
Porque saber é 
importante!

Análise genética integral
de BRCA1 /2



A presença de mutações no BRCA1 ou BRCA2 
está associada a:

•	Carcinoma epitelial do ovário
•	Cancro da mama e/ou ovário hereditário 

(CMOH).

A presença de mutações de BRCA1 ou BRCA2  
em carcinoma epitelial de ovário permite:

•	A identificação de pacientes com CMOH,      
sem uma clara história familiar oncológica.

•	Selecionar pacientes candidatas a tratamento 
com inibidores PARP.

•	Estabelecer o prognóstico e a resposta ao 
tratamento.

Cancro do ovário

Estudo genético de BRCA1 e BRCA2



A presença de alterações 
genéticas em BRCA determina 
a tomada de decisões clínicas 

para a prevenção, o diagnóstico 
precoce e o tratamento.

A deteção de alterações genéticas no BRCA1 ou 
BRCA2 permite:

•	Identificação de pacientes com predisposição 
ao desenvolvimento de CMOH.

•	Seguimento baseado no risco genético             
do paciente.

•	Seleção de estratégias terapêuticas 
específicas em pacientes afetados.

Cancro da mama e ovário 
hereditário (CMOH)



Estudo de sequenciação massiva de BRCA1 e BRCA2 dirigido a:
•	Identificação de mutações pontuais
•	Rastreio de grandes rearranjos

Acompanhada de corte 
corado com H&E,
indicando a área

e percentagem tumoral

3-5 ml sangue periférico 
em EDTA

SangueAmostra tumoral 
parafinada

Análise integral de mutações e grandes 
rearranjos em BRCA1/2

20 dias*

(*): Dias úteis desde a receção da amostra.

Paciente com critérios clínicos 
de CMOH

Paciente com cancro de ovário
(HGSOC: High-grade serous ovarian cancer)



ASSESSORIA

Acessibilidade imediata à 
equipa NIMGenetics

para assessoria genética.

EXPERIÊNCIA 
ACREDITADA

Membros acreditados 
pela AEGH*1

QUALIDADE 
CERTIFICADA

Os nossos laboratórios 
seguem os controlos 

de qualidade da EMQN*2

(*1): Associação Espanhola de Genética Humana. 
(*2): European Molecular Genetics Quality Network.
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