenciada a
consulta de Genética

Apresenta também historia familiar de cancro: pai com carcinoma da prostata, tia paterna com
carcinoma da mama e tio paterno com carcinoma do coélon
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70 75 85
Colon 65 Breast 70 Prostate 65

Wl I

55 Adélia

Breast 36 Breast 40




Devemos oferecer teste genético na Adelia?
(qual a opcao correcta e porgqué):

- Na&o porque a historia familiar € do lado paterno

- Sim porgue a probabilidade de se encontrar uma variante patogénica, testando um painel
alargado de genes, nesta doente & muito elevada (> 60%)

- Sim, porque a familia cumpre critérios de suspeita de cancro da mama/ovario hereditario
associado aos genes BRCA1 e BRCAZ2 (score de Manchester acima de 15)

- Nao porque nao ha 3 geractes afectadas

Nao, excepto se o resultado influenciar o tratamento a oferecer



: o o

70 75 85
Colon 65 Breast 70 Prostate 65

Wl I

55 Adélia

Breast 36 Breast 40




Resposta

Nao porque a histéria familiar € do lado paterno (errado, sendo as sindromes de predisposicao hereditaria para cancro de
transmissao autossémica dominante, as variantes patogénicas tanto podem ser transmitidas por individuos do sexo

masculino como feminino; mas terdo menor penetrancia no sexo masculino)

Sim porque a probabilidade de se encontrar uma variante patogénica, testando um painel alargado de genes, nesta doente é muito
elevada (> 60%) (errado, porque a probabilidade de se encontrar uma variante patogénica € na ordem dos 10-20%)

Sim, porque a familia cumpre critérios de suspeita de cancro da mama/ovario hereditario associado aos genes BRCAL1 e BRCA2
(score de Manchester acima de 15) (certo)

N&o porgue ndo ha 3 geracOes afectadas (errado, porque € mais dificil obter informacéao clinica fiavel de geracdes mais
velhas, os antecedentes negativos nestes familiares nado deverédo impedir a realizacao do teste)

Nao, excepto se o resultado influenciar o tratamento a oferecer (errado, neste caso existe indicacéo para teste por risco
familiar, independentemente das implicac0es terapéuticas)



Table 3 Proportion with mulations using the combined BRCA1/2 score

- - ~ BRCA1 BRCA2 Combined
Justificacao o A e
35-39 10 (31%) 9 {28%) 19/32 (59%)
30-34 12(27%) 13 (29%) 25/45 (56%)
25-29 201(21%) 16 {17%) 36/95 (38%)
Review Article | Open access | Published: 05 March 2024 20-24 19 (13%) 20 (14%) 39/143 (27%)
15-19 ?(5%) 24 (12%) 37/199 (17%)
H H H 7 : H 19 4 2 6/24 (25%)
EMQN best practice guidelines for genetic testing in 1 o 2 e
hereditary breast and ovarian cancer & 2 : <R
14 0 (0%) 3 (3.5%) 3/85 (3.5%)
12 2(2.5%) 1(1%) 3/80 (3.5%)
0-14 2 (0.5%) é(1.5%) 8/353 (2%)
Tokal 107/921 (11.5%) 99/921 (11%) 204/921 (22.5%)
3.0 HBOC referral pathways J Med Genet 2005;42:¢39
31 Referral fOr germ I Ine teStl ng TESTING CRITERIA FOR HIGH-PENETRANCE BREAST CANCER SUSCEPTIBILITY GENES

(Genes such as BRCA1, BRCA2, CDH1, PALB2, PTEN, STK11, and TP53. See GENE-A)2f.g.hii

Histarically, clinical genetics was the main referral pathway for HBOC testing using risk

] ) Testing is clinically indicated in the following scenarios:
assessment tools such as BOADICEA/CanRisk [24, 25], Manchester Scoring method [26] and - See General Testing Criteria on CRIT-1.
modified Chompret criteria for Li-Fraumeni syndrome [27]. Most individuals were referred for + Personal history of breast cancer with specific features:
. . ] ] ) L »<50y
testing due to a personal and family history of HBOC. More recently, international initiatives » Any age: » Any age (continued): Criteria
. . . . . ¢ Treatment indications 0 Family history" met —~ GENE-1
have been established to provide direct or "mainstream” access to HBOC testing, often based - To aid in systemic treatment decisions using - 21 close blood relative® with ANY:
. I i ) i i PARP inhibitors for breast cancer in the metastatic = breast cancer at age <50 y
on high likelihood of a PV. Genetic testing through a non-genetics specialty as part of the setting/X (NCCN Guidelines for Breast Cancer) = male breast cancer
) ) ) o ) o ) - To aid in adjuvant treatment decisions with * ovarian cancer
cancer pathway (mainstreaming) is anticipated to increase the efficiency of access to genetic olaparib for high-risk,! HER2-negative breast * pancreatic cancer .
kit "Dory igh sk aroup (mibst Risk Sratificato
; ini ; ; i ; i ; ; very-high-risk group (Initial Risk Stratification
testing by streamlining patient pathways. Mainstreaming includes discussion of a genetic test 0 faTt:'i:::-?\lgglastit\%ogryeast cancer and Staging Workup in NCCN Guidelines for s
: : : : : ol ot i ; — Multiple pri h Prostate Cancer) criteria
with the patient, including an overview of potential implications for the individual and wider m:t:;cphergnc:rt‘xasl)-x‘brea“ cancers (synchronous or L B¥elingnoees oR hedas EHIIOF pivEtaE ChilaT — :‘or ogi‘er
; ; ; i ini — Lobular breast cancer with personal or famil (any grade) on the same side of the family ereditary
family. Then requesting the test, returning results and ensuring an onward referral to Clinical history of difuse Gastrc qag:er TNCON I aa includhig the batient with breast cancer zg:a;‘i:t syndromes
. . .o . . . ) . ¥ i
Genetics where a PV is identified, or where no PV is identified but there remains concern about :;o————g—————;,gre;:::f/gra‘:g:;‘ !’:ili Ihai's!':;:? S!:;smem ::or}sider " ghc;tnmet
. . . . - . 0 Male breast cancer eris ) cancer
the family history of cancer [28]. With appropriate training and education, test requests from 0 Ancestry: Ashkenazi Jewish ancestry :o:z?:er screening
iali ici i i i = Family history criteria: unaffected; or affected but does not meet above criteria heredita as per
specialists other than geneticists are encouraged to promote timely, appropriate testing. » Individual with a first- or second-degree blood relative meeting any of the criteria listed above (except s;;dmreys NCCN
unaffected individuals whose relatives meet criteria only for systemic therapy decision-making).9 &'F_GD]_HQ
L ) i o » Individuals who have a probability >5% of a BRCA1/2 P/LP variant based on prior probability models (eg, Tyrer- Guidelines
Regardless of the route taken, it is important that appropriate genetic counselling is integral to Cuzick, BRCAPro, CanRisk)."

all genetic testing pathways (targeted or full screen).

NCCN Guidelines Version 1.2025
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