Protocolo de vigilancia de
individuos com deficiéncia
constitucional da reparacao
dos erros de emparelhamento

(CMMRD)

Esta norma de orientagdo para o diagndstico, vigilancia e orientacdo de
pessoas com deficiéncia constitucional da reparagio dos erros de gu;‘opean
emparelhamento (CMMRD) foi elaborada tendo por base a melhor ererence
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evidéncia disponivel e o consenso de especialistas nesta area, sendo for rare or los
atualizada regularmente para refletir as alteragdes na evidéncia. complex dise
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A expetativa é que os médicos sigam esta norma, salvo se existir razdo Syndromes (ERN GENTURTS)
clinica que motive uma orientagdo distinta para um paciente especifico.




Protocolo de ancia em individuos com deficiéncia constitucional na reparagdo de incompatibilidades (CMMRD)

Exame Frequéncia Periodo Forga*
Exame clinico A cada 6 meses A partir do diagndstico Forte
A cada 6 meses 2-20anos Forte
Ressonancia magnética cerebral
Anualmente A partir dos 20 anos Moderada
Colonoscopia Anualmente** A partir dos 6 anos Forte
T Em simultaneo com a colonoscopia ou,
Endoscopia digestiva alta Anualmente** . P Fraca
pelo menos, a partir dos 10 anos
Enteroscopia por capsula Anualmente A partir dos 10 anos Moderada
Vigilancia (exame clinico e .
) . Anualmente A partir dos 20 anos Forte
i L. ecografia transvaginal)
Ginecoldgico Discutir apés conclusdo de projeto
Cirurgia redutora de risco N&o aplicavel P proj Moderada
parental
Ecografia abdominopélvica para rastreio de )
8 R P P P L Anualmente A partir dos 20 anos Forte
cancro ginecolégico e do trato urindrio
Ao diagndstico ou quando a anestesia
Pelo menos, uma vez . ) Forte
for dispensével
Ressonancia magnética de corpo inteiro Discutir exames de
imagem anuais Moderada
opcionais

* Esta classificacdo baseia-se em artigos publicados e consenso de especialistas: forte — consenso de especialistas E evidéncia consistente,
moderado — consenso de especialistas COM evidéncia inconsistente E/OU novas evidéncias que provavelmente apoiardo a recomendagéo,
fraca — decisdo da maioria de especialistas SEM evidéncia consistente.

**0 intervalo deve ser reduzido para uma vez a cada 6 meses ap6s a detegdo de pdlipos.



