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Paulo Ricardo Gazzola Zen
@ Endereo para acessar este CV: htip:/ /lattes.cnpq.br/2755927536747919

@ Utima atualzagao do cumricuo em 16/10/2020

4 Bolsista de produtividade em pesquisa do CNPq - Nivel 2

Resumo informado pelo autor

Possui graduagdo em Medicina pela Universidade Federal de Pelotas (1986), residéncia médica em Pediatria no Hospital Ernesto Dornelles (1988) e em Genética Médica
pela Fundagdo Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre (FFFCMPA) (2001), mestrado em Genética e Biologia Molecular pela Universidade Federal do Rio
Grande do Sul (2003) e doutorado em Patologia pela Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre (UFCSPA) (2008). Atualmente é sdcio e foi diretor do Titulo
de Especialista e Exercicio Profissional da Sociedade Brasileira de Genética Médica (2012-2016). Professor associado, orientador nos PPGs Patologia e Pediatria da UFCSPA.
Foi Coordenador Geral de Pesquisa da UFCSPA no periodo de 2013 a 2017. Bolsista de Produtividade em Pesquisa nivel 2 do CNPq. Atua como revisor ad hoc de agéncias
como FAPERGS, CNPq, Fundagdo de Amparo a Ciéncia e Tecnologia do Estado de Pernambuco, SISC&T e Secretaria da Ciéncia, Inovagdo e Desenvolvimento Tecnol6gico do
RGS. Membro do corpo editorial e revisor de periddicos nacionais e internacionais. Tem experiéncia na area de Medicina, com énfase em Genética Clinica, atuando

principalmente nos seguintes temas: citogenética, microdelegdes, cardiopatia congénita, dismorfologia, cancer.

(Texto informado pelo autor)

Links para Outras Bases:

SCELO - Artigos em texto completo ¢

Nome civil

Nome

Paulo Ricardo Gazzola Zen

Dados pessoais

Nome em
citagoes
bibliograficas
Sexo

Cor ou Raga

Filiagao

ZEN, PRG;ZEN, P;Zen, Paulo Ricardo Gazzola;Zen, Paulo R.G.;Gazzola Zen, Paulo Ricardo;Zen, Paulo
Ricardo G.;Zen, P. R. G.;Zen, Paulo R. G.;Paulo Ricardo Gazzola Zen;Zen, PRG (Paulo Ricardo Gazzola

Zen),ZEN, PAULO

Masculino

Branca

Jeninho Zen e Dileta Gazzola Zen

18/12/1963 - Ar - Brasil

Carteira de
Identidade

CPF

Enderego
residencial

Enderego
profissional

Enderego
eletrénico

1001892411 SSP - RS - 13/10/1986

393.152.740-91

Rua Nicola Mathias Falci

Jardim do Salso - Porto Alegre

91410330, RS - Brasil

Telefone: 51 37372681

Celular 51 999829322

URL da home page: http://www.ufcspa.edu.br

Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, Departamento de Clinica Médica
Rua Sarmento Leite, 245 / 404

Centro - Porto Alegre

90050170, RS - Brasil

Telefone: 51 33038774

URL da home page: http:/www.ufcspa.edu.br

E-mail para contato : paulozen@ufcspa.edu.br
E-mail alternativo paulorgzen@gmail.com

Formagdo académica/titulagdo

2005 - 2008

2002 - 2003

2001 - 2001

2000 - 2001

1987 - 1988

1981 - 1986

2000 - 2001

Doutorado em Patologia.
Fundagé&o Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre, FFFCMPA, Brasil

Titulo: Significado prognéstico da presenca da fusao TEL/AML1 em uma amostra de pacientes pediatricos

galchos com Leucemia Linfoblastica Aguda, Ano de obteng&o: 2008

Orientador: Giorgio Adriano Paskulin
Palavras-chave: Fusao TEL/AMLY, LLA, t 12-21
Areas do conhecimento: Genética,Cancerologia
Setores de atividade: Satde Humana

Mestrado em Genética e Biologia Molecular.

Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil
Titul
infancia, i através de hil
TEL/AML1, Ano de obteng&o: 2003

in situ com sondas de DNA para o rearranjo

Orientador: Margarete Sufié Mattevi

Ecls\s'a do(a): Conselho Nacional de F‘ Cientifico e
h Leucemia,

Areas do conhecimento: Genética Médica, Ped/ama

Setores de atividade: Satide Humana

em Titulo de Em Genética Clinica.
Sociedade Brasileira de Genética Clinica, SBGC, Brasil

Especializagéo - Residéncia médica em Genética Médica.

Fundagao Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre, FFFCMPA, Brasil
Titulo: Genética Médica, Ano de obteng&o: 2001

Bolsista do(a): Fundagao Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre
Areas do conhecimento: Genética

Especializagdo - Residéncia médica em Pediatria.
Hospital Emesto Domeles, HED, Brasil, Ano de obtengao: 1988
Bolsista do(a): Pediatria Ernesto Dorneles

Graduag&o em Medicina.
Universidade Federal de Pelotas, UFPEL, Pelotas, Brasil

Aperfeicoamento em Gestéo em Saude.
Fundagéo Oswaldo Cruz, FIOCRUZ, Brasil, Ano de obtengao: 2001

Formag&o complementar

2019 - 2019

2015 - 2015

2014 - 2014

2013 - 2013

Curso de curta duragdo em Curso de Capacitagéo do SEI-UFCSPA. (Carga horéria: 3h).
Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Capacitagao

Cursc de curta duragéo em Interpretagao dos Critérios de Avaliagdo e Agente do SAG. (Carga hordria:
8h).

Asscclacao Qualidade RS/PGQP, PGQP, Porto Alegre, Brasil
: Qualidade, da gestdo

Extens&o universitaria em Gestao em Saude. (Carga horéria: 32h).
Fundagé&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Exceléncia da gestéo, Gestéo integrada, Atengéo a saude, Salde publica

Curso de curta duragdo em Curso Técnico: Gestéo Integrada. (Carga horéria: 4h).
Federagao das Industrias do Estado do Rio Grande do Sul, FIERGS, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Gestao integrada, Normas ISO, Exceléncia da gestdo

revaléncia em nosso meio da translocagéo (12;21)(p13;922) em Leucemia Linfoblastica Aguda na
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2011 - 2011

2010 - 2010

2008 - 2008

2007 - 2007

2006 - 2006

2006 - 2006

2006 - 2006

2006 - 2006

2006 - 2006

2005 - 2005

2005 - 2005

2005 - 2005

2005 - 2005

2005 - 2005

2005 - 2005

2005 - 2005

2004 - 2004

2003 - 2003

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2002 - 2002

2001 - 2001

2001 - 2001

1999 - 1999

1991 - 1991

1988 - 1988

Curso de curta duragéo em Encontro Nacional de Educagao Permanente em Satde. (Carga horaria: 30h)

Escola de Satde Publica, ESP, Brasil
Palavras-chave: Educagéo, Satde publica

Oficina de Trabalho do Programa Diretrizes da AMB. . (Carga horaria: 12h).
Associagao Médica Brasileira, AMB, Brasil
Palavras-chave: Diretrizes, Medicina

Curso de curta duragédo em Formag&o Continuada de Professores. (Carga horéria: 30h).
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Educagdo

Aspectos basicos do cultivo celular e embrionario. . (Carga horéria: 15h).
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Brasil
Palavras-chave: Cultivo celular

Seminario em Patologia. . (Carga horaria: 15h).
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Bioética. . (Carga horaria: 30h).
Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Extens&o universitaria em | Simpésio de Bioética da FFFCMPA. (Carga horaria: 10h).
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Pesquisa

Citogenética. . (Carga horaria: 240h).
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Citogenética, FISH, Genética

Avaliagéo Critica e Desenvolvimento de Metodologia. . (Carga horaria: 30h).
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Curso de curta duragdo em Citogenética. (Carga horéria: 8h)
Sociedade Brasileira de Genética Clinica, SBGC, Brasil

Curso de curta duragdo em O novo modelo de gestao governamental. (Carga horéria: 4h).
Prefeitura Municipal de Porto Alegre, P/PORTO ALEGRE, Porto Alegre, Brasil
Palavras-chave: Administragéo

Seminario em Patologia. . (Carga horaria: 15h).
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Sade de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Técnicas em Patologia e Imunopatologia. . (Carga horéria: 45h).
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Proficiéncia em Lingua Espanhola. .
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Curso de curta duragéo em | Escola Latino Americana de Genética Humana e Méd. (Carga horaria: 40h).

Escola Latino Americana de Genética Humana e Médica, ELAGH, Brasil

Introdugéo & Epidemiologia. . (Carga horéria: 45h).
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Patologia Geral. . (Carga horéria: 60h).
Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre, UFCSPA, Porto Alegre, Brasil

Prética de Ensino em Genética. . (Carga horria: 30h).
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

EvolugZo. . (Carga horaria: 60h).
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Proficiéncia em Lingua Inglesa. .
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Citogenética Fundamental. . (Carga horaria: 30h).
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Fundamentos de Biologia Molecular. . (Carga horaria: 60h)
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Mutagenicidade Cromossémica. . (Carga horéria: 30h)
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Imunogenética. . (Carga horéria: 45h).
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Genética Estatistica. . (Carga horaria: 45h).
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Genética do Desenvolvimento Humano. . (Carga horaria: 45h)
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Bases Biologicas do Comportamento Humano. . (Carga horaria: 15h).
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, UFRGS, Porto Alegre, Brasil

Curso de curta duragéo em Genética e Citogenética Molecular de Tumores Human. (Carga horaria: 120h).

Universidade Estadual Paulista Julio de Mesquita Filho, UNESP, Brasil

Curso de curta duragéo em Genética e Cancer: implicagdes no diagnéstico e pr. (Carga horéria: 90h)
Universidade Estadual Paulista Julio de Mesquita Filho, UNESP, Brasil

Curso de curta duragdo em Biologia Molecular Basica. (Carga horaria: 68h).
Universidade Luterana do Brasil, ULBRA, Canoas, Brasil

Curso de curta durago em Epidemiologia Clinica. (Carga horaria: 28h).
Hospital da Crianga Santo Antonio, HCSA, Brasil

Curso de curta duragéo em Estagio Voluntario na Unidade de Tratamento Intens. (Carga horaria: 160h)
Hospital da Crianga Santo Antdnio, HCSA, Brasil

Atuagdo profissional

1. Fundagéo Universidade Federal de

Vinculo
institucional

2017 - 2017

2015 - Atual

2015 - Atual

2015 - Atual

2014 - Atual

2014 - Atual

2013 - Atual

2013 - Atual

2013 - Atual

e de Porto Alegre - UFCSPA

Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Associado , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagdo exclusiva

Outras informagdes:

Colaborador da Liga de Motricidade Orofacial.

Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Adjunto , Carga horaria: 40, Regime: Dedicagéo
exclusiva

Outras informagdes:

Membro da Comiss&o Interna de Biosseguranga

Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagéao exclusiva

Outras informagdes:

Membro da Comité Técnico de Biosseguranga

Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagao exclusiva

Outras informagdes:

Membro da Comiss&o Interna de Biosseguranga

Vinculo: Servidor ptiblico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagéao exclusiva

Outras informagdes:

Responsavel pelo Laboratério de Pesquisa em Citogenética.

Vinculo: Servidor ptiblico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagéao exclusiva

Outras informagdes

Supervisor do Programa de Residéncia Médica em Genética Médica da UFCSPA.

Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horaria: 40, Regime: Dedicagéo exclusiva
Outras informagdes:
Coordenador Geral de Pesquisa

Vinculo: Servidor ptiblico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagéao exclusiva

Outras informagdes:

Vice-Ci do de P do em Patologia

Vinculo: Servidor ptiblico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagao exclusiva

Outras informagdes

Orientador de Doutorado.

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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2012 - Atual

Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horaria

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

40, Regime:

Dedicagéo exclusiva
Outras informagoes
Membro da Comiss&o de Pesquisa (ComPesq) da UFCSPA.

2011 - Atual  Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horaria: 40, Regime:
Dedicagéo exclusiva
Outras informagdes
Membro do Nucleo Docente Estruturante do Curso de Fonoaudiologia.

2010 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagéo exclusiva
Outras informagdes
Membro do Nucleo Docente Estruturante do Curso de Fonoaudiologia da UFCSPA

2009 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagao exclusiva
Outras informagoes
Membro da Comisséo de Pés-Graduag&o (ComPG)

2009 - 2013  Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horaria: 40, Regime: Dedicagao exclusiva
Outras informagdes
Membro do Comité Institucional de Iniciag&o Cientifica

2009 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto, Regime: Dedicagéo exclusiva
Outras informagoes
Membro da equipe de Acompanhamento de Projetos do Programa de Pés-Graduagdo em Patologia

2009 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagéo exclusiva
Outras informagdes
Membro da Comisso Coordenadora do Programa de Pés-Graduagao em Patologia

2009 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagéo exclusiva
Outras informagdes
Orientador de Mestrado

2008 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagao exclusiva
Outras informagoes
Membro da equipe de Planejamento Estratégico do Programa de Pés-Graduagdo em Patologia

2008 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Permanente - PPG Patologia, Regime:
Parcial

2007 - Atual Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagéo exclusiva
Outras informagoes
Docente nas disciplinas de: Genética Clinica, Genética Aplicada & Fonoaudiologia, Pediatria Aplicada &
Fonoaudiologia, Patologia (PPG-Patologia)

2007 - Atual Vinculo: Preceptor da Residéncia Médica , Enquadramento funcional: Professor Adjunto, Regime
Dedicagao exclusiva
Outras informagoes
Preceptor da Residéncia Médica em Genética Médica

2007 - 2008 Vinculo: Servidor pablico , Enquadramento funcional: Professor Assistente , Carga horéria: 40, Regime
Dedicagao exclusiva

2007 - Atual  Vinculo: Servidor publico , Enquadramento funcional: Professor Adjunto , Carga horéria: 40, Regime:
Dedicagéo exclusiva

Outras informagées
Preceptor do Programa de Residéncia Médica em Genética Médica.

Atividades
04/2013 - Atual Diregéo e Administragéo, Pro-Reitoria de Pesquisa e Pés-Graduagao

Cargos ocupados:
Coordenador Geral de Pesquisa

03/2009 - Atual Pesquisa e Desenvolvimento, Programa de Pés-Graduacédo em Patologia

Linhas de pesquisa.
Bases moleculares das doengas genéticas , Citogenética Humana , Estudo clinico das malformagoes
&l e

02/2007 - Atual Graduagéo, Medicina

Disciplinas ministradas:
Genética Clinica

02/2007 - Atual Graduagao, Fonoaudiologia

Disciplinas ministradas:
Genética Aplicada & Fonoaudiologia

Faculdade Federal de

cias M

icas de Porto Alegre - FFFCMPA

Vinculo
institucional

2007 - 2008  Vinculo: Servidor pablico , Enquadramento funcional: Professor Assistente , Carga horaria: 40, Regime:
Dedicagao exclusiva

2006 - 2007 Vinculo: Preceptor , Enquadramento funcional: Preceptor do Programa de Residéncia Médica , Carga
horaria: 10, Regime: Parcial
Outras informagées
Preceptor do Programa de Residéncia Médica em Genética Médica

2005 - 2008 Vinculo: Aluno de Doutorado , Enquadramento funcional: Aluno de Pés-Graduagao , Carga horaria: 10,
Regime: Parcial

3. Irmandade da Santa Casa de Misericérdia - ISCMPA

Vinculo
institucional

2002 - 2007 Vinculo: Outro , Enquadramento funcional: Consultor - Genética Clinica , Carga horaria: 2, Regime:
arcial

1990 - 1995 Vinculo: Outro , Enquadramento funcional: Contratado , Carga horaria: 25, Regime: Parcial

Atividades
10/2002 - 01/2007  Servico Técnico Especializado, Hospital da Crianga Santo Ant6nio, Ambulatério

Especificagao:
Consultas

01/1990 - 03/1995 Servigo Técnico Especializado, Hospital da Crianga Santo Ant6nio, Ambulatério

Especificagao:
Pediatra contratado

4. Governo do Estado do Rio Grande do Sul - GOVERNO/RS

Vinculo
institucional

1994 - 2007 Vinculo: Servidor puablico , Enquadramento funcional: Médico , Carga horéria: 40, Regime: Integral

Atividades

12/1994 - 01/2007  Servico Técnico Especializado, Secretaria da Satide e do Meio Ambiente, Unidade Sanitaria Cruzeiro
Febem

Especificagéo:
Médico

5. Hospital Santa Rita - HSR
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Vinculo
institucional

2002 - 2007 Vinculo: Consultor , Enquadramento funcional: Consultor , Carga horaria: 2, Regime: Parcial

Atividades

03/2005 - 01/2007  Servigo Técnico rio de &o ao Céncer

Especificagao:
Consultoria

6. Hospital Ernesto Dorneles - HED

Vinculo
institucional

2002 - 2007 Vinculo: Outro , Enquadramento funcional: Médico Consultor , Carga horaria: 1, Regime: Parcial

Atividades
01/1997 - 01/2007  Servico Técnico Especializado, Hospital

Especificagédo.
Genética Clinica

7. Hospital da Crianga Santo Anténio - HCSA

Vinculo
institucional

2018 - Atual Vinculo: Consultor , Enquadramento funcional: Consultor , Carga horéria: 1, Regime: Parcial

2002 - 2007 Vinculo: Consultor , Enquadramento funcional: Consultor , Carga horaria: 10, Regime: Parcial

Atividades
10/2002 - 01/2007  Servico Técnico Especializado, Ambulatério

Especificagdo.
Consultoria

8. Sociedade Brasileira de Genética Médica - SBGM

Vinculo
institucional
20122016 Vinculo: Colaborador , Enquadramento funcional: Diretor , Carga horéria: 2, Regime: Parcial
Outras informagoes
Diretor do Titulo de Especialista em Genética Médica e de Exercicio Profissional
2001 - Atual Vinculo: Sécio Efetivo , Enquadramento funcional: Sécio, Regime: Parcial

Outras informagdes
Coordenador do Departamento de Residéncia Médica

9. Universidade Federal do Rio Grande do Sul - UFRGS

Vinculo
institucional

2002 - 2003 Vinculo: Estudante de Pés-Graduagéo , Enquadramento funcional: Aluno , Carga horaria: 20, Regime:
arcial

10. Centralped Ambulatério de Pediatria Ltda - CENTRALPED

Vinculo
institucional

1990 - 1997 Vinculo: Outro, funcional: Sécio-gerente , Carga horéria: 12, Regime: Parcial

Atividades
11/1990 - 10/1997 Diregéo e Administragao, Empresa Privada

Cargos ocupados
Sécio Gerente

11. Hospital Materno Infantil Presidente Vargas - HMIPV

Vinculo
institucional

2013 - Atual

Linhas de pesquisa
1. Bases moleculares das doengas genéticas

2. Citogenética Humana

3. Estudo clinico das e

Projetos

Projetos de
pesquisa

2020 - Atual Rede nAcional de doengas raRAS (RARAS)

Descrigzo: No Brasil, o Ministério da Saude estabeleceu a Politica Nacional de Atengao Integral as
Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR) no ambito do SUS em 2014. Até o momento foram habilitados
dezessete Servigos de Referéncia em Doengas Raras, um numero considerado insuficiente para atender
a demanda na nossa populagao. A grande maioria dos casos sao atendidos em Hospitais Universitarios
(HU), porém néo ha conhecimento se os recursos humanos e tecnolégicos séo adequados no
atendimento de Doengas Raras. Apesar do avango no diagnéstico, principalmente devido as novas

e a recente ao do de DR no Brasil, ainda faltam dados epidemiologicos
sobre estas afecgdes, e estes, quando adoengas ifica. O objetivo deste
projeto é realizar um inquérito de representatividade nacional acerca da epidemiologia, quadro clinico,
recursos diagné e terapé e custos em individuos com doengas raras de origem
genética e ndo genética no Brasil. Sera estabelecida uma Rede Nacional de Doencas Raras composta
por Hospitais Universitarios, pertencentes a rede EBSERH e outros HU, Servigos de Referéncia em
Doengas Raras e Servigos de Triagem Neonatal. Um estudo seré realizado (0 p
correspondente aos atendimentos de 2018 e 2019 e prospectivo). O instrumento de coleta de dados vai
usar um protocolo padrao com dados sécio-demograficos, e aspectos clinicos e de diagndstico de acordo
com ontologia internacional. O presente projeto foi aprovado na Chamada no. 25/2019 do Conselho
Nacional de D Cientifico e 6gico — CNPg, com o apoio do Ministério da Satde - MS
Situaggo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Temis Maria Felix (Responsavel)
Financiador(es): Conselho Nacional de D Cientifico e 6gico-CNPq

2020 - Atual Avaliagéo clinica de individuos suspeitos de sindrome de DiGeorge e anélise citogenética molecular
através das técnicas de FISH e MLPA: em busca da relagao gene versus fentipo.
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2019 - Atual

2018 - Atual

2018 - Atual

2017 - Atual

2017 - Atual

2017 - Atual

Descrigao: A sindrome de DiGeorge ou delegdo 22q11.2 (22q11.2DS; OMIM #188400) é a sindrome de
microdelegdo cromossdmica mais frequente, que ocorre em aprcxlmadameme 1 em cada 1.000-7.000
recém-nascidos. A 22q11.2DS é uma das mais

em iagéo com as i énitas (CHD), ficando atras somente da sindrome de
Down. A CHD é a alteragao congénita mais comum e uma das principais causas de morbidade infanti

Comi de 19 a 75 casos a cada mil nascidos vivos,

possui et\clcgla complexa e multifatorial, com cerca de 80% das cardiopatias congénitas surgindo através
da combinagéo de fatores genéticos e ambientais. Um grande numero de individuos que apresentam a
CHD possui a delegao 22q11.2: em 52% dos individuos com arco aértico tipo B interrompido, em 34%
com truncus arteriosus, em 16% com Tetralogia de Fallot e em aproximadamente 5-10% com defeitos do
septo ventricular. A relagéo entre os genes presentes na regiao 22q11.2 deletados em heterozigose e os
fentipos ainda & pouco compreendida. Sabe-se que 4 LCRs (A, B, C e D) definem essa regido e
dependendo do tamanho da delecéo e LCRs envolvidas, o fenétipo pode ser discreto ou mais abrangente.
O presente projeto visa verificar a existéncia e o real tamanho da delegao e quais os genes envolvidos em
pacientes suspeitos de 22q11.2SD elou de congeénita, os dados
obtidos com aspectos clinicos e dismorfoldgicos.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos (1); E (1); Mestrado é (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Andressa Barreto Glaeser; Juliana Alves
Josahkian; Claudia Fernandes Lorea; Bruna Baierle Guarana; Janaina Huber; BRUNA LIXINSKI DINIZ;
ANDRESSA SCHNEIDERS SANTOS; RAFAEL FABIANO MACHADO ROSA
F ): Fundag@o Universi Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre-UFCSPA

Avaliagao etiolégica e clinica de pacientes portadores de cardiopatia congénita

Descrigao: O projeto visa realizar investigagao clinica e genética de pacientes com cardiopatia congénita
utilizando tecmcas moleculares e de cltogenellca mclecular Constituir um biorepositério de amostras de
INA de de ;- Utilizar técnicas moleculares (como
sequenciamento de genes ou do exoma) e de citogenética molecular (como o MLPA e aCGH/SNP array)
para andlise genética de individuos portadores de CC;- Correlacionar os achados identificados através
dessas técnicas com os aspectos clinicos dos pacientes; - Possibilitar o acesso a novas tecnologias aos
pacientes portadores de cardiopatia congénita;- Fornecer laudos aos pacientes sobre os procedimentos
diagnsticos realizados.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduagao (2); Mestrado académico (5);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Claudia Pires
Ricachinevsky; Maiara Anschau Floriani; Andressa Schneiders Santos; Bruna Lixinski Diniz; Andressa
Barreto Glaeser; Bruna Baierle Guarana; Camila Coelho Nunes; Fernanda Oliveira; Andreza Avila de
Moura; Luiza Carolina da Rosa Scherner

Avaliagao Fonoaudiolégica em pacientes atendidos em interface com o servigo de genética clinica

Descrigéo: O i6 éo i que atua na ilitagéo dos disturbios da comunicagéo
humana, envolvido com pesquisa, prevengao, avaliagao e terapia fonoaudiolégica na area da linguagem,
voz, motricidade oral e audigao, bem como no aperfeicoamento dos padrées de fala e voz.
Especificamente entre os pacientes com suspeita ou diagnéstico de doenga genética, as alteragoes
relacionadas a fala e a audicéo s&o bastante frequentes. Assim, o objetivo sera analisar o perfil das
alteragdes fonoaudiolégicas de pacientes atendidos pelo Servico de Genética Clinica da UFCSPA no
Hospital da Crianga santo Anténio (HCSA). Inicialmente serao convidados a fazer parte deste projeto
todos os pacientes atendidos pelo Servigo de Genética Clinica da UFCSPA. Sera apresentado o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido aos pacientes e/ou seus responsaveis. Seréo utilizados uma
anamnese e um protocolo que foram elaborados pelas participantes do projeto, com o objetivo de fazer

uma triagem inicial para direcionamento a avaliagéo especifica nas areas de
audigo, Apés a das , os familiares e pacientes receberéo o resultado
dos pi i com oes e i (se houver Caso

i dei 50 imediata ( nos casos dos pacientes em intenagéo) faremos

contato com os profissionais do hospital para atendimento fonoaudiolégico.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduagao (3);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Sheila Tamanini
de Almeida; Nadini Cristina Marins Martinez; Luiza Menegaz Tozzi Votto Lima; Carolina Pereira Fernandes

Investigacao etiolégica de pacientes suspeitos ou portadores de doengas genéticas, ou sindromes
malformativas

Descrigao: Embora as doengas genéticas sejam individualmente raras, sua frequéncia conjunta faz com
que elas representem um importante problema de satde publica. De todos os neonatos, 2 a 3% tém pelo
menos uma anormalidade congénita maior, das quais pelo menos 50% séo causadas exclusivamente ou
parcialmente por fatores genéticos. As de e disturbios
monogénicos em neonatos s&o de aproximadamente 1 em 200 e 1 em 100, respectivamente. A
cardiopatia congénita é a alteragio congénita mais comum e uma das principais causas de morbidade
infantil relacionadas a malformagées congénitas. Com incidéncia de 19 a 75 casos a cada mil nascidos
vivos, possui etiologia complexa e multifatorial, com cerca de 80% das cardiopatias congénitas surgindo
alravés da oombmagao de fatores genéticos e ambientais. Cerca de 20% dos casos podem ser atribuidos
genéticas ndo
(eralogenos As doengas genéticas representam um importante problema de satde publica, pols além de
provocarem uma enorme proporgao de mortes infantis,so a causa de grande parte das internagdes em
hospitais pediatricos. Atualmente séo poucos os exames genéticos realizados via SUS. O presente
projeto visa a realizagdo de uma abordagem clinica e genética em pacientes suspeitos ou portadores de
doengas genéticas ou sindromes malformativas. A amostra seré composta por pacientes do SUS em
ambulatério ou internados atendidos pelos médicos colaboradores do Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/ISCMPA, com suspeita ou diagnéstico clinico de doenga genética ou sindrome malformativa.
Para aqueles pacientes suspeitos ou portadores de doengas genéticas ou sindromes malformativas sera
coletada uma amostra de sangue para cultivo de células elou extragdo de DNA. O material biolégico
coletado sera processado e armazenado no Laboratério de Citogenética da UFCSPA, compondo um
biorepositério que sera utilizado para a realizagéo de exames genéticos visando a obtengdo do
diagnéstico. De modo associado, serao coletadas informagdes clinicas dos pacientes para correlagéo
entre aspectos clinicos e laboratoriais. Além disso, poderao ser desenvolvidos trabalhos de concluséo de
curso, mestrados e doutorados.Em um primeiro momento seréo disponibilizados testes de FISH e MLPA
para microdelegdes. A realizagéo de testes genéticos especificos possibilita a obtengo de diagndsticos
mais precisos, levando a um planejamento terapéutico mais otimizado, além de diminuir o sofrimento de
pacientes e suas familias.
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduago (1); Mestrado académico (2); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Louise Lapagesse de Camargo Pinto; Rafael
Fabiano Machado Rosa; Luiza Emy Dorfman; Maiara Anschau Floriani; Andressa Schneiders Santos;
Bruna Lixinski Diniz; Andressa Barreto Glaeser; Juliana Alves Josahkian; Claudia Fernandes Lorea

Avaliagao dos efeitos genotoxicos de pesticidas em agricultores em uma cidade do sul do Brasil

Descrigéo: A procura de bit i i para o estudo da exposi¢do humana aos i e
seus derivados constitui ainda matéria para muita pesqulsa Muitos dos b\olndlcadcres propostos
apresentam limitagdes que vao, desde a baixa até a grande dos
obtidos, mostrando a influéncia de fatores ndo sobre a sua ia, 0 que
pode limitar em muito a utiizagao dos mesmos. O presente estudo tem por objetivo verificar os efeitos

d i sobr bem como a influéncia de fatores como a dieta e genes

eil i do DNA. Assim, utilizaremos tesles para a |dent\fca<;ao de
genéticas e e de genes ea

do DNA em agic cor os coma & aos pesllc\das e com
individuos normais. Também isti
dos individuos em estudo. Amcmnalmeme seré reallzada a composwcac de um moreposnono de DNA
para estudos futuros de genes do DNA. Assim, avaliaremos
agricultores e individuos saudéveis, no mtmm de analisar o papel ‘genotéxico associado & exposicao
destes individuos aos pesticidas, utilizando-se de técnicas como o ensaio de microntcleos, teste cometa
e a determinacéo do indice de TCI e de quebras cromossomicas, bem como a influéncia de certos fatores,
como a dieta, sobre estes e demais biomarcadores.
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduagéo (3); Mestrado académico (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Tatiana Diehl
Zen; Leonardo Augusto Schreiner; Andressa Schneiders Santos; Leonardo Klein Ramos; Renata Delazari

Estudo ci ético, molecular e istoquimico de de pulméo e sua aplicagdo na
identificagéo de marcadores com influéncia sobre a resposta terapéutica e o prognéstico

Descrigao: O cancer de pulméo & a neoplasia maligna, globalmente, mais freqiiente e com maior taxa de
mortalidade ,sendo o carcinoma de pequenas células o tipo histolégico mais agressivo e com menor taxa
de sobrevida. Ao contrario do em que alvos como mutagdes do EGFR

i & n3o existem avangos pontuais para o carcinoma de pequenas
células. Tal como acontece com outros tumores sélidos, a busca de sucesso terapéutico envolve estudos
genéticas do gene EGFR. Posteriormente, outros
marcadores |munomsthu|m\cos e gensticos serdo avaliados. O objetivo & mvesugar aspectos clinicos,

e em portadores de e pequenas células. E um
estudo realizado na Uniy Federal de C\énclas da Salde de Porto Alegre
e Complexo Hospitalar Santa Casa de Misericérdia de Porto Alegre, no periodo de 2006 a 2016, utilizando
40 amostras de biopsias de pulmao. As variaveis sexo, idade, sobrevida e exames dei |magem serao
revisadas em &0 do FISH e i seguird
da UFCSPA.O processamento e a analise dos dados seréo feitos pelos programas SPSS p para Windows
(verséo 18.0), Microsoft® Excel 2010 e PEPI (verséo 4.0).Serao utilizados teste exato de Fisher, Qui
Quadrado e teste t ,considerandos significantes valores de p< 0,05. Para comparagao das
variaveis,média, mediana, teste exato de Fischer, e para anélise do tempo de progressao e sobrevida;
método de Kaplan Meier e teste log-rank. NOS ultimos anos, tem havido um interesse crescente em torno
da A descoberta de tumorais, levaram & produg&o de agentes que
aumentam a sensibilidade do tumor. Drogas, como os inibidores da pololike-quinase (PLK), Aurora-
quinase, HDAG e inibidores da PARP foram produzidos (BRYAN, 2013). Estamos iniciando a pesquisa
com o desafo de colaborar com dados sobre mulagoes em carcinoma de pequenas células, que ajudem a
elucidar
Situagao: Em andamemo Natureza: Pro]etos de pesquisa
Alunos envolvidos: Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Josenel Maria
Barcelos Margal

Avaliaggo clinica e prognéstico de pacientes com : um olhar

Descrigao: S&o escassos na literatura, tanto nacional como mundial, estudos que avaliem as
caracteristicas do parto e perinatais, bem como a evolug&o clinico cirdrgica de pacientes portadores de
cardiopatia congénita. Assim, verificaremos aspectos clinicos, laboratoriais e prognésticos em pacientes
com cardiopatia congénita, hospitalizados pela primeira vez na unidade de terapia intensiva do Hospital
da Crianga Santo Anténio (HCSA). Focaremos principalmente aspectos nutricionais, fonoaudioldgicos e
bem como dados A amostra é composta por uma coorte

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

6 of 127

2017 - Atual

2017 - Atual

2017 - Atual

2017 - Atual

2016 - Atual

prospectiva e consecutiva de pacientes em sua prlmelra hospitalizagéo devido & CC, ja avaliados em um
estudo anterior. O presente projeto do anterior, apenas da coleta
de informagdes complementares a partir dos pronluénos dos pacientes. Nao havera a necessidade de
contato com os pacientes, nem coleta de material. Apenas serao obtidas informagdes que constam dos
préprios prontuarios. Serdo coletadas informagdes sobre aspectos nummcnals fonoaudiologicos e

bem como dados médicos dos
pacientes A iva é de investigar 300 md\v\duos através da andlise dos
seus prontuarios. O estudo sera completamente realizado no Arquivo Médico do HCSA.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1); Doutorado (4);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa (Responsével); Leonardo Leiria
de Moura da Silva; Ernani Bohrer da Rosa; Daniélle Bernardi Silveira; Jamile Dutra Correia; Daniela
Salvatori

Estudo dos aspectos etiologicos e clinicos de pacientes portadores de doengas genéticas ou sindromes
malformativas atendidos no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/ISCMPA

Descrigao: A Genética possui uma abrangéncia ampla que inclui a avaliagio de criangas portadoras de
malformagdes, individuos com histéria familiar de cancer, diagnéstico pré-natal, casais com abortamentos
de repeticdo, casos de infertilidade masculina e feminina, e doengas neurodegenerativas. As doenas
genéticas representam também um importante problema de satide pblica, pois, além de provocarem
uma enorme proporgao de mortes infantis, sao a causa de grande parte das internagdes em hospitais
pediéatricos. Contudo, apesar de todos os avangos ocorridos nas Ultimas décadas, muitas das causas de
malformagdes e sindromes descritas ainda néo s&o conhecidas. Além disso, pouco se sabe sobre as
caracteristicas clinicas e prognésticas de muitas destas condigées em nosso meio. Desta forma, o estudo
e descrigao de experiéncias clinicas apresentadas por centros de Genética Clinica presentes ndo s6 no
Brasil como no mundo sdo fundamentals tanto para o melhcr manelo e tratamento destes pacientes
como para a posswel de fatores Assim, o presente projeto propoe
atendidos pelo Servigo
de Genética C\lnlca da UFCSPA/ISCMPA a partir da descngao de sénes de casos e relatos de caso.
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (3); Doutorado (4);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Carla Graziadio; Rafael Fabiano Machado Rosa;
Rosana Cardoso Manique Rosa; Tatiana Diehl Zen; Sheila Tamanini de Almeida; Marilu Fiegenbaum;
Ernani Bohrer da Rosa; Daniélle Bernardi Silveira; Izabelle Matos; Luiza Emy Dorfman; Leonardo Augusto
Schreiner; Jamile Dutra Correia; Maiara Anschau Floriani; Bruna Lixinski Diniz

Estudo molecular e citogenético molecular de pacientes portadores de cardiopatia congénita: em busca de
novas etiologias

Descrigéo: O numero de adultos portadores de algum tipo de CC esta crescendo rapidamente devido as
terapias e aos diagndsticos cada vez mais eficazes. Apesar disso e das muitas terapias hoje disponiveis,
as CCs ainda representam um verdadeiro problema de satde piblica. Alguns pacientes apresentam
malformagbes i de servigos na area. Grandes avangos tém
ocorrido nas Ultimas décadas no diagndstico e tratamento das CC; contudo, o conhecimento das suas
causas ainda é limitado. Para avaliar a necessidade de cada paciente, é preciso uma melhor
compreenso das suas possiveis etiologias, permitindo uma visdo da base patobiolégica da CC e da sua
definigéo de risco. A CC caracteriza-se do ponto de vista etiolégico por ser uma malformagao bastante
heterogénea. A identificagdo de genes e possiveis rotas envolvidas no desenvolvimento desta
malformagao ira melhorar o entendimento sobre a biologia molecular da CC. Testes genéticos cumprem
esse papel, sendo importantes em termos de deciséo clinica para pacientes que necessitem de
intervengéo médica precoce. O resltado trazido por eles é de grande ajuda no planejamento e

e faciltam a de casos raros e complexos que necessitam de

cirdrgicos e i em centros de referéncia. Este estudo visa

identificar a ocorréncia de anormalidades genéticas em pacientes portadores de CC avaliados pelo
Servigo de Cardiologia do Hospital da Crianga Santo Anténio/RS, referéncia no tratamento desta
malformag&o. Poucos trabalhos foram publicados na América Latina estudando o perfil clinico e genético
de pacientes com CC. O conheclmen(o das causas e do impacto das CCS sobre a mcnahdade ea
morbidade infantil & importante para a it de medidas de
de sade para, de forma eficaz, diminuir o impacto que esta doenga causa aos pacientes e as suas
familias.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa (Responséavel); Maiara Anschau
Floriani

Diagnéstico de infecgées do sistema nervoso central e de novas

Descrigéo: A etiologia das infecgdes do Sistema Nervoso Central (SNC) representa um grande desafio
clinico, sendo que mais de 50% dos casos nao possuem um diagnastico etioldgico, de acordo com dados
No Brasil, ndo dados em relagéo ao numero de casos nao
diagnosticados que, possivelmente, seja ainda maior. As infecgdes do SNC impdem um enorme gasto
com recursos na area da saide em todo o mundo. Como exemplo, nos Estados Unidos, ha cerca de
19.000 hospitalizagdes somente em razao de encefalite anualmente, resultando em 230.000 dias de
hospitalizagéo, 1.400 mortes e um custo de cerca de 650 milhdes de délares por ano. Além dos casos de
infecgdes do SNC ditas adquiridas na comunidade, das quais cerca de 30% resultam em graves sequelas
ou, até mesmo, a morle do paclente em razéo da d\flculdade na de(em\lnacao do agente etioldgico e,
existem os casos de
infecgdo do SNC de ainda mais dificil tratamento. Dentre as prmmpals categorias encontram-se os
pacientes que utilizam Derivagao Ventricular Externa (DVE) ou outros implantes neurocirrgicos,
pacientes imunodeprimidos, pacientes com epidurais ou de
coluna vertebral e aqueles que apresentam infecges pés-operatérias, como por exemplo, infecgdes pos
cirurgias para retirada de tumor cerebral, cirurgias para controle de hemorragia intracraniana ou corregéo
de malformagdes arteriovenosas. Os protocolos de conduta clinica disponiveis referem-se ao manejo
empirico das infecgdes causadas por cepas sensiveis aos annbuoucos mais comumente utiizados,
desconsiderando os casos de bactérias sim, a
no mveshmentc em estudcs para uma rapida \denhfcax;ac do agenle etiologico e desenvc\wmenlo de
vas abcessos cerebrais ou sepse s&o casos graves
de infecgdes que podem ocorrer ap6s a colocagdo de DVE. Nos Estados Unidos, cerca de 450.000
implantes neurocirargicos, incluindo DVEs, neuroestimuladores, entre outros, s&o colocados anualmente
em paclentes e até 15% tornam-se In'ectados Essas mfec(}oes estdo associadas a enormes custos
cirdrgicas e com altas taxas de morbidade
e mcr\ahdade Além das causas bactenanas assccwadas as infecgdes de dificil tratamento do SNC, como
e Neisseria devemos i também as causas virais e
fungicas, como por exemplo aquelas causadas por Cr gattii e C Uma
estimativa global aponta que, por ano, até 12% da populagdo mundial portadora de HIV desenvolve
criptococose. No Brasil, C. neoformans é o principal causador de micose sistémica associada a pacientes
com AIDS, sendo a criptococose responsavel por 51% dos 6bitos destes individuos. Importante salientar

que alguns micro-organismos podem n&o ser através das utilizadas
nos laboratérios clinicos e, ainda, que infecgdes i i a

é séo de dificil i contribuir para o diagnéstico das infecgdes do SNC,
especialmente aquelas de dmcw\ e i de nova: i i

utilizando novas i de DNA que nos pi identificar os
presentes nas amostras de Ilqucr cefalorraquidiano e de biopsias de tecido do SNC provenientes dos
pacientes com infecgdes de dificil controle. A criagédo da Unidade de Gendmica e Bioinformatica Clinica

a um ério de alta ia, com potencial para tornar-se o laboratério de referéncia
no Rio Grande do Sul para o diagnéstico dessas infecgdes e local de desenvolvimento de estratégias
inovadoras de tratamento.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduago (1); Mestrado académico (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa; Ana Beatriz Gorini da Veiga;
Claudia Elizabeth Thompson (Responsavel); Paulo Valdeci Worm; Marilene Henning Vainstein; Livia
Kmetzsch Rosa e Silva; Charley Christian Staats; Rafael Andrade Caceres; Maria Ismenia Zulian Lionzo;
Cecilia Dias Flores; Ana Trindade Winck; Adriana Seixas; Danielle da Silva Trentin; André Martins de Lima
Cecchini; Ericson Sfreddo; Ricardo Gurgel Rebougas; Felipe Martins de Lima Cecchini; Luiz Felipe Valter
de Oliveira
Financiador(es): Governo do Estado do Rio Grande do Su-GOVERNO/RS

Avaliagao etiologica de pacientes suspeitos ou portadores de doengas genéticas, ou sindromes
malformativas.

Descrigao: Embora as doengas genéticas sejam individualmente raras, sua frequéncia conjunta faz com
que elas representem um importante problema de satde publica. De todos os neonatos, 2 a 3% tém pelo
menos uma anormalidade congénita maior, das quais pelo menos 50% s&o causadas exclusivamente ou
parcialmente por fatores genéticos. As de e disturbios
monogénicos em neonatos sao de aproximadamente 1 em 200 e 1 em 100, respectivamente. A
cardiopatia congénita ¢ a alteragéo congénita mais comum e uma das principais causas de morbidade
infantil relacionadas a malformagées congénitas. Com incidéncia de 19 a 75 casos a cada mil nascidos
vivos, possui etiologia complexa e multifatorial, com cerca de 80% das cardiopatias congénitas surgindo
alravés da combinagao de fatores genéticos e ambientais. Cerca de 20% dos casos podem ser atribuidos
genéticas ndo
teralégenos As doengas genéticas representam um importante problema de satde publica, pois, além de
provocarem uma enorme proporgao de mortes infantis, s30 a causa de grande parte das internagées em
hospitais pediatricos. Atualmente so poucos os exames genéticos realizados via SUS. O presente
projeto visa a realizagdo de uma abordagem clinica e genética em pacientes suspeitos ou portadores de
doengas genéticas ou sindromes malformativas. A amostra sera composta por pacientes do SUS em
ambulatério ou internados atendidos pelos médicos do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/ISCMPA
no Hospital da Crianga Santo Antonio, com suspeita ou diagndstico clinico de doenca genética ou
sindrome malformativa. Para aqueles pacientes suspeitos ou portadores de doengas genéticas ou
sindromes malformativas seréa coletada uma amostra de sangue para cumvo de células elou exlra;ao de
e Ci

DNA. O material biolégico coletado seréa p ear

UFCSPA, compondo um biorepositcrio que serd utlizado para a reallzacao de exames genéticos vlsando
a obtengéo do di De modo serdo coletadas clinicas dos pacientes para
o desenvolvimento de trabalhos de &0 de curso, Em um primeiro

momento serao disponibilizados testes de FISH e MLPA para m\crcdelegoes A realizagéo de testes
genéticos especificos possibilita a obtengao de diagnésticos mais precisos, levando a um planejamento
terapéutico mais otimizado, alem de diminuir o sofrlmento de pamentes e suas familias. Também gera
reflexos em relagéo a de custos,

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesqulsa

Alunos envolvidos: Graduagao (2); Mestrado académico (3); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Luiza Emy
Dorfman; Leonardo Augusto Schreiner; Maiara Anschau Floriani; Bruna Lixinski Diniz

Anglise de pacientes encaminhados ao Servigo de Genética Clinica da UFCSPA para investigagdo de
genitalia ambigua: uma experiéncia de 40 anos

Descrigdo: O nascimento de uma crianga com genitélia ambigua é sempre conslderado uma emergéncia

médica e requer uma para orientar,
diagndstica, os procedimentos cirtrgicos que por ventura se ﬁzerem necesséncs e a definigao do sexo
social. Embora nem todas as sejam observada: sabemos que a

investigagdo é mandatdria para todos os casos. A brevidade do magnosnco clinico & de grande

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

7 of 127

2016 - Atual

2015 - Atual

2015 - Atual

2015 - Atual

2015 - Atual

2014 - Atual

2014 - Atual

2014 - Atual

2014 - Atual

importancia, pois possui influéncia marcante sobre a avaliagdo, o prognéstico e o tratamento a serem
oferecidos, bem como sobre o sofrimento psmléglco do paciente e de seus familiares. No Brasil, existem
poucos centros com e equipes para avaliagao de pacientes com
genitalia ambigua, sendo que sao escassos os dados epidemiologicos referentes aos disturbios da
diferenciacéo sexual em nosso pais. Assim, o objetivo do presente projeto é caracterizar a populagéo de
pacientes encaminhados para avaliago de genitalia ambigua no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA
através da analise dos de suai clinica, e

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Rosana
Cardoso Manique Rosa

Financiador(es): Programa de Extens&o Universitaria, PROEXT — MEC/SESu-PROEXT

Avaliaggo de pacientes com cardiopatia congénita através da técnica de Multiplex ligation-dependent
probe amplification (MLPA): anélise de genes de referéncia para cardiopatia congénita e regices
o o ey "

Descrigao: A CC caracteriza-se do ponto de vista etiolégico por ser uma malformagéo bastante
heterogénea. A identificagdo de genes e possiveis rotas envolvidas no desenvolvimento desta
malformagéo ira melhorar o entendimento sobre a biologia molecular da CC. Testes genéticos cumprem
esse papel, sendo importantes em termos de deciséo clinica para pacientes que necessitem de
mlervencao méd\ca precoce. O resultado trazido por eles ¢ de grande ajuda no planejamento e
e facilitam a de casos raros e complexos que necessitam de
cirurgicos e D em centros de referéncia. Este estudo visa
identificar a ocorréncia de anormalidades genéticas em pacientes portadores de CC avaliados pelo
Servigo de Cardiologia do Hospital da Crianga Santo Anténio/RS, referéncia no tratamento desta
malformagao. Poucos trabalhos foram publicados na América Latina esludandc o perfil clinico e genético
de

de pacientes com CC. A maioria esta ao Estudo C
Malformagdes Congénitas (ECLAMC), que é um programa de mves(lgacao clinica e epidemiolégica de
fatores de risco na etiologia de o das causas e do |mpac|o das CCs

sobre a mortalidade e a i infantil & de medidas p ede
estratégias de tratamentos de salde para, de forma efcaz dlmmulr o impacto que esta doenga causa aos
pacientes e as suas familias.

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduagao (1); Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Maiara Anschau
Floriani; Andressa Barreto Glaeser

Financiador(es): Fundag&o de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

Malformagdes extracardiacas em pacientes portadores de cardiopatia congénita
Descrigdo: O projeto tem por objefivo identificar a éncia e os tipos de 5
em criangas di: com congénita i em uma unidade de tratamento
intensivo peditrica cardiolégica de referéncia do Sul do pais.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa (Responsavel); Jamile Dutra
Correia

Avaliago auditiva periférica, central e avaliagéo do equilibrio em portadores de Sindrome de Williams

Descrigao: O projeto tem por objetivo descrever e analisar as respostas obtidas através da avaliagéo
auditiva periférica, central e avaliagéo do equilibrio em pacientes com Sindrome de Williams, atendidos
pelo Servigo de Genética da Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Pricila Sleifer;
Rayane Brum de Fraga

Achados audiolégicos centrais  periféricos em pacientes acometidos pela sindrome de delegéo 22q11.2

Descrigao: O projeto tem por objetivo descrever e analisar as respostas obtidas através da avaliagéo
auditiva periférica e central em pacientes acometidos pela sindrome de delegao 22q11.2 e atendidos pelo
servigo de Genética Clinica da Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Pricila Sleifer;
Bibiana Fuzer da Silva

Desfechos gestacionais e neonatais imediatos relacionados a obesidade materna: um estudo transversal
realizado em um hospital publico de Porto Alegre

Descrigéo: O projeto tem por objetivo descrever os principais desfechos gestacionais e neonatais

imediatos das gestantes atendidas no Servigo de Obstetricia do Hospital Nossa Senhora da Conceigao

(HNSC), Porto Alegre — RS, relacionando essas frequéncias com suas caracteristicas antropométricas e
os com aqueles relatados na literatura atual. Através dos resultados

obtidos, protocolar nesse hospital uma conduta especifica para manejo de gestantes com sobrepeso e

obesidade, que atualmente inexiste neste servigo.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Gisele Calai

Estudo das caracteristicas clinicas, radi de idas ao
pré-natal de anormalidades cromossémicas fela\s através do exame de cariétipo

Descrigao: Atualmente, a Genética Médica vem desempenhando papel essencial em varias areas da
Medicina, incluindo a Medicina Fetal. Ela € um dos campos de atuagao que mais se beneficiaram com a
integragdo da pesquisa bésica e aplicagao clinica dos conhecimentos adquiridos. Hoje em dia, j& &
possivel identificar mutagdes génicas e anomalias cromossémicas antes mesmo de ocorrer a implantagéo
do embri&o humano ou o nascimento do feto. As causas subjacenies de varias sindromes e disturbios
genéticos foram identificadas, sendo que possiveis de

desenvolvimento. A Genética vem se tornando rapidamente um principio organizador central da pratica
médica. Suas aplicagbes sdo amplas, e incluem a avaliagao de criangas portadoras de malformagde:
individuos com histéria familiar de céncer, diagnéstico pré-natal, casais com abortamentos de repetica
casos de infertiidade masculina e feminina, e doengas neurodegenerafivas. Os principios e as
abordagens genéticas néo se restringem a nenhuma ou médica; a0
contrério, permeiam muitas dreas da Medicina, dentre elas a Medicina Fetal. As doengas genéhcas
representam também um importante problema de satde publica, pois além de provocarem uma enorme
proporgao de mortes infantis, sdo responsaveis por grande parte das internagdes em hospitais
pediéatricos. Contudo, apesar de todos os avangos ocorridos nas Ultimas décadas, as causas de cerca de
40% das malformagdes e sindromes descritas ainda nao sao conhecidas, necessitando ser melhor
estudadas e elucidadas. Desta forma, o estudo e descrigdo de experiéncias clinicas apresentadas por
centros de Genética Clinica e Medicina Fetal presentes nao s6 no Brasil como no mundo sdo
fundamentais, tanto para o melhor manejo e tratamento destes pacientes como para a possivel

de fatores eti e o presente estudo propse-se a analisar gestantes com
indicagéo de avaliagao ica devido pri em exames de
imagem fetais. A comparagéo de dados como, por exemplo, a avahacac ultrassonogréfica antes e depois
da realizagao do cariétipo, nos fornece i que podem ser a0 caso. Isto auxlha a
equipe pelo da gestante, o correto

plane]amen(c da conduta cbste(rlca bem como fetal para o deslecho mais

para cada caso it
Slluagao Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Julia Barbi
Melim

Aspectos psiquiatricos e cognitivos de uma amostra de pacientes com sindrome de delegao 22q11.2

Descrigao: O projeto visa verificar as caracteristicas clinicas, iatricas e ivas de pacientes com a
sindrome de delegéo 22q11.2 (SD22q11).

Situagéo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos 1) (1); Mestrado (2);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Vinicius Freitas
Mattos; Maria Rita Ferreira Meyer; Marcelo Vilas Boas; Ygor Arzeno Ferrao; Gledis Lisiane Correa Luz
Motta; Breno Irigoyen de Freitas; Carla Papandreus da Silveira

Ampliagao da estrutura multiusuario para pesquisa em biologia celular e molecular da UFCSPA

Descrigéo: ario do novo Centro de Pesquisa da UFCSPA (Prédio 3).
Esta ampllagac se daré através da aquisigao de equipamentos a serem utilizados em estudos que
envolvem a blclogla celular e molecular, com enfoque principal em doengas crénicas néo transmissiveis,

como cancer, e dcencas tanto nos aspectos relacmnados a blolcg\a bésma
até para di 6 Além disso, a
30 de estudos doen@as raras e das
ibili o de novos métodos d\agnésﬂcos e prognosticos e de novos

alvos e drogas terapéuticas.

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduago (10); Mestrado académico (12); Doutorado (8);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Silvana de Almeida; Marilu Fiegenbaum; Jenifer Saffi
(Responsavel); Vanessa Sune Mattevi; Marcia Rosangela Wink; Pedro Roosevelt Torres Romé&o; Dinara
Jaqueline Moura; Elizandra Braganhol

Financiador(es): Financiadora de Estudos e Projetos-FINEP

Verificar a frequéncia e o significado clinico das fusdes génicas envolvendo os genes FGFR1-TACCA,
FIG-ROS1, CEP85L-ROS1, NFASC-NTRK1, BCAN-NTRK1, EGFR-SEPT14, EGFR-PSPHP1;
amplificagéo do gene PDGFRA e delegdo do gene RB1 em uma amostra de glioblastomas

Descrigao: A i ancia das anormali i sticas em pacientes portadores de neoplasias, em
especial as i é muito bem ida desde os anos 1980. Estas alteragdes tém um
significado muito importante no diagnéstico, na definigao de terapia especifica e no prognéstico, servindo
inclusive como fatores preditores da resposta ao Com relagéo aos tumores
solidos, o caminho para o completo i das Bes genéticas idas e como elas
afetam o prognostico, bem como a resposta do paciente ao tratamento, & longo. Muitos estudos estao
sendo conduzidos com o objetivo de aspectos a e a fatores

prognosticos dos GBMs, mas ainda ha muitos fatores a serem estudados. Deste modo, se fossem obtidos
dados tumorais airavés de citogenética convencional e molecular, os médicos poderiam dispor de

6 mais i um melhor da éutica a ser ofertada ao
paciente. Verificar a frequéncia e o significado clinico das fusdes génicas envolvendo os genes FGFR1-
TACCH1, FIG-ROS1, CEP85L-ROS1, NFASC-NTRK1, BCAN-NTRK1, EGFR-SEPT14, EGFR-PSPHP1;
amplificagao do gene PDGFRA e delegao do gene RB1 em uma amostra de glioblastomas adultos
identificados através da técnica de FISH.
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Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Marileila
Varella-Garcia; Valentina Oliveira Provenzi; Patricia Trevisan

Caracteristicas do parto e perinatais de pacientes portadores de cardiopatia congénita: um estudo
transversal com controle

Descrigao: As cardi um iro problema de satde puiblica. Elas sdo
consideradas os principais defeitos éni a0 nascil Desta forma, o
de fatores que possam auxiliar no seu manejo e determinag&o do progndstico é de extrema relevancia. O
cbjetlvc do estudo é determmar as caractenshcas do parto e perinatais de pacientes portadores de
congénita a Unidade de Tr Intensivo (UTI) do Hospital da Crianga
Santo Anténio (HCSA)/Complexo Hospl(alar Santa Casa de Porto Alegre (CHSCPA) e compara-las com
as de um grupo controle composto por pacientes sem evidéncia desta malformagéo, hospitalizados na
mesma UTI. Este é um centro de referéncia na avaliagéo e tratamento de pacientes com cardiopatia
congénita. A amostra serd composta de 396 pacientes (198 casos e 198 controles). Estes fizeram parte
de um estudo prévio realizado no Programa de Pés-Graduag&o em Patologia. Ser&o incluidas no estudo
somente criangas hospitalizadas pela primeira vez nesta UTI. Elas foram alocadas de forma prospectiva e
consecutiva durante o periodo de 1 ano. Para analise dos dados, utilizar-se-ao testes estatisticos, como o
teste exato de Fisher, o Qui Quadrado e o teste t, considerando-se como significantes valores de P< 0,05.
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Daniélle
Bernardi Silveira

Importancia da ultrassonografia obstétrica de rotina na identificagao pré-natal de defeitos cardiacos
congénitos: acuracia e avaliagéo de fatores associados

Descrigéo: As i um i problema de saude publlca no mundo
e caracterizam-se pcr serem defeitos ccm uma i
destes pacientes apresenta importantes |mphcagoes uma vez que sua |dennf|cacao possibilita, por
exemplo, nao s6 o do Desta forma, este diagndstico tem

i sobre 0 6 dos namom Nosso objetivo sera avaliar o papel da
ultrassonografia obstétrica de rotina na if 40 de fetos de patia congénita. A
amostra seré composta de 198 pacientes hospitalizados pela primeira vez na Unidade de Tratamento
Intensivo (UTI) do Hospital da Crianga Santo Ant6nio do Complexo Hospitalar Santa Casa de Porto Alegre
(CHSCPA). Este é um centro de referéncia na avaliagéo e tratamento de pacientes com cardiopatia
congénita. Estes pacientes foram alocadas de forma prospectiva e consecutiva. Seréo incluidos no estudo
apenas pacientes com cardiopatia congénita com idade inferior a 2 anos submetidos a pelo menos uma
ultrassonografia obstétrica apés a 18 semana de gestagéo, bem como avaliagéo citogenética através do
cariétipo de alta resolugdo e pesquisa de microdelegdo 22q11 através da técnica de hibridizagao in situ
fluorescente (FISH). Para andlise dos dados, utilizar-se-&o os testes exatos de Fisher bicaudado, Qui
Quadrado de Pearson e teste t, considerando-se como significantes os valores de P< 0,05.
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Janaina Borges
Polli

Avaliagao de diferentes indicadores de estado nutricional e sua relagdo com o desfecho clinico de
pacientes oncolégicos

Descrigéo: O presente estudo tem como objetivo avaliar os resultados obtidos através da utilizagéo de
diferentes indicadores de estado nutricional, entre si e com o desfecho
clinico de pacientes portadores de neoplasias do trato dlgesténo internados no servigo de Oncologia do
Hospital Nossa Senhora da Conceigéo, Porto Alegre —

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesqulsa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Camila Feijé Borges; Fernanda Michielin
Busnello; Alessandra Rita Schmitt

Estudo dos aspectos etiolégicos, clinicos e prognosticos de pacientes atendidos nos Servigos de Genética
Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil Presidente Vargas

Descrigao: Atualmente, a Genética Médica vem desempenhando papel essencial em varias areas da
Medicina, incluindo a Medicina Fetal. Ela é um dos campos de atuagéo que mais se beneficiaram com a
integragdo da pesquisa bésica e aplicagao clinica dos conhecimentos adquiridos. Hoje em dia, j& &
possivel identificar mutagaes génicas e anomalias cromossdmicas antes mesmo de ocorrer a implantagao
do embrido humano ou o nascimento do feto. As causas subjacenles de varias sindromes e disturbios
genéticos foram identificadas, sendo que possiveis de

desenvolvimento. Assim, o objetivo deste projeto & descrever as caracteristicas clinicas, laboratoriais,
radiolégicas e prognésticas de pacientes atendidos nos Servigos de Genética Clinica e de Medicina Fetal
do Hospital Materno Infantil Presidente Vargas (HMIPV) na forma de relatos de caso ou séries de casos, a
partir de dados obtidos em seus prontuérios médicos.

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa (Responsavel); André Campos
da Cunha; Osvaldo Alfonso Pinto Artigalas

Implementago da produgéo de sondas de DNA para hibridizagao in situ fluorescente

Descrigéo: O diagnéstico citogenético molecular ainda € muito distante da realidade do nosso Sistema
Unico de Satide, sendo, em geral, disponibilizado apenas através de iniciativas pontuais e ligadas a
projetos de pesquisa, tendo em vista o alto custo das sondas de DNA para FISH comerciais disponiveis.
Devido a isso, ha uma grande demanda reprimida, o que retarda ou mesmo impossibilita o diagnéstico
trazendo grande sofrimento fisico e psiquico aos pacientes e seus familiares. O Servico de Genética
Meédica da UFCSPA, composto pelo Ambulatério de Genética Médica e pelo Laboratério de Citogenética,
completou 37 anos de atividade ininterrupta em agosto de 2012. O servigo possui grande experiéncia em
citogenética classica e molecular, com uma equipe bem estabelecida. Conlamcs com uma eslmtura fisica
adequada e com alguns equipamentos de alto qualidade Ncssa
conta com uma infra-estrutura excelente, com diversos
Servigo esta desenvolvendo diversas agdes, tanto do ponto de visto clinico como \abcralonal que
envolvem varias instituigdes publicas e contemplam um forte aspecto multidisciplinar, que permitem que
os colaboradores possam usufruir das facilidades de nossa Instituigao. Assim, o objetivo principal do
projeto é estabelecer a técnica de manufatura de sondas de DNA para hibridizag&o in situ fluorescente
(FISH), com vistas a estruturago futura de um Centro de Citogenética Molecular. Futuramente o nosso
servigo tanto poderé realizar os procedimentos laboratoriais de FISH como fornecer as sondas de DNA
para servigos parceiros, ligados ao SUS. A prestagao de servigos de diagnéstico em citogenética cléssica
e molecular, nao completamente contemplada pelo SUS, esté intrinsecamente ligada ao objetivo principal
para abranger pacientes e suas familias atendidas pelo SUS. A tecnologia de FISH permite a identificagao
de Opicas tanto em como em doengas congenltas A
identificagao destas anomalias em cancer permite a 40 do di: preciso, da da
alternativa terapéutica mais adequada e da indicagao de prognéstico. Esta investigagao j4 faz parte dos
protocolos de diagndstico e tratamento de inimeros tipos de cancer. Em individuos portadores de
malformagdes mltiplas e déficit cogniivo, permite a de
i que n&o sdo i pela técnica classica de bandamento GTG, mas somente
uhhzando Iécmcas de cwlogenéhca molecu\ar como a hibridizag&o in situ fluorescente (FISH). A
| la UFCSPA para a produgao de sondas de DNA para
4 é &0 de sondas de DNA para hlbndlzacao in situ fluorescente
(FISH). Permi(iré (ambém: a &0 da no a produgéo de sondas a um
menor custo que o comercial; disponibilidade de uma ferramenta de ponta para a pesquisa basica; a
disponibilizagéo dos testes para os pacientes do SUS; a disponibilizagdo da sonda para outros servu;cs o
fortalecimento da formagao de recurscs humanos i em nivel de
de nossa e de outras icagdo de projetos de pesqulsa.
Situagéo: Em andamento Na(ureza Projetos de pesqulsa
Alunos envolvidos: Graduag&o (4); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Patricia
Trevisan; Luiza Emy Dorfman; Diego D'Avila Paskulin
Financiador(es): Funda(}ao de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS
imero de orientagdes: 3;

Avallacao clinica e cncgenéhca molecular alravés da hibri 40 in situ (FISH): freq ia e
clinico de e fusdes génicas em glioblastomas adultos

Descrigéo: Verificar a frequéncia e o significado clinico das fusdes génicas envolvendo os genes FGFR1-
TACCH1, FIG-ROS1, CEP85L-ROS1, NFASC-NTRK1, BCAN-NTRK1, EGFR-SEPT14, EGFR-PSPHP1;
amplificagao do gene PDGFRA e delegao do gene RB1 em uma amostra de glioblastomas adultos
identificados através da técnica de FISH.

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduag&o (1); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Varella-Garcia, Marileila; Patricia Trevisan; Nelson Azambuja Pereira Filho; Leandro
Infantini Dini

Determinagao do critério de normalidade para trocas entre cromatides irmas e quebras cromossémicas na
faixa etéria de 30-40 anos

Descrigdo: A utilizagao de biomarcadores citogenéticos em linfdcitos periféricos para avaliar a exposigao a
agenies tém sido utilizada nas Gltimas décadas. Muitos dos

prcpcs\os p limitagdes que vao, desde a baixa sensibilidade até a grande

los obtidos ainfluéncia de fatores nao totalmente controlados sobre a
sua metodologia, 0 que pode limitar : a utiizagao dos mesmos. O monitoramento genético de populagdes
humanas expostas a agentes & um sistema de alerta precoce
para doengas genéticas ou cancer, pois as ACs estdo intimamente relacionadas a doengas como
neoplasias, nas quais se verifica uma correlagdo positiva entre a frequéncia de ACs nos linfécitos e o
desenvolvimento do cancer. A avaliagao destes danos pode ser realizada através de técnicas
cltogene(lcas As TCI e as quebras cromossom\cas séo geralmente referidas como mdlcadores de

elevadas pela e
carcinogénicos. Enlrelantc TCl e quebras i surgem na auséncia de
exposigao genotoxica ccnhemda Assim, o obletwo deste estudo é avaliar a !requéncwa de quebras
eTClemi , livres da i aagentes
afim de o crlterlo de para a &0 na faixa etaria de
30-40 anos. Des(a forma, este es(udc incluira 60 Indlvlducs higidos e que n&o estejam expostos a
agentes entre discentes e docentes da UFCSPA.

Situag&o: Concluido Natureza: Projetcs de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduagao

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Juliane Nascimento da Silva; Marilia Moraes
Wallauer

Caracteristicas fonoaudioldgicas de uma amostra de pacientes com fenétipo de sindrome de
incontinéncia Pigmentar
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Descrigéo: Doengas genéticas sdo comuns na populagao (cbservadas em3a 4% dos nasclmentos)

sendo que, de uma forma geral, verifi um ndmero de nestes
pacientes. A incontinéncia pigmentar ou sindrome de Block: & uma rara, que
apresenta alteragdes em tecidos de dlferentes 6rgaos e sistemas, manifestagoes neurolégicas e
anormalidades faciais. Assim, orofacial, voz e audicéo podem estar
presentes neste grupo de individuos. Pcr\anlo fica evidente a de avaliagdo

para que seja possivel um tratamento adequado visando melhor qualidade de vida dos portadores de
Incontinéncia Pigmentar. O presente estudo sera observacional, fransversal, prospectivo com coleta de
dados de campo e tera como finalidade izar os aspectos I de uma amostra de
pacientes com fenétipo de sindrome de Incontinéncia Pigmentar e realizar intervencdes terapéuticas nos
individuos dessa amostra que apresentem algum tipo de anormalidade.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduago (2);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Sheila Tamanini de Almeida (Responsavel); Mirela Martinez
Marset

Medicamentos e drogas de abuso em gestagdes de maes de criangas portadoras de cardiopatia
congénita: Avaliago do seu uso e possiveis consequéncias

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Juliane
Nascimento da Silva

através do cariétipo de alta resolugdo em uma amostra de
pacientes com cardiopatia congénita hospitalizados em uma Unidade de Tratamento Intensivo Cardiaca
de um Hospital Pediatrico do Sul do Brasil

Descrigéo: As malformacées cardiacas séo i os defeitos

il i problema de satde pubhca Elas sdo
euologmameme heterogeneas sendo que dentre suas causas ¢ d as anor
cromossomicas. Assim, nosso objetivo sera ia e as caracteristicas clinicas de
pacientes com i i através do cariotipo de alta resolugdo em uma

unidade de tratamento intensivo (UTI) cardiaca de um hospital pediatrico, no caso o Hospital da Crianga
Santo Antdnio do Complexo Hospitalar Santa Casa de Porto Alegre (CHSCPA). Este é um centro de
referéncia na avaliago e tratamento de pacientes com cardiopatia congénita. Estimamos estudar uma
amostra de 298 pacientes. Estes fizeram parte de dois estudos prévios realizados no Programa de Pés-
Graduag&o em Patologia. Serdo incluidas no estudo somente criangas hospitalizadas pela primeira vez
nesta UTI. Elas foram alocadas de forma prospectiva e consecutiva durante o periodo de 1 ano e 4
meses. Para andlise dos dados, utilizar-se-a o teste exato de Fisher, considerando-se como significantes
os valores de P< 0,05.

Situagdo: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Tatiana Diehl Zen; Patricia Trevisan

Aspectos fonoaudiolégicos de uma amostra de pacientes com fenétipo de espectro Gculo-auriculo-
vertebral (sindrome de Goldenhar)

Descrigao: O espectro éculo-auriculo-vertebral (EOAV) (Sii de ) é uma anomalia
congénita rara, por Ges oculares, e vertebrais,
aoutras 5 énitas viscerais ou faciais. Acredita-se que o EOAV faga parte de

um quadro clinico mais complexo de anomalias de primeiro e segundo arcos branquiais e é caracterizada
pela presenga adicional de dermdide epibulbares. Este espectro pode levar a formas variadas de
distrbios de comunicagao, como comprometer a voz, a fluéncia e articulagéo de sons da fala, os
simbolos da linguagem e o cédigo utilizado na 50. Diferentes
no EOAV podem afetar a capacidade do individuo de se comunicar. O objetivo do estudo é o de descrever
as caracteristicas fonoaudiolégicas observadas nos pamentes ponadores de EOAV e !crnecer
informagdes adicionais que possam contribuir para Nesta
investigagdo ser&o incluidos pacientes atendidos pelo Servigo de Genética Clinica da UFCSPA que
apresentarem suspeita clinica inicial do diagnéstico de EOAV e que aceitarem participar do estudo. A
amostra final estimada sera entre 20 e 25 pacientes. No presente estudo seréo realizados anamnese e
exames tais como: Audiometria tonal ou audiometria infantil, audiometria vocal, timpanometria, pesquisa
dos reflexos acusticos, emissdes otoacUsticas e potencial evocado auditivo de tronco encefélico. Todos os
exames fonoaudiolégicos serdo realizados no HCPA, sem custos para o paciente, em colaboragéo com a
Profa. Dra. Pricila Sleifer, UFRGS/HCPA, co\aboradora do projeto como co-orientadora. Assim, o melhor

dos aspecws por este grupo de pacientes auxiliara tanto a

0 de u d do como de intervengéo otimizada.

Situagao: Ccncluldo Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Thayse Bienert
Goetze; ALESSANDRA PAWELEC SILVA; Pricila Sleifer

em uma amostra de pacientes com fendtipo de sindrome de
Incontinéncia pigmentar

Descngac Incontinéncia Plgmenlar éuma genodermalose rara, de heranga dominante ligada ao X,

por de tecidos de diferentes érgaos e sistemas. Os principais
afetados s&o a pele (e seus anexos), dentes, sistema nervoso central, olhos e esqueleto. Portanto, existe
um amplo espectro de achados presentes, envolvendo especialidades como Pediatria, Genética Médica,
O ia O

Ortopedia, F Terapia iq e gi
[e] A il da de graves, que i de
especializado tanto clinico como cirtrgico, dita a i da busca por um diagndsti ifico e
precoce e de um inar. Os achados 6 (ortodénticos) podem

contribuir para o diagnéstico clinico naqueles casos que apresentam o fendtipo com caracteristicas leves,
pois dentre os problemas ortodénticas podem-se encontrar agenesias, malformagdes e impacgdes dos
dentes, atraso de erupgéo e més oclusdes. Assim como, na busca do diagnéstico preccce para a doenga
de pele, os podem ser

i evitando o seu agravamemc no caso de crlancas e
adolescentes. Em adultos, os achados corretivos
Sendo assim, tomna-se necessaria a andlise minuciosa de um ma\or nimero de pacientes na procura das
possiveis alteragdes odontolégicas associadas, pois sao escassos os trabalhos sobre IP na Odontologia,
sendo a maioria das publicages relatos de casos clinicos.
Situago: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduagao (2); Mestrado académico (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Ana Elisa Kiszewski Bau; Marcia Angelica Peter
Maahs; Fernanda Diffini Santa Maria

Consolidagao da infra-estrutura de pesquisa e pos-graduagéo da UFCSPA

Descrigéo: O objetivo da proposta ¢ consolidar a mvraestmmra ja existente, bem como possibilitar o
desenvolvimento de novas linhas de aos Programas de
Pés-Graduagéo em Ciéncias da Rehabilitagéo, Patologia e Clenclas da Saude.

Situago: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduagao (2); Mestrado académico (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Silvana de Almeida;
Adriana Vial Roehe; Antdnio Atalibio Hartmann; Rodrigo Della Mea Plentz; Renan Rangel Bonamigo;
Arlete Hilbig; Marilda da Cruz Fernandes; Claudia Giuliano Bica; Ana Beatriz Gorini da Veiga; Marilu
Fiegenbaum; Jenifer Saffi; Pedro Dal Lago; Vanessa Sune Mattevi

Financiador(es): Financiadora de Estudos e Projetos-FINEP

Determinagéo do critério de normalidade para trocas de as e quebras smicas: Um
estudo piloto.
Descrigao: A utlllza<;ao de bi it em linfécitos perif para avaliar a a
agenl S e i tém sido utilizada nas Ultimas décadas. Muitos dos

I

pmpcstos que vao, desde a baixa sensibilidade até a grande
ainfluéncia de fatores néo totalmente controlados sobre a

sua melodo\cgla s quo pod | s om o 8 utilizagao dos mesmos. As trocas enire cromatides irmas

e as quebras sdo referidas como de 4 que
é elevadas pela &0 a varios éni e
entanto, TCI e quebras 6micas surgem na auséncia de exposicdo genotoxica
conhecida. Assim, 0 objetlvo deste estudo piloto é avaliar a frequéncia de quebras cromossomicas e
trocas de , livres da aagentes
a ﬁm de inar o cnténo de para a 40. Desta forma,

este estudo incluira individuos higidos e que néo estejam expostos a agentes
i entre discentes da UFCSPA. O tamanho amostral total do
estudo sera de 20 individuos. Aprovado pelo CEP/UFCSPA, Parecer 1413/11.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduag&o (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Patricia Trevisan; Juliane Nascimento da Silva; Fernanda Teixeira Subtil
Financiador(es): Fundag&o de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

clinicos e hi de signif i ica em pacientes com leucemia mieloide
cronica tratados com mesilato de imatinibe

Descrigéo: As alteragdes morfoldgicas presentes na bidpsia de medula 6ssea, exame ja realizado de
rotina na abordagem inicial do paciente com suspeita da doenga, podem predizer uma pior resposta ao
tratamento com dose padréo e sugerir a necessidade de tratamentos mais intensivos para este grupo de
pacientes. Espera-se com isso, que os pacientes com LMC tenham, além dos parametros hematolégicos,
clinicos, mais um elemento que, podendo ser
identificado no inicio de sua avaliagao diagndstica, possa ser util na avaliagao de seu progndstico,
levando a uma otimizagao do protocolo de tratamento.

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Marcelo Eduardo Zanela Capra; Adriana Vial
Roehe; Valentina Oliveira Provenzi; Kétia Fassina; Tatiana Guedes Reboredo

Nuamero de orientagdes: 1;

Aspectos clinicos, terapéuticos e prognosticos de pacientes com tumor de Wilms: um estudo retrospectivo

Descrigéo: O objetivo principal do presente Projeto ser4 verificar a evolugao clinica das criangas
portadoras de Tumor de Wilms tratadas no Hospital da Crianga Conceigéo (HCC) de Porto Alegre,
avaliando aspectos como estadiamento no momento do diagndstico, tratamento, complicagdes da propria
doenga e do tratamento, recidivas, possiveis fatores prognésticos e funcao renal.

Situag&o: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Rosana
Cardoso Manique Rosa; Valentina Oliveira Provenzi

Nimero de produgdes C,T & A: 1/ Nimero de orientagdes: 1;
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Implementagéo de protocolos para a produg&o de sondas de DNA para hibridizagéo in situ no Laboratério
de Citogenética.

Descrigao: A proposta deste projeto de 5gico e inovagéo visa a
adequagéo dos protocolos referentes as diferentes etapas envolvidas na produgéo de sondas de DNA
para FISH e CISH para o Laboraléno de Citogenética da UFCSPA. Esta proposta inicial envolve
padréo que seréo utilizados

pos(enormente.
Situaggo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduagao (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Wiadiana Maria
Lendengues de Oliveira

Financiador(es): Fundag&o de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

Resposta citogenética ao tratamento com mesilato de imatinibe em pacientes com Leucemia Miel6ide
ronica.

Descrigao: Estudo retrospectivo que incluindo todos os pacientes atendidos no Servigo de
Oncohematologia do GHC, com diagnéstico de leucemia mieldide crénica. A amostra total é estimada em
150 pacientes. Este estudo sera baseado em dados clinicos e laboratoriais obtidos a partir dos
prontuarios médicos dos pacientes. Esta vinculado ao projeto"Estudo clinico, citogenético, molecular e

i das Ogi paraa &0 de éuti e

prognésticos”
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Dayane Bohn
Koshiyama; Marcelo Eduardo Zanela Capra

Avallacao clmlca e cncgenéhca molecular de uma amostra de ghoblastomas adultos: frequéncia e
o d dos 7e10, do gene EGFR e monossomia
10q.

Descrigao: Os tumores do sistema nervoso central s&o neoplasias frequentes e com uma alta
mor . O ou por sua vez, é considerado a
neoplasia priméria mais frequente do sistema nervoso central. Ele ocorre nas células da glia, mais
especificamente nos astrocitos, sendo que o termo multiforme se deve a sua alta variabilidade
histomorfolégica e genética. Ele caracteriza-se por uma proliferagéo celular muito acelerada e uma alta
capacidade de invasao dos outros tecidos. Apesar de todas as abordagens terapéuticas disponiveis,
incluindo cirurgia, quimioterapia e radioterapia, a sobrevida média dos individuos é de aproximadamente 1

no, sendo que este tempo praticamente nao tem se alterado nos ultimos 30 anos. Alualmente a
classlfcacao baseada na anallse molecular vem uma das mais i

sti sendo que a mesma esté ajudando a caracterizar
diferentes subt\pos da neoplaswa com potencial |mpac|c na escolha da terapia e no prognéstlco Assim o
objetivo do nosso trabalho seré venfcar a clinico da dos
7e10, e ia do brago longo do cromossomo 10 em

uma amostra de glioblastomas adultos identificados através da técnica de hibridizacéo in situ fluorescente.
Situaggo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduag&o (1); Doutorado (2);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Rafael Fabiano
Machado Rosa; Arlete Hilbig; Gabriel Corteze Netto
Financiador(es): Conselho Nacional de D Cientifico e Ogit NPq, Fundagéo de
Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

Frequénma e tipos de anormalidades abdominais detectadas pelo exame de ultrassom em uma amostra
de pacientes portadores de cardiopatia congénita: um estudo de caso controle.

Descngac As malformagoes cardiacas sao os defeitos itos mais bservados ao
e um problema de satde publica. O principal objetivo é verificar a
e tipos de anormalic pelo exame de ultrassom em uma amostra
de pacientes de cardi congénita, com aqueles em um grupo

controle sem sinais clinicos ou evidéncias de malformacéo cardiaca e avaliar o custo-beneficio da
realizagéo do exame de ultrassom abdominal como método de triagem entre os pacientes com cardiopatia
congénita. Estudo observacional, transversal com controle. Os casos serdo constituidos pelos pacientes
portadores de cardiopatia congénita e os controles por aqueles sem sinal clinico ou evidéncia desta
malformag&o. A amostra sera de 165 pacientes do estudo intitulado
"Incidéncia e caracterizagdo clinica de pacientes com cardiopatia congénita que internaram na Unidade de
Tratamento Intensivo Cardiolégica do Hospital da Crianga Santo Anténio e detecgdo da sindrome de
delegao 22q11.2 através de exame de cariétipo sincronizado e de técnica de hibridizagao in situ
fluorescente (FISH)".

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; J Flores; Rosana Cardoso Manique Rosa

Financiador(es): Conselho Nacional de D Cientifico e Ogit NPq
Estudo clinico, ico, molecular e i I i das i i paraa
ficacio do 008 6 !
Descrigao: Inves(\gar aspectos clinicos, i em pacientes
i ogicas, que possam auxiliar no duagnosucc no delineamento do
protocolo ico € no ico; Investigar a evolugdo clinica e laboratorial de

pacientes portadores de leucemia mieléide cronica.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (3); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Rafael Fabiano
Machado Rosa; Dayane Bohn Koshiyama; Rosana Cardoso Manique Rosa; Marcelo Eduardo Zanela
Capra; Marilu Fiegenbaum; Valentina Oliveira Provenzi

Avaliagao dos efeitos genotoxicos do benzeno e seus derivados em trabalhadores de postos de gasolina.

Descrigao: Este é um estudo observacional, prospetivo transversal com grupo de comparagéo, que serd
realizado junto ao Laboratério de Citogenética da UFCSPA e ao Laboratorio de Anélises Toxicoldgicas do
Insfituto de toxicologia (INTOX) da PUCRS e postos de combustiveis. Os objetivos sao avaliar a

de quebras e trocas de irmas, dosar os niveis sanguineos de
benzeno, Io\ueno e xilenos em de postos de is expostos e ndo expostos ao
benzeno e seus derivados comparando com aqueles da populagéo normal; e avaliar as caracteristicas
dos individuos quanto ao seu local de trabalho, seus habitos de vida e sua saude.
Situagdo: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduago (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Patricia Trevisan
Financiador(es): Conselho Nacional de D Cientifico e Ogit NPq, Fundagéo de
Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS
Nimero de orientagdes: 1;

Sindrome de Turner: caracteristicas clinicas e ci icas de pacientes di em um Servico
de Genética Clinica.

Descrigéo: A sindrome de Turner ¢ uma condigéo genética comum, sendo que a rapidez no seu
reconhecimento é essencial para a adequada Iomada de decisdes referentes &s condutas médicas. Além
disso, essas pacwentes de miltiplos érgéos e sistemas,

Dai de estudos avaliando as caracteristicas
cltogenetlcas e clinicas desses mdwuducs em nosso meio. Assim, o objetivo do nosso estudo sera
verificar as i clinica: de pacientes com sindrome de Turner
diagnosticadas no Servigo de Genéuca Clinica da UFCSPA/CHSCPA. Este sera um estudo naturalistico,
ou seja, incluiré todas as pacientes atendidas no Servico desde a sua criagéo, entre 1975 a 2009.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduago (1); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Rafael Fabiano
Machado Rosa; Marina Lorenzen
Financiador(es): Fundag&o de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

Sindrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18): aspectos clinicos, citogenéticos e progndsticos dos
pacientes atendidos no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA.

Descrigéo: O objetivo do projeto é verificar as isti clinicas, radiol6gi i é e
prognésticas de pacientes com sindrome de Edwards diagnosticadas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. O estudo incluiré todos os pacientes atendidos no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA, entre 1975 e 2008, sendo excluidos os pacientes com prontuérios com a descrigdo
clinica incompleta. Os dados obtidos seréo analisados estatisticamente.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduago (2); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Carla Graziadio; Rafael
Fab\anc Machado Rosa; Felipe Nora de Moraes; Lorenzen, Marina B.

): Fundag&o Uni Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre-UFCSPA

Estudo dos aspectos etiolgicos e clinicos de pacientes portadores de doengas genéticas ou sindromes
malformativas atendidos no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA

Descrigao: O projeto tem por objetivo realizar o estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes
portadores de doengas genéticas ou sindromes malformativas atendidos no Servigo de Genética Clinica
da UFCSPA/CHSCPA. Seréo incluidos no estudo os pacientes atendidos no Servigo de Genética Clinica e
que apresentarem diagnéstico de uma doenga genética ou uma sindrome malformativa. O delineamento
se caracteriza como uma série de casos.

Situagéo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos (6); E: (1); Mestrado 8 (2); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Carla Graziadio; Rafael Fabiano Machado Rosa;
Thayse Bienert Goetze; Juliane Nascimento da Silva; \/mlcwus Freitas Mattos; Patricia Trevisan; Luiza Emy
Dorfman

Perfil clinico e citogenético de pacientes com suspeita e diagnéstico de anemia de Fanconi atendidos pelo
servigo de genética clinica da UFCSPA/CHSCPA

Descrigéo: anemia de Fanconi (AF) é a causa hereditaria mais comum de faléncia da medula éssea,
sendo que as pessoas que apresentam essa sindrome possuem risco bastante aumentado de tumores
hematoldgicos e sélidos. Além disso, atualmente ¢ sabido que este risco pode se estender mesmo a
mdlvwduos pcnadores (heterozigotos), como os pais dos pacientes com AF. Assim, a identificagdo desses
d: manejo clinico e aconselhamento genético seu e de sua
familia. Ass\m 0 objetivo de nosso estudo € caracterizar o quadro clinico e citogenético dos pacientes com
suspeita e/ou diagnéstico de Anemia de Fanconi atendidos no Servico de Genética Clinica da
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre (UFCSPA)/ Complexo Hospitalar Santa Casa
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de Porto Alegre (CHSCPA). Parecer CEP n° 821/09 de 12 de margo de 2009.

Situag&o: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduag&o (1); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;
Felipe Nora de Moraes

Estudo de aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes com doengas genéticas ou sindromes
malformativas atendidos no Servigo de Genética Clinica

Descrigao: O projeto tem por objetivo descrever as caracteristicas clinicas, laboratoriais e prognésticas de
pacientes portadores de doengas genéticas ou sindromes malfomativas atendidos no Servigo de Genética
Clinica da UFCSPA. Serdo incluidos no estudo os pacientes atendidos no Servigo de Genética no periodo
de 1975 a 2009, e que apresentarem diagnostico de uma doenga gentica ou uma sindrome
malformativa, que tenm 10.000 pacientes. O tipo de caracteriza-se como
uma série de casos. em relagao aos aspectos éticos os autores comentam, que como muitos dados serdo
coletados de prontuérios (dados secundarios).
Situag&o: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Carla Graziadio; Rafael
Fab\ano Machado Rosa

): Fundag&o Uni i Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre-UFCSPA
Nuamero de produgbes C,T & A: 9/

Estudo ci = ecular e i de ias solidas e sua aplicagdo na
identificagdo de marcadores com influéncia sobre a resposta terapeutlca & 0 progndstico.

Descrigéo: Desde os anos 1980 sabe-se que a if g0 de ias genéticas em ias tem
importancia ndo somente no diagndstico, mas também na evolugéo, prognéstico e, inclusive, indicagdo de
um determinado protocolo terapéutico. Atualmente, estas informagdes ja sdo bastante claras em relagéo
as leucemias, inclusive fazendo parte de protocolos terapéuticos que auxiliam no delineamento da terapia.
Por outro lado, em relagéo aos tumores sdlidos, alguns aspectos relevantes j& sao conhecidos, mas ainda
se fazem necessarios muitos estudos. Deste modo, se além do diagndstico imunohistoquimico realizado
pela patologia, fossem obtidos dados através de mlcgenetlca convenc\onal e molecular os paclentes eos
seus médicos poderiam dispor de

da inagéo de ias ci icas com potenclal predl vo e que permnam
delinear mais é allamenle tentadora e promissora. O potencial deste
tipo de informagéo é amplo, refleti na redugéo de custos e sofrimento

dos pacientes afetados. Assim, o objetivo principal deste Projeto ¢ instituir protocolos de cultivo de
tumores sélidos e de técnica de FISH em amostras de tumores sélidos emblocados em parafina no
Laboratério de Citogenética da UFCSPA. Parecer n° 881/09 de 18 de junho de 2009.

Situaggo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduaggo (1); Mestrado académico (1); Doutorado (2);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsével); Carla Graziadio; Beatriz
Menegotto; Tatiana Diehl Zen; Patricia Trevisan; Adriana Vial Roehe; Antonio Atalibio Hartmann

Aspectos clinicos, cwtogenéhcos e moleculares de uma amostra de pacientes com fenétipo de espectro

Geulo-auriculo-vertebral de ): um estudo
Descrigio: O EOAV ¢ consi uma condiggo et & com uma ampla
variabilidade fenotipica, sendo que so poucos os estudos avaliando individuos com a sindrome em nosso

meio. O precoce e a detalhada dos aspectos relacionados a etiologia,
manifestagdes clinicas e evolugéo dos pacientes com o EOAV séo essenciais para o seu manejo. Esse
Gltimo, de um modo geral, da-se de forma multidisciplinar em decorréncia do amplo espectro de achados
presentes na sindrome, envolvendo especwahdades como Pediatria, Genética Médica
O Cirurgia Plastica e Pediatrica, Foncaudlologla Fisioterapia,
Terapla o i iquiatria e gia. Além disso, a intervengdo precoce, em aspectos
i ao i e é em
individuos afetados por inumeras oengas genetlcas incluino o EOAV. A possibilidade também da
de ves, que inclusive de intervengao cirurgica, reforga ainda mais a
necessidade da busca por um diagnéstico especifico. Portanto, essa definigao permite tanto a

e de como pode
genético a ser ministrao ao individuo e sua familia. Parecer CEP n° 851/09 de 14 de maio de 2009.
Situagao: Concluido Natureza: Projetos de pesauisa
Alunos 1), (1); Mestrado (1): Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;
Thayse Bienert Goetze; Tatiana Diehl Zen; ALESSANDRA PAWELEC S\LVA
Financiador(es): Conselho Nacional de D Cientifico e i NPq

da anélise ica dos em casos suspeitos de mosaicismo: experiéncia do
Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA

Descrigao: Mosaicismo cromossémico é um fendmeno razoavelmente freqiiente em pacientes com
suspeita de doenga genétlca no entanto, pouco identificado. O ccnhemmentc da sua et\olcgla é de
grande i para a interpretagéo correta dos
conduta clinica, com possivel predigdo do fenétipo em alguns casos. Conhecendo-se o seu mecamsmo
pode-se afirmar que toda e qualquer doenga genética pode existir no estado mosaico. Usualmente as

des clinicas limit: a andlise das células i Entretanto, a di
diagndstica que ocorre em muitos casos de mosaicismo confirma a importancia da andlise de um segundo
tecido. Neste caso, faz-se uso principalmente da pele. Contudo, s&0 poucos os laboratrios em nosso
meio que. infra-estrutura e técnica para realizar esse tipo de analise.
Em virtude disso e da escassez de estudos desenvolvidos em nosso meio, propomo-nos a realizar este
trabalho. Este consistira na venfcacao da prevaléncia, caracteristicas clinicas e achados citogenéticos de
pacientes com suspeita de a avaliagdo através do cariétipo por
bandas GTG de linfécitos e fibroblastos, atendidos no Servigo de Genética Clinica da Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre (UFCSPA)/ Complexo Hospitalar Santa Casa de Porto
Alegre (CHSCPA). Parecer CEP n° 825/09 de 12 de margo de 2009.
Situago: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduag&o (1); Doutorado (2);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;
Marina Lorenzen

Caracterizagéo clinica e citogenética de pacientes com diagnéstico de sindrome de Down atendidos no
Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/ CHSCPA

Descrigdo: A sindrome de Down é uma anormalidade cromossémica bastante comum, sendo que
desta sindrome de uma avaliagdo e manejo

multidisciplinar. Desta forma, s@o considerados individuos em risco devido ao grande nimero de possiveis
anormalidades associadas, tanto do ponto de vista fisico como comportamental. Estas sao capazes de
interferir tanto com o desenvolvimento e a qualidade de vida destes pacientes como com sua propria
expectativa de vida. Assim, a definigao diagnsstica e etiolégica da sindrome de Down é importante ndo s6
para o manejo clinico destes i como para o genético a ser ministrado
a familia. Entretanto, s@o escassos os estudos que avaliam as caracteristicas citogenéticas e clinicas
(mc\umdo prognéshcas) desses mdlwducs em nosso meio. O objetivo do nosso estudo é verificar as

clinicas, de pacientes com sindrome de Down diagnosticados
no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA Parecer CEP n° 825/09 de 12 de margo de 2009.
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Graduag&o (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;
Felipe Nora de Moraes
Financiador(es): Conselho Nacional de D Cientifico e Ogit NPq

Identificagéo dos fatores de risco gestacionais e familiares para cardiopatia congénita na Unidade de
Tratamento Intensivo do Hospital da Crianca Santo Ant6nio

Descrigao: As malformagbes cardiacas sao os defeitos
nasmmenlo com uma prevalénma que oscila de 2 a 14 casos para 1000 nascidos vivos. Além disso, sao
uma i causa de tanto na infancia como na vida adulta tardia,
representando um importante problema de satde publica. A etiologia das malformagées cardiacas ainda &

ouco compreendida, sendo que em somente 10 a 25% dos casos & possivel fazer uma associagdo com
causas como doencas genéticas de origem génica e

i ial, e icdo a Assim, o presente proleto tem como objetivo |dent\f|car possiveis

fatores de risco para cardiopatia congénita, através da de [histc
(profissao materna, utiizagao de medicamentos, doengas matemas, fumo, alcool, drcgas mmas)e
familiar ia familiar de congénita, profissdo paterna)] previamente
obtidos em cutros dois. projetos que avallaram amostras prospectivas e consecutivas de pacientes com e

sem clinica dos pacientes que internam na unidade de
tratamento mlenswc cardlcléglca do HCSA e detecgac da Sindrome de delegao 22q11 através de exame
de cariétipo si e de técnica de in situ (FISH)’ e “Caracterizaga
aspectos relativos 4 histéria gestacional, histéria do parto, histéria familiar e reprodutiva de pacientes néo
portadores de cardiopatia congénita que internam na UTI do HCSA”. Estes projetos ja foram aprovados
pelos Comités de Etica em Pesquisa da UFCSPA (Parecer 153-06) e do Complexo Hospitalar Santa Casa
de Porto Alegre (CHSCPA) (Pareceres 1014/05 e 1070/05). Para obtenc&o da amostra minima confiavel
(580) seréo coletadas 166 amostras adicionais. Os dados seréo analisados através dos programas SPSS
para Windows (verséo 12.0), Microsoft® Excel 2002 e PEPI (verséo 4.0). Parecer CEP n° 382/08 de
Situag@o: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Tatiana Diehl Zen

Espectro écul I rtebral: Andlide iva de pacientes atendidos no servico de genética
clinica da FFFCMPA.

Descngac Espectro éculc aunculc ver\ebral é uma dcen;a heterogenea e de expresséo variavel

de face, pré dermoide epibulbar,
colobomas de palpebra e cculares anormalidades em vertebras cervicais e cardiopatia congenita. Esta
sindrome frequentemente necessita de uma tanto para a
diagndstico como para o seu manejo clinico. Como a etiologia desta doenga ainda nao é conhecida, é de
grande importancia tentar identificar possives fatores de risco para o seu desenvolvimento.
Situaggo: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos 50 (1); E: 4o (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Carla Graziadio;
Marcelo Antonio Barbosa Peixoto

Prevaléncia e caracterizagéo clinica de pacientes com amenorréia primaria e cariétipo XY avaliadas no
servigo de genética clinica da FFFCMPA

Descrigao: Verificar a prevaléncia e as caracteristicas clinicas de pacientes com amenorréia e cariétipo
XY avaliadas no servico de genética clinica da FFFCMPA. Analise retrospectiva das caracteristicas
clinicas e laboratoriais das pacientes primarias e caritipo XY avaliadas no servigo de genética dlinica da
FFFCMPA, através de uma revisao de fichas de e de

protocolo clinico padrao.

Situago: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduago (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadi
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tecnolégico

2016 - Atual

2013 - Atual

RAQUEL PAPANDREUS DIBI; Nadima Vieira Toscani; Leonardo Leiria de Moura da Silva

Anormalidades cromossémicas em casais com histéria de abortos de repetigéo avaliados em um servigo
de genética clinica: prevaléncia e caracterizagéo clinica

Descrigéo: borto recorrente é Iradlccwonalmente definido como a perda consecutiva de 3 ou mais
gestagoes antes das 20 semanas e acontece 1% de todos os casais.
Entre as causas as i cariétipas dos pais, observada em cerca de
3% dos casos. Assim, ser4 realizada uma revisdo sistematica de prontuario de casais com histéria de
abortos de repeti¢éo, atendidos no periodo de janeiro de 1975 a novembro de 2007.

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduag&o (1); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Andrea Kiss; Carla
Graziadio; RAQUEL PAPANDREUS DIBI; JAMILE DOS SANTOS PICETTI

Anélise iva de pacientes i ao servigo de Genética Clinica da UFCSPA para
investigagao de genitalia ambigua

Descrigao: O nascimento de uma crianga com ambigiiidade genital é sempre considerado uma

emergéncia médica e exige que o diagndstico seja feito o mais precocemente possivel, tendo em vista a

sua implicagéo direta nas condutas clinicas e cirtrgicas, & na abordagem psicossocial do paciente  de

sua familia. Assim, este trabalho tem como objetivo a de pacientes

para avaliagéo de genl(al\a ambigua no Servigo de Genética Clinica da FFFCMPA a(raves da analise dos
4o clinica, cif ética e laboratorial.

Situag@o: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Doutorado (2);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Louise Lapagesse de Camargo Pinto; Giorgio Adriano Paskulin

(Responsével); Carla Graziadio

Correlagao entre as manifestagdes clinicas de pacientes com iae
do cromossomo X

Descrigo: Sera realizada uma analise retrospectiva dos achados clinicos e laboratoriais de pacientes
anor do X, avaliadas no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPA, entre Janeiro de 1975 a Novembro de 2007. O objetivo é correlacionar as manifestagdes

clinicas de pacientes com amenorréia e do X.

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Graduagao (4); Mestrado académico (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;

RAQUEL PAPANDREUS DIBI; JAMILE DOS SANTOS PICETTI; Rosana Cardoso Manique Rosa

Pesquisa de delegéo 22q11 através de estudo do cariétipo sincronizado e pelo método de hibridizagéo in
situ fluorescente (FISH) em uma amostra selecionada de pacientes com suspeita clinica de Sindrome
Velocardiofacial

Situaggo: Em andamento Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos (1); E (2); Mestrado é (1); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Andrea Kiss; Carla
Graziadio; Dayane Bohn Koshiyama; Cristina Touguinha Neves Medina; Carolina Waldman; Vera Lucia
Berenstein Pereira

): Fundag&o Uni i Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre-UFCSPA

Significado prognéstico da presenga da fusdo TEL/AML1 em uma amostra de pacientes pediétricos
gatchos com Leucemia Linfoblastica Aguda

Situagdo: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa
Alunos envolvidos: Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Licia Mariano da
Rocha Silla

Prevalencla noR. G. do SUL da transloca(;ao (12 21)(;113 q22) em leucemia linfoblastica aguda na
através de com sondas de DNA para o rearranjo

TEL/AML1

Descrigéo: Com o objetivo de detectar a prevaléncia da fuséo dos genes TEL e AML1 em uma amostra

brasllelra de leucemia linfoblastica aguda de células B (LLA-| B) e visando a otimizag&o de um protocolo
de FISH, 58 amostras cif de medula 6ssea de pacientes menores

de 16 anos. Os pacientes compreenderam 25 meninos e 33 meninas, com uma idade média de 5,5 anos

e com uma contagem média de leucdcitos periféricos de 45.100X106/1. Os grupos de ploidia observados

citogeneticamente foram os que seguem: normal — 32 7%, hiperdipléide 51-65 — 34,5%, pseudodipléide —

15,5%, 47-50 - 13,8%, -1,7% cada. O da

evolugao clinica deste grupo de pacientes pode nos proporcionar, no futuro, dados sobre o progndstico

dos pacientes portadores da t(12;21).

Situagdo: Concluido Natureza: Projetos de pesquisa

Alunos envolvidos: Mestrado académico (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Magda Cirne Lima; L

Daudt; J Neumann; Margarete S Mattevi; M S Fernandes; Virginia Maria Coser; Lucia Mariano da Rocha

Silla

Nimero de produgdes C,T & A: 4/

Instituto Nacional de Ciéncia e Tecnologia de Inovagdo em Diagnéstico Molecular - INCT-IDM

Descrigéo: As agdes deste Instituto se dardo em trés pilares fundamentais: (i) em curto prazo, pretende-
se: realizar revisoes sistematicas sobre testes moleculares e proceder com experimentos laboratoriais
para desenvolver os testes moleculares in house, que serdo utilizados nas etapas seguintes de validagéo
clinica; (i) emmédio prazo, conduzir-se-&o estudos clinicos para validar os testes moleculares
desenvolvidos nas etapas iniciais; (iii) por fim, planeja-se construir, com base na melhor evidéncia
disponivel, diretrizes para o uso clinico dos testes moleculares. Mobilidade académica ¢ prevista durante
a execugao deste projeto, particularmente em articulagio com nossos colaboradores internacionais, em
um intuito de promover crescente internacionalizagdo. Os encontros entre os pesquisadores nacionais do
INCT-IDM deveré&o ocorrer quando da realizagéo de eventos cientificos das sociedades afins e/ou através
de web meetings. O programa cientifico do Instituto refletira as atuais linhas de pesquisa dos
pesquisadores doutores que o compcem fortaleudcs pela aquisi¢ao de equipamentos que permitirao a
produgéao de informagéo por uma rede nacional e
internacional de colaboradores. A pammpagac de alunos sera mtensameme esnmulada mclumdc
estudantes do ensino médio, alunos de mestrado e Con
a0 longo deste projeto, o INCT-IDM devera trazer beneficios au.monaus & geracéo de ccnhecwmenlc
cientifico, incluindo o de pro utos , 0S quais poderao
interessar a empresas do setor. T do para hospitais
e/ou ligados ao Sistema Unico de Satde (SUS) é meta prlmordlal do INCT-IDM, sendo isto algo que j&
vem ocorrendo no grupo. Neste contexto, cabe destacar que a implementac&o do processo de gestéo de
tecnologias no sistema de satde brasileiro é orientada pela Politica Nacional de Gestao de Tecnologias
em Saude (PNGTS), a qual norteia as agdes em avaliagdes de 1ecnolcg|a em saude no Brasil. Além
disso, a Lei n° 12.401, de 28/abril/2011, que dispde sobre a ea de
tecnologias em satde no &mbito do SUS, atribuiu & Comiss&o Nacional de Incorporagéo de Tecnologias
(CONITEC) a fungéo de incorporagéo, excluséo ou alteracdo dessas tecnologias no SUS. Neste sentido,
INCT-IDM se propde a apresentar concellos de avalla;ac de tecnologias em satde, bem como orientar a

ao de pareceres t em molecular. O parecer é uma ferramenta de
resposta répida que dé suporte a gestdo e 4 tomada de decisdo em saude, baseada em evidéncias
cientificas. Sua execugéo e contetido devem ser simplificados e de linguagem acessivel. Além de
subsidiar a tomada de decis&o, os resultados de um parecer podem sugerir a realizagéo de novos estudos
quando a evidéncia for insuficiente. A presente proposta vai também ao encontro do Plano de Agao em
Ciéncia, Tecnologia e Inovagao para o Desenvolvimento Nacional, do Governo Federal, que envolve: i)
Sistema Nacional de Ciéncia, Tecnologia e Inovago; ii) Inovagéo na Sociedade e nas Empresas; iii)
Pesquisa, Desenvolvimento e Inovagéo em Areas Estratégicas; iv) Ciéncia, Tecnologia e Inovagéo para o
Desenvolvimento Social. Considerando que a Salde é uma das éreas estratégicas dentro deste Plano, a
geragao de novos produtos, e servu;cs que p melhora nas i de salde
para a além de il , direta ou na economia do pais, ¢ uma das metas a
serem alcancadas por este INCT. Salientamos, por fim, que existem poucos INCTs no Brasil com as
caracteristicas aqui prcpostas — para que tenhamos crescimento sustentavel no setor, com geragéo de

de 0 apoio a esta estratégic
Situagdo: Em andamento Natureza. Projetos de desenvolvimento tecnolégico
Alunos envolvidos: Graduagao (10); Mestrado académico (10); Doutorado (15);
Integrantes: Paulc R\Cardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa; Rodrigo Della Mea Plentz;
Com: Diego D'Avila Paskulin; Airton T. Stein; Daniela D. Rosa;

Juliana Glacomazzl Maria Inés da Rosa; Vlademir Cantarelli
Financiador(es): Ministério da Ciéncia, Tecnologia e Inovagao-MCTI

Implementago da produgéo de sondas de DNA para hibridizagao in situ fluorescente

Descrigao: O diagndstico citogenético molecular ainda é muito distante da realidade do nosso Sistema
Unico de Satide, sendo, em geral, disponibilizado apenas através de iniciativas pontuais e ligadas a
projetos de pesquisa, tendo em vista o alto custo das sondas de DNA para FISH comerciais disponives.
Devido a isso, ha uma grande demanda reprimida, o que retarda ou mesmo impossibilita o diagnéstico
trazendo grande sofrimento fisico e psiquico aos pacientes e seus familiares. O Laboratério de
Citogenética da UFCSPA completou 37 anos de atividade ininterrupta em agosto de 2012. Possuimos
grande experiéncia em citogenética classica e molecular, com uma equipe bem estabelecida e uma
estrutura fisica bastante adequada. Assim, o objetivo principal do projeto é estabelecer a técnica de
manufatura de sondas de DNA para hibridizago in situ fluorescente (FISH), com vistas & estruturagéo
futura de um Centro de Citogenética Molecular. Futuramente o nosso servigo tanto podera realizar os
procedimentos laboratoriais de FISH como fornecer as sondas de DNA para servigos parceiros, ligados a0
SUS. A prestagao de servigos de diagnéstico em citogenética classica e molecular, ndo completamente
contemplada pelo SUS, esta intrinsecamente ligada ao objetivo principal para abranger pacientes e suas

familias atendidas pelo SUS. A tecnologia de FISH permite a i de

submicroscopicas tanto em neoplasms como em doengas i A if g0 destas

em cancer permite a premso da izagéo da i mais
adequada e da indicagao de Esta faz parte dos

de e
tratamento de indmeros tipos de cancer Em individuos porladores de malformagoes mitiplas e déficit
cognitivo, permite a Go sé
identificados pela 1écmca classwca de bandamento GTG mas. somente uuhzandc técnlcas de citogenética
molecular como a (FISH). A
da UFCSPA a\em da pmdu@ao de sondas de DNA para hibridizagéo in sl(u permmra tambem a
a produgao de sondas a um menor custo que o comercial;
dlspombmdade de uma ferramenta de ponta para a pesquisa basica; a disponibilizagdo dos testes para os
pacientes do SUS; a d\spcmblllza;ao da sonda para oulrcs Servigos; o !orlalecwmenlc da formag@o de
recursos humanos em nivel de de nossa e de outras

o e de pmjetos 'de pesquisa.
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2012 -2014

2010 - 2012

2009 - 2014

Projeto de
ensino

2018 - Atual

Situagdo: Em andamento Natureza: Projetos de desenvolvimento tecnolégico

Alunos envolvidos: Graduag&o (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Marilu Fiegenbaum; Patricia Trevisan; Rafaela Ribeiro Machado Oliveira; Luiza Emy
Dorfman; Diego D'Avila Paskulin

Financiador(es): Fundag&o de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

P da eil G0 de e para a produgao de sondas de DNA para
i in situ no L. orio de Ci éti
Descrigao: A proposta deste projeto de i ico e inovagao visa a

adequacao dos protocolos referentes as diferentes etapas envolvidas na produgéo de sondas de DNA
para FISH e CISH para o Laboratcrlo de C\togenet\ca da UFCSPA Esta proposta inicial envolve

padrao que serdo ufilizados
posteriormente e a composigdo da estrutura de apoio aria para a dos
laboratoriais. Futuramente, ao invés de comprar uma sonda pronta, que é especifica para um determinado
experimento, passaremos a produzir aquela que necessitamos. Isto permitird uma inovagao de um
processo tecnologico (implantagéo do método de produgéo de sonda) como, no futuro, uma inovagéo de
produto (produgdo de novas sondas n&o disponiveis no mercado). De modo concomitante & produgéo da
sonda, deveré ocorrer a sua validagdo como um insumo para que possa ser utilizado ndo somente para
pesquisa, mas também para o dlagnésucc clinico. Adicionalmente, uma vez que a sonda seja validada,
ela se tornara um produto podendo ser e
Situag&o: Concluido Natureza: Projetos de desenvolvimento tecnolégico
Alunos envolvidos: Graduago (1); Doutorado (2);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Juliane Nascimento da Silva; Patricia Trevisan; Rafaela Ribeiro Machado Oliveira
Nuamero de orientagdes: 1;

Assisténcia, ensino e pesquisa em Genética Clinica

Descrigao: E fato que 4% das gestagdes resultam no nascimento de uma crianga com alguma anomalia
congénita ou doenga genética. Pode-se inferir que em 2008 nasceram 5.405 individuos afetados em
nosso estado, que possui apenas quatro servigos de atendimento em genética pelo Sistema Unico de
Satde (SUS). O Servico de Genética Clinica da UFCSPA presta asswstém:la a0s pacientes do SUS desde
1975. Os pacientes atendidos a grupos sociais

is, muitas vezes de ]

ntal,
 que, além dcs alunos do curso de Medlcma
desde o ano de 2009 alunos do curso de F realizam ati ligadas ao de
pacientes junto ao Servigo. Os pacientes sao atendidos e aqueles que necessitam realizar cariétipo, o
fazem no Laboratério do Servigo, resultando ao final um relatério médico. Concomitantemente ao
atendimento acontece um processo de educagao sobre o que sao as anomalias, sua causa, prevengéo,
cuidados  perspectivas para uma vida com qualldade Também, os pacientes avaliados sao utiizados
nas aulas tedricas e praticas, &0 dos alunos e da salde. Estes
devem ser preparados do ponto de vista técmoo e psicolégico para lidar com situagbes desta natureza,
enxergando o individuo como um todo. O atendimento prestado possibilita o aprendizado académico e
profissional  a produgéo clentmca (artigos mentlflccs apresentacdo de trabalhos em eventos cientificos,
trabalhos de de curso de e p e teses).
Situagdo: Em andamento Natureza. Projeto de extensao
Alunos envolvidos: Graduago (5); Mestrado académico (8); Doutorado (4);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Carla Graziadio; Rafael Fabiano Machado Rosa;
Pricila Sleifer; Sheila Tamanini de Almeida; Marilu Fiegenbaum; Marcia Angelica Peter Maahs
Financiador(es): Programa de Extens&o Universitaria, PROEXT — MEC/SESu-PROEXT

Assisténcia Ensino e Pesquisa em Genética Clinica

Descrigao: E fato que 4% das gestagdes resultam no nascimento de uma crianga com alguma anomalia
congénita ou doenga genética. Pode-se inferir que em 2008 nasceram 5.405 individuos afetados em
nosso estado, que possui apenas quatro servigos de atendimento em genética pelo Sistema Unico de
Saude (SUS). O Servigo de Genética Clinica da UFCSPA pres'a assisténcia aos pacientes do SUS desde

1975. Os pacientes atendidos ou a grupos sociais
, muitas vezes de 0 i mental,
idisciplit  que, além dcs alunos do curso de Medlcma
desde o ano de 2009 alunos do curso de F realizam ati ligadas ao de

pacientes junto ao Servigo. Os pacientes séo atendidos e aqueles que necessitam realizar cariétipo, o
fazem no Laboratério do Servigo, resultando ao final um relatério médico. Concomitantemente ao
atendimento acontece um processo de educagéo sobre o que s&o as anomalias, sua causa, prevengao,
cuidados e perspectivas para uma vida com qualidade. Também, os pacientes avaliados séo utiizados
nas aulas teéricas e praticas, a dos alunos e da salde. Estes
devem ser preparados do ponto de vista técnico e psicologico para lidar com situagdes desta natureza,
enxergando o individuo como um todo. O atendimento prestado possibilita 0 aprendizado académico e
profissional e a prcdu:;ao cnenhﬁca (artigos C\eﬂ(lflCDS apresentagao de Irabalhos em eventos cientificos,

trabalhos de de 0 de e teses).
Situag&o: Concluido Natureza ijetc de exlensao
Alunos (6); E: 40 (1); Mestrado é

3):
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;
Rafael Fabiano Machado Rosa; Thayse Bienert Goetze; ALESSANDRA PAWELEC SILVA; Patricia
Trevisan; Sheila Tamanini de Almeida; Marilu Fiegenbaum; Juliane Nascimento da Silva; Marcia Angelica
Peter Maahs; Fernanda Diffini Santa Maria
Financiador(es): Ministério da Educagéo-MEC

Assisténcia, Ensino e Pesquisa em Genética Clinica

Descrigao: E fato que 4% das gestagdes resultam no nascimento de uma crianga com alguma anomalia
congénita ou doenga genética. Pode-se inferir que em 2008 nasceram 5.405 individuos afetados em
nosso estado, que possui apenas dois servigos de atendimento em genética. O Servigo de Genética
Clinica da UFCSPA presta asssténcna aos pacientes dc Sistema Unico de Saude desde 1975. Os
pacientes atendidos ou a grupos sociais

muitas vezes portadores de malformacdes congénitas e/ou de retardo mental, necessitando atend\mentc
multidisciplinar. Os pacientes so atendidos e aqueles que necessitam realizar cariotipo, o fazem no
Laboratdrio do Servigo, resultando ao final um relatério médico. Concomitantemente ao atendimento
acontece um processo de educagao sobre o que sdo as anomalias, sua causa, prevengao, cuidados e
perspectivas para uma wda com quahdade Também os pacientes avaliados séo utilizados nas aulas
tedricas e praticas, dos alunos e da salde. Estes devem ser
preparados do ponto de vista tecnlco e psicolégico para lidar com situagdes desta natureza, enxergando o
individuo como um todo. O atendimento prestado pcssmma o aprendizado académlco e profissional ea
produgao cientifica (artigos cientifi trabalhos de de curso de e p

dissertagdes e teses).

Situag&o: Concluido Natureza: Projeto de extenséo

Alunos envolvidos: Graduagao (4); Mestrado académico (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen; Giorgio Adriano Paskulin (Responsavel); Carla Graziadio; Rafael
Fabiano Machado Rosa; Sheila Tamanini de Aimeida; Marilu Fiegenbaum

Financiador(es): Ministério da Educagéo-MEC

Avaliagao da i de atuagao i ica em pacientes atendidos em um Servigo de
Genética Clinica

Descrigéo: O objetivo do projeto ¢ avaliar a necessidade de atuacéo fonoaudiologa em uma amostra de
pacientes atendidos pelo servico de genética clinica da UFCSPA/Complexo Hospitalar Santa Casa. Este é
um estudo prostectivo, que envolvera todos os pacientes atendidos pelo servigo de genética da
UFCSPA/CHSCPA durante um periodo de seis meses, em uma amostra estimada de 240 pacientes.
Parecer CEP n° 858/09 de 14 de maio de 2009. Pesquisador Responsavel.
Situag&o: Concluido Natureza: Projeto de extenséo
Alunos 50 (1); E: (2);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Carla Graziadio;
Thayse Bienert Goetze; ALESSANDRA PAWELEC SILVA; Reinaldo Luna de Omena Filho

): Fundag&o Uni i Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre-UFCSPA

de um atlas de di ia para auxilio no ensino da Genética Humana
Descrigao: As 4 na forma de uma parte ou de um 6rgéo do corpo, j&
observadas ao nasmmentc que podem ter dwerentes \mpllcacces e significados. Elas podem ser
classificadas em maiores, que sao aquelas anor a sintomas e des de fungao,
ou menores, que tém um significado mais estético do que funcional. Contudo, estas ultimas, apesar de
n&o se associarem a uma maior gravidade, podem dar pistas importantes para o reconhecimento de
diversas sindromes genéticas. Atualmente, sabe-se que a maioria das sindromes genéticas é
dlagnoshcada clinicamente nao pela presenca de d\smorfas ou malformagées maiores, mas mais pelo
padrao das fias menores observado. Dai a ir do tanto do ponto de vista
visual como conceitual, das mesmas. Assim, este projeto visa realizar a montagem de um Atlas de
Dismorfologia para auxilio no ensino dentro da disciplina de Genética Humana. Este resultara ndo s6 em
uma importante ferramenta de aprendizado, como em uma publicagéo, o que ajudaré ainda mais a
difundir o conhecimento da Genética, dentro e fora da Universidade. Além disso, sera organizada uma
exposigéo com os desenhos das dismorfias, junto com as suas respectivas informagdes, no intuito
também de divulgagéo deste conhecimento.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projeto de ensino
E um projeto em cooperagao com: Instituigao de Ensino.
O projeto possui agdes inovadoras no(a): Graduagao.
Em relagao a tematica: Ensino e aprendizagem.
Objetivos e metas: Objetivo geral: - Realizar a montagem de um atlas de dismorfologia para auxilio no
ensino da Genética Humana. Objetivos especificos: - Ampliar e auxiliar a consolidar o conhecimento
oferecido dentro Disciplina de Genética Humana da UFCSPA Augxiliar na oompreensao de assuntos
abordados na Disciplina, em especial a melhor das caracteristicas fisicas das
genéticas, por melo do conhecwmenlc das dlsmorﬁas tanto do ponto de vista visual como de significado; -
Elaborar riar entre a: presentes no Atlas de Dismorfologia com os
temas abordados em aula no intuito de potenclallzar o conhecimento da Genética Humana, bem como

- Realizar a do Atlas de Di ia, no sentido de expandir
ainda mais o ccnhemmenlc da Genética, tornando-o acessivel a todos os estudantes; - Montar uma
exposigdo com os desenhos das dismorfias presentes no Atlas, junto com a sua respectiva definicéo e
significado, afim de difundir o conhecimento da Genética, néo s6 aos alunos que estéo cursando a
Disciplina como aqueles pertencentes a comunidade académica da UFCSPA.
Alunos envolvidos: Graduagao (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Marilu
Fiegenbaum

indagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre-UFCSPA
Numero de cnentacoes 1
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Revisor de periddico

1. PRENATAL DIAGNOSIS

Vinculo

2016 - Atual Regime: Parcial

urnal of International Research in Medical and Pharmaceutical Science:

‘

Vinculo

2016 - Atual Regime: Parcial

3. Case Reports in Obstetrics and Gynecology

Vinculo

2016 - Atual Regime: Parcial

4. Case Reports in Pediatrics

Vinculo

2016 - Atual Regime: Parcial

5. AMERICAN JOURNAL OF MEDICAL GENETICS PART A

Vinculo

2016 - Atual Regime: Parcial

6. European Journal of Medical Genetics

Vinculo

2013 - Atual Regime: Parcial

7. Clinics (USP. Impresso)

Vinculo

2013 - Atual  Regime: Parcial

8. International Journal of Case Reports in Medicine

Vinculo

2013 - Atual Regime: Parcial

9. International Journal of Biomedical Science

Vinculo

2012 - Atual Regime: Parcial

10. Revista Paulista de Pediatria

Vinculo

2009 - Atual Regime: Parcial

11. Revista Brasileira de Ginecologia e Obstetricia (Impresso)

Vinculo

2009 - Atual Regime: Parcial

12. British Journal of Medicine and Medical Research

Vinculo

2012 -2017 Regime: Parcial

Membro de corpo editorial

1. Journal of International Research in Medical and Pharmaceutical Sciences

Vinculo

2016 - Atual Regime: Parcial

2. Journal of Tumor

Vinculo

2013 - Atual Regime: Parcial

3. Oncocytology Journal

Vinculo

2012 - Atual Regime: Parcial

4. Jornal Panorama

Vinculo
2013 -2017 Regime: Parcial

Outras informagdes:
Jornal da UFCSPA.

5. British Journal of Medicine and Medical Research
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Vinculo

2012 -2017 Regime: Parcial

Membro de comité de assessoramento

1. Sistema de Informagdes de Ciéncia e Tecnologia em Saude - SISC&T

Vinculo

2014 - Atual Regime: Parcial

2. Programa de Extensao Universitaria, PROEXT — MEC/SESu - PROEXT

Vinculo
2010 - Atual Regime: Parcial

2010 - Atual Regime: Parcial

Revisor de projeto de agéncia de fomento

nal de Desenvolvimento Cient

Vinculo
2017 - Atual Regime: Parcial

2017 - Atual , Enquadramento funcional: Bolsista de Produtividade em Pesquisa , Carga horaria: 20, Regime: Parcial

2. Universidade Federal do Rio Grande do Norte - UFRN

Vinculo

2018 - Atual Regime: Parcial
Outras informagaes:
Consultor externo no processo de avaliagao de projetos de pesquisa

3. Coordenagao de Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superi APES

Vinculo

2018 - Atual Regime: Parcial

Departamento de ncia e Tecnolog , Tecnologia e

Vinculo

2014 - Atual  Regime: Parcial

5. Secretaria da Ci

Vinculo
2013 - Atual Regime: Parcial

Outras informagaes:
CONSULTOR AD HOC

6. Fundagao de Amparo a Ciéncia e Tecnologia do Estado de Pernambuco - FACEPE

Vinculo

2013 - Atual  Regime: Parcial

7. Fundagao de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul - FAPERGS

Vinculo

2013 - Atual  Regime: Parcial

8. (SISC&T) Sistema de Informagdes de Ciéncia e Tecnologia em Satde

Vinculo
2009 - Atual Regime: Parcial
Outras informagées

Parecerista ad hoc avaliando projetos de pesquisa submetidos aos Editais Programa Pesquisa para o
SUS, Prémio de Incentivo em Ciéncia e Tecnologia para o SUS.

9. Ministério da Saude - MS

Vinculo
2014 -2014 Regime: Parcial
Outras informagdes

Parecerista ad hoc na avaliagéo do projeto de pesquisa para o Programa Nacional de Ateng&o Oncolégica
(PRONON)

Areas de atuacdo
1. Genética Clinica
2. Citogenética
3. Cancerologia

4. Genética Humana e Médica

5. Medicina
6. Pediatria
Idiomas
Inglés C Bem , Fala , Escreve Bem , L& Bem
C Bem , Fala , Escreve ,Lé Bem
Italiano C: Bem , Fala , Escreve , Lé Bem

Prémios e titulos
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2019
2019

2018
2017

2017

2017
2016
2015
2015

2014

2013
2012
2010
2010

2008

2007
2006

2005
2001
2001

Producao

Destaque de Sess&o - Congresso UFCSPA salde e i ! genética
através da historia e das artes., UFCSPA

Destaque de Sesséao - Congresso UFCSPA: salde e ! de um atlas de
dismorfologia para auxilio no ensino da genética humana, UFCSPA

Prémio Hugolino de Andrade, Associagdo Galicha de Radiologia

Melhor Trabalho - Categoria Iniciagéo Cientifica, XI Jornada do Programa de Pés-Graduagéo em
Patologia da UFCSPA

Mengéo Honrosa - XIll Jornada da iagao Gatcha de L 40 Galicha de
Ultrassonografia

Prémio Yukio Moriguchi, XVII Simpésio ional de Geriatria e

Mengéo Honrosa - XIl Jornada Gatcha de | %o Gaiicha de |

Destaque na Categoria Resumo para Péster - Nivel Graduagao, PPG Patologia - UFCSPA

Primeiro Lugar na categoria Enfermagem nos Temas Livres apresentados na XX Jornada Sul-Rio-
Grandense de Neonatologia & IV Encontro Sul-Rio-Grandense de Enfermagem Neonatal, Comité de
Neonatologia da Sociedade de Pediatria de Rio Grande do Sul

Primeiro Lugar no VII Congresso Gatcho de Atualizagdo em Pediatria e V Simpésio Sul-Americano de
Pediatria, Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

Mengéo Honrosa - Prémio de Incentivo em Ciéncia e Tecnologia para o SUS - 2012, Ministério da Salde

Professor F CursodeF i - UFCSPA

Destaque na Sesséo Genética Humana, XXII Saldo de Iniciagéo Cientifica da UFRGS

Honorable Mention - 39th Annual Convention - IAOM - 1° Congresso Internacional de Motricidade
Orofacial realizado na América Latina, International Association of Orofacial Myology - IAOM

Prémio Pedro Luiz Costa, UFCSPA / Complexo Hospitalar Santa Casa / Centro de Estudos Prof. Pedro
Luiz Costa

Prémio Aurea Beirdo de Almeida, | Congresso de Ginecologia e Obstetricia SANTA CASA - FFFCMPA

Descriggo da Sindrome Rosa (2006) - handless - footless - radial aplasia, London Medical Databases
(LMD)

Meédico do Ano, Programa Medicina e Satde - Radio Guaiba
Mengéao Honrosa, Fundagéo Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre

Sécio Efetivo, Sociedade Brasileira de Genética Clinica

icos

GLAESER, A. B.; SANTOS, A. S.; DINIZ, B. L.; DECONTE, D.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Candidate genes of Oculo-Auriculo-Vertebral Spectrum in 22q region: a systematic review. AMERICAN
JOURNAL OF MEDICAL GENETICS PART A -y P =, 2020,

Palavras-chave: Oculo-auriculo-vertebral spectrum, Hemifacial microsomia, Systematic review, Candidate
genes, 22q11.2 )

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana

Referéncias adicionais: Inglés.

DINIZ, B. L.; SANTOS, ANDRESSA SCHNEIDERS; GLAESER, ANDRESSA BARRETO;
GUARANA, BRUNA BAIERLE; LOREA, CLAUDIA FERNANDES; JOSAHKIAN, JULIANA ALVES;
HUBER, JANAINA; ROSA, RAFAEL FABIANO MACHADO; ZEN, PRG

Congenital Heart Defects and Dysmorphic Facial Features in Patients Suspicious of 22q11.2 Deletion
Syndrome in Southern Brazil. JOURNAL OF PEDIATRIC GENETICS. , v.2, p.1 -, 2020.
F‘a/a\/ras%:ha\/e Congenrtal heart defects, 22q11 Deletion Syndrome, Facla/ dysmorphlsm

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page: [doi:10.1055/s-

0040-1713155]

FLORIANI, M. A;; GLAESER, A. B.; DORFMAN, L. E.; AGNES, G.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R.

G.
GATA4 Deletions Associated with Congenital Heart Diseases in South Brazil. JOURNAL OF PEDIATRIC
GENETICS. , v.-, p.- 20.
F‘a/a\/ras%:ha\/e Heart Defecfs Congenital, GATA4 Transcription Factor, 22q11 Deletion Syndrome
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de anwdade Atividades de atengéo & saude humana

is: Inglés. Meio de di : Meio digital

GLAESER, ANDRESSA BARRETO; DINIZ, BRUNA LIXINSKI; DECONTE, DESIREE; SANTOS,
ANDRESSA SCHNEIDERS; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG
Microarray-Based C ive Genomic ¢ Multiplex Ligation-Dependent Probe Ampliication,
and High-Resolution Karyotype for Differential Diagnosis Oculoat tebral Spectrum: A
Review. JOURNAL OF PEDIATRIC GENETICS. , v.9, p.149 - 157, 2020.
Palavras-chave: Oculoauriculovertebral spectrum, Hemifacial microsomia, High resolution karyotype,

in situ hybri Multiplex lig probe
comparative genomic hybridization
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Genética Clinica,Citogenética
Setores de atividade: Atividades de atengao & saide humana

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page: [http:/https://www.thieme-

connect. 10.1055/5-0040-1712118]

DECONTE, D.; KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.; FERREIRA, M. A. T.; KOPACEK,

C.;ROSA, E. B.; HERINGER, J. |.; LIGABUE-BRAUN, R.; Zen, Paulo R. G.; ROSA, R.F. M.;
FIEGENBAUM M.

Disability in a Girl Presenting Kenny-Caffey Syndrome Type 2.
JOURNAL OF PEDIATRIC GENET\CS p.1-7,2020.

Palavras-chave: Kenny-Caffey : syndrome Ophthalmologic impairment, Intellectual disability

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital
DINIZ, B. L.; GLAESER, A. B.; DECONTE, D.; GUARANA, B. B.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
with Ectopic C: and 22q11 Deletion Syndrome: A Rare Case.
JOURNAL OF PEDIATRIC GENET\CS , Vo=, P =, 2020.
have: Ecto idism, DiGeorge

fopic

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Sefores de atividade: Atividades de atengao 4 satide humana
Inglés. Meio de : Meio digital

DA COSTA ALMEIDA, CARLA BASTOS; WELTER, AMANDA THUM; ABECH, GABRIEL DOTTA;
BRANDAO, GABRIELA RANGEL; FLORES, JOSE ANTONIO MONTEIRO; SCHULE, BIRGITT;
FRANCKE, UTA; Fiegenbaum, Marilu; Zen, Paulo Ricardo Gazzola; Rosa, Rafael Fabiano Machado
Report of the Phenotype of a Patient with Roberts Syndrome and a Rare ESCO2 Variant. JOURNAL OF
PEDIATRIC GENETICS. , v.09, p.058 - 062, 2020.

Palavras-chave: ESCO2 variant, Roberts syndrome, Phocomelia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Sefores de atividade: Atividades de atengao & satide humana

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page: [doi:10.1055/s-

0039-1696636]

C.S.M.; GADELHA, K. A; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Trisomy 21 and Ebstein Anomaly: \agr\osls and Prognosis of a Rare Association. JOURNAL OF
PEDIATRIC GENETICS. , v.-, p.- - -, 202!
Palavras-chave: Trisomy 21 Ebstein anoma/y, Diagnosis, Prognosis
Areas do conhecimento. GENET/CA MEDICA
Semres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
Inglés. Meio de : Meio digital

EPEE DECONTE, D.; CORREIA, E. P. E. ; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; CORREIA, J. D.; MAAHS, M. A.
P. Zen, P. R. G.; FIEGENBAUM, M.; ROSA, R. F. M
Unusual Characteristics and Variable Expressivity in a Brazilian Family with Cherubism. JOURNAL OF
PEDIATRIC GENETICS. , V.-, p.- -, 2020.
Palavras-chave: Cherubism, Unusual characteristics, Variable expressivity
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Sefores de atividade: Atividades de atengao 4 satide humana

Inglés. Meio de : Meio digital

TREVISAN, PATRICIA; Graziadio, Carla; RODRIGUES, DAYANE BOHN KOSHIYAMA; Rosa,
Rafael Fabiano Machado; SOARES, FABIANO PASQUALOTTO; Provenzi, Valentina Oliveira; DE
OLIVEIRA, CERES ANDREIA VIEIRA; Paskulin, Giorgio Adriano; Varella-Garcia, Marileila; Zen, Paulo
Ricardo Gazzola

Glinical and Molecular Characterization of Adult Glioblastoras in Southem Brazil. JOURNAL OF
NEUROPATHOLOGY AND EXPERIMENTAL NEUROLOGY. 8, p.297 - 304, 2019.
Palavras-chave: Glioblastoma, KDR, KIT, NTRK1, PDGFRA, ROS1

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page: [doi:10.1093jnen/niz006]

BRANDAO, G. R.; WELTER, A. T.; ABECH, GABRIEL DOTTA; ALMEIDA, C. B. C.; OKABAYASHI,

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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1.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

BELTRAO, L. A.; CORREIA, E. P. E.; ROSA, E. B.; CORREIA, J. D.; KOPACEK, C.; FARIA, A. E.;
ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M
Clitoris cyst mimickins genitalia and PEDIATRICS
INTERNATIONAL , v.61, p.113 - 114, 2019.
Palavras-chave: Clitoris cyst, Ambiguous genitalia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Atividades de atengéo & saude humana

is: Inglés. Meio de di : Meio digital

P ALTMAYER, S. P. L.; BARROW, M.; FLORIANI, M. A.; NAGATA, G. K.; ZANON, M.; da Cunha,
André Campos; Fell, PRK; DIETRICH, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Fetal anencephaly with umbilical cord attached to cerebrovasculosa area: autopsy report. JORNAL
BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , v.55, p.210 - 217, 2019.
Palavras-chave: Anencephaly, Umbilical cord, Amniotic band syndrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Meio digital. Home page: [http://www.jbpml.org.br
/detalhes/476]

LT SCHWADE, L. F;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; SLEIFER, P.

Mismatch negativity in children with complaints of learning difficulties. REVISTA DE LOGOPEDIA,
FONIATRIA Y AUDIOLOGIA (ED. IMPRESA). , v.40, p.23 - 29, 2019.

Palavras-chave: Evoked potentials, Audiology, Electrophysiology, Children, Learning

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana

Referéncias adicionais: Espanhol.

ALMEIDA JUNIOR, I. G.; KURATANI, D. K.; GOMES, L. M.; Fiegenbaum, M; CORREIA, E. P.E. ;
Zen, P. R. G.;ROSA, R.F. M.
Nasal fistula, epidermal cyst and inagirl due to a rare ZIC2
pcmt mutation. European Journal of Med\ca\ Genehcs
h. Nasal fistula, Ep) Hyp
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
Referéncias adicionais: Inglés.

ZIC2 mutation

FRAGA, R. B.; SLEIFER, P.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Peripheral and Central Auditory Findings in Individuals with Williams Syndrome. Journal of Health
Sciences. , v.x, p.1- 8, 201
Palavras- chave Williams syndrome, Central auditory evaluation, Peripheral hearing system, Central
hearing system
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http:/https://www.jhsci.ba

/ojs/index.php/jhsci/article/view/715]

ETIE ACCO, F. S.; BORTOLI, A. F.; CAPAVERDE, V. B.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Thoracoabdominal ectopia cordis with good outcome. Pediatrics In(ernallona\ V.-, p.
Palavras-chave: Ectopia cordis, Ectopia cordis volugao,

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana
Referéncias adicionais: Inglés.

FERREIRA, M. A. T.; GONZALES, J. F. O.; CORREIA, E. P. E.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.
ROSA, R.F. M.

Visual loss as first clinical manifestation Df X linked adrencleukcdystrophy REVISTA BRASILEIRA DE
OFTALMOLOGIA (IMPRESSO). '8, p.403 - 405, 2019.

Palavras-chave: Visual loss, X-linked, Adrenoleukodyslrophy

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de di : Vérios

FERREIRA, MARIA ANGELICA T.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; KURATANI, D. K.; ROSA, R. F. M.;
GONZALES, J.F. O.; TELLES, L. E. B.; FERRAQ, Y. A.; Zen, P. R. G.
WAGRO syndrome: a rare genetic condition associated with aniridia and additional ophthalmologic
abnormalities. ARQUIVOS BRASILEIROS DE OFTALMOLOGIA. EIE, v.82, p.336 - 338, 2019.
Palavras-chave: Aniridia, WAGR syndrome, PAX6 transcription factor, Cataract, Wilms tumor
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Atividades de atengéo & saude humana

is: Inglés. Meio de di : Meio digital

GREGORY, LETICIA; Rosa, Rafael F. M.; Zen, Paulo R. G.; Sleifer, Pricila

Auditory evoked potentials in children and adolescents with Down syndrome. AMERICAN JOURNAL OF
MEDICAL GENETICS PART A. B, v.176A, p.68 - 74, 2018.

Palavras-chave: Central auditory evaluation, Down syndrome, Electrophysiology, Event-related potentials,
Evoked potential, Hearing

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page: [doi:10.1002/ajmg.a.38520]

PEREIRA, CAMILLA M. V.; CRUZ, LARISSA V.; GIROTTO, MARINA C.; CUNHA, ANDRE C.;
TELLES, JORGE ALBERTO B.; DINIZ, BRUNA L.; ROSA, ROSANA C. M.; Zen, Paulo Ricardo G.;
Rosa, Rafael Fabiano M.
Autopsy findings of a child with left atrial isomerism associated with pulmonary agenesis. JORNAL
BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , v.54, p.109 - 110, 2018.
Palavras-chave: Isomerism, Heterotaxy syndrome, Lung, Congenital heart defects, Autopsy
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page:
[doi:10.5935/1676-2444. 20180020]

FERREIRA, MARIA ANGELICA T.; GONZALES, JOAO FRANCISCO O.; DINIZ, BRUNA L.;
FLORIANI, MAIARA A.; BAU, ANA ELISA K.; ROSA, ROSANA C. M.; Rosa, Rafael Fabiano M.; Zen,
Paulo Ricardo G.
Description of clinical aspects and microscopy of the hair shaft of a carrier of familial monilethrix. JORNAL
ERASILEIRD DE PATOLDGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , v.54, p.333 - 335, 2018.

h patterns, Mic
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de alen;aa a saude humana

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page:

[doi:10.5935/1676-2444.20180055]

OLIVEIRA, PRISCILA H. A;; SOUZA, BEATRIZ S.; PACHECO, EIMI N.; MENEGAZZO, MICHELE
S.; CORREA, IVAN S ; Zen, Paulo R. G.; Rosa, Rafael F. M.; CESA, CLAUDIA C.; PELLANDA, LUCIA
C.; VILELA, MANUEL A. P.

Genetic Syndromes Associated with Congenital Cardiac Defects and Ophthalmologic Changes -
Systematization for Diagnosis in the Clinical Practice. Arquivos Brasileiros de Cardiologia. Igﬂﬂ V.10,
p.84 - 90, 2018.

Palavras-chave: Heart Defects, C ic, Eye diseases, Diagnosti i , Of

Heart Septal Defects, Atrial, Tetralogy of Fallot

Areas do conhecimento: Cardiologia, GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page: [doi:10.5935/abc.20180013]

DINIZ, BRUNA L.; FLORIANI, MAIARA A.; FERREIRA, MARIA ANGELICA T.; GONZALES, JOAO
FRANCISCO O.; LISBOA, NATHAN H.; JAKIMIU, ANDRE RICARDO; FERREIRA, JANAINA YACY H.;
Rosa, Rafael Fabiano M.; Zen, Paulo Ricardo G.

Increased levels of chitotriosidase in a patient with Alagille syndrome: association or coincidence?.
JORNAL BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , v.54, p.37 - 39,
2018

have: Chitinase, Cl Alagille syndrome, Sepsis
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Atividades de atengéo a saude humana

is: Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page:
[doi:10.5935/1676-2444.20180008]

DA ROSA, ERNANI B.; SILVEIRA, DANIELLE B.; CORREIA, JAMILE D.; GRAPIGLIA, CAROLINA
G.; DE MORAES, SAMIR A. G.; NUNES, MAURICIO R.; ZEN, TD; OLIVEIRA, CERES A.; CORREIA,
ELISAP. E.; ALCAY, CRISTIANE T.; LISBOA, MARLI L.; DA CUNHA, ANDRE C.; ZEN, PRG; ROSA,
RAFAEL F. M.

folic acid in Southern Brazil: Why are not we doing it right?. AMERICAN
JOURNAL OF MED\CAL GENETICS PART A. A, p.1-9,2018.
Inglés. Meio de di o: Meio digital. Home page: [doi:10.1002/ajmg.a.60699]

DORFMAN, LUIZA EMY; FLORIANI, MAIARA A.; OLIVEIRA, TYANA MARA R. D. R.;
CUNEGATTO, BIBIANA; Rosa, Rafael Fabiano M.; Zen, Paulo Ricardo G.
The role of cytogenetics and molecular biology in the diagnosis, treatment and monitoring of patients with
chronic myeloid leukemia. JORNAL BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL
(IMPRESSO). , v.54, p.83 - 91, 2018.
Palavras-chave: BCR-ABL positive chronic myeloid leukemia, Leukemia, Cytogenetic, Karyotype,
Philadelphia chromosome .
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Hematologia
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de : Meio digital

FLORIANI, MAIARA A.; BAU, ANA ELISA K.; SILVA, RAQUEL P.; Graziadio, Carla; DORFMAN,
LUIZA EMY; ZEN, TATIANA D.; Rosa, Rafael Fabiano M.; Zen, Paulo Ricardo
Applications of electron microscopy in health: the example of epwdermclysns bullosa. Jornal Brasileiro de
Patolog\a e Medicina Laboratcna\ (Impresso). , v.-, p.- - , 2017.

have: Electrol bullasa Human health
Areas do conhecrmento GENET/CA MED/CA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page:

[doi:10.5935/1676-2444.20170011]

SILVEIRA, DANIELLE BERNARDI; DA ROSA, ERNANI BOHRER; CORREIA, JAMILE DUTRA;
Trevisan, Patricia; Fiegenbaum, Marilu; OLIVEIRA, CERES ANDREIA; GRAPIGLIA, CAROLINA
GEITENS; NUNES, MAURICIO ROUVEL; Rosa, Rosana Cardoso Manique; ZEN, TATIANA DIEHL; ZEN,
PRG; ROSA, Rafael Fabiano Machado

Birth weight, length and head circumference: Progression and impact over the outcome of patients with
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congenital heart disease. INTERNATIONAL JOURNAL OF CARDIOLOGY. V.
Palavras-chave: Congenital heart defects, Cardiac malformations, Birth weight, Prognosi
Areas do conhecimento: Cardiologia, Genética Humana e Médica,Pediatria
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://www.sciencedirect.com
/science/article/pii/'S0167527317303054]

RIEGEL, M.; MERGENER, R: ROSA, R. F. M. Zen, P. R. G.
c Structural Rear In- terstitial Deletions and Duplications in The
Clinical Practice. Archives of Pediatrics ,v.2‘ p.1-,2017.
Palavras-chave: Array-CGH, Deletions, Duplications, FISH, Multiple Congenital Abnormalities, Structural
Rearrangements
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Sefores de atividade: Atividades de atengao & satide humana

. Meio de Meio digital. Home page:

[doi:10.29011/2575-825x. 1 00024]

SANTOS, A. S.; BASSANI, N. C.; FLORIANI, M. A; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Evaluation of the fetal urine sample through vesicocentesis: an approach to diagnostic and therapeutic
application. JORNAL BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , v.53,
p 258 - 260, 2017.
h. Fetal urine, i esis, Diagnosis, Tl
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
Referéncias adicionais: Inglés.

KOSHIYAMA, D. B.; TREVISAN, P.; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; CUNEGATTO, B.; SCHOLL,
J.N.; PROVENZI, V. O.; Pires de Sa, A.; SOARES, F. P;; VELHO, M. C.; PEREIRA FILHO, N. A ;
OLIVEIRA, C. A. V.; Zen, P. R. G.

Frequency and clinical of 7 and 10 idi ion of the EGFR
gene, deletion of PTEN and TP53 genes, and 1p/19q deficiency in a sample cf ult patients diagnosed
with glioblastoma from Southern Brazil. JOURNAL OF NEURO-ONCOLOGY. V-, p--, 2017,
Palavras-chave: Glioblastoma, FISH, EGFR, PTEN, TP53, 1p19q codeletion

Areas do conhecimento: Medicina,Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Referéncias adicionais: Inglés. . Home page: [http://https:/link.springer.com/journal/11060/onlineFirst
/page/1]

OSTERMANN, A. C.; FREZZA, M.; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG
Perspectivas otimistas na comunicag&o de noticias dificeis sobre a formacéo fetal. Cadernos de Saude
Publica (Online). , v.33, p.e00037716 - 00037716, 2017.
Palavras-chave: Aconselhamento genético, Entrega de resultado, Entrega de mas noticias, Malformagées,
Medicina fetal
Areas do conhecimento: Lingiiistica Aplicada,Medicina Fetal, Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
Referéncias ad/crona/s Portugués. Meio de divulgagao: Meio digital. Home page: [http://www.scielo.br
/scielo.php?script 102-311X201 -pt]

AVILA, A. T. V; Sleifer, Pricila; ROCHA, V. O.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Potencial Evocado Auditivo de Longa Laténcia e Cognitivo em Adolescentes com Sindrome de Down.
Journal of Health Sciences. , .19, p.165 -, 2017.
Palavras-chave: Audigdo, Potenciais Evocados Auditivos, eletrofisiologia, Down syndrome
Areas do conheclmento Audlologla polenclal evocado auditivo
Meio digital. Home page: [http:// https://doi.org

jo de
/10.17921/2447-8938. 2017v19n3p155 170]

FLORIANI, M. A;; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P.; DORFMAN, L. E.; ROSA, R. C. M.; ZEN, T. D.;
Zen, P.R. G.

Report of a patient with fragile X syndrome unexpectedly identified by karyotype analysis. JORNAL
BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , p.108 - 109, 2017.
Palavras-chave: Karyotype, Fragile X syndrome, Intellectual disability, Chromosomal fragile sites

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Sercres de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de : Meio digital

POGUE, R.; MARQUES, F. A.; KOPACEK, C.; ROSA, R. C. M.; DORFMAN, L. E.; MAZZEU, J.;
FLORES, J. A. M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Short stature, unusual face, delta phalanx, and abnormal vertebrae and ribs in a girl born to half-siblings.
American Journal of Medical Genetics. Part A. , v.173, p.- -, 2017.
Palavras-chave: Short stature, Delta phalanx, Abnormal vertebrae, Abnormal ribs , Consanguinity,
autosomal recessive inheritance
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de di : Vérios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1002/ajmg.a.38172/abstract]

ROSA, Rafael Fabiano Machado; DE MORAES, S. A. G.; SULCZINSKI, L. P; DA SILVA, F. A;
MILNER, O. G; PIRES, S.; ARTIGALAS, O. A. P; Rosa, RCM; ZEN, PRG
Siblings affected by EEC syndrome presenting normal parents: germline mosaicism?. REVISTA PAULISTA
DE PEDIATRIA (IMPRESSO). , v.-, p.- - 2017, 2017.
Palavras-chave: EEC syndrome, Germline mosaicism, Ectrodactyly, Ectodermal dysplasia, Cleft lip, Cleft
palate
Areas do conhecimento: Pediatria, Genética Humana e Médica, Genética Clinica
Setores de alrwdade Al/vrdades de alem;aa a saude humana

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://www.scielo.br/pdf/mp

/2017nahead/en_0103-0582-rpp-2017-35-2- 00017pdﬂ

ROSA, R. F. M.; CORREIA, E. P. E.; BASTOS, C.; SILVA, G.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.
SILVEIRA D. B.; TARGA, L. V.; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.
Trisomy 18 and holoprosencephaly. AMERICAN JOURNAL OF MEDICAL GENETICS PART A.
p.--,2017.
P have: Trisomy 18, Holop!
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de di : Vérios. Home page: [http:/https:

/Mww.ncbi.nim.nih.gov/pubmed/28449414]

SANTA-MARIA, FERNANDA D.; MARIATH, LUIZA MONTEAVARO; POZIOMCZYK, CLAUDIA S.;
MAAHS, MARCIA A. P; Rosa, Rafael F. M.; Zen, Paulo R. G.; SCHULLER-FACCINI, LAVINIA;
KISZEWSKI, ANA ELISA
Dental anomalies in 14 patients with IP: clinical and radiological analysis and review. Clinical Oral
Investigations (Internet). EED, \.1,p.1- 8, 2016
P . Dental ies, Ectoderm ie F
pigmenti, Mrssrng teeth )

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Odontologia, Dermatologia
Sercres de atividade: Atividades de atengédo a saude humana

Inglés. Meio de digital. Home page: [http/https:
/fwww.ncbi.nim.nih.gov/pubmed/27766487][doi:10. 1007/500784 016-1977-y]

ROSA, R. F. M.; MICHELON, L.; MASIERO, A.; FARIA, A. E.; SOUZA, V. F,; Dietrich, Cristiane;
TARGA, L. V.; PROVENZI, V. O.; PIRES, S.; Zen, P. R. G.
Gastroschisis in a Fetus with a Congenital Neuroblastoma: Association or Coincidence?. Birth Defects
Research. Clinical and Molecular Teratology. 6.

, Congenital
Areas do conhscrmento Gmeco/ogra e Obstetricia, GENET/CA MED/CA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana
Inglés. Meio de Vanos

Goetze, Thayse Bienert; Sleifer, Pricila; ROSA, Rafael Fabiano Machado; da Silva, Alessandra
Pawelec; GRAZIADIO, Carla; ZEN, PRG
Hearing characterization in oculoauriculovertebral spectrum: A prospective study with 10 patients.
Amerlcan Journal of Medical Genetics. Part A. , p-309 - 304, 2016.

h spectrum, syndrome, Hearing changes, Ears,

Aud/o/o ay
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Humana e Médica, Otorrinolaringologia
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana
Inglés. Meio de : Meio digital. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1002/ajmg.a.38017/abstract]

CORREIA, JAMILE DUTRA; DA ROSA, ERNANI BOHRER; SILVEIRA, DANIELLE BERNARDI;
GRAPIGLIA, CAROLINA GEITENS; CANABARRO, SIMONE TRAVI; WATERKEMPER, ROBERTA; Zen,
Paulo Ricardo Gazzola; Rosa, Rafael Fabiano Machado

Major Extracardic Malformations among patients with congenital heart defects. International Journal of
Cardiology (Print). EI, v.214, p.154 - 156, 2016,

Palavras-chave: Congenital heart defects, Major Septal defects,

septal defects, Central nervous system, Brain ultrasound

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Referéncias adicionais: Portugués.

ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; MATOS, |.; TARGA, L. V.; Betat,
RS; DA CUNHA, ANDRE C.; VILLACIS, R. A. R.;; ROGATTO, S. R;; DORFMAN, L. E.; ROSA, R. F. M.;
Zen, P.R. G.

in a child bilateral
Evidence for a new entity or consequence of gestational exposures?. E\rth Defects Research. Clinical and
Molecular Teratology. & V.-, p.n/a - nla, 2016.
Congenital cystic adenomatoid malformation, Prenatal

d/agnosrs Va/pmrc acid, Misoprostol
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Serores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Inglés. Meio de do: Varios

da Cunha, André Campos; Betat, RS; PAI, T. D.; ARCOLINI, C.; GOBATTO, A.; DE H. BICCA,
ANNA M.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Prenatal d\agnosls of a true umbilical cord knot in a fetus Wlth auterine growth restriction and placenta
accrete. Taiwanese Journal of Obstetrics and Gynecology. El V.55, p.616 - 617, 2016.
Palavras-chave: Umbilical cord, Fetus, Ultrasonography, Prenatal, Prenatal care, Prognosis
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page: [http:/www.ncbi.nim.nih.gov
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/pubmed/27590396]

ROSA, Rafael Fabiano Machado; CORREIA, E. P. E. ; GUIMARAES, V. B.; TROMBETTA, J. S;
BELTRAO, L. A; LLIGUIN, K. L. P;; DE MATTOS, V. F;; Rosa, RCM; ZEN, PRG
Trisomy 13 and gallbladder agenesis. American Joumal of Medical Genetics. Part A.
2016.
Palavras-chave: Trisomy 13, Patau syndrome, agen
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Genética C/mrca Pediatria
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1002/ajmg.a.3767 1/abstract]

CORREIA, JAMILE D.; DA ROSA, ERNANI B.; SILVEIRA, DANIELLE B.; CORREIA, ELISAP. E;;
Lorenzen, Marina B.; Travi, Giovanni M.; ROSA, ROSANA C. M.; Zen, Paulo R. G.; ZEN, TATIANAD.;
Rosa, Rafael F. M.
Trisomy 18 and eye anomalies. American Journal of Medical Genetics. Part A.
Palavras-chave: Trisomy 18, Eye abnormalities, Edwards syndrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de : Meio dlgl[a/ Hame page: [http://https:
/fwww.ncbi.nim.nih. {l[doi:10.

p.---, 2016.

FLORIANI, M. A;; DORFMAN, L. E.; KOSHIYAMA, D. B.; Zen, Tataiana Diehl; Telles, Jorge Alberto
Bianchi; da Cunha, André Campos; ZEN, PRG; ROSA, Rafael Fabiano Machado

Use of the fluid obtained by puncture of cystic hygroma: an alternative method for fetal karyotyping.
JORNAL BRASILEIRO DE PATOLOGIA E MEDICINA LABORATORIAL (IMPRESSO). , p.391 - 392, 2016.
P h. ryotype, Cystic L i Turner syndrome, Chromosome aberrations, genetic
counseling

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Citogenética,Medicina Fetal

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital

REIS, LEYCE ROSA DOS; MARIA, FERNANDA DIFFINI SANTA; Rosa, Rafael Fabiano Machado;
POZIOMCZYK, CLAUDIA SCHERMANN; KISZEWSKI, ANA ELISA; GOETZE, THAYSE BIENERT;
MAAHS, MARCIA ANGELICA PETER; ALMEIDA, SHEILA TAMANINI DE; Zen, Paulo Ricardo
Gazzola
Alteragdes estomatognaticas e de fala sao comuns entre criangas com incontinéncia pigmentar. Audiology
- Communication Research. , v.20, p.62 - 68, 2015.

Palavras-chave: Speech, Language and hearing sciences, Incontinentia pigmenti syndrome, Diastema,
Tooth, Palate
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA, Dermatologia
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page: [http://www.scielo.br/pdf/acr
v20n1/en_2317-6431-acr-20-1-0062. pdfj[doi:10.1590/s2317-64312015000100001502]
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Are 22g11.2 distal deletions associated with math difficulties?. American Journal of Medical Genetics. Part
A , V.-, p.nfa - nfa, 2014.
Palavras-chave: Chromosome 22q11.2 deletion syndrome, Math dificulties, 22q11.2 DS (LCR22-4 to
LCR22-5), Developmental discalculia, Learning disability
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Medicina
Setores de alrwdade Atividades de atengéo & saude humana

is: Inglés. Meio de di

GORSKY, NATALYA; ZEN, PAULO; ROSA, RAFAEL; GOETZE, THAYSE; SLEIFER, PRICILA
Audiological Findings in Patients with Oculo-Auriculo-Vertebral Spectrum. International Archives of
Otorhinolaryngology (Print). , v.19, p.005 - 009, 2014.

Palavras-chave: Goldenhar syndrome, Hearing, Speech, language and hearing science

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Sercres de atividade: Atividades de atengédo a saude humana

Inglés. Meio de : Meio digital

MAAHS, M. A. P.; BAU, A. E. K.; PRATES, F.; MARIA, F. D. S;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Cephalometric skeletal evaluation of patients with Incontinentia Pigmenti. Journal of Oral Biology and
Craniofacial Research. , v.2014, p.1 - 6, 2014.
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ZEN, PRG

Cytogenetic profile of patients with Down syndrome in southern Brazil. S&o Paulo Medical Journal
(Impresso). V.00, p.00 - 00, 2014.

Palavras-chave: Down syndrome, Cytogenetic

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de Varios

TREVISAN, P; ROSA, R. F. M., ROSA, R. C. M.; KOSHIYAMA, D. B.; PASKULIN, G. A; ZEN, PRG
Cytogenetics of leukemias: identifying genetic abnormalities with clinical and prognostic significance.
British Journal of Medicine and Medical Research. , v.4, p.2296 - 2311, 2014.

P: have: Leukemia, C Karyotype, in Situ t ion, Prognosis
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Medicina

Setores de atividade: Atividades de atengdo a satde humana

Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Varios. Home page: [http://10.9734/BJMMR
/2014/7989]

VALDEZ, C. M.; ALTMAYER, S P. L Telles, JAB; Betat, RS ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
dial, cardiac, anal/renal Novel evidence for a new condition?
Amencan Journal of Medlcal Genetics. Part A. B, v.19, p.n/a - n/a, 2014,
3 Radial defects, DK- VACTERL ie Prenatal

dlagncsrs, New syndrome )
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de di : Vérios

Trevisan, Patricia; da Silva, Juliane Nascimento; da Silva, Alessandra Pawelec; ROSA, Rafael
Fabiano Machado; PASKULIN, Giorgio Adriano; Thiesen, Flavia Valladao; DE OLIVEIRA, C. A. V.; ZEN,
PRG

Evaluation of genotoxic effects of benzene and its derivatives in workers of gas stations. Environmental
Monitoring and Assessment (Print). [l v.186, p.2195 - 2204, 2014.
Palavras-chave: Genotoxic effects, Benzene, Workers of gas stations, Biomarkers, Sister chromatid
exchanges, Chromosome anomalies
Areas do conhecimento: Farmacia, Genética Humana e Médica, Toxicologia
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://www.ncbi.nim.nih.gov

/pubmed/24292950]

MATTOS, V. F.; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; LENHARDT, R.; ALVES, R. P. M.; TREVISAN,
P.; PASKULIN, G. G
Gémez-Lopez-Hernandez Syndrome in a Child Born to Consanguineous Parents: New Evidence for an
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Palavras-chave: Trisomy 18, Neural tube defects

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; LORENZEN, M. B.; ZEN, PRG; DE OLIVEIRA, C. A. V.; GRAZIADIO,
C.; PASKULIN, G. A.
Trisomy 18 (Edwards and major Sé&o Paulo Medical Journal
(Impresso). v.131, p.133 - 134, 2013.
Palavras-chave: Trisomy 18, Edwards syndrome, Gastrointestinal malformations
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
Inglés. Meio de di : Vérios

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; ZEN, PRG; GRAZIADIO, PASKULIN, G. A.
Trissomia 18: revis@o dos aspectos clinicos, etiolégicos, progndsticos e éticos. Revista Paulista de
Pediatria (Impresso). , v.31, p.111 - 120, 2013.

Palavras-chave. Tnssomra 18, Sindrome de Edwards, Caracterizagéo clinica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Inglés. Meio de di : Meio digital

BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; TREVISAN, P.; ZEN, PRG
Unroofed coronary sinus in a patient with neurofibromatosis type 1. Revista Paulista de Pediatria
(Impresso). , v.31, p.546 - 549, 2013.

Palavras- chave Neurofibromatosis, Unroofed coronary sisus

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a saude humana

Inglés. Meio de Varios

TARGA, L. V.; ROSA, R. F. M.; Betat, RS; Barth, Mariana Barth de; Zen, P. R. G.; LISBOA, M.;
BETINELI, I.
Diagnéstico pré-natal de atresia de duodeno através do ultrassom e da ressonéncia magnética em um
feto com sindrome de Down. Revista HCPA (Online). , v.32, p.236 - 237, 2012.
Palavras-chave: Sindrome de Down, Diagnéstico pré-natal, Atresia de duodeno
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
gués. Meio de do: Meio digital

ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Rosa, Rosana Cardoso
Manique; ZEN, PRG; Lorenzen, Marina Boff; DE OLIVEIRA, C. A. V.; GRAZIADIO, Carla; PASKULIN,
Giorgio Adriano
Limb abnormalities on trisomy 18: evidences for early diagnosis. Jornal de Pediatria (Impresso)
p.-- - 2012,
Pa/awas -chave: Trissomia 18, Smdrome de Edwards, Cariétipo, Anomalias cromossémicas,
de membros, D precoce

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Satide Materno-Infantil, Pediatria
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais

6s. Meio de Vérios. Home page: [http://www.jped.com.br
/ArtigoDetalhe. aspx7va/Amgo 2341]

EEE ZEN, PRG; ROSA, R. C. M. ROSA, R. F. M.; FLORES, J. A. M.; GOLENDZINER, E.; DE
OLIVEIRA, C. A. V; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A/ PASKULIN, G. A.
pelo ultrassom em criangas com congénita. Arquivos
Brasileiros de Cardiologia (Impresso). €I, v.99, p.1092 - 1099, 2012.
Cardi cardiacas, Sindrome Velo-cardio-facial, Ultrassom

ais
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Satide Materno-Infantil, Pediatria
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais

is: Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page:
[http:/www. ine.com.br/201. pdf]

Betat, RS; ROSA, R. F. M.; da Cunha, André Campos; Telles, JAB; Fell, PRK; PICETTI, J. S.: BEDIN, C.;
Zen, P.R.

Papel do ultrassom 3D e 4D no diagndstico pré-natal de sindrome de Apert, Revista HCPA (Online). , v.32,

p.385 - 386, 2012,
Palavras-chave: Ultrassom, Diagnostico pré-natal, Sindrome de Apert
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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105.

106.

107.

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagdo: Varios

Rosa, Rafael Fabiano Machado; ROSA, R. C. M.; Lorenzen, Marina Boff; OLIVEIRA, C. A. V.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Trisomy 18: frequency, types and prognosis of congenital heart defects in a Brazilian cohort. American
Journal of Medical Genetis. Part A. , v.158A, p.2358 - 2361, 2012.

Trisomy 18, Congenital heart defects
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sefores de atividade: Atividades de atengao & satide humana
Inglés. Meio de : Varios

GRAZIADIO, Carla; Bernardi, Pricila; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG; ROSA, Rafael
Fabiano Machado; PASKULIN, Giorgio Adriano

Type 1 diabetes in a patient with Ellis-van Creveld syndrome. S&o Paulo Medical Journal (Impresso).
,v.130, p.53 - 56, 2012.

Palavras-chave: Ellis-van Creveld, sindrome de Ellis-van Creveld, Polydactyly, Diabetes tipo 1, displasia
ossea, Consanguinity

Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica,Endocrinologia

Setores de atividade: Saide humana e servigos sociais

Referénias adicionais: Inglés. Meio de divulgagao: Vérios. Home page: [http://www.scielo.br
/scielo.php?script i P 1516-31802012000 ! ]

GRAZIADIO, Carla; de Moraes, Felipe Nora; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG; ROSA,
Rafael Fabiano Machado; Travi, Giovanni M.; WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; De Baere, Elfride;
PASKULIN, Giorgio Adriano

Blepharophimosis-ptosis-epicanthus inversus syndrome. Pediatrics International.
2011.

, v.53, p.390 - 392,

P: have: BPES, ptosis, inversus
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica,Salde Materno-Infantil
Setores de alrwdade Saude humana e sen//gos soc:ars

Inglés. Meio de : Virios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/dol/10 1111/].1442-200X. 2010 03223.x
§ B5FA6B239E705FD .d01t01]

Zen, P. R. G.; de Moraes, Felipe Nora; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Caracteristicas clinicas de pacientes com anemia de Fanconi diagnosticados em um Servigo de Genética
Clinica.. Revista Paulista de Pediatria (Impresso). , v.29, p.392 - 399, 2011

Palavras-chave: Anemia de Fanconi, Caracterizagéo clinica

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria

Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagdo: Varios

[T Zen, P. R. G.; da Silva, A. P; OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M. MAIA, CR; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G A
Diagnéstico pré-natal de displasia tanatoférica: papel do ultrassom fetal.. Revista Paulista de Pediatria
(Impresso). , v.29, p.461 - 466, 2011.
P: have: Displasia
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satde Materno-Infantil
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagdo: Varios

ROSA, R. F. M.; SILVA, A. P.; GOETZE, T. B.; BIER, B. A.; ALMEIDA, S. T.; GRAZIADIO, C.;

Zen,P.R. G
Ear abnormalities in patients with oculo-auriculo-vertebral spectrum (Goldenh . Brazilian
Journal ofolorhmolaryngology (Online). m V77, p455 460, 2011,

syndrome, O bral spectrum, Ear

Areas do conhecimento: Genética Medlca.Fanoaudlologra
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagdo: Varios

ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; Trevisan, Patricia; da Silva, A. P.; RICACHINEVSKY,
C. P.; PASKULIN, G. A.
Gestational and family risk factors for carriers of congenital heart defects in southern Brazil.. Pediatrics
International. v.53, p.551 - 557, 2011.
Palavras-chave: Congenital heart defects, Gestational risk factor, Family risk factor
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Inglés.

ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Rosa, Rosana Cardoso
Manique; ZEN, PRG; dos Santos, Pedro Paulo Albino; PASKULIN, Giorgio Adriano
Hematological abnormalities and 22q11 deletion syndrome. Revista Brasileira de Hematologia e
Hemoterapia (Impresso). , w33, p.151 - 154, 2011.
indrome ial, Sindrome de DiGeorge, Sindrome de delegdo 22q11.2,

i 22q11.2, FISH,
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica,Hematologia
Setores de atividade: Saide humana e servigos sociais
Referénias adicionais: Inglés. Meio de d/vu/gaa;ao Varios. Home page: [http:/www.scielo.br
/scielo.php?script 15 11100020 1]

PASKULIN, Giorgio Adriano; Lorenzen, Marina Boff; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA,

Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG; GRAZIADIO, Carla
da andlise dos em casos suspeitos de mosaicismo: experiéncia de

um Servigo de Genética Clinica. Revista Paulista de Pediatria (Impresso)., v.29, p.73 - 79, 2011
Palavras-chave: Caridtipo de Pele, de Ito,
Assimetria de membros, Linhas de B/asr:hko Hemrhlpertroﬂa
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica, Satde Materno-Infantil
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagdo: Varios

PASKULIN, Giorgio Adriano; Riegel, Mariluce; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael
Fabiano Machado; ZEN, PRG; GRAZIADIO, Carla
Interstitial deletion of 7q31.32->q33 secondary to a paracentric inversion of a maternal chromosome 7.
European Journal of Medical Genetics. .54, p.181 - 185, 2011
Palavras-chave: Delegéo 7q, Delegéo intersticial, Cariétipo de alta resolugéo, FISH, Array-CGH, Invers&o
paracentromérica
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica, Satde Materno-Infantil
Setores de alrwdade Saude humana e sen//gos soc:ars
Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://www.sciencedirect.com

/science?_ Db ArthIeURL& udi=B7RKV-51D7J3B-: 2& user=10&_coverDate=11%2F05%2F2010&

_rdoc: t=hig sort=d& ._acct=C 1&

_version=" 1& Llr/\/erslon 0& usend—10&md5—e§389d189988]

Zwart-Storm, Eugene A. de; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado;
Martin, Patricia; Folster-Holst, Regina; FRANK, J.; ZEN, PRG; BAU, A. E. K.; GRAZIADIO, Carla;
PASKULIN, Giorgio Adriano; Kamps, Miriam; van Geel, Michel; van Steensel, Maurice A.M
Molecular analysis of connexin26 ine14 mutations with skin
Experimental Dermatology. EIE, v.20, p 408 - 412, 2011

e

3 , gap junctiol
Areas do conhecimento: Genética Clinica,Genética Humana e Medlca Dermamlogla
Setores de anvldade Saude humana e servigos sociais

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/d0i/10.1111/].1600-0625, 301001220
Jabstrat; 1AD3935FEB3AAEE430537F08C.d01t03]

GRAZIADIO, Carla; Lorenzen, Marina Boff; de Moraes, Felipe Nora; ROSA, Rafael Fabiano
Machado; ZEN, PRG; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Raupp, Sergio Fernando; PASKULIN, Giorgio
Adriano
Multiplas hiperintensidades no sistema nervoso central em uma crianga com neurofibromatose do tipo 1.
Revista Paulista de Pediatria (Impresso). , v.29, p.694 - 698, 2011
Palavras-chave: Neurofibromatose tipo 1, Manchas cafe . ancia Nuclear
UBOs, Miltiplas hiperintensidades, Sistema nervoso central
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Pediatria, Neurologia
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

énci: gués. Meio de do: Varios. Home page: [http://www.scielo.br
/scielo.php? 103-05822011000: g=en]

ZEN, PRG; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Rosa, Rosana
Cardoso Manique; GRAZIADIO, Carla; PASKULIN, Giorgio Adriano

New report of two patients with mosaic trisomy 9 presenting unusual features and longer survival. Sdo
Paulo Medical Journal (Impresso). v.129, p.428 - 432, 2011.

P: hs ism, Cf human, pair 9, Chromosome aberrations, Goldenhar

syndrome, Survivorship
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Pediatria, Saude Materno-Infantil
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Inglés. Meio de : Meio digital

GRAZIADIO, Carla; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN,
PRG; Rosa, Rosana Cardoso Manique; Flores, José A.M.; PASKULIN, Giorgio Adriano
Short-term Fcllcw up of a BraZlI\an Patient with Canti Syndrome. American Journal of Medical Genetics.

Palavras- chave Canlu syndrome 0. , Congenital is, C¢
Short-term follow-up
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Satide Materno-Infantil,Pediatria
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais
glés. Meio de : Vérios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1002/ajmg. a,33904/abstrac11

ROSA, R. F. M; Trevisan, Patricia; KOSHIYAMA, D. B.; Zen, P. R. G.; VARELLA-GARCIA, M.;
PASKULIN, G. A.
Sindrome de delego 22q11 e cardiopatias Revista da a0 Médica
Brasileira (1992. Impresso). EEB, v.57, p.62 - 65, 2011
Palavras-chave: Sindrome da delegéo 22q11, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Varios. Home page: [http://www.scielo.br/pdf/ramb
N57n1/en_v57n1a18.pdf]

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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H G.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de delegao 22q11.2 e cardiopatias congénitas.. Revista Paulista de Pediatria (Impresso). ,
p.251 - 260, 2011.
Palavras-chave: Sindrome de dele¢do 22q11.2, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagdo: Varios

ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Rosa, Rosana Cardoso
Manique; Flores, José AM.; Chazan, Daniel Turik; Dietrich, Cristiane; Barth, Mariana Barth de; Carpes,
Vanessa Fraga; da Cunha, André Campos; ZEN, PRG; GRAZIADIO, Carla
Trisomy 13 (Patau syndrome) and craniosynostosis. American Journal of Medical Genetics. Part A, (Bl
v.155, p.2018 - 2020, 2011
Palavras-chave: Trisomy 13, Patau syndrome, C Metopic
Coronal synostosis
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Satide Materno-Infantil,Pediatria
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

Inglés. Meio de : Varios. Home page: [http:/onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1002/ajmg.a.34086/abstract]

ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Rosa, Rosana Cardoso
Manique; Lorenzen, Marina Boff, de Moraes, Felipe Nora; ZEN, PRG; GRAZIADIO, Carla; PASKULIN,
Giorgio Adriano
Trisomy 18: Experience of a Referer\ce Hospital from the South of Brazil. American Journal of Medical
Genetics. Part A. EE, v.-, p.- - -, 2011.

Palavras-chave: Trisomy 18, Edwards syndrome, Survival, Prognosis, Prenatal diagnosis, Cesarean, Pre-
eclampsia
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Satide Materno-Infantil,Pediatria
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1002/ajmg.a. 34088/abs(/acl]

Rosa, Rafael Fabiano Machado; Mombach, Romulo; ZEN, PRG; Graziadio, Carla; Paskulin,
Giorgio Adriano; PASKULIN, G. A.
Caracteristicas clinicas de uma amostra de pacientes com a sindrome do olho do gato. Revista da
Associagao Médica Brasileira (1992. Impresso). 6, p.462 - 466, 2010.
Palavras- chave Sindrome do olho do gato, C/omossomo marcador Cmmossomo 22, Sindrome de

Espectro O

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Satide Materno-| Inlan[rl Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
Referéncias adicionas: Portugués. Meio de divulgagdo: Vérios. Home page: [htp://ww.scislo.br
/scielo.php?script

ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; LENHARDT,
Central nervous system abnormalities in patients with Dcul uriculo-vertebral spectrum (Goldenhar
syndrome).. Arquivos de Neuro-Psiquiatria (Impresso). EE v.68, p.98 - 102, 2010.
Palavras-chave: Goldenhar syndrome, Central nervous system abnormalities

Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina

Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

Referéncias adicionais: Portugués.

Rosa, Rafael Fabiano Machado; Pfeil, Juliana Nunes; ZEN, PRG; Rosa, Rosana Cardoso
Manique; Graziadio, Carla; Paskulin, Giorgio Adriano; PASKULIN, G. A.
Clinical variability in supernumerary chromosome der(22)t(11;22)(Emanuel syndrome). Revista Paulista de
Pediatria (Impresso). , v.28, p.361 - 371, 2010.
Palavras-chave: Sindrome de Emanuel, Cromossomo supernumerério der(22)t(11;22), Sindrome de
Goldenhar, Carictipo, Translocagéo
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Satide Materno-Infantil, Medicina
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagéo: Varios. Home page: [http://www.scielo.br
/scielo.php?script 1 ! ]

LVES, R. P. M.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG

[ zen, P.R. G.; Riegel, Mariluce; ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; GRAZIADIO, C.; SCHWARTZ,
I1.V.D; PASKULIN G. A
stenosis in a child pi a de novo 7q terminal deletion.. European Journal of Medical
Genetics. EEB, v.-, p.- - -, 2010.
Palavras-chave: 7q terminal deletion, Esophageal stenosis, Sacral agenesis, Sonic hedgehog gene
Areas do conhecimento: Genética Médica, Genética
Setores de alrwdade Saude humana e sen//gos soc:ars

Inglés. Meio de Vérios. Home page: [http://www.sciencedirect.com
/science?_ob=ArticleURL&_udi=B7RKV-50C722B-. 2& user=i 585653& coverDate=06%2F22%2F2010&
_rdoc=1&_fmt=high&_: _sort=d&_ ,_acct=C000036878& version=1&

~ 2 243df5]

ROSA, Rafael Fabiano Machado; ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG; Dal'Agnol, Lisiane;
Pereira, Vera L.B.; GRAZIADIO, Carla; PASKULIN, Giorgio Adriano
Espectro 6culo-auriculo-vertebral e malformagdes cardiacas. Revista da Associagéo Médica Brasileira
(1992. Impresso). EEB, v.56, p.62 - 66, 2010.
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Sindrome de Espectro i rteby
Microssomia hemifacial
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica, Satide Materno-Infantil
Sercres de atividade: Satde e Sen/l;‘os Sociais

gués. Meio de do: Varios. Home page: [http:/www.scielo.br/pdf/ramb
v56n1/18.pdf]
EEEH Bernardi P; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; PFEIL, J. N.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.

Fibular dimelia and mirror foot polydactyly n a gir presenting additonal features of VACTERL associaton..
Sao Paulo Medical Journal. 1128, .99 - 101, 2010.
Palavras-chave: F/bu/ardrme//a, Mirror foot polydactyly, VACTERL
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
Inglés. Meio de : Varios. Home page: [http://www.scielo.br
/scislo. php?script=sci_abstract&pid=S1516-31802010000200011&Ing=pt&nm=iso&ting=en]

ZEN, PRG; de Moraes, Felipe Nora; Lorenzen, Marina Boff, ROSA, Rafael Fabiano Machado;
ROSA, Rafael Fabiano Machado; FRANCIOSI, Luis; GRAZIADIO, Carla; PASKULIN, Giorgio Adriano
Imperfuragdo anal associada a agenesia parcial do sacro e lipoma pré-sacral: sindrome de Currarino.
Rev\sta Paul\s'a de Pediatria (Impresso). , v.28, p.376 - 380, 2010.

vertebrais, &o anorretal, Sindrome de Currarino, Lipoma pré-

sacra/, agenesia sacral

Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica, Satde Materno-Infantil
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

Referénias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Varios. Home page: [http://www.scielo.br
/scielo.php?script

L Pt

Graziadio, Carla; Lorenzen, Marina B.; Rosa, Rafael F.M.;
Travi, Giovanni M.; Valiatti, Fabiana; Paskulin, Giorgio A.

New report of a familial case of Moebius syndrome presenting skeletal findings. American Journal of
Medical Genetics. Part A. EEE, v.152A, p.2134 - 2138, 2010.

Palavras-chave: Moebius syndrome, genetic counseling

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

Referéncias adicionais: Inglés.

into, Louise L.C.; Zen, Paulo R.G.;

ROSA, Rafael Fabiano Machado; ZEN, PRG; ROSA, Rafael Fabiano Machado; Flores, José A.M.;
Golendziner, Eliete; Pilla, Carlo B.; Roman, Tatiana; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, Giorgio Adriano
Oculo-auriculo-vertebral spectrum (Goldenhar syndrome) in patients with congenital heart defects.
Arquivos Brasikeiros de Cardiologia (Impresso). V-, p.- - -, 2010.

Sindrome de Espectro i rtebral,
C: patia congénita, UTI Cardi rdias
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Saude Matsmo -Infantil, Cardiologia
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais
Referénias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Varios. Home page: [http://www.scielo.br

/scielo.php?script i '82X20100050001 -pt]
ZEN, PRG: Rosa, Rafael Fabiano Machado; Graziadio, Carla; da Silva, A. P.; Paskulin, Giorgio

Adriano; PASKULIN, G. A.
OEIS complex in a child with nail-patella syndrome. Pediatrics International.
Palavras-chave: OEIS complex, Nail-patella syndrome, Cocaine
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Saide Materno-Infantil, Genética Clinica
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais

Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [http://onlinelibrary.wiley.com
/doi/10.1111/].1442-200X.2010.03216.x/pdf]

v.52, p.847 - 848, 2010.

ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Trisomy 12p syndrome secondary to a balanced familial translocation. Pediatrics International.
p.e144 - €146, 2010.

Palavras-chave: chromosome 12, 12p, trisomy, translocation, genetic counseling
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude & Servigos Sociais _

Inglés. Meio de : Vérios. Home page:
[http://wwws3. PDFSTART]

ETEE Bernardi P: GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; DALUAGNOL, L.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
Additional Features in a New Case of a Girl an lydactyly and Tibial
AplasialHypoplasia. American Journal of Medical Geneics. Part A. & V.149A, p.1532 - 1538, 2009.
Palavras-chave: Brachyphalangy, Tibial aplasia, Foot polydactyly, Genital hypoplasia
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satde o Serwgos Sociais

Inglés. Meio d 5. Home page:
[http:/www3.interscience. wl/eycom//aumalﬂ22458331/abslracl7CRETRY 1&SRETRY=0]

Berardi P; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M,; FURIAN, R. D.; MEDINA, C. T. N.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.
Angiosarcoma in a 3-year-old Child with Congenital Lymphedema. Applied Cancer Research (Impresso). ,
VZQ p.188 - 191, 2009.
h. Congenital ities, L Sarcoma,
Aleas do conhecimento: Medicina, Genética
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Portugués.
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125.

126.

127.

128.

129.

130.

131.

132.

133.

134.

135.

136.

137.

138.

139.

140.

141.

Kiss, Andrea; ROSA, R. F. M.; Dibi, Raquel Papandreus; Zen, Paulo Ricardo Gazzola;
PFEIL, J. N.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Anormalidades cromossémicas em casais com histéria de aborto recorrente. Revista Brasileira de
Gmecologm e Obstetricia (Impresso). , v.31, p.68 - 74, 2009.
have: Aborto,
Aleas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Seto/es de atividade: Satide e Serwgos Sociais
gués. Meio de do: Vérios

ROSA,R.F.M.; Zen, P. R G.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Disostose espondilt a defeitos de do tubo neural.. Revista Paulista de
Pediatria (Impresso). , v.27, p.335 - 339, 2009.

Palavras-chave: Disostose, Defeito do tubo neural

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

Referénias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Varios. Home page [nttp://www.scielo.br
/scielo.php?scrip 10! 1 pt]

Rosa, Rafael Fabiano Machado; Zen, Paulo Ricardo Gazzola; R\cachlnevsky Claudia Pires;

Pilla, Carlo Benatti; Pereira, Vera Lucia Roman, Tatiana; Varell . Marilela; Paskulin,
Giorgio Adriano
Duplicagdo 22q11.2 e defeitos cardiacos itos. Arquivos iros de C i .
v93 p.€67 - €69, 2009

h 50 22911.2, C congénita

Areas do conhecrmemo Genética Médica, Medicina, Pediatria
Setores de alrwdade Saude humana e sen//gos soc:ars

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page:
[doi:10. 7590/30066—782)(2009007000025]

Graziadio, Carla; Rosa, Rafael Fabiano Machado; Zen, Paulo Ricardo Gazzola; Pinto, Louise
Lapagesse de Camargo; Barea, Liselotte Menke; Paskulin, Giorgio Adriano
Dystonia, autoimmune disease and cerebra\ ite matter abnormalities in a patient with 18p deletion.
Arquivos de Neuro-Psiquiatria (Impresso). |, v.67, p.689 - 691, 2009.
Palavras-chave: Dystonia, Autoimmune disease
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude e Servigos Soc:a/s

Inglés. Meio de di : Meio digital. Home page:

[doi:10.1590/50004-282x2009000400021]

ZEN, P; CAPRA, M. E. Z;; SILLA, L; LOSS, J; FERNANDES, M; JACQUES, S; PASKULIN, G. A.
ETV6/RUNX1 fusion lacking prognost effect in pediatric patients with acute lymphoblastic leukemia.
Cancer Genetics and Cytogenetics. EE, v.188, p.112 - 117, 2009.

Palavras-chave: TEL/AMLT, t(12;21), ALL,
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria, Hematologia
Setores de alrwdade Satide e Servigos Socla/s

is: Inglés. Meio de : Vérios

Zen, Paulo R. G.; Daudt, Liane E.; Rosa, Rafael F. M.; Paskulin, Giorgio A.

Evolugéo clinica e fusdo TEL/AML1 em pacientes pediatricos com sindrome de Down e leucemia
linfoblastica aguda. Revista Brasileira de Hematologia e Hemoterapia (Impresso). , v.x, p.x - X, 2009
Palavras-chave: Leucemia, Sindrome de Down, Fusdo TEL/AML1

Areas do conhecimento: Hematologia, Genética Médica

Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

Referéncias adicionais: Portugués.

Zen, P. R. G.; ROSA, R. . M., PASKULIN, G. A.
Importancia da Genética no estudo dos tumores sélidos. Quimica e Saude. , v.1, p.9 - 11, 2009.
Palavras-chave: Tumores, Genética Humana, Genética Médica

Areas do conhecimento: Medicina, Genética Médica

Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

Referéncias adicionais: Portugués. Meio de divulgagao: Impresso

PASKULIN, G. A;; Riegel, Mariluce; Cotter, Philip D.; Kiss, Andrea; ROSA, R. F. M.; Mombach,
Rémulo; GRAZIADIO, C.; Zen, Paulo R.G.

Inv dup del(4)(;p13?22p16.3:p16.3227qter) in a girl without tEi\cal manifestations of Wolf-Hirschhorn
syndrome. American Journal of Medical Genetics. Part A. V.9999A, p.n/a - n/a, 2009.
Palavras-chave: Chromosome 4, inv dup del(4p), FISH, Wolf-Hirschhorn syndrome, 4p duplication,
Subtelomeric deletion

Areas do conhecimento: Genética Médica

Seto/es de atividade: Satde e Servigos Socla/s

Inglés. Meio de : Meio digital

Zen, Paulo Ricardo Gazzola; PASKULIN, G. A.

Prevaléncia em nosso meio da translocagao (12;21)(p13;422) em leucemia linfobléstica aguda na infancia,
identiiicada através de hibridizaggo in situ fluorescente com sondas de DNA para o rearranjo TEL/AML.
Revista Brasileira de Hematologia e Hemoterapia (Impresso). , v.31, p.119 - 120, 2009.

Palavras-chave: Leucemia, Fusdo Génica

Areas do Genética Médica,
Setores de alrwdade Saude e Servigos Socla/s
Inglés. Meio de di : Meio digital

Graziadio, Carla; Rosa, Rafael F.M.; Zen, Paulo R.G.; Flores, JosA© A.M.; Paskulin, Giorgio A.
Richieri-Costa and Pereira form of acrofacial dysostosis: First description of an adult with mesomelic
shortness of the lower limbs. American Journal of Medical Genetics. Part A. EE, v.149A, p.2886 - 2888,

Palavras-chave: Acrofacial disostosis, Mesomelic shortness
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e sen//gos soc:ars
Inglés. Meio de : Vérios. Home page: [doi:10.1002/ajmg.a.33109]

Zen, Paulo R. G.; PASKULIN, G. A.
Significado prognéstico da fusao TEL/AML1 em uma amostra galicha de pacientes pediatricos com
leucemia linfobldstica aguda. Revista Brasileira de Hematologia e Hemoterapia (Impresso). , v.31, p.300 -
300, 2009.
Palavras-chave: Leucemia, Fusao Génica, Prognéstico
Areas do conhecimento: Hematologia, Genética Médica
Setores de atividade: Saude e Servigos Sociais

Inglés. Meio de di : Meio digital

ROSA, R. F. M; Zen, Paulo Ricardo Gazzola; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Sindrome branguio-éculo-facial (BOFS) e Arquivos de Cardiol
(Impresso). V.92, p.e33 - €35, 2009.

Palavras-chave: BOFS, Cardiopatia congénita, Sindrome Branquio-Oculo-Facial
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil
Setores de atividade: Saude o Servigos Sociais _

Inglés. Meio de : Meio digital

Rosa, Rafael Fabiano M.; Zen, Paulo Ricardo G.; Roman, Tatiana; Graziadio, Carla; Paskulin,
Giorgio Adriano
Sindrome de deleg&o 22q11.2: compreendendo o CATCH22. Revista Paulista de Pediatria (Impresso). ,
V27 p-211 - 220, 2009.
have: C: congénita, do 22q11.2, Genética, FISH
Areas do conhecrmemo Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude e Servigos Sociais
éncie igués. Meio de go: Varios

Koshiyama, Dayane Bohn; Rosa, Rafael Fabiano Machado; Zen, Paulo Ricardo Gazzola;
Pereira, Vera Lucia Berenstein; Graziadio, Carla; Céser, Virginia Maria; Ricachinevsky, Claudia Pires;
Varella-Garcia, Marileila; Paskulin, Glcrglo Adriano

Sindrome de delegao 22q11.2: importancia da avaliagdo clinica e técnica de FISH. Revista da Associagao
Médica Brasileira (1992. Impresso). EE, v.55, p.442 - 446, 2009.

Palavras-chave: 22q11.2 Deletion ) i dl , DiGeorge , FISH,
Chromosomes, Human, Pair 22

Areas do conhecimento: Genética Médica

Sercres de atividade: Satide e Servigos Soclals

Inglés. Meio de : Meio digital

KISS, A.; Zen, P. R. G.; BITTENCOURT, V.; PASKULIN, G. A; GIUGLIANI, R.; d;Azzo, A.;
Schwartz, I. V.
A Brazilian galactoslalidos\s patient given renal transplantation: A case report. Journal of Inherited
Metabolic Disease.
Palavras-chave. Ga/actosra/rdos:s F’PCA PPGB gene
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Seto/es de atividade: Satde e Servigos Socla/s

Inglés. Meio de : Meio digital. Home page:
[doi:10.1007/510545-008-0730-3]

ROSA, R. F. M.; Dibi, Raquel Papandreus; Picetti, Jamile dos Santos; ROSA, R. C. M.; Zen,

Paulo Ricardo Gazzola; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

e anor do X. Revista Brasileira de Ginecologia e Obstetricia
(Impresso). , .30, p.511 - 517, 2008.
P: , Genética, Cl X, Sindrome de Turner, Caridtipo, Técnicas de

diagnstico e procedimentos
Areas do conhecimento: Medicina, Genética Médica, Ginecologia
Setores de atividade: Satde o Servigos Sociais _

Inglés. Meio de : Meio digital

ROSA, R. F. M.; Dibi, Raquel Papandreus; TOSCANI, N. V.; Silva, Leonardo Leiria Moura da;
Zen, Paulo Ricardo Gazzola; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Amenorréia priméria e cariétipo XY: identificando pacientes em risco. Revista Brasileira de Ginecologia e
Obstetricia (Impresso). , v.30, p.566 - , 2008.

Palavras-chave: Amenorréia, Cariétipo XY

Areas do Genética Médica,
Serorss de atividade: Satide e Servigos SOL‘lalS
Inglés. Meio de : Meio digital

Zen, Paulo Ricardo G.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Mulle, Lisiane Dale; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.

Apresentagdes clinicas nao usuais de pacientes portadores de sindrome de Patau e Edwards: um desafio
diagnéstico?. Revista Paulista de Pediatria (Impresso). , v.26, p.295 - 299, 2008,
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145.

146.

147.

148.

149.

150.

Palavras-chave: Trissomia do 13, Trissomia do 18, Sindrome de Patau, Sindrome de Edwards,
Apresentagées ndo usuais
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil
Sercres de atividade: Satide e Servigos Sociais
Inglés. Meio de do: Meio digital

ROSA, R. F. M.; Travi, Giovanni M.; Valiatti, Fabiana; Zen, Paulo Ricardo Gazzola; PINTO, L.
L. C.; Kiss, Andrea; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Poland syndrome associated with an aberrant subclavian artery and vascular abnormalities of the retina in
a child exposed to misoprostol during pregnancy. Birth Defects Research. Clinical and Molecular
Teratology. , V.79, p.! 507 511, 2007.

P: h Dismorfia:

Areas do conhecimento: Genética Médica
Serorss de atividade: Satide Humana
Inglés. Meio de Go: Meio digital

PASKULIN, G. A.; Zen, Paulo R.G.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Cotter, Philip D.

Report of a child with a complete de novo 17p duplication localize the terminal region of the long arm of
chromosome 17. American Joumnal of Medical Genetlcs Part A. V.143A, p.1366 - 1370, 2007.
Inglés. Meio de : Meio digital

LLIE PINTO, L. L. C.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; PERLA, A; BAREA, L.; MR Baumgartner; DANTAS,
M. F.; FOWLER, B.; GIUGLIANI, R.; VARGAS, C.; WAJNER, M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G.
Isolated 3. nzyme A in a child with metabolic stroke. Journal of
Inherited Metabolic Disease. &, V.29, p.205 - 206, 2006.
Areas do conhecimento: Genética
Setores de alrwdade Satide Humana

is: Inglés. Meio de di o: Meio digital
Aceito para publicagéo no ano de 2005

ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; Lauro Machado Neto; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Symmetrical absence of hands and feet with bilateral radius agenesia: case report of a new entity?.
Clinical Dysmorphology. v.15, p.235 - 237, 2006.
Palavras-chave: Reduction deformity of arms, no digits, Hypoplastic or absent radii, Hypoplastic or absent
ulna, absent hands, hypoplastic or absent carpals, reduction deformity of legs, no digits
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Setores de alrwdade Satide Humana

is: Inglés. Meio de di o: Meio digital

ZEN, PRG; PINTO, L. L. C.; PEREIRA, V. L. B.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Association of microcephaly and caf??-au-lait spots in a patient with ring chromosome 12 syndrome.
Chmcal Dysmorphology , v.14, p.141 - 143, 2005.
, ring 12, café-au-lait spots
Areas do conhecimento: Genetrca
Setores de a[rvldade Saude Humana
is: Inglés. Meio de di o: Meio digital

PASKULIN, G. A.; Gazzola Zen, Paulo Ricardo; PINTO, L. L. C.. ROSA,R. F. M;;
GRAZIADIO, C.
bined chemotherapy and teratogenicity. Birth Defects Research. Clinical and Molecular Teratology.
V.73, p.634 - 637, 2005.
P h. Cl Py, ion, Birth defect
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satde Humana
Inglés. Meio de do: Meio digital

ZEN, PRG; SCHWARTZ, I. V. D.; PASKULIN, G. A.

Acromegaloid facial appearance and hypertrichosis: a case suggesting autosomal recessive inheritance.
Clinical Dysmorpholog; v.13, p.49 - 50, 2004.

Palavras-chave: AFA syndrome, hyp: , oral mucosa recessive ir

Areas do conhecimento: Genética

Se(o/es de atividade: Satide Humana

Inglés. Meio de Go: Meio digital

A
g EFIE ZEN, P; LIMA, M; COSER, V; SILLA, L; DAUDT, L; FERNANDES, M; NEUMANN, J;
ORTIGARA, R; PASKULIN, G. A.
Prevalence of fusion gene in Brazilian pediatric patients with acute lymphoblastic leukemia. Cancer
Genehcs and Cytogenetics 51, p.68 - 72, 2004

t 12-21, acute leukemia, FISH, childhood cancer
Areas do conheclmento Genética Clinica, Pediatria
Setores de a[rvldade Saude Humana

Inglés. Meio de di o: Meio digital

ETTH Zen, Paulo R.G.; Barrett, Timothy G.; SCHWARTZ, I. V. D.; PASKULIN, G. A.
Relato de um paciente brasileiro com sindrome de Wolfram. Jornal de Pediatria (Impresso). V.78,
p.529 - 532, 2002.
Palavras-chave: sindrome de Wolfram, DIDMOAD, wolframina, diabetes
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana
Inglés. Meio de go: Meio digital

Capitulos de livros publicados

1.

ROSA, R. F. M.; GREGORY, L.; GOETZE, T. B.; ZEN, PRG

A Genética In: Respiragéo Oral e Apneia Obstrutiva do Sono.1 ed.Rio de Janeiro - RJ: Livraria e Editora
REVINTER Ltda, 2016, v.1, p. 311-320.

Palavras-chave: Apneia obstrutrva do sono, Respiragéo oral

Areas do [e] ia, Genética Humana e Médica
Serores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués. Meio de do: Impresso, ISBN: 9788537206836

A
Efzen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.
Diagnstico citogenético da leucemia linfocitica aguda In: Citogenética Humana.1 ed.Porto Alegre: Artmed
Editora S.A,, 2011, v.1, p. 223-233.
Palavras-chave: Citogenética, Leucemia linfocitica aguda
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais
3 . Meio de diy o: Impresso, ISBN: 9788536324999

PASKULIN, G. A;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Diagnéstico citogenético da leucemia linfocitica cronica In: Citogenética Humana. 1 ed.Porto Alegre
Artmed Editora S.A., 2011, v.1, p. 234-241.
Palavras-chave: Leucemia linfocitica cronica, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

&o: Impresso, ISBN: 9788536324999

ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Diagnstico citogenético dos linfomas malignos In: Citogenética Humana. 1 ed.Porto Alegre: Artmed
Editora S.A., 2011, v.1, p. 242-251.
Palavras-chave: Linfomas malignos, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Sercres de atividade: Satide humana @ servigos sociais
ig Meio de &o: Impresso, ISBN: 9788536324999

o
o PASKULIN, G. A; ZEN, PRG
Geném\ca e Leucemia In: Gendmica.1 ed.S&o Paulo: Editora Atheneu, 2004, v.1, p. 389-408.

h. Clonagem, ia genética, Genética - Aspectos morais e éticos, Genética de
popula(:oes, Genémica, Genoma humano
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Salide Humana

. Meio de diy o: Impresso, ISBN: 857379652

Trabalhos publicados em anais de eventos (resumo)

1.

STORCK, P. V.; STELLO, B. B.; SCHMIDT, J. B.; MOURA, T. D. B.; PALADINI, L. A.; GUARANA, B. B.;
SOARES, C. V.; MANICA, F.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Achados clinicos de um menino de dois anos de idade com carcinoma de suprarrenal In: 39° Congresso
Brasileiro de Pediatria, 2019, Porto Alegre -
Anals do 39° Congresso Brasileiro de Pedlalrla 2019.v.1.p.1-
h Carcinoma de
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
g

MORAES, I. S.; FUCHS, L.; SOUZA, M. A.; MANICA, F.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados Clinicos De Um Paciente Com Sequéncia De Poland In: 39° Congresso Brasileiro de Pediatria,
2019, Porto Alegre - RS.
Anais do 39° Congresso Brasileiro de Pediatria. , 2019. v.1. p.1-
Palavras-chave: Sequéncia de Poland, Agenesia de musculo peitoral
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
g

GRESELE, M.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados clinicos de uma familia com displasia craniofrontonasal: uma condigéo genética rara In: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médica, 2019, Florianépolis - SC.
Anais do 15° Congresso Brasileiro de Clinica Médica. , 2019.v.1.p.1-4
have: Displasia Heranga
Areas do conhscrmento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
g

TELLES, B. B.; BATISTI, R. S.; FARINA JUNIOR, M.; MANICA, F.; DELAZERI, G.; GALVAN, J.;
FERREIRA, J. V; COSTA, R. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Achados clinicos de uma paciente com amioplasia congénita In: 39° Congresso Brasileiro de Pediatria,
2019, Porto Alegre - RS.
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Anais do 39° Congresso Brasileiro de Pediatria. , 2019. v.1. p.1-
Palavras-chave: Amioplasia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

ALVES, E. R. R.;; GRESELE, M.; MANICA, F; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados clinicos e evolugéo de um paciente com ataxia de Friedreich In: 15° Congresso Brasileiro de
Clinica Médica, 2019, Florianépolis - SC.

Anais do 15° Congresso Brasileiro de Clinica Médica. , 2019. v.1.p.1-4
Palavras-chave: Ataxia de Friedreich, Ataxia 3 c iti , Disartria,
Pés cavus
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

g

STORCK, P. V; CONTIN, I.; CAMBOIM, I. G.; ZOTTIS, L. F. F.; ECKERT, |. C.; CORSO, E.R. B.;
MANICA, F; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados faciais de um paciente com holoprosencefalia: pistas para o seu diagnéstico In: 39° Congresso
Brasileiro de Pediatria, 2019, Porto Alegre - RS.

Anais do 39° Congresso Brasileiro de Pediatria. , 2019. v.1. p.1 -
P h Di

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

AL\/ES E.R.R; SANTOS C P.; SBRISSA, G. Z; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
entre pacientes com espectro 6culo-auriculo-vertebral
(sindrome de Goldenhar) In: 15° Congresso Brasileiro de Clinica Médica, 2019, Florian6polis - SC.
Anals do 15° Congresso Brasileiro de Clinica Médica. , 2019 v1 p 1- 4
h Sindrome de Espectro écul
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SILVA, B. F.; ROSA, R. F. M.; SLEIFER, P; Zen, P. R. G.
Audiology evaluation in patients with 22q11.2 deletion syndrome In: XXIX Congresso Brasileiro de
Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: 22q11.2 Deletion Syndrome, Audiology
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
g

MINEI, T.S. S.; VILELA, R. M. M.; KISAKI, W. O. T; LIMA, T. M. S.; DA CUNHA, ANDRE C.; CALAI, G.;
CORREIA, J. D.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Autossomal recessive omodysplasia: prenatal and postnatal features In: XXIX Congresso Brasileiro de
Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Omodysplasia, Prenatal findings, Postnatal findings
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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115.

116.

17.

118.

119.

120.

121.

122.

123.

124,

125.

126.

127.

128.

129.

PACINI, G. S.; GIBICOSKI, T. B.; RODRIGUES, E. A. M.; KENER NETO, D.; MARINHO, G.; AQUINO, A.
A GALVAN, J.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Caracteristicas do parto e perinatais de pacientes portadores de cardiopatia congénita: um estudo caso-
controle In: Congresso da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017, 2017, Gramado - RS.

Anais da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017. Porto Alegre - RS: Sociedade de
Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017, 2017. v.109. p.2 -
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Achados do parto e perinatais, Estudo caso-controle
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengao & sadde humana

gués. Meio de go: Outro

ARENAS, D. L.; ZORTEA, F.; PAFARO, J. N.; SCHAURICH, B; SILVA, C. S.; BORELA, E. C.; PAGEL, M
G, ROSA, J. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Caracteristicas fisicas e comportamentais de um pacler\ie com a sindrome de Cornélia de Lange In: Xl
Congresso Gaticho de Psiquiatria, 2017, Bento Gongalves - RS.

Anais do XIIl Congresso Gaticho de Psiquiatria. Porto Alegre - RS: Associagéo de Psiquiatria do RS,
2017. v~ p.--
Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

i is: . Meio de diy o: Meio d/g/ta/ Home page:

[http: com.br/wp 2017/11/Anais-

FLORIANI, M. A;; ALTMAYER, S.; PUPO, B. B. D.; SIEBIGER, G. R. L; PEREIRA, C. S. N.; Betat, RS;
CORREIA, J. D.; ROSA, E. B,; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Caudal regression syndrome: report of a fetus presenting findings that overlap with sirenomelia and vacterl
association In: XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anals do XXIX Congresso Brasileiro de Genellca Med a.,2017. v.1. p.- -
h. udal ion syndrome, VACTERL iatic
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
g

SCHREINER, L. A.; MELIM, J. B.; DA CUNHA, ANDRE C.; Telles, JAB; GUIMARAES, V. B.; SILVA, P. U.;

LOPES, M. M. O,; BIONDO, I. B; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M

Characteristics of pregnant women who underwent fetal karyotyping in a reference fetal medicine service

from Southern Brazil In: XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -

Palavras-chave: Fetal karyotyping, Pregnant women

Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
91

FREITAS, M. H. P.; PIRES, F. T.; FERREIRA, J. V.; FERREIRA, G. D; SILVEIRA, F. R.; JAKIMIU, A. R;
SOUZA, L. A. C.; TARGA, L. V; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Dandy-Walker in a child ing an occipital i In: XXIX Congresso Brasileiro
de Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anals do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médlca 2017.v1. p--
dj Occipital
Areas do conhecrmento GENET/CA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; ALMEIDA, C. B. C.; Zen, P. R. G.
Defeitos cardiacos congénitos em pacientes com complexo membro parede abdominal: relato de uma
associagéo incomum In: Congresso da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017, 2017,
Gramado - RS.

Anais da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017. Porto Alegre - RS: Sociedade de
Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017, 2017. v.109. p.12 -
Palavras-chave: Defeito cardiaco congénito, Complexo membro parede abdominal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

i is: . Meio de dit &o: Outro

NAKATA, D. T.; TAKAHASHI, D. M.; COUTINHO, A. K.; KOPACEK, C.; BALDINO, I. M.; SANDRIN, L. A.;
URGELL, A. F;; CESAR, R; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M.
Déficit cognitivo em uma paciente apresentando sindrome de Turner por cromossomo X em anel In: World
Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre - RS.
Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Cromossomo X em anel, Déficit cognitivo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo 4 satde humana

SARTORI, G. D. P; FERREIRA, G. D.; FILIK, H. P.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; ROSA, E. B.;

SILVEIRA, D. B.; ARENAS, D. L; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Déficit intelectual em uma crianga apresentando nanismo importante, microcefalia e fascies tipica:

sindrome de Seckel In: World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre - RS.
Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017., 2017. v.1. p.- -

Palavras-chave: Sindrome de Seckel, Nanismo, microcefalia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

ROSA, R. F. M.; KURATANI, D. K.; ZORTEA, F.; PAFARO, J. N.; Zen, P. R. G.; MACIEL, V. A. Z;; ROSA,
R.C.M.; SALVARO, B. P; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.
Déficit intelectual em uma paciente com achados faciais tipicos: sindrome de Kabuki In: World Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre -
Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017., 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Sindrome de Kabuki, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
g

CORREIA, J. D.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; TREVISAN, P.; OLIVEIRA, C. A. V.; GRAPIGLIA, C. G.;
NUNES, M. R.; FIEGENBAUM, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Delivery and perinatal findings of patients with congenital heart disease from Southern Brazil In: XXIX
Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Congenital heart disease, Perinatal findings
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

LOPES, M. M. O.; SOUZA, B. F.; PIRES, F. T;; CALAI, G.; DA CUNHA, ANDRE C; Fell, PRK; ROSA, R.
C.M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Diagnstico das displasias 6sseas: papeldo raio-x pés-natal para confirmagéo diagnéstica In: XX
Congresso Gaticho de Ginecologia e Obstetricia, 2017 Porlc Alegre - RS.
Anais do XX C Galicho de ,2017.v.1. p.- -
Palavras-chave: displasia 6ssea, Diagndstico, Radrogmﬁa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

VOGT, G. N.; FELTES, I. C.; POLI, J. H. Z;; SAMPAIO, V. O.; SA, D. C.; DA CUNHA, ANDRE C.; Zen, P.
R. G.; ROSA,R. F. M.

Diagnéstico pré-natal de cistica do tipo Il em apenas um dos fetos de uma
gestagdo gemelar monozigética In: XXXVII Congresso Brasileiro de Pneumologia e Tisiologia, 2014,
Gramado - RS,

J Bras Pneumolgla Jomal Brasileiro de Pneumologia, 2017. v.40. p.R242 -

P cistica, Gestagdo gemelar monozigética, Diagnéstico pré-

natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Meio de di Varios

NOGUEIRA, L. T.; MORAIS, C. O.; SANTOS, C. B. L.; YONAMINE, T. M.; FERREIRA, J. V.; PIRES, F. T;
FREITAS, M. H. P.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Dificuldade de aprendizagem em um paciente com di de displasia ectodérmica hipohidrética In:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre - RS.
Anals do World Congress on Brain, Eehavlor and Emollons 2017.,2017.v.1. p.- -
have: Displasia 3 E de ap
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
g

ALMEIDA, C. B.C.; THOMAZ, G. D. G. R.; DENICOL, D. P; KARSBURG, L. L.; CORREIA, J. D.; Zen, P.
R. G.; ROSA, R. . M.; ALMEIDA, E. L. C

Displasia campomélica e sua associagdo com o sexo reverso In: 57° Congresso Brasileiro de Ginecologia
e Obstetricia, 2017, Belém - PA

Anais do 57° C iro de Gil ia e Of icia. S&o Paulo - SP: Federagéo
E!raswle\ra das Associagoes de Ginecologia e Obstetricia, 2017. v.1. p: 103 -
Displasia Sexo reverso, profilética

Aleas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
g

DA CUNHA, ANDRE C.; DIETRICH, C.; PETERSEN, V.; CHINELATO, J.; ALTMANN, F.; CORREIA, E. P.
E.; GUIMARAES, V. B.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. ROSA R.F.M.

Dizygotic twins for Congress on Twin Studies and the
4th World Congress on Twin Pregnancy, 2017 Madnd Spaln
From the 16th on Twin Studies and the 4th World Congress on

Twin Pregnancy. Twin Research and Human Genetics, 2017. v.20. p.609 -
Palavras-chave: Dizygotic twins, Myelomeningocele

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de a[en(:ao a saude humana

: Véarios. Home page: [http://https:
/fwww.cambridge.org/core/terms. hltps //60/ org/10 1017/thg. 2017 63]
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132.

133.

134,

135.

136.

137.

138.

139.

140.

141.

142,

143.

144,

KREBS, I. Z; SILVA, G. S.; DUARTE, F. B.; PELISSONI, B. A;; PIRES, H. O.; BRANDAO, G. R, Telles,
JAB; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Doenca renal policistica da infancia: achados e evolugdo de um paciente diagnosticado ainda no periodo
pré-natal In: 37° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2017, Porto Alegre - RS.
Anais da 37° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Porto Alegre - RS: Hopsital
de Clinicas de Porto Alegre, 2017. v.37. p.275 -
Palavras-chave: Doenga renal policistica da inféncia, Diagnéstico, Pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saide humana
gués. Meio de Go: Outro

BOGER, B. S.; LAND, S. C.; FONTOURA, L. P;; ROSA, R. C. M.; Telles, JAB; DA CUNHA, ANDRE C.;
Zen, P. R. G.;ROSA, R. F. M

Estenose da jungo ureteropélvica: relato de um feto pré-natal e
suas implicagdes sobre o prognéstico e 0 manejo pés-natal In: VI Ccngresso sm Brasileiro de Nefrologia,
2017, Curitiba - PR

do VIl C Sul-Brasileiro de gia. Sao Paulo - SP: Sociedade Brasileira de
Nefrologia, 2017. v.39. p.1 - 52
Palavras-chave: Estenose de jungéo pré-natal,

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, G/neco/og/a e Obstemcra
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

g io de Meio digital. Home page:
[http://www.jbn.org.br/article/list/39/2%20Suppl%201/2017]

FRAGA, R. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; SLEIFER, P.
Evaluation of the central and peripheral hearing system in children with Williams syndrome: preliminary
resdilts In: 16° Congress of Otorhinolaryngology Foundation, 2017, S&o Paulo - SP.

Archives of Of Sao Paulo - SP: Fundagao Otorrinolaringologia, 2017.

V.21, p.S80 -
Palavras-chave: Evoked potential, Auditory, Eletrophysiology, Williams syndrome
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a Saude humana

Meio digital. Home page: [http:/forl.org.br
/ContenUCKEd/tor/cong/esso%ZOfol/%ZOZW 7%20 %20anais. pdf]

GREGORY, L.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; SLEIFER, P.
Evaluation of the central auditory system in children with Down syndrome: preliminary results In: XXIX
Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Down syndrome, Central auditory system
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

PIRES, F. T.; FREITAS, M. H. P.; FERREIRA, J. V.; SOUZA, V. F,; DIETRICH, C.; MICHELON, L.;
MASIERO, A.; SILVEIRA, D. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Experience of a fetal medicine service of reference from Southern Brazil with patients referred for
due to In: XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2017, Bento

Gongalves - RS.

Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Gastroschisis, Fetal medicine
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

PRZYBYLSKI, L.; NOLL, G.; TREVISAN, P.; GRAZIADIO, C.; Pires de Sa, A.; VELHO, M. C.; PAGEL, M.

G.;ROSA, J. KOSHIYAMA, D. B.; PEREIRA FILHO, N. A.; SOARES, F. P.; PROVENZI, V. O.; Zen, P.
R. G.; ROSA, R. F. M.
Frequeéncia e i clinico da idia dos 7e10, i 30 do gene EGFR e

delecéo do gene PTEN em uma amostra de ghoblas(omas de pacientes adultos In: World Congress on
Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre -

Anals do World Congress on Bram Behavior and Emotlons 2017.,2017.v.1. p.- -
&o génica, de/e(;ao

Areas do conhecrmento Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
91

CLAUDINO, F. C. A;; ROSA, M. B.; CAVERSAN, L.; CORREIA, E. P. E. ; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.;

SILVEIRA, D. B.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

quéncia e tipos de cerebrais através do ultrassom cerebral em uma amostra
de pacientes com trissomia do cromossomo 13 (sindrome de Patau) In: World Congress on Brain,
Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre - RS.

Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017., 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do cromossomo 13, Ullmssom Alteragéo cerebral
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

SOUZA, B. F.; LOPES, M. M. O; PIRES, F. T; CALAI, G; Telles, JAB; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.;
ROSA,R.F. M.
Gastrosquise e pés tortos em um feto cujos pais sdo consanguineos In: XX Congresso Gaticho de
Ginecologia e Obstetricia, 2017, Porto Alegre - RS

Anals do XX C Gaticho de Gil eO icia. , 2017. v.1. p.- -

Pés tortos

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Meio de di Outro

BOTELHO, C. P.; PELISSONI, B. A;; KREBS, I. Z.; SILVA, L. F. P; GAMA, T. K. K.; DUARTE, F. B.; Betat,
RS; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Gastrosquise e sua relagdo com a idade materna In: 37° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre, 2017, Porto Alegre - RS.

Anais da 37° Semana Cientifica do Hospital de Cl
de Clinicas de Porto Alegre, 2017. v.37. p.273 -
Palavras-chave: Gastrosquise, Idade materna
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana

éncie igués. Meio de do: Outro

icas de Porto Alegre. Porto Alegre - RS: Hopsital

PRZYBYLSKI, L.; PAGEL, M. G.; ROSA, M. B.; NOLL, G.; ROSA, J. M.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.;
CORREIA, J. D.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Gémeos monozigéticos apresentando a sindrome do X fragil In: Xl Congresso Gaucho de Psiquiatria,
2017, Bento Gongalves - RS.

Anais do XIIl Congresso Galicho de Psiquiatria. Porto Alegre - RS: Associag&o de Psiquiatria do RS,
2017. v p.--
Palavras-chave: Sindrome do X Fragil, Gémeos monozigéticos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana

gués. Meio de Impresso. Hame @ page:

[http. prs.com.br/wp- 7/11/Anais-Psic

PARREIRA, M. S.; KREUSCH, T. C.; PERIN, W. F.; CORREIA, J. D.; TAKAHASHI, D. M.; ROSA, R. C.
M.; Zen, P. R. G.; DRIEMEYER, C; THIBES, A. C. M. S; ELVIR, F. A. R;; CAVERSAN, L.; DONATO, A.
B.; CLAUDINO, F. C. A,; SALVARO, B. P,; AMARAL, A. A. G.; MULLER, C. N.; ROSA, R. F. M.
Hidrocefalia e achados da associagao VACTERL em um feto de uma gestante com diabetes mellitus tipo
1 In: World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre - RS.
Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017., 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: VACTERL, Hidrocefalia, Diabetes mellitus, type 1
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
g

PERIN, W. F.; SALVARO, B. P.; KREUSCH, T. C.; ZEN, T. D.; FERREIRA, G. D.; SILVEIRA, F.R.;
JAKIMIU, A. R.; SOUZA, L.A. C,; Zen, P. R. G.;ROSA,R. F. M.
£l de Dandy-Walker e occipital: uma associagao rara In: World Congress on
Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre -
Anals do World Congress on Brain, Eehavlor and Emollons 2017.,2017. v.1. p.- -
de Dandy-W 4 occipital
Areas do conhecrmento GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
g

DA CUNHA, ANDRE C.; Telles, JAB; TARGA, L. V.; CALAI, G.; MASCHI, M. M.; FARINA JUNIOR, M.;
ALTMANN, F.; BELTRAO, L. A; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F

twins for ital cystic In: 16th
Congress on Twin Studies and the 4th World Congress on Twin Pregnancy, 2017
From the 16th Congress on Twin Studies and the 4th World Congress on

Twin Pregnancy. Twin Research and Human Genetics, 2017. v.20. p.609 -

Palavras-chave: Monozygotic twins, Congenital cystic adenomatoid malformation

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
6s. Meio de do: Varios. Home page: [http//https:

Jlwww.cambridge.org/core/terms. htips-/doi.org/10.1017/thg. 2017.63]

ROSA, R. F. M.; ZORTEA, F.; KURATANI, D. K.; ARENAS, D. L.; CAETANO, R. A.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.

Mucopolissacaridose do tipo IIIl-C: um erro inato do astante
neuroldgicas e comportamentais In: World Congress on Brain, Behavlor and Emot\ons 2017, 2017, Porto
Alegre - RS.
Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017. , 2017. v.1. p.--
Erro inato do Alteragéo , Alteragéo
compon‘amenta/

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
g

ROSA, M. B.; FURTUNATO, L. F.; DRIEMEYER, C.; DONATO, A. B.; ELVIR, F. A. R.; PRZYBYLSKI, L.;
NOLL, G.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Paralisia dos nervos facial e abducente associada a anormal\dades de membros e a atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor: sindrome de Moebius In: XIIl Congresso Gatcho de Psiquiatria, 2017,
Bento Gongalves - RS.
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155.

156.

157.

158.
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cardiolégica de um hospital pediatrico In: 37° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre,
Porto Alegre - RS.

Anais da 37° Semana Cientifica do Hospital de Cli
de Clinicas de Porto Alegre, 2017. v.37. p.271 -
Palavras-chave: Sindrome de Down, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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gués. Meio de Outro

icas de Porto Alegre. Porto Alegre - RS: Hopsital

ROSA, R. F. M.; CHINELATO, J.; PETERSEN, V.; WATANABE, R.; DA CUNHA, ANDRE C.; PASSOS-
BUENO, M. R;; ROCHA, K. M;; Betat, RS; ROSA, E. B.; Zen, P. R. G.
Postaxial polydactyly and urinary tract abnormality in a patient with Pfeiffer syndrome In: XXIX Congresso
Brasileiro de Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.- -
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BUENO, M. R.; ROCHA, K. M.; Betat, RS; ROSA, E. B.; Zen, P. R.
Prenatal and postnatal findings of a child with hydrolethalus syndmme in: XXIX Congresso Brasileiro de
Genética Médica, 2017, Bento Gongalves - RS.
Anais do XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica. , 2017. v.1. p.-
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SARTORI, G. D. P; FERREIRA, G. D; FILIK, H. P; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; CORREIA, J. D.;
NUNES, M. R.; LINHARES, T. S,; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M

Quadro de degeneragao mulusswstém\ca em uma crianga com relardo de crescimento e microcefalia:
sindrome de Cockayne In: World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre -

Anals do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017 2017.v.1.p.--
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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CAVERSAN, L.; ROSA, M. B.; DRIEMEYER, C.; AMARAL, A. A. G.; CLAUDINO, F. C. A; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
Relato de caso: duas irmas com mucopolissacaridose do tipo IlI-C In: World Congress on Brain, Behavior
and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre -

Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017., 2017. v.1. p.- -
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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BRANDAO, G. R.; WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; ALMEIDA, C. B. C.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
ROSA,R.F. M.
Relato de gémeas apresentando a forma leve de displasia campomélica In: 37° Semana Cientifica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2017, Porto Alegre - RS.
Anais da 37° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Porto Alegre - RS: Hopsital
de Clinicas de Porto Alegre, 2017. v37 p.272 -
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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PARREIRA, M. S.; SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.; NUNES, M. R.; da Cunha, André Campos; Telles, JAB;

Zen, P. R. G.; MULLER, C. N.; AMARAL, A. A. G.; CLAUDINO, F. C.
L. ELVIR, F. A. R;; THIBES, A. C M.S; DRIEMEYER C.;ROSA,R.F. M.
Relato de um feto com cifose congénita In: World Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto Alegre - RS.

Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017. v.1. p.- -
Palavras-chave: Cifose congénita, Mislomeningocele lombossacra, Feto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
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DONATO, A. B.; CAVERSAN,

MARTINEZ, E. C.; KELM, T.; KLAUS, R.; DUARTE, F. B.; SILVA, G. S.; Betat, RS; MORAES, S. A. G;
SULCZINSKI, L. P; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.M.
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do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2017, Porto Alegre - RS.

Anais da 37° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Porto Alegre - RS: Hopsital
de Clinicas de Porto Alegre, 2017. v.37. p.274 -
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BARBOSA, E. S Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
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brago curto do cromossomo 10 In: World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017, 2017, Porto
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Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017., 2017. v.1. p.- -
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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Palavras-chave: Sindrome da delegéo 9p, Trigonocefalia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

VALANDRO, B.; LEAES, M. G.; FARINA JUNIOR, M. MASCH\ M. M.; PAGEL, M. G.; PRZYBYLSKI, L.;
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Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

FILIK, H. IAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; CHAVES, L. L.; ALBE, G. C.; BATISTI, R. S ROSA E.B.;
SILVEIRA, D. B CORREIA, JAMILE D.. GUIMARAES V B Zen, P. R. G.; ROSA,
Uso de anti ivos na gestagdo: freq s ilzadas ontie mies de
criangas portadoras de cardiopatia congénita In: Congresso da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande
do Sul 2017, 2017, Gramado - RS.

Anais da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017. Porto Alegre - RS: Sociedade de
Card\olcg\a do Rlo Grande do Sul 2017, 2017. v.109. p.1

, Gestagao, Ci con énita
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA, G/neco/og/a e Obstetricia
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

gués. Meio de Go: Outro

CAVERSAN, L.; DRIEMEYER, C.; DONATO, A. B.; KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.;
SILVEIRA, D. B.; NAKATA, D. T.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Variante da sindrome de Klinefelter 49, XXXXY: uma condig&o rara
neuropsicomotor e déficit intelectual In: World Congress on Brain, Behavior and Emo(lons 2017, 2017,
Porto Alegre - RS.

Anais do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2017. , 2017 vi.p.--
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Atraso de Déficit i
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

SILVEIRA, D. B ROSA, E. B.; CORREIA, J. D.; MACIEL, V. A Z.; CAETANO, R. A;; PAFARO, J. N.;
ARENAS, D. L.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.
Achados faciais tipicos associados a déficit intelectual: smdrcme de Kabuki In: Il Congresso Internacional
de Saude Mental, 2016, Irati -
Anais do Il Congresso Intemacional de Satde Mental. Irati — PR: Ill Congresso Internacional de
Saude Mental, 2016. v.1. p.1 -
Palavras-chave: Sindrome de Kabuki, Achados faciais tipicos, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
i is: . Meio de di do: O

utro

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; ROSA, R. C. M.; da Cunha, André Campos; Telles, JAB; Zen,
P.R. G.;ROSA R.F. M.
Achados pré-natais de um paciente com acondroplasia In: XLV Congresso Brasileiro de Radiologia, 2016,
Curitiba - PR.

Anais do XLV Congresso Brasileiro de Radiologia. Sao Paulo - SP: Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagndsico por Imagem, 2016. v1. p.- - -

, Achados pi
Areas do Genétrca Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

MAY, G. G.; FILIK, H. P; BARBOSA, E. S.; ALBE, G. C.; DA CUNHA, ANDRE C; Telles, JAB; Zen, P. R.
G.; ROSA,R.F. M.
Achados 4 de um feto com é imperfeita tipo IIA In: XLV Congresso Brasileiro
de Radiologia, 2016, Curitiba — PR.

Anais do XLV Congresso Brasileiro de Radiologia. S&o Paulo - SP: Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem, 2016. v.1. p.- - -
Palavras-chave: Osteogénese imperfeita, Feto, Ultra-som fetal
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; CAETANO, R. A.; KURATANI, D. K.; PAFARO, J. N.;
PIRES, F T.; FREITAS, M. H. P.; Zen, P. R. G.‘ ROSA, R.F. M.
it e i com a sindrome de Cri-Du-Chat In: Il Congresso
Internacional de Saude Mental, 2016, Irati - PR.
Anais do lll Congresso Internacional de Saide Mental. Irati — PR: Il Congresso Internacional de
Saude Mental, 2016. v.1. p.- -
Palavras-chave: Sindrome de Cri-Du-Chat, Sindrome do miado do gato, Deleg&o do brago curto do
cromossomo 5, Alteragao cognitiva, Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
éncie igués. Meio de do: Outt

GIROTTO, M. C.; CRUZ, L. V.; PEREIRA, C. M. V.; ROGATTO, S. R.; VILLACIS, R. A. R;; POGUE, R.;
DORFMAN, L. E.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Aplasia fibular, campomelia tibial e oligossindactilia: sindrome FATCO In: X Congresso Gatcho de
Ortopedia e Traumatologia, 2016, Bento Gongalves - RS.
Anais do X Congresso Galicho de Ortopedia e Traumatologia. Sociedade Brasileira de Ortopedia e
Traumatologia, 2016. v.1. p.- -
Palavras-chave: Aplasia fibular, Campomelia tibial, Oligossindactilia, Sindrome FATCO
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

SILVA, J. S.; ROSA, R. C. M.; CORREIA, E. P. E Belat RS; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Fell,
PRK; Dietrich, Cristiane; Zen, P. R. G.; ROSA,
Diagnéstico diferencial de massa adrenal detectada no per\odo pré-natal: um grande desafio In: IX
Congresso Gatcho de Atualizagdo em Pediatria e VIl Simpésio Sulamericano de Pediatria, 2016, Porto
Alegre - RS.

o IX C Gaucho de izagao em Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de
Pediatria do RS, 2016. v.1. p.21 -
Palavras-chave: Massa adrenal fetal, Diagnostico diferencial
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

g

ROSA, R. C. M.; CORREIA, ELISA P. E.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Fell, PRK;
WEISS, A.; ARTIGALAS, O. A. P.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Di pré-natal de ia para a avaliagao e manejo pés-natal In: IX Congresso
Gaucho de Atuallzagao em Pediatria e VII S\mposlo Sulamer\cano de Pediatria, 2016, Porto Alegre - RS.
Gaucho de em Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de

Ped\ama do RS 2016 v1 ps»
D

0 pré-natal, Manejo neonatal
Aleas do conhecrmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

g

GIROTTO, M. C; PACINI, G. S.; CRUZ, L. V.; POLI, J. H. Z.; FELTES, I. C.; PEREIRA, C. M. V.;
BARRETO, P. M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Displasia campomélica: relato de duas gémeas apresentando a forma leve da doenga In: X Congresso
Gaucho de Ortopedia e Traumatologia, 2016, Bento Gongalves - RS.

Anais do X Congresso Gafncho de Ortopedia e Traumatologia. Sociedade Brasileira de Ortopedia e
Traumatologia, 2016. v.1.
Palavras-chave: Displasia campomelrca Gémeos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; ALBE, G. C.; ROSA, R. C. M.; Betat, RS; TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA,
R.F. M.

occipital i a i ia: achados através do ultrassom e da
ressonancia magnética fetais In: XLV Congresso Brasileiro de Radiologia, 2016, Curitiba — PR.
Anais do XLV Congresso Brasileiro de Radiologia. Séo Paulo - SP: Colégio Brasileiro de Radiologia e
D\agnostlcc por Imagem, 2016. v.1. p.- - -

: Encefaloce occipital, Ultrassom, ancia Nuclear
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
91

SILVA, J. S.; ROSA, R. C. M.; CORREIA, E. P. E.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Fell,
PRK; WEISS, A; Zen, P. R G.;ROSA, R.F. M.

ia da defini ica pré-natal de des do trato urinario: i des sobre o
prognéstico e manejo pés-natal In: IX Congresso Gaticho de Atualizagéo em Pediatria e VIl Simpésio
Sulamericano de Pediatria, 2016, Porto Alegre - RS

do IX Ce Gaucho de izagao em Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de

Pediatria do RS, 2016. v.1. p.21 -
Palavras-chave: Malformagées do trato urinério, Diagnéstico pré-natal, Prognéstico, Manejo neonatal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
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91

ROSA, R. C. M.; CORREIA, ELISA P. E.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha André Campos; Dietrich,
Cristiane; LISBOA, M.; ARTIGALAS, O. A. P; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.

Importancia da medida do volume tumoral durante o periodo pré-natal para a determinagao do
progndstico de fetos com teratoma sacrococigeo In: IX Congresso Gatcho de Atualizagao em Pediatria e
VIl Simpésio Sulamericano de Pediatria, 2016, Porto Alegre - RS.

o IX C Gaucho de izagao em Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de
Ped\ama do RS, 2016 v1 p-6 -
have: Teral Volume tumoral, Prognéstico, Feto

Aleas do conhecrmento GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

ZEN, PRG; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; GRAPIGLIA, CAROLINA GEITENS;
CANABARRO, S. T.; WATERKEMPER, R.; ZEN, TATIANA DIEHL; Rosa, RCM; ROSA, R. F. M.
Malformagdes extracardiacas entre pacientes com cardiopatias congénitas In: XXVIII Congresso Brasileiro
de Genética Médica, 2016, Belém - PA.

Anais do XXVIII Congresso Brasileiro de Genética Médica. Porto Alegre - RS: Sociedade Brasileira
de Genet\ca Meédica, 2016. V-

ia congénita, Gestagao
Aleas do conhecrmento GENETICA MED/CA G/neco/og/a e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de

Varios

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; ALBE, G. C.; ROSA, R. C. M.; TARGA, L. V,; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA,
R.F.M.

uma grave do sistema nervoso central In: XLV Congresso Brasileiro de

Radiologia, 2016, Curitiba — PR.
Anais do XLV Congresso Brasileiro de Radiologia. Séo Paulo - SP: Colégio Brasileiro de Radiologia e
D\agnéstico por Imagem, 2016. v.1. p.

. Sistema nervoso central
Area Genética Médica, e Obstetricia
Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a satide humana

SILVEIRA, DANIELLE B.; ROSA, E. B.; CORREIA, J. D.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; KURATANI, D. K.;
PAFARO, J. N.; PIRES, F. T; FREITAS, M. H. P;; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M.
Nanismo a e quadro de smdrcme de Cockayne In:
1l Congresso Internacional de Saude Mental, 2016, Irati - PR.
Anais do Ill Congresso Internacional de Saide Mental. Irati — PR: Il Congresso Internacional de
Saude Mental, 2016. v.1. p.-
Pa/avrasfhave Sindrome de Cockayne, Retardo de De
, Atraso de
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
gués. Meio de outro

MAY G. G.; FILIK, H. P;; BARBOSA, E. S.; ALBE, G. C,; Telles, JAB; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R.

Papel da a fetal na idaca do sistema nervoso central: o
exemplo da hidranencefalia In: XLV Congresso Braslle\ro de Radiologia, 2016, Curitiba — PR.

Anais do XLV Congresso Brasileiro de Radiologia. Sao Paulo - SP: Colégio Brasileiro de Radiologia e
D\agnéstico por Imagem, 2016. v.1. p.- - -

X , Sistema nervoso central
Areas Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atencao a saude humana

ZEN, PRG; POLLI, J. B,; TROMBETTA, J. S.; BENDER, L. P; ZEN, T. D.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA D. B.; Rosa, RCM; ROSA, R. F. M.
Papel da ultrassonografia obstétrica de rotina na detecg@o pré-natal de defeitos cardiacos congénitos no
Sul do Brasil In: XXVIII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2016, Belém - PA.

Anais do XXVIII Congresso Brasileiro de Genética Médica. Porto Alegre - RS: Sociedade Brasileira
de Genética Médica, 2016. v.-.
Palavras-chave: Defeito cardiaco congénito, Ultrassonografia obstétrica, Pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di Varios

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; CRUZ, L. OLI, J. H. Z;; FELTES, I. C.; PEREIRA, C. M. V.;

BARRETO, P. M.; ROSA, R. C. M.: Zen, P. R. G.. ROSA, R. F. M.

Relato de um caso familiar de sindrome EEC, uma desord i izada pela

presenga de ectrodactiia In: X Congresso Gaicho de Ortopedia e Traumatologia, 2016, Bento Gongalves
RS.

Anais do X Congresso Gaucho de Ortopedia e Traumatologia. Sociedade Brasileira de Ortopedia e
Traumatologia, 2016. v.1
Palavras-chave: Sindrome EEC, Ectrodactlia, Autossémica dominante
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
g

CORREIA, E. P. E.;; GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A;; TROMBETTA, J.; LLIGUIN, K. L. P; Rosa,
RCM; GRAZIADIO, C.; MATTOS, V. F.; ZEN, PRG; ROSA R.F.M.

Retardo de de face e hi das unhas em uma crianga exposta
na gestacéo sindrome da hi ina fetal In: IX Congresso Gatcho de Atualizagéo
em Pediatria e VIl Simpésio Sulamericano de Pedlatrla 2016, Porto Alegre - RS.

o IX C Gaucho de i em Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de

Pediatria do RS, 2016. v.1. p.18 -

Palavras-chave: Sindrome da hidantoina fetal, Dismorfias, Hipoplasia das unhas, Retardo de crescimento
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

CORREIA, JAMILE D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CAETANO, R. A;; KURATANI, D. K.; ALMEIDA
JUNIOR, I. G.; ARENAS, D. L.; Rosa, RCM; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Sindrome de Seckel: uma condigao genética rara caracterizada por nanismo importante, microcefalia,
fascies tipica e déficit intelectual In: 1l Congresso Internacional de Satde Mental, 2016, Irati — PR.
Anais do Ill Congresso Internacional de Saude Mental. Irati — PR: IIl Congresso Internacional de
Saude Mental, 2016. v.1. p.- -
Palavras-chave: Sindrome de Seckel, Déficit intelectual, microcefalia, Nanismo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
gués. Meio de Go: Outro

CORREIA, J. D.; ROSA, E. B; SILVEIRA, D. B.; MACIEL, V. A. Z.; PAFARO, J. N.; ALMEIDA JUNIOR, I.
G ARENAS D.L.;ZEN,T.D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
entre os 13 e 14 em irméos com déficit cognitivo grave e
eplleps\a. dissomia uniparental do cromossomo 147 In: Ill Congresso Internacional de Saude Mental,
2016, Irati - PR.
Anais do IIl Congresso Internacional de Satide Mental. Irati — PR: Ill Congresso Internacional de
Saude Mental, 2016. v.1
have: Dissomia do 14, DUR, Déficit cognitivo, Epilepsia, Translocagéo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
: . Meio de Outro

Barth, Mariana Barth de; MICHELON, L.; MASIERO, A ; FARIA, A. E.; PROVENZI, V. O.; SOUZA, V. F.;
Dietrich, Cristiane; TARGA L.V.;Zen, P.R. G.; ROSA R.F.M.
A case of is in a fetus In: 14th World Congress in Fetal
Medicine, 2015, Crete - Greece.
Abstracts - 14th World Congress in Fetal Medicine. Crete - Greece: The Fetal Medicine Foundation,
2015.
Palavras-chave: Gastroschisis, Fetus, Congenital neuroblastoma
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade. Al/vrdades de atengdo a satide humana
és. Meio de : Vérios

DURKS, P. T.; MAZZIA, A. F. Z.; NASCIMENTO, B. N. E. 8. R,; PICASSO, M. C.; TEIXEIRA, R. G.;
SAVARIS, F. E.; DA CUNHA, ANDREC TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
A case of multiple umbilical cord loops in a fetus with fetal varicella syndrome In: 14th Wor\d Congress in
Fetal Medicine, 2015, Crete - Greece.
Abstracts - 14th World Congress in Fetal Medicine. Crete - Greece: The Fetal Medicine Foundation,
2015.
Palavras-chave: Multiple umbilical cord loops, Fetus, Fetal varicella syndrome
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie 6 és. Meio de do: Varios

Barth, Mariana Barth de; DURKS, P. T.; FERREIRA, G. D.; SOUZA, L. A. C.; JAKIMIU, A. R ; Telles, JAB;
TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
A case of occipital meningocele associated with Dandy-Walker malformation In: 14th World Congress in
Fetal Medicine, 2015, Crete - Greece.

Abstracts - 14th World Congress in Fetal Medicine. Crete - Greece: The Fetal Medicine Foundation,

have: Occipital Dandy-Walker
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MED/CA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

Meio de di Vérios

DURKS, P. arth, Mariana Barth de; FILIK, H.
LISBOA, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
A case of Tumer syndrome diagnosed through puncture of the cystic hygroma In: 14th World Congress in
Fetal Medicine, 2015, Crete - Greece.

Abstracts - 14th World Congress in Fetal Medicine. Crete - Greece: The Fetal Medicine Foundation,
2015.
Palavras-chave: Turner syndrome, Cystic hygroma, Puncture, Fetus
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
Referéncias adicionais: Grécia/lnglés.

MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; ALBE, G.; Telles, JAB;

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

39 of 127

203.

204.

205.

206.

207.

208.

209.

210.

211.

212,

213,

214,
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217.

ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; BENCKE, J.; MASIERO, A.; MICHELON, L.; BENDER, L. P; VOGT, G. N.;
Dietrich, Cristiane; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.
Achados pré- e pés-natais de uma crianca com sindrome oro-facio-digital e defeito de septo
atrioventricular associado a truncus arteriosus In: XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2015,
Ribeiréo Preto - SP.
Anais do XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica. Porto Alegre: Sociedade Brasileira de
Genéhca Médica, 2015. v.-.
have: Sindrome fe digital, Defeito de septo atrioventricular, Truncus arteriosus,
Cardlopaua congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
: . Meio de Outro

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M_; Telles, JAB; Betat, RS; RAMOS, A.; ARAUJO, P.;
LUCERO, R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados pré natais de um feto apresenlandc cifose congenita associada & mielomeningocelo

In: VIl Simpésio Obstetricia e da PUCRS, 2015,
Gramado - RS.
Anais do VIl Simpési i de Gi ia, O iciae da PUCRS. Gramado
- RS: VIl Simpésio i de Gi ia, Obstetricia e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.12 -

Palavras-chave: Cifose congénita, Mielomeningocele lombossacra
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

gués. Meio de do: Meio digital

MAKRAKIS, M. A; ARENAS, D. L.; MACIEL, V. A. Z.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; DORFMAN, L.
E. FERRAO, Y. A ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Aniridia a déficit em uma crianga delegzo do brago curto do
cromossomo 11: sindrome WAGR. In: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.

Anais da XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre- RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
P

have: Genética, é , Sindrome WAGR
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
3 . Meio de di do: Varios

HAUBERT, G.; SOUZA, V.; NOGUEIRA, L.; MORAIS, C.; ALTMANN, F.; MASCHI, M. M.; F. JUNIOR, M.
A ZEN PRG; ROSA, R. F. M,
do trato i esntre indivic com o espectro éculo-auriculo-vertebral

(sindrome de Goldenhar) In: VII Congresso Galicho de Pneumologia, 2015, Porto Alegre.
Anais do VIl Congresso Gautcho de Pneumologia. Porto Alegre: VIl Congresso Gaucho de
Pneumologia, 2015. v.1.
Palavras-chave: Espectro éculo-auriculo bral, Sindrome de
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie igués. Meio de do: Outt

Pulméao

CORREIA, E. P. E;; BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P;
MATTOS, V. F.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Anormalidades identificadas através de ultrassom cerebral em uma amostra de pacientes dom trissomia
do cromossomo 13 (sindrome de Patau) In: VIIl Congresso Gaucho de Pediatria, 2015, Porto Alegre - RS.
Boletim Cientifico de Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul, 2015.
v3.p.122-
P: hs Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Ultrassom, Anormalidade cerebral
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de Varios

MORAIS, C.; NOGUEIRA, L.; SANTOS, C.B.L.; YONAMINE, T.M.; OLIVEIRA, FA,; F. JUNIOR, M. A.; DA
CUNHA, ANDRE C.; Betat, RS; ZEN, PRG; ROSA R.F.M.
Aspectos pulmonares associados a osteogénese imperfeita do tipo Il In: VIl Congresso Gaticho de
Pneumologia, 2015, Porto Alegre.
Anais do VIl Congresso Gaticho de Pneumologia. Porto Alegre: VIl Congresso Gaticho de
Pneumologia, 2015. v.1.
Palavras-chave: Osteogénese imperfeita, Pulméo, Respiragdo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
i is: . Meio de dit &o: Outro

NOGUEIRA, L.; MORAIS, C.; SANTOS, C.B.L.; YONAMINE, T.M.; OLIVEIRA, F.A;; MASHI, M. M.;
DORFMAN, L. E.; LDNGHI A L.S; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Aspectos i a sindrome de Marshall ith In: VIl Congresso Gaticho de
Pneumologia, 2015, Porto Alegre.
Anais do VIl Congresso Gautcho de Pneumologia. Porto Alegre: VIl Congresso Gaucho de
Pneumologia, 2015. v.1.
Palavras-chave: Sindrome de Marshall-Smith, Respiragéo, Pulméo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
gués. Meio de outro

ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; MASIERO, A.; MICHELON, L.; FARIA, A. E.; PROVENZI, V. O.; SOUZA,
Vi Fe\l PRK Dietrich, Crlstlane ROSA, R.F. M.

de congémto fato ou mera coincidéncia? In: XXVII
Congresso Brasileiro de Gene(lca Médica, 2015, Ribeirao Preto - SP.
Anais do XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica. Porto Alegre - RS: Sociedade Brasileira de
Genética Médica, 2015. v.-.
P h i

3 congénito, C
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

gués. Meio de Go: Outro

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI M M.; RAMOS, A.; EVERLING, E.; NOGUCHI, P.; MIOLA, J.;
DIETRICH, C.; Zen, P. R. G.; ROSA,
Avaliago pré-natal de uma familia com a smdrome de sinostose mulltipla In: VIl Simpésio Internacional de
Ginecologia, Obsletnma e Maslc\ogla da PUCRS 2015 Gramado- RS

Anais do VI Sil e ia da PUCRS. Gramado
- RS: VIl Simpésio i de Gi i Obsletr\ma e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.15 -
Palavras-chave: Avaliagéo pré-natal, Sindrome da sinostose multipla
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di Meio digital

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; Telles, JAB; DA CUNHA, ANDRE C.; DIETRICH, C.;
ARAUJO, P; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Crescimento intrauterino restrito em um feto apresentando né verdadeiro de cordao umbilical In: VII

Simpésio de Gir ia, Obstetricia e i da PUCRS 2015, Gramado - RS.
Anais do VII Simpési i de Gi ia, O e ia da PUCRS. Gramado
- RS VII Simpésio de Gi ia, Obstetricia e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.14 -
have: Ci Feto, N6 de corddo umbilical

Aleas do conhecimento. GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de Meio digital

CORREIA, J. D.; KLEIN, A. S.; SANTOS, J. L. R.; CAREGNATO, R. C. A.; MONTEIRO, A. B.;
LOURENCONE, E. M. S.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.,; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Cuidados com pacientes em isolamento de contato em uma unidade de terapia intensiva (UTI): um relato
de caso In: XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva, 2015, Bento Gongalves — RS
Anais do XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva. Porto Alegre — RS: Sociedade de
Terapia Intensiva do RGS, 2015. v.1. p.- -
Palavras-chave: Isolamento de contato, Terapia intensiva
Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana
gués. Meio de do: Meio digital

CORREIA, J. D.; FONSECA, J. P.; KLEIN, A. S.; CAREGNATO, R. C. A.; CARVALHO, G. P;
LOURENCONE, E. M. S.; ROSA, E B SILVEIRA D.B.; ZEN, PRG; ROSA R.F.M.
Cuidados com pacientes em oxi 6res (ECMO): relato de caso In: XVI
Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intenswa 2015, Bento Gongalves — RS.

Anais do XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva. Porto Alegre — RS: Sociedade de
Terapia Intensiva do RGS, 2015. v.1. p.- -
P: have: O i

Terapia intensiva
Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

3 . Meio de o: Meio digital

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA M Telles, JAB; VOGT, G.
L.; DIETRICH, C.; Zen, P. R. G.; ROS
Defeito de septo atrioventricular ssociado & Gunéus arerosus e um feto com sindrome oro-facio-digital

MASIERO, A.; MICHELON,

In: VII Simpésio de i Obstetr\i:.la e da PUCRS, 2015, Gramado - RS.
Anais do VIl Simpési i de iciae ia da PUCRS. Gramado

- RS: VIl Simpésio de Gi i Obstemcla e ia da PUCRS 2015 v1 p.14 -

Palavras-chave: Defeito de septo Truncus arteriosus, Sindrome digit:

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

gués. Meio de Meio digital

SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; ARENAS, D. L.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; HASSMANN, A. H.;
FERRAO, Y. A; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Déficit intelectual associada a baixa estatura, dismorfias faciais e polegares/haluces alargados: sindrome
de Rubinstein-Taybi In: XII Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado -
Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XII Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Cognigdo, Genética, Sindrome de Rubinstein-Taybi
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie igués. Meio de &o: Outro

BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E;
TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Diagnéstico de criangas com trissomia do cromossomo 18 (sindrome de Edwards) em mosaico: um
desafio para os pediatras In: VIIl Congresso Galicho de Pediatria, 2015, Porto Alegre - RS.

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

40 of 127

218.

219.

220.

221.

222,

223.

224,

225.

226.

227.

228.

229.

230.

231,

Boletim Cientifico de Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul, 2015.
v.3.p.112-
P

Trissomia do 18, Sindrome de Edwards, Diagnostico
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA

Sefores de atividade: Atividades de atengao 4 satide humana

igués. Meio de Go: Varios

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles JAB; da Cunha, André Campos; HAUBERT, G.;
SOUZA V LUCERO, R; Zen, P. R. G ROS

pré-natald tica In: VIl Simpésio Internacional
de Ginecologia, Obstemcna e Mastclogla da PUCRS 2015 Gramadc RS.
Anais do VII Sil de e da PUCRS. Gramado
- RS vil SlmpOslo i de Gi i Obsletr\ma e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.13 -
ancie fetal, Di 6

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
3 . Meio de diy o: Meio digital

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; Betat, RS; Fell, PRK; ALTMANN, F.;
PETERSEN, V.C.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F. M.

Dilatagao fetal da bexiga e pelves renais In: VI Simpésio jonal de
Ginecologia, Obsletiia s Mastologia da PUCRS, 2015 Gramado - RS.

Anais do VI ia da PUCRS. Gramado
- RS: VIl Simpésio de i Obstemcla e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.15 -

Palavras-chave: Dilatagdo de bexiga, Ureterocele
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

igués. Meio de Meio digital

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A;; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E.;
PETERSEN, V.C.; CHINELATO, J.R.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M
Displasia campomélica: relato de duas gémeas apreséntando a forma leve da doenca In: IV Congresso
Internacional de Especialidades Pediatricas, 2015, Curitiba - PR

Anais Crianga 2015. Curitiba - PR: IV Congresso de E Pediatricas, 2015. v.1.
pd62-

h. Displasi i Anélise molecular
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de do: Outro

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; CHINELATO, J.R.;
PETERSEN, V.C.; ALTMANN, F.; MURADAS, R.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Dizygotic twins concordant for myelomeningocele In: World Congress on Brain, Behavior and Emotions,
2015, Porto Alegre — RS.

Revista Eletrénica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015. v.1. p.-
Palavras-chave: Dizygotic twins, Myelomeningocele, Malformation
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di Meio digital

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E.; LANCA,
E.; MARTINS, R. O.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Forma infantil da doenga de Pompe: uma causa de hipotonia no periodo neonatal In: IV Congresso
Internacional de Especialidades Pediatricas, 2015, Curitiba - PR
Anais Crianga 2015. Curitiba - PR: IV Congresso de E: Pediatricas, 2015. v.1.
p.458 -
Palavras-chave: Doenga de Pompe, Hipotonia, Periodo neonatal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
gués. Meio de outro

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; POLI, J. H. Z.; FELTES, I.
C.;VOGT, G. N.; Betat, RS; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Hydrolethalus syndrome: description of the first Brazilian case whose diagnosis ocurred prenatally In:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015, Porto Alegre — RS.

Revista Eletrénica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015. v.1.
Palavras-chave: Hydrolethalus syndrome, Prenatal diagnosis, autosomal recessive inheritance
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengao & sadde humana

gués. Meio de go: Meio digital

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; CORREIA, E. P. E.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; da
Cunha, André Campos; Betat, RS; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Idade matera precoce e sua 50 com risco de
Internacional de Especialidades Pediatricas, 2015, Curitiba - PR
Anais Crianga 2015. Curitiba - PR: IV Congresso Internacional de Especialidades Pediatricas, 2015. v.1.
P.460 -
Palavras-chave: Idade materna, Malformagées, Risco
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
i is: . Meio de di do: O

In: IV Congresso

utro

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; Betat, RS; SOUZA, V. F.; CALAI, G ;

LISBOA, en, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Importéncia da medida do volume tumoral para a determinagéo p ica do teratoma

foal I Vil Smpésio de Gi ia, Obstetricia e ja da PUCRS, 2015, Gramado -
Anals do VII Sii osi i de Gi ia, O iciae da PUCRS. Gramado

- RS: VIl Simpésio ional de Gi ja, Obstetricia e ja da PUCRS, 2015, v.1. p.15 -

Palavras-chave: Volume tumoral, Teratoma sacrococcigeo, Prognostico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

gués. Meio de Go: Meio digital

FARINA, M.; MASCHI, M. M.; OLIVEIRA, F.A.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; OBANDO, I.; TSUGAMI, L.
G, BELLE N L.; ZEN, PRG ROSA, R.F. M.

cistica bilateral da a i idal In: VIl Congresso
Gaucho de Pneumologia, 2015, Porto Alegre.
Anais do VIl Congresso Gaticho de Pneumologia. Porto Alegre: VIl Congresso Gaticho de
Pneumologla 2015 v,

cistica, Gestagéo

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di a

utro

FARINA, M.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; MORAES, C. O.; NOGUEIRA, L.; OLIVEIRA, FA.; ZEN, PRG;
DA CUNHA, ANDRE C.; ROSA, R. F. M.
Malformagéo adenomatéide cistica do tipo Il acometendo apenas um dos fetos de uma gestagéo gemelar
In: VII Congresso Gaticho de Pneumologia, 2015, Porto Alegre - RS.

Anais do VIl Congresso Gaucho de Pneumologia. Porto Alegre - RS: VII Congresso Gatcho de
Pneumclogla 2015 vl

6ide cistica, Gestagdo, Gemelaridade
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
éncie igués. Meio de do: Outt

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; SILVEIRA, F.; SOUZA, L. A. C.; JAKIMIU, A.

R FERREIRA G.D,; Zen, P.R. G.,ROSA R.F.M.

dy-Walker em um feto occipital In: VIl Simpésio
Internacional de Gmecologla Obstetrlcla e Mastolog\a da PUCRS 2015 Gramado -RS.
Anais do VII de e da PUCRS. Gramado
- RS vil SlmpOslo i de i i Obsletr\ma e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.13 -
W occipital, Feto

Aleas do conhecimento: GENET/CA MED/CA G/neco/og/a e Obstetricia
Setorss de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de go: Meio digital

Durks PT; Barth, Mariana Barth de MARINHO M.; FARINA, M.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; CALAI, G.;
Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA,
twins for type H ital cystic malformation In: 14th World
Congress in Fetal Medicine, 2015, Crete - Greece.
Abstracts - 14th World Congress in Fetal Med

e. Crete - Greece: The Fetal Medicine Foundation,

Palavras-chave: M twins, Type Il cystic

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
Referéncias adicionais: Brasil/Inglés.

MAKRAKIS, M. A; SILVA, T. M.; ARENAS, D. L.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.;
FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Mucopolissacaridose do tipo IIIl-C: um erro inato do ] ti
neuroldgicas e comportamentais In: Xl Jomada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramadc -RSs.
Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Cognigéo, Doenga de Sanfilippo, Genética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saiide humana
éncie igués. Meio de do: Outro

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; CORREIA, E. P. E.; LLIGUIN, K. L. P;; TROMBETTA, J. S.;
ALTMANN, F.; PETERSEN, V.C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Multidisciplinaridade na avaha;ac e tratamento de pacientes com a sindrome de de\e;ao 22q11 (sindrome
velocardiofacial/DiGeorge In: IV Congresso de E: P 2015, Curitiba -
PR

Anals Crianga 2015. Curitiba - PR: IV Congresso Internacional de Especialidades Pediatricas, 2015. v.1.
p.340 -
Pa/awas chave: Sindrome de delegao 22q11.2, Sindrome velocardiofacial, Sindrome de DiGeorge,
Avaliagéo clinica, Tratamento

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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244,

245.

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di a

utro

SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; MAKRAKIS, M. A.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.;
FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Nanismo importante de inicio pré-natal i a déficit i e fascies caracteristica:
sindrome de Seckel In: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.

Anais da XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XII Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Genética, Infancia, Sindrome de Seckel
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di Outro

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R; Telles, JAB; Fell, PRK;
LISBOA, M.; Dietrich, Cristiane; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Neural tube defects as markers for trisomy 18 (Edwards syndrome) In: World Congress on Brain, Behavior
and Emotions, 2015, Porto Alegre — RS.

Revista Eletrénica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015. v.1.
Palavras-chave: Neural tube defects, Trisomy 18, Edwards syndrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setorss de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de go: Meio digital

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; TARGA, L. V,;
PETERSEN, V.C.; Betat, RS; da Cunha, André Campos; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Neural tube defects evaluated through fetal ultrasound and magnetic resonance imaging In: World
Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015, Porto Alegre - RS.

Revista Eletrénica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015. v.1. p.-
Palavras-chave: Neural tube defects, Ultrasound, Magnetic resonance imaging
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

3 . Meio de diy o: Meio digital

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; SILVEIRA, F.; SOUZA, L. A. C.; JAKIMIU, A.
R.; FERREIRA, G.D.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F. M.

congénito It In VII Simpésio de
Obstetricia e Mastologla da PUCRS 2015 Gramadc RS
Anais do VIl iciae ia da PUCRS. Gramado
- RS Vi Slmposlo de Gi i Obstemcla e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.12 -
congénito,

Aleas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Meio de di Meio digital

CORREIA, J. D.; ANDRADE, L. S.; VECOSSI, D. S. G.; CANABARRO, S. T.; WATERKEMPER, R.;
CARVALHO, G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Paciente pés-transplante renal em uma unidade de terapia intensiva pediatrica (UTIP): um relato de caso
In: XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva, 2015, Bento Gongalves — RS.

Anais do XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva. Porto Alegre — RS: Sociedade de
Terapia Intensiva do RGS, 2015 v1 pe-

renal crénica, Doenga crénica
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA, Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de Meio digital

SANTOS, C. B. L.; NOGUEIRA, L. T;; YONAMINE, TM.; MORAIS, C. O.; MATTOS, V. F.; ZEN, PRG;
ROSA, R.F. M.
Papel do exame fisico dismorfogico na identificacé de ias entre pacientes
com cardiopatia congénita In: Congresso da Soc\edade de Cardiologia do Estado do Rio Grande do Sul,
2015, Gramado - RS.
Resumos das Comunicagdées SOCERGS 2015. Séo Paulo - SP: Sociedade Brasileira de Cardiologia,
2015 v.105. p.16 -
have: Exame 6 , Cr Cardi tia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Cardiologia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
i is: Meio de di o: Meio digital. Home page:
[http:/fwww. om.br/2015/ ; 2015.pdf]

GUIMARAES, V. B.; CORREIA, E. P. E.; BELTRAO, L. A;; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P;
MATTOS, V. F;; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M

Papel do ultrassom na identi de anor is entre pacientes com trissomia do
cromossomo 13 (sindrome de Patau) In: VIII Congresso Galicho de Pediatria, 2015, Porto Alegre - RS.

Boletim Cientifico de Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul, 2015.
v.3.p.128 -
P: h Ultrassom, Trissomia do 13, Sindrome de
Patau

Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Meio de di Varios

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; TARGA, L. V,;
CHINELATO, J.R.; PELIZZARI, E.; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Placenta adhered to the cephalic pole in a fetus with limb-body wall complex In: World Congress on Brain,
Behavior and Emotions, 2015, Porto Alegre — RS.

Revista Eletrénica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015. v.1.
Palavras-chave: Placenta adhered, Fetus, Limb-body wall L‘Dmplex
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

3 . Meio de diy o: Meio digital

Barth, Mariana Barth de; DURKS, P. T.; MICHELON, L.; MASIERO, A; VOGT, G. N.; BENDER, L. P.; DA
CUNHA, ANDRE C; Betat, RS; Zen, P. R. G.;ROSA, R. F. M.
Prenatal features of a child with f: digital syndrome a complex ital heart defect
In: 14th World Congress in Fetal Medicine, 2015 Crete - Greece.
Abstracts - 14th World Congress in Fetal Medicine. Crete - Greece: The Fetal Medicine Foundation,
2015.
Palavras-chave: oro-facial-digital syndrome, Congenital heart defects, Fetus
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Aflvrdades de a[en(:ao a saude humana
. Meio de : Vérios

CORREIA, J. D.; GRASSI, M. A.; SOUZA, A. S; SILVA, A. S.; CAREGNATO, R. C. A;; CARVALHO, G. P;
SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Relato de caso: encefalite viral causada por herpes virus (HSV) do tipo | In: XVI Congresso Sul Brasileiro
de Medicina Intensiva, 2015, Bento Gongalves — RS.

Anais do XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva. Porto Alegre — RS: Sociedade de
Terapia Intensiva do RGS, 2015. v.1. p.- -
Palavras-chave: Encefalite viral, Herpes virus
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Meio de di Meio digital

SILVA, K. Z; SILVA, G. P.; WAGNER, J.; MATTOS, V. F.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S. T.
Relato de paciente com acidose tubular renal em sua primeira consulta em um servico de genética clinica
com atendimento fonoauiolégico In: VIIl Congresso Gaucho de Pediatria, 2015, Porto Alegre - RS.

Boletim Cientifico de Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul, 2015
v.3.p.
Pa/avrasfhave Acidose tubular renal, Fonoaudiologia
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
3 . Meio de di do: Varios

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E.;
ALTMANN, F.; KOPACEK, C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Relato de um caso familiar de sindrome de multiplos

hipoteoidismo congéni I: IV Congresso Intemacionl de Especiaidades Pediaticss, 2015 uriiba-

Anals Crianga 2015. Curitiba - PR: IV Congresso de E Pediatricas, 2015. v.1.
p.461 -

h. Sindrome de mdltiplos itérios, Hif i ),
dominante
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie igués. Meio de do: Outro

MACIEL, V. A. Z.; MAKRAKIS, M. A.; SILVA, T. M.; MALHEIROS, S.; VILAS BOAS, M. R.; FERRAO, Y.
A.; DORFMAN, L. E.; ROSA, R. F. M.; Paulo Ricardo Gazzola Ze
Relato de um paciente com a sindrome do X-Fragil identificada através do cariétipo de alta resolugéo In:
Xl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.

Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Cognigéo, Genética, Sindrome do X Frégil
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di Outro

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; TARGA, L. V.; ALTMANN,
F.; Betat, RS; Telles, JAB; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Report of a fetus with occipital i evaluated through two-

and magnetic imaging In World Congress on Brain, Behavior and
Emotions, 2015, Porto Alegre — RS.

Revista Eletronica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emot\ons 2015.v.1. p.--
Occipital Neural tube defects

Aleas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de Meio digital
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249.

250.

251,

252,

253.

254.

255.

256.

257.

258.

259.

260.

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; TARGA, L. V.; Fell, PRK; RAMOS, A.; ARAUJO, P;
HAUBERT, G.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Série de casos ilustrando o diagndstico diferencial de anencefalia no periodo pré-natal In: VIl Simpésio
Internacional de Ginecologia, Obstetrica ¢ Mastologia da PUCRS, 2015, Gramado - RS.
Anais do VII de e da PUCRS. Gramado
- RS: VII Simpésio ional de Gi i Obsletncna e jia da PUCRS, 2015. v.1. p.12 -
P h ia, Prenatal, Di i
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Sefores de atividade: Atividades de atengao & saide humana
igués. Meio de di go: Meio digital

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R ; Fell, PRK; SA, D. C.;
SAMPAIO, V. O; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M
Severe diagnosis with In: World Congress on Brain,
Behavior and Emotions, 2015, Porto Alegre — RS.

Revista Eletrénica do World Congress on Brain, Behavior and Emotions 2015. Porto Alegre — RS:
World Congress on Brain, Behavior and Emotions, 2015. v.1. p.- -

Congenital
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

3 . Meio de diy o: Meio digital

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; VIEIRA, L.; TE\XEIRA R.G.; NASCIMENTO, B.N.E. S.
R.; PICASSO, M. C.; MAZZIA, A. F. Z.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.

Sindrome da varicela fetal: relato de um feto com mulhplas cwrculares de cordao umbilical In: VIl Simpésio
Internacional de Gmecolcgla Obstelrli:.la e Mastolog\a da PUCRS 2015 Gramado - RS.

Anais do VII de e ia da PUCRS. Gramado
- RS: VIl Simpésio de i Obstemcla e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.14 -
Palavras-chave: Varicela fetal, miltiplas circulares de cordao umbilical
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de di Meio digital

MACIEL, V. A. Z; ARENAS, D. L; MAKRAKIS, M. A.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; CAETANO, R.
A FERRAO, Y. A ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Sindrome de Cockayne: uma doenga genética caracterizada por degeneragéo multissistémica In: XII
Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.

Anais do XII Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Genética, Inféncia, Sindrome de Cockayne
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satde humana

énci: i igués. Meio de di go: Outro

MACIEL, V. A. Z.; ARENAS, D. L.; SILVA, T. M.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; VIEIRA, K. B.;
FERRAO, Y. A.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R.
Sindrome de Cri-Du-Chat: uma condigdo genetlca bastante associada a alteragdes cognitivas e
comportamentais In: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.
Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015 v
have: Cognicéa Genética, Sindrome de Cri-Du-Chat

Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Meio de di Outro

ARENAS, D. L.; SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; TSUGAMI, L. G.; SILVEIRA, C. P; VILAS BOAS, M. R.;

FERRAO, Y. A.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.

Sindrome de deleg&@o 22q11: uma doenga genética comum frequentemente associada a alterages

cognitivas e transtornos psiquiétricos In: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.
Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,

2015. v.1.

Palavras-chave: Cognigéo, Infancia, Genética, Sindrome da delecéo 22q11, Transtorno psiquiatrico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria

Seto/es de alrwdade Atividades de atengéo & satide humana

igués. Meio de di go: Outro

MAKRAKIS, M. A; SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D;
DORFMAN, L. E.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Sindrome de Kabuki: uma condigéo genética rara caracterlzada por déficit intelectual e achados tipicos In:
Xl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado
Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porlc Alegre RS: Xl Jomnada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Genética, Infancia, Sindrome de Kabuki
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setcres de anvldade Atividades de atencgéo a satde humana
igués. Meio de di do: Outro

ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A; SILVA, T. M.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; FERRAO, Y. A.; ROSA, R. F.
M.; ZEN, PRG
Sindrome de Seip-Berardinelli: uma forma rara de congénita i a déficit i In:
Xl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.

Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
P

have: Sindrome de Seip- i, Genética, Infancia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

i is: Meio de di\ &o: Outro

SILVA, T. M.; ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A; KIMURA, K. M.; MERGENER, R.; RIEGEL, M.;
FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Sindrome de Wolf-Hirschhorn: uma condigéo genética i a oes cognitivas,
neuroldgicas e comportamentais In: XIl Jomada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.
Anais do XIl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Cognigéo, Genética, Sindrome de Wolf-Hirschhorn
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
éncie i igués. Meio de dit do: Outro

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E;
CHINELATO, J.R.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Sinostose radioumeral em uma crianga com historia de fraturas: sindrome de Antley-Bixler In: IV
Congresso Internacional de Especialidades Pediatricas, 2015, Curitiba - PR.

Anais Crianga 2015. Curitba - PR: IV Congresso de E: Pediatricas, 2015. v.1.
p.341
P.

Sinos , Sindrome de Antley-Bixler, Fraturas
Areas do conheclmentc GENETICAMEDICA

Sefores de atividade: Atividades de atengao & satide humana

igués. Meio de outro

SILVA, K. Z;; WAGNER, J.; SILVA, G. P.; MATTOS, V. F.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S. T.
Triagem auditiva neonatal: indice de realizagéo e aspectos fonoaudiolégicos de pac\entes de um servigo
de genética clinica In: VIIl Congresso Gaucho de Pediatria, 2015, Porto Alegre -

Boletim tifico de Pediatria. Porto Alegre - RS: Sociedade de Pediatria do R\o Grande do Sul, 2015,
v3.p.133 -
Palavras-chave: Triagem auditiva neonatal, Achados fonoaudiolégicos
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: Meio de di do: Varios

ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A;; MACIEL, V. A. Z.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; DORFMAN, L.
E.; FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Trigonocefalia associada a dismorfias faciais e atraso de desenvolvimento neuropsicomotor: sindrome de
delego 9p In: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS, 2015, Gramado - RS.

Xl Jornada de Psiquiatria da APRS. Porto Alegre - RS: Anais do XII Jornada de Psiquiatria da APRS,
2015. v.1.
Palavras-chave: Genética, Inféncia, Sindrome de dele¢éo 9p
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Meio de di Outro

OLIVEIRA, F. A.; MORAIS, C.; NOGUEIRA, L.; SANTOS, C.B.L.; YONAMINE, TM.; MASCHI, M. M,; F.
JUNIOR, M. A.; CHINELATO, J.R.;; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Trissomia parcial do 8e ia parcial do 15 em um feto
hérnia diafragmatica In: VIl Congresso Gaticho de Pneumologia, 2015, Porto Alegre - RS.
Anais do VIl Congresso Gaulcho de Pneumologia. Porto Alegre - RS: VIl Congresso Gatcho de
Pneumologia, 2015. v.1.
Palavras-chave: Trissomia parcial, ia parcial, Cr 8, Ci 15, Hémia
diafragmatica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie i igués. Meio de dit &o: Outro

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; Telles, JAB; Betat, RS; RAMOS, A.; ARAUJO, P.;
LUCERO, R;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Uropatia obstrutiva associada a cisto alantéide de cord@o umbilical In: VII Simpésio Internacional de
Ginecologia, Obslelnma e Maslc\ogla da PUCRS 2015 Gramado RS

Anais do VIl e ia da PUCRS. Gramado
- RS: VIl Simpésio i de Gi i Obsletr\ma e ia da PUCRS, 2015. v.1. p.12 -
Palavras-chave: Uropatia obstrutiva, Cisto alantéide, Cordéo umbilical
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Meio de di Meio digital

PEREIRA, C. M. V.; DA CUNHA, ANDRE C.; CRUZ, L. V.; GIROTTO, M. C; Betat, RS; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. F. M.; Telles, JAB
Agenesia pulmonar em um paciente com isomerismo atrial esquerdo In: XXXVII Congresso Brasileiro de
Pneumologia e Tisiologia, 2014, Gramado - RS.

J Bras Pneumolgia. Jomal Brasileiro de Pneumologia, 2014. v.40. p.R243 -
Palavras-chave: Agenesia pulmonar, Isomerismo atrial, Diagnéstico pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
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272.
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274.

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di

Varios

Zen, P. R. G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; TSUGAMI, L. G; da Cunha, André Campos; Betat, RS;
Telles, JAB; TARGA, L. V Fell, PRK ROSA, R F.M.
Complexo bi ia de um servico de medicina fetal do Sul do Brasil In: 26°
Congresso E!rasﬂelro de Genétlca Médica, 2014, Fortaleza - CE.

Anais do 26° Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sao Paulo - SP: Sociedade Brasileira de
Genética Médica, 2014.
Palavras-chave: Complexo membro parede abdominal, Medicina fetal
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Varios. Home page:
[http://cbgm2014.com.. bl/wp -content/uploads/2014/06/1404139759_i Re/amno ANAIS_Site.pdf]

SUTMOLLER, AT.C.; DURKS, P.T; Barth, Mariana Barth de; PELIZZARI E.; MURADAS, R; Telles, JAB;
Betat, RS; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.
Diaphragmatic hernia in a fetus presenting partial trisomy of chromosome 8 and partial monosomy of a
15 to a maternal In: 13th World Congress in Fetal Medicine, 2014,
Crete, Greece.
Abstracts - 13th World Congress in Fetal Medicine. Crete, Greece: The Fetal Medicine Foundation,
14.

Palavras-chave: Diaphragmatic hernia, Fetus, Partial trisomy, Partial monosomy, Chromosome 8,
Chromosome 15 )

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Meio de dil Varios. Home page: [http//https:

Ifetalmedicine.org/abstracts/2014/]

FELTES, I. C.; VOGT, G. N.; POLI, J. H. Z;; SAMPAIO, V. O.; SA, D. C.; MATTOS, V. F.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M

Displasia campomélica: relato de duas gémeas apresentando a forma leve da doenga In: XXXVII
Congresso Brasileiro de Pneumologia e Tisiologia, 2014, Gramado - RS.

J Bras Pneumolgia. Jomal Brasileiro de Pneumologia, 2014. v.40. p.R241 -
. " J > . ;

splasia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana
gués. Meio de A

Varios

Zen, P. R. G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; MATOS, |.; TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; TARGA, L. V,;
Betat, RS; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.
Encefalocele anterior em um feto
Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2014, Fortaleza - CE.

Anais do 26° Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sao Paulo - SP: Sociedade Brasileira de
Genéhca Médlca 2014.

cistica bilateral In: 26°

cistica
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de anvldade Anvrdades de a[en(:ao a Saude humana

rios. Home page:
[http://cbgm2014.com. br/wp- coment/uploads/zo14/05/1404139759 Relatorio_ANAIS_Site.pdf]

'YONAMINE, T. M.; MORAIS, C. O.; NOGUEIRA, L. T;; SANTOS, C. B. L.; TARGA, L. V.; DA CUNHA,
ANDRE C; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Hipoplasia pulmonar decorrente da sindrome de Potter: uma causa de insuficiéncia respiratéria perinatal
In: XXXVII Congresso Brasileiro de Pneumologia e Tisiologia, 2014, Gramado - RS.
J Bras Pneumolgia. Jomal Brasileiro de Pneumologia, 2014. v.40. p.R242 -
Palavras-chave: Sindrome de Potter, Hipoplasia pulmonar, Insuficiéncia respiratoria
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
i is: . Meio de di a

‘érios

Barth, Mariana Barth de; PEREIRA, C.V.; GIROTTO, M.C.; SAVARIS, F. E.; Telles, JAB; da Cunha, André
Campos; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Left atrial isomerism associated with lung agenesis In: 13th World Congress in Fetal Medicine, 2014,
Crete, Greece.

Abstracts - 13th World Congress in Fetal Medicine. Crete, Greece: The Fetal Medicine Foundation,
2014.
Palavras-chave: Left atrial isomerism, Lung agenesis
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

énci gués. Meio de do: Varios. Home page: [http//https:

/ffetalmedicine.org/abstracts/2014/]

ROSA, R. F. M.; MATTOS, V. F.; PASKULIN, G. A.; TREVISAN, P.; GRAZIADIO, C.; OMENA FILHO, R.
L. Flegenbaum M; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; ZEN, P
como preditor 6 de sindrome de delegéo 22q11 entre pacientes com

cardiopatia congénita In: 26° Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2014, Fortaleza - CE.

Anais do 26° Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sdo Paulo - SP: Sociedade Brasileira de
Genética Médica, 2014.
Palavras-chave: Macrotrombocitopenia, Sindrome da delegéo 22q11, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

Varios. Home page:
[http://cbgm2014.com.. bl/wp can[ent/uploads/?o14/06/1404139 759_Relatorio_ANAIS_Site.pdf]

Barth, Mariana Barth de; MORAIS, C.; NOGUEIRA, L.; SANTOS, C.B.L.; YONAMINE, T.M.; da Cunha,
André Campos; Te\les JAB; Dietrich, Cristiane; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Multiple syndrome: i possible markers In: 13th World Congress in Fetal
Medicine, 2014, Crete, Greece.
Abstracts - 13th World Congress in Fetal Medicine. Crete, Greece: The Fetal Medicine Foundation,
014.

Palavras-chave: Multiple synostosis syndrome, Ultrasound markers
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana
6s. Meio de do: Varios. Home page: [http//https:

/ffetalmedicine.org/abstracts/20 144

Barth, Mariana Barth de; CHINELATO, J.R.; PETERSEN, V.C.; OLIVEIRA, F.A; Diefrich, Cristiane; da

Cunha, André Campos; Betat, RS; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
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MATTOS, V. F.; ROMANO, M. A.; BENCKE, J.; POLLI, J. B.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; POGUE,
R.; BACIL, M. L;; MUSA, S. H.; ZEN, PRG
Relato de uma menina aplasia fibular, tibial e ia: sindrome
FATCO In: XXV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2013, Florianépolis — SC.

Anais do XXV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Florianépolis — SC: Sociedade Brasileira de
Genética Médica, 2013. v.1. p.
Palavras-chave: Aplasia frbu/ar Campome//a tibial, Oligossindactilia, Sindrome FATCO
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

gués. Meio de do: Varios. Home page:

[http://www.sbgm.org.br/anexoslista
/ANAIS%200FICIAL%20-%20XX /% 20CONGRESSO%20BRASILEIRO%20DE%20GEN
%C3%89TICA%20M%C3%89DICA.pdf]

RAMOS, T. C.; GOETZE T E ROSA R F.M.; ZEN, PRG; ALMEIDA S. T

Sindrome de ia In: V Congresso
Brasileiro de Fonoaudiologia Hospltalar 2013 Porto Alegre - RS

Anais do V C . Porto Alegre - RS: Sociedade
Eras\le\ra de Fonoaudiologia, 2013. v. 1 p--

h Sindrome de
Aleas do Medicina,
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
énci 6s. Meio de do: Impresso

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; LISBOA, M.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. C. M.; PICETTI, J. S.; PASKULIN, G. A.
Achados cardiovasculares observados em uma autépsia de uma crianga com isomerismo atrial esquerdo
associado a agenesla pulmonar In SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS.

Arquivos de C . Séo Paulo - SP: Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99.
p.12-
Palavras-chave: Isomerismo atrial, Agenesia pulmonar, Malformagdes cardiacas
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Meio de di Varios

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; Trevisan, Patricia; KOSHIYAMA, D. B.; da Silva, A. P.; SILVA, J. N.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.; ROSA, R. C. M.

Anormalidades cromossdmicas entre portadores de i congénita com de cuidados
intensivos In: SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS.

Arquivos ileil de Cardiologia. Sdo Paulo - SP: i Brasileira de Cardit ia, 2012. v.99.
p.11-
P: have: C: congénita, 6

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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301.

302.

303.

304.

305.

306.

307.

308.

309.

310.

311,

312,

313.

314.

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di

Varios

SILVA, J. N.; Trevisan, Patricia; SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.; OLIVEIRA, C. A.
THIESEN, F. V.; Zen, P. R. G.
Avaliagdo dos efeitos genotéxicos do benzeno e seus derivados em trabalhadores de postos de gasolina
In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012, Porto Alegre.

Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Meédica, 2012. v.-. p.- -
Palavras-chave: Genotoxicidade, Benzeno
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di\ Mesio digital

MESQUITA, C. S.; DORNELES, J. C.; Moraes, FN; Lorenzen, Marina B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.C. M.;
ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Caracterizagao citogenética de pacientes com sindrome de Down diagnosticados na Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA no periodo de 1975-2008 In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012,
Porto Alegre.

Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Meédica, 2012. v.-.
Palavras-chave. Srnd/ome de Down, Citogenética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

i is: . Meio de di

Meio digital

ROSA, R. C. M.; Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; BENDER, L. P;; KOSHIYAMA, D. B.; da
Silva, A. P.; SILVA, J. N.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Cardiopatia congénita: incidéncia e tipos de 0 i i em uma amostra
de pacientes avaliada em uma unidade de tratamento intensivo cardiaca In: V Congresso Galicho de
Atualizagéo em Pediatria e Il Simposio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto Alegre.
Livro de do V C Gaucho de &o em Pediatria e lll Simpésio Sul-
Amerlcano de Pedlatrla Sociedade Gaucha de Pediatria, 2012 Ve P =
énita,

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

énci gués. Meio de do: Meio digital

GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ALMEIDA, S. T.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Craniofacial abnormalities in a patient with amniotic band syndrome In: 11° Congresso da Fundagdo
Otorrinolaringologia, 2012, Foz do Iguagu.
Archives of O Fundag&o Of ia, 2012. v.16. p.103 -
have: Ci ‘Amniotic band syndrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
. Meio de : Vérios

BENDER, L. P.; TARGA, L. V.; ROSA, R. F. M; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; LISBOA, M.; Zen,
P. R. G.; ROSA, R. C. M,; Picetti, Jamile dos Santos; PASKULIN, G. A.
Diagnostico pré-r natal de Pentralcgla de Cantrell In: SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS

Arquivos de C . Séo Paulo - SP: Brasileira de Cardiol , 2012. v.99.
p 13-

h: pré-natal, gia de Cantrell
Areas do conhecrmento Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
gués. Meio de do: Varios

BENDER, L. P.; da Silva, A. P., OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.;
KOSHIYAMA, D. B.; GRAZIADIO, C.; Trevisan, Patricia

Eficécia da detecgao de através da obstétrica de rotina: onde
estamos errando? In: SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS.

Arquivos Brasileiros de Cardiologia. S&o Paulo - SP: Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99.
pA1-

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Ultrassom
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de Go: Varios

ROSA, R. C. M.; MARIA, F. D. S.; MAAHS, M. A. P ROSA, R. F. M. BENDER, L. P; Zen, P. R. G.; da
Silva, A. P.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Episodios de febre de origem obscura em um paciente com displasia ectodérmica hipoidrética In: V.
Congresso Gaticho de Atualizagao em Pediatria e IIl Simposio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto

Alegre.
Livro de do V Ce Gaticho de do em Pedlama e lll Si io Sul-
Amerlcano de Pediatria. Socledade Gaucha de Pediatria, 2012. v.-.

have: Displasia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Odontologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

: . Meio de dit &o: Meio digital

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; Trevisan, Patricia; da Silva, A. P., ROSA, R. C. M.;
SILVA, J. N.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Fatores de risco gestacionais e familiares para portadores de cardiopatias congénitas no Sul do Brasil In:
SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS.

Arquivos ileil de Cardiologia. S&o Paulo - SP: Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99.
p.13-
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Fator de risco gestacional
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

gués. Meio de do: Varios

GOETZE, T. B.; MARSET, M. M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; KOSHIYAMA, D. B,; ZEN, T. D.;
Trevisan, Patricia; ROMAN, T.; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A.
Fendas orofaciais entre pacientes com defeitos cardiacos congénitos avaliados através do cariétipo de
alta resolugéo e FISH para microdelegé@o 22q11 In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012,
Porto Alegre.
Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Meédica, 2012. v.-
Palavras-chave: Fendas orofaciais, Caridtipo de alta resolugéo, FISH, Microdelegdo 22q11.2, Defeito
cardiaco congénito )
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
énci gués. Meio de do: Meio digital

ROSA, R. C. M. Moraes, FN; LORENZEN, M. B., ROSA, R. F. M.; BENDER, L. P; GRAZIADIO, C.; Zen,

P. R. G.; PASKULIN, G. A SILVA, A. P MATTOS, V. F.

Frequéncia e tipo de bservados em uma amostra de 299 pacientes

diagnosticados com slndrome de Down In: V Congresso Galcho de Atualizagédo em Pediatria e 11l

Simposio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto A\egre
Ve

Livro de do Gatcho de o em Pediatria e Ill Si io Sul-
Americano de Pediatria. , 2012. v.-. p.- -
Palavras-chave. Srnd/ome de Down, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de dit &o: Meio digital

ROSA, R. C. M.; BENDER, L. P; ROSA, R. F. M.; FLORES, J.; Golendziner, E; VARELLA-GARCIA, M.;
OLIVEIRA, C. A. V.; GRAZIADIO C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
quéncia e tipos de pela em criangas com
cardiopatia congénita: um estudo transversal com controle e analise de custo-beneficio In: V Congresso
Galcho de Atuallzagao em Pediatria e Ill Simpésio Sul Amencanc de Pediatria, 2012, Por\c Alegre.
Livro de o V Ce Gaucho de &o em Pediatria e Ill Si io Sul-
Amerlcano de Pedlatrla Sociedade Galcha de Pediatria, 2012. v.-. p.- -
C patia congénita, L 3
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana
énci gués. Meio de do: Meio digital

ROSA, R. C. M.; Lorenzen, Marina Boff; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G.
A.; Trevisan, Patricia; SILVA, A. P BENDER, L. P.

q e tipos de is maiores entre pacientes com trissomia do
cromossomo 18 (sindrome de Edwards): um estudo de 50 casos In: V Congresso Gaucho de Atualizagéo
em Pediatria e Il Simpésio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto Alegre.

Livro de do V Ce Gaticho de do em Pediatria e Ill Si io Sul-
Amencano de Pediatria. Sociedade Galcha de Pediatria, 2012. v.-. p.- -
: Trissomia do 18, Sindrome de Edwards, Malformagées gastrointestinai
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana
: . Meio de &o: Meio digital

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; LORENZEN, M. B.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.; Moraes, FN
Frequeéncia, tipos e prognéstico dos defeitos cardiacos congénitos observados em uma amostra de
pacientes com smdrome de Edwards In: SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS.
Arqulvos i e C . Sao Paulo - Sp: Soci Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99.
Pa/a\/ras{:have.‘ Defeito cardiaco congénito, Sindrome de Edwards
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo & satde humana
éncie igués. Meio de do: Varios

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; Guaitolini, J; COSTA, M. R.; Fell, PRK; Telles, JAB; Betat, RS; da
Cunha, André Campos; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.

Gémeos monozigéticos discordantes para o espectro 6culo-auriculo-vertebral (sindrome de Goldenhar) In:
V Congresso Galcho de Atualizagédo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto

Alegre.
Livro de do Gatcho do em Pediatria e Ill Si io Sul-
Amencano de Pedlama Socledade Gaucha de Pedlatna 2012 V- P -
Sindrome de Espectro O bral (EOAV), Gémeos
monozlgoncas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
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319.

320.

321.

322.

323.

324.

325.

326.

327.

328.

329.

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di

Meio digital

GOETZE, T. B.; ROSA, R F.M.Zen, P.R. G.; GRAZIADIO C.; PASKULIN, G. A.
exposure to and ocul lo-vertebral spectrum report
of two patients In: 11° Congresso da Fundagao Otorrinolaringologia, 2012, Foz do Iguagu - Pr.
Imematlonal Archives ofmorhlnolaryngology 2012.v.16. p.102 - 102
exposure, Ocule I bral spectrum
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA Fonoaudiologia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
. Meio de : Vérios

POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; BACIL, M. L.; MUSA, S. H.; ROSA, R. F. M.;
ROSA,R.C. M.; Zen, P. R. G.; VIEIRA, L.
Importante defeito unilateral de redugéo de membro inferior em um paciente portador de truncus
arteriosus In: XXII Congresso Brasileiro de Cardiologia Pedlélnca 2012, Foz do lguagu - PR
Resumo das C i - Arquivos i . So Paulo - SP: Sociedade
Brasileira de Cardiologia, 2012. v.100. p.27 - 27
Palavras-chave: defeito de redugdo de membros, Truncus arteriosus
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
i is: Meio de di\ &o: Outro

GOETZE, T. B.; MARSET, M. M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; Trevisan, Patricia; PASKULIN, G. A.
Incidence, types and etiology of orofacial clefts among patients with congenital heart disease In: 11°
Congresso da Fundagao Otorrinolaringologia, 2012, Foz do Iguagu.

International Archives of Otorhinolaryngology. Fundagao Otorrinolaringologia, 2012. v.16. p.104 -
Palavras-chave: Orofacial clefts, Congenital heart disease
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengdo 4 satde humana

Trevisan, Patri ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; BENDER, L. P.; KOSHIYAMA, D. B.; da Silva, A. P.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A
Incidéncia e tipos de identi em uma amostra de portadores de
congénita com idade de cuidados intensivos In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética

Médica, 2012, Porto Alegre.

Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Médica, 2012. v p.- -
P h

ia congénita
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de Meio digital

GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; da Cunha, André Campos; Guaitolini, J; Telles, JAB
Monozygotic twins discordant for the oculo-auriculo-vertebral (Goldenhar syndrome) In: 11° Congresso da
Fundago Otorrinolaringologia, 2012, Foz do Iguagu.

i An:hlvesof" dagéo Of i 2012 v.16.p.104 -
P h O icul bral spectrum, yndrol twins
Areas do conhscrmento GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia, Grneco/ogra © Obstetricia
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

. Meio de &o: Varios

MARSET, M. M.; RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; GOETZE, T. B.; da Silva, A. P.; BIER, B. A;; PASKULIN, G.
A ROSA R. F.M.; OMENA FILHO R L; ALMEIDA S.T;Zen, P.R. G.
no de doengas gené ancia do

trabalho conjunto entre For\oaud\ologla e Genética Clinica In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética
Meédica, 2012, Porto Alegre.

Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Meédica, 2012. v.-. p.-
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica, Multidisciplinaridade
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

Meio de di\ Mesio digital

BENDER, L. P.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.;
Trevisan, Patricia; KOSHIYAMA, D. B.
Papel da ultrassonografia abdominal na avaliagao de criangas com cardiopatia congénita In: SOCERGS
2012, 2012, Gramado - RS.

Arquivos i de Cardiologia. Sdo Paulo - SP: Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99.

h. Cardic ia congénita,

Areas do conhecrmento Pediatria, GENET/CA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie igués. Meio de do: Vérios

da Silva, A. P.; OMENA FILHO, R. L.; BENDER, L. P; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.;
KOSHIYAMA, D. B.; Roman, Tatiana; Varella-Garcia, Marileila; PASKULIN, G. A.
Papel da ultrassonografia obstétrica de rotina na o pré-natal de
XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012, Porto Alegre.

Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Meédica, 2012. v.-. p.- -
P: h i

In:

, C ia congénita
Areas do conhecimento: Medicina
Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a saude humana
gués. Meio de do: Meio digital

POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; BACIL, M. L.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C.
M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Relato de paciente com a sindrome do olho do gato apresentando drenagem venosa pulmonar anémala
total In: XXII Congresso Brasileiro de Cardiologia Pediatrica, 2012, Foz do lguau - PR.

Resumo das C i - Arquivos ilei de Cardi . Séo Paulo - Sp: Socedade
Brasileira de Cardiologia, 2012. v.100. p.27 - 27
Palavras-chave: Sindrome do olho do gato, Drenagem venosa pulmonar anémala
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

: . Meio de dit &o: Outro

MARIA, F. D. S.;; MAAHS, M. A. P.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; BENDER, L. P;; Zen, P. R. G.;
SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Relato de um paciente com displasia ectodérmica hipoidrética e histéria de episédios de febre de origem
obscura In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012, Porto Alegre.
Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Médica, 2012.v.- p---
h. Displasia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Odontologia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de Meio digital

BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; da Cunha, André

Campos; Betat, RS; Telles, JAB

Sequéncia de banda amniética em um feto apresentando evisceragao abdominal, defeito de redugdo de

membros e pés tortos congénitos In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012, Porto Alegre.
Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética

Meédica, 2012. v.-. p.- -

Palavras-chave: Sindrome de bandas amnidticas, defeito de redugédo de membros, Pés tortos congénitos

Areas do conhecimento: Medicina

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

o . o

Meio de Meio digital

BENDER, L. P.; OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; Trevisan,
Patricia; SILVA, A. P.; PASKULIN, G. A.; GRAZIADIO, C.; MATTOS, V. F.
Sindrome da deleg&@o 22q11 e cardiopatias congénitas: relato de dois casos e reviséo da literatura In
SOCERGS 2012 CONGRESSO DA SOCIEDADE DE CARDIOLOGIA DO ESTADO DO RIO GRANDE DO
SUL, 2012, Gramado - RS.

Resumo das Comunicagdes. Sao Paulo - SP: Sociedade Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99. p.14 -
Palavras-chave: Sindrome da delegéo 22q11, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Citogenética
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

i is: . Meio de diy go: Vérios. Home page:

[http:/fwww. -om.br/201. s 2012.pdf]

CASTILLO, S.; VALESAN, V.; BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; TRAVI, G. M.; FREITAS, A.; VALIATTI, F.;
Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.; GRAZIADIO, C.
Sindrome da um il i ial com a
congénita In: V Congresso Gaucho de Atualizagédo em Pediatria e Il Simpésio Sul-Americano de
Pediatria, 2012, Porto Alegre.

Livro de do V Ce Gatcho de izagdo em Pediatria e Ill Si io Sul-
Amencano de Pedlama 2012, v.-.

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Oftalmologia
Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a satide humana
: . Meio de dit &o: Meio digital

VALESAN, V.; BENDER, L. P.; CASTILLO, S.; OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. C. M.; Trevisan, Patricia; F'ASKULIN G.A; GRAZIADIO C.

Sindrome de deleg&o 22q11 DiGeorge) e relato de dois casos e
reviséo da literatura In: V Congresso Gaucho de Atualizagdo em Pediatria e IIl Simpésio Sul-Americano
de Pediatria, 2012, Porto Alegre.

Livro de do V C Gaucho de izagdo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
Americano de Pediatria. , 2012. v.
Palavras-chave: Smdmme da delegéo 22{711 Sindrome de DiGeorge, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

gués. Meio de do: Meio digital

BENDER, L. P.; Moraes, FN; LORENZEN, M. B.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A Zen, P R. G

Sindrome de Down e i um estudo 299 pacientes In:
SOCERGS 2012, 2012, Gramado - RS
Arquivos ileil de Cardit . Séo Paulo - Sp: i Brasileira de Cardiologia, 2012. v.99.
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330.

331.

332.

333.

334.

335.

336.

337.

338.

339.

343.

p.12-
Pa/avras -chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saide humana
gués. Meio de do: Varios

POLLI, J. B.; BACIL, M. L.; MUSA, S. H.; BENDER, L. P;; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; ROSA, R. F. M.;
ROSA, R.C. M.; Zen, P. R. G.; VIEIRA, L.
Sindrome de Russell-Silver e relaio de uma
Brasileiro de Card\ologla Ped\amca 2012, Foz do Igua(;l

Resumo das C - Arquivos d iologia. Sao Paulo - Sp: Sociedade
Braswle\ra de Cardiologia, 2012. v.100. p.27 - 27

h. Sindrome de R ilver, C: ia congénita
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: Meio de di\ &o: Outro

rara In: XXII Congresso

ROSA, R. C. M.; OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.; MATTOS, V. F.
Sindrome de STAR (sindactilia, telecanto, malformag&o anogenital e renal): relato do primeiro pacietne
brasileiro In: V Congresso Gatcho de Atualizagao em Pediatria e IIl Simpésio Sul-Americano de Pediatria,
2012, Porto Alegre.

Livro de do V C Gaucho de izagdo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
Americano de Pediatria. , 2012. v.-. p.- -
Palavras-chave: Sindrome de STAR
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de aten¢do & satude humana

énci gués. Meio de do: Meio digital

DORNELES, J. C.; MESQUITA, C. S.; ROSA, R. C. M.; PFEIL, J. N.; DALLAGNOL, L.; DIBI, R. P.;

ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Sindrome de Turner: caracterizacéo citogenética de uma amostra de pacientes diagnosticadas em um

Servico de Genética Clinica In: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012, Porto Alegre.
Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética

Meédica, 2012. v.-.

Palavras-chave: Sindrome de Turner, Citogenética

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

o o

igués. Meio de Meio digital

POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; BACIL, M. L.; MUSA, S. H.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C.
M Zen, P. R G.; V\EIRA L.
énita: relato de um paciente com a slr\drome do valproato fetal
\n XXII Congresso Brasuena de Cardiologia Pediatrica, 2012 Foz do Iguagl
Resumo das C - Arquivos . Séo Paulo SP: Sociedade
Braswle\ra de Card\clogla 2012. v100 p.27-27
congénita, Sindrome do valproato fetal
Areas do conheclmento Saude Mafernc Infantil, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

Meio de di Outro

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Lorenzen, Marina B.; Zen, P. R.
G.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; Trevisan, Patricia; BENDER, L. P.
Trissomia do cromossomo 18 (sindrome de Edwards) e defeitos de fechamento do tubo neural In: XXIV
Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012, Porto Alegre.
Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Meédica, 2012. v.-. p.- -
Palavras-chave: Trissomia do cromosso mo 18, Sindrome de Edwards, Defeito do tubo neural
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
gués. Meio de do: Meio digital

VALESAN, V.; CASTILLO, S.; BENDER, L. P; ROSA, R. C. M.; LORENZEN, M. B.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; Trevisan, Patricia
Trissomia do 18 (sil de Edwards): é e tipos de
gastrointestinais maiores em uma amostra avaliada em um periodo de mais de 30 anos In: V Congresso
Galcho de Atualizagdo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto Alegre.

d "

Livro de oV C Gatcho de o em Pediatria e Ill Si io Sul-
Amencano de Pediatria. , 2012. v.-. p.- -
have: Trrssomra do 18, Sindrome de Edwards, Malformagées gastrointestinai

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
i is: 3 de dil

Meio de Meio digital

ROSA, R. F. M.; BENDER, L. P.; ROSA, R. C. M.; Lorenzen, Marina Boff; OLIVEIRA, C. A. V.;
GRAZIADIO, C; Zen, P. R. G.; PASKULIN G.A.
18

Trissomia do de Edwards): s e ico dos defeitos
cardiacos congeénitos em uma coorte do Brasil In: XXIV Congressc Brasnle\ro de Genética Médica, 2012,
Porto Alegre.

Anais On Line do XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica. Sociedade Brasileira de Genética
Médica, 2012. v.-. p.- -
Palavras-chave: Trissomia do cromosso mo 18, Defeito cardiaco congénito
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
o P

igués. Meio de Meio digital

ROSA, R. C. M.; BENDER, L. P; ROSA, R. F. M.; LORENZEN, M. B.; GRAZIADIO, C.; OLIVEIRA, C. A.
V.; Zen, P. R. G.; Moraes, FN PASKULIN G.A.; SILVA, A. P.

Trissomia do de Edwards): é tipos e 6 dos defeitos
cardiacos congénitos em uma coorte do Brasil In: V Congresso Galicho de Atualizagéo em Pediatria e |1l
Simpésio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto A\egre

Livro de do Gatcho de o em Pediatria e Ill Si io Sul-
Amencano de Pedlama 2012 V- - -
Trrssomra do 18, Sindrome de Edwards, Defeito cardiaco congénito
Areas do conheclmento. GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
i is: . Meio de dit &o: Meio digital

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.; Trevisan, Patricia; GRAZIADIO, C.; SILVA, A. P.;
Zen, P. R. G.; BENDER, L. P.; MATTOS, V. F.; SILVA, J. N.
Trissomia do cromossomo 22 em mosaico: do nascimento a idade adulta In: V Congresso Galcho de
Atualizagéo em Pedlalna e |ll Simpésio Sul-Americano de Pediatria, 2012, Porto Alegre.

Livro de o V Ce Gaucho de &o em Pediatria e lll Simpésio Sul-
Americano de Pedlatrla. ,2012. V.- p.- -
Palavras-chave: Trissomia do 22, Mosaicismo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana

énci gués. Meio de do: Meio digital

ALMEIDA S T GOETZE, T.B; GRAZIADIO C ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
em motricidade orofacial de pacientes com Sindrome
de Goldenhar In Anais do IV Encontro Brasileiro de Motricidade Orofacial, 2011, Natal.

Revista Extens&o e Sociedade. , 2011. v.2.
Palavras-chave: Motricidade omlar:lal Sindrome de Espectro O ( bral (EOAV)
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de do: Vérios

RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; MARSET, M. M.; Lorenzen, Marina Boff; ROSA, R. F. M.;; ROSA, R. C. M.;
GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
Anormalidades craniofaciais entre pacientes com trissomia do cromossomo 18 (sindrome de Edwards):
um estudo de 50 casos In: 31° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2011, Porto
Alegre.

Revista HCPA. Porto Alegre: Rundagao Médica do RGS, 2011. v.31. p.152 - 152
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Anormalidades craniofaciais

Areas do Genética Médica,
Serorss de atividade: Satide humana @ servigos sociais
gués. Meio de Go: Vérios

GRAZIADIO, C.; Barth, Mariana Barth de; Dietrich, Cristiane; ROSA, R. F. M.; Fell, PRK; Telles, JAB;
Betat, RS; da Cunha, André Campos; Nunes, TW; PROVENZI, V. O.; FLORES, J.; PASKULIN, G. A.;
Zen, P.R. G.

Anormalidades faciais em um feto hidropsia, e ossos com falta de
ossificagao. In: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.

Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011. v.-. p.- - -

P: have: Hidropisia, faciais
Areas do conhecimento: Genética Medlca Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

i is: Meio de di\ &o: Meio digital

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; SANTOS, P. P.
Anormalidades hematolégicas e sindrome de deleg:
Meédica, 2011, Cuiaba.

Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011. v.-. p.- - -

Palavras-chave: Sindrome da dele¢do 22q11, Anormalidade hematolégica
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

&nci gués. Meio de Go: Meio digital

’ASKULIN, G. A.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.
22q11. In: XXIII Congresso Brasileiro de Genética

REIS, L. R.; RAMOS, T. C.; MARSET, M. M.; da Silva, A. P., OMENA FILHO, R. L.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; ALMEIDA, S. T.; Zen, P. R. G.
Avaliagéo das necessidades fonoaudiolégicas de pacientes atendidos em um servigo de genética clinica
In: 31° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2011, Porto Alegre.

Revista HCPA. Porto Alegre: Fundagéo Médica do RGS, 2011. v.31. p.152 - 152
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

gués. Meio de do: Varios
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351.

352.

353.

354,

355.

356.

357.

SILVA, A. P; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; OMENA FILHO, R. L.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.
Espectro oculo-auriculo-vertebral (si de ) em dois pacientes com histéria gestacional de
exposigao ao misoprostol. In: XXIll Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba
Anais do XXIll Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011.
have. Sindrome do Espectro O q bral (EOAV),
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais
gués. Meio de go: Meio digital

MARSET, M. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; REIS, L. R;; Lorenzen, Marina Boff; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. F.M.; ROSA, R. C. M.; RAMOS, T.

e tipos de anor entre pacientes com trissomia do cromossomo 18. In:
19° Congresso Brasileiro e 8° Interacional de Fonoaudiologia, 2011, Sao Paulo.
Revista da Socil ileira de F - Sao Paulo: Brasileira

de Fonoaudiologia, 2011. v.6. p.1441 - 1441
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Trissomia do 18, Anormalidades craniofaciais
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
. Meio de dit go: Vrios. Home page: [http://www.sbfa.org.br

Jportal/suplementorsbfa]

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; FLORES, J.; Golendziner, E; VARELLA-GARCIA, M.; OLIVEIRA, C. A.
V.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G A
Frequencia e tipos de pela i em criangas com

: um estudo com controle e analise de custo-beneficio. In: XXIIl
Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.
Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011 [

[ ia congénita,
Areas do conheclmento Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

Meio digital

ROSA, R.C. M.; ROSA, R. F. M.; Kreisner, E; FLORES, J.; SILVA, A. P.; OMENA FILHO, R. L.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G,
Hipotireoidismo congénito em um paciente apresentando a sindrome de osteocondromas miiltiplos
hereditarios. In: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.
Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Meédica (SBGM), 2011. V.- p.- - -
Palavras-chave: Hipotireoidismo, Sindrome de osteocondromas miiltiplos hereditarios
Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
i is: Meio de di\ &o: Meio digital

MARSET, M. M.; RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; ZEN, T. D.; Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; PASKULIN,
G. A.; VARELLA-GARCIA, M.; Zen, P. R. G.
Incidéncia, etiologia e tipos de fendas orofaciais identificadas em uma amostra de pacientes portadores de
cardiopatia congénita. In: 31° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2011, Porto
Alegre.

Revista HCPA. Porto Alegre: Fundagdo Médica do Rio Grande do Sul, 2011. v.31. p.151 - 151
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Fendas orofaciais

Areas do Genética Médica,
Serorss de atividade: Saide humana @ servigos sociais
gués. Meio de Go: Vérios

MARSET, M. M; da Silva, A. P;; REIS, L. R.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;; Zen, P.
Oculo-auriculo- Vertebra\ spectrum and its with to fluoxetine
during In: Meeting on Craniofaci : Clinical pe, Genes
Related and New Perspect\ves 2011, Bauru - SP
Anais do | Meeting on Crani ies: Clinical Genes Related
and New Perspectlves Bauru: Cenlrmho 2011, v po- - -
P : synd , Pregnancy
Areas do Genetrca Medlca.
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
i i Meio de &o: Impresso

MARSET, M. M.; RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; ZEN, T. D.; Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; PASKULIN,
G. A, VARELLA-GARCIA, M.; Zen, P. R. G.
Orofacial clefts among patients w.m ccngemtal heart defects evaluated through high reso\utmn karyclype

and FISH for 22q11 mic Meeting on Ci 2 Clini
Phenotype, Genes Rela(ed and New Perspect\vesﬂ 2011, Bauru - SP.
Anais do | Meeting on Ci i Cllnlcal P Genes Related

and New Perspectives.. Bauru - SP: Centrinho - USP, 2011.
Palavras-chave: Orofacial clefts, Congenital heart defects 22q11 2 Deletion Syndrome
Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

éncie és. Meio de do: Impresso

OMENA FILHO, R. L.; MARSET, M. M.; SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.
Orofacial clefts in a patient presenting an interstitial deletion of the short arm of chromosome
6(p22.3->p24.3) submitted to mandibular distraction. In: | International Meeting on Craniofacial Anomalies:
Clinical Phenotype, Genes Related and New Perspeclwes ZDM Bauru - SP.

Anais do | i Meeting on Ci Clinical Genes Related
and New Perspectives.. Bauru - SP: Centrinho - USP, 2011. p---
Palavras-chave: Orofacial clefts, Intersticial deletion

Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
i i leio de &o: Impresso

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; FLORES, J.; Guaitolini, J; Fell, PRK; Telles, JAB; Betat, RS; PASKULIN,
G. A, GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.
Relato de dois pares de gémeos monozigéticos discordantes para o espectro 6culo-auriculo-vertebral
de ). In: XXIII Congre Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.
Anais do XXl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011 v.-.p.- - -
Gémeos i Sindrome de Espectro I icul bral
Aleas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
énci gués. Meio de do: Meio digital

SILVA, A. P; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; KRUMENAUER, R. C. P.; VARELLA-GARCIA, M.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Relato de paciente com sindrome de delecdo 22q11 e membrana laringea anterior. In: XXIIl Congresso
Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.

Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011. v.-, p.- - -
Palavras-chave: Sindrome da delegao 22q11, Membrana laringea
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

icionais: Meio de di 50: Meio digital

PASKULIN, G. A.; Barth, Mariana Barth de; Dietrich, Cristiane; ROSA, R. F. M.; Fell, PRK; Telles, JAB;
Betat, RS; da Cunha, André Campos; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.
Relato de uma familia apresentando a sindrome de sinostose mdiltipla (WL-sinfalangismo-braquidactilia)
diagnosticada no momento da avaliagéo pré-natal. In: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica,
2011, Cuiaba.

Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Mé
Meédica (SBGM), 2011. v.-. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de sinostose mdltipla, Sinfalangismo, Braquidactilia
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

énci gués. Meio de do: Meio digital

a. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética

OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A
Relato de uma paciente apresentando sindactilia, telecanto, malformagao anogenital e renal: sindrome de
STAR. In: XXIII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.
Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuaiba: Sociedade Brasileira de Genética
Meédica (SBGM), 2011. v.-. p.- - -
P h i ilia, Telecanto, a ao renal, Sindrome de STAR
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
énci gués. Meio de do: Meio digital

OMENA FILHO, R. L.; SILVA, A. P.; RAMOS, T. C.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A,;

Zen, Paulo R. G.

Report of a Brazlian family presenting craniofrontonasal dysplasia. In: | International Meeting on

C Clinical ype, Genes Related and New Perspectives, 2011, Bauru - SP.
Anais do | i Meeting on Ci ies: Clinical Pl Genes Related

and New Perspectives.. Bauru - SP: Centrinho - USP, 2011. v.-. p.- - -

Palavras-chave: Craniofrontonasal dysplasia

Areas do Genética Médica,

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

: Impresso
PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Trevisan, Patricia; Bracco, PA; GRAZIADIO, C.;
Zen, P.R. G.
Seguimento a longo-prazo de uma paciente com trissomia do 22 em mosaico

inicialmente através do cariétipo de fibroblastos. In: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011,
Cuiaba

Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011. v.-. p.- - -
Palavras-chave: Trissomia do 22, Mosaicismo, Fibroblastos
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

anci gués. Meio de Go: Meio digital
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370.

371.

372.

GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; FLORES, J.; Chazan, Daniel Turik; Dietrich, Cristiane;
Barm Mariana Barth de; Carpes, Vanessa Fraga; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.; PASKULIN,

Tnsscm\a do 13 (sil de Patau) e i In: XXIII Congresso Brasileiro de
Genética Médica, 2011, Cuiaba.

Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Meédica (SBGM), 2011. v.-.
Palavras-chave: Trissomia do 13 Cranioestenose, Sindrome de Patau
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

Meio digital

OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.
Trissomia parcial do cromossomo 14 secundaria & presenga de um cromossomo marcador. In: XXIIl
Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2011, Cuiaba.
Anais do XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica. Cuiaba: Sociedade Brasileira de Genética
Médica (SBGM), 2011. v.-. p.- - -
Palavras-chave: Trissomia do 14, Cromossomo marcador
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
anci gués. Meio de Go: Meio digital

Lorenzen, Marina B.; Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
Achados clinicos e sobrevida de pacientes com sindrome de Edwards diagnosticados em um hospital de
referéncia do sul do Brasil no periodo de 1994-2008 In: | Simposio dos Programas de Pés-Graduagao da
UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

D de do | Si io dos de P6 do da UFCSPA. Porto Alegre:

UFCSPA, 2010.

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Sobrevida
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Sercres de atividade: Satide humana @ servigos sociais

gués. Meio de do: Meio digital

SILVA, A. P.; DALLAGNOL, L.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Achados gestacionais de uma amostra de pacientes com espectro 6culo-auriculo-vertebral (sindrome de
Goldenhar) In: | S\mpos\o dos Programas de Pos- Gradua(}ao da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

D de do da UFCSPA. Porto Alegre:

UFCSPA, 2010.

P h Sindrome de Achados
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

énci gués. Meio de do: Meio digital

ROSA, R. C. M.; Lorenzen, Marina B.; Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.
Achados gestacionais de uma amostra de pacientes com sindrome de Edwards diagnosticada em um
hospital do Sul do Brasil. In: VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de
Genética Médica, 2010, Salvador - BA.

CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médica. , 2010. v.1. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Achados gestacionais
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

énci gués. Meio de do: Meio digital

Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; KOSHIYAMA, D. B.;
RICACHINEVSKY, C. P.; PASKULIN, G. A;; ZEN, PRG
Alteragdes cromossdmicas observadas em pacientes com cardiopatia congénita em uma unidade de
tratamento intensivo cardiaca pediatrica In: XIV Saldo de Iniciagéo Cientifica do IC/FUC, 2010, Porto
Alegre.

Anals do XIV Salao de Imcmgao Cientifica do ICIFUC Porto Alegre: IC/FUC, 2010.

P congénita,
Areas do conhecrmento Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais
g

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; ZEN, T. D.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
Anormalidades Citogenéticas em Pacientes com Fenétipo de Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral
Identificadas Através do Cariétipo de Alta Resolugéo e Estudo de Quebras Cromossomicas. In: Il
Semana Cientifica da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

CD ROM of‘clal da Ill Semana Clemlﬁca da UFCSPA. Porto Alegre: UFCSPA 2010. p.

Espectro I rtebral, Quebras
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais
gués. Meio de do: Meio digital

Trevisan, Patricia; SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;; ZEN, PRG
Avaliagéo cariotipica de pacientes com fenétipo de espectro culo-auriculo-vertebral (sindrome de
Goldenhar) atendidos pelo Servigo de Genética Clinica da UFCSPA In: | Simpésio dos Programas de Pés-
Graduagao da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

D de do | Simpésio dos de P 4o da UFCSPA. Porto Alegre:
UFCSPA, 2010.
P have: Sindrome de Ci
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Meio digital

Moraes, FN; Lorenzen, Marina B.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
Avaliago do perfil cardiolégico de pacientes com diagnéstico de sindrome de Down atendidos no Servico
de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA In: CD de Resumos do | Simpésio dos Programas de Pés-
Gradua;ac da UFCSPA, 2010, Porlo Alegre.

dos de &0 da UFCSPA. Porto Alegre: UFCSPA, 2010.

Pa/avrasfhave. Sindrome de Down, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars

: . Meio de &o: Meio digital

de Moraes, Felipe Nora; Lorenzen, Marina Boff; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.;
Zen, P.R.
Caracterizagao clinica e citogenética de pacientes com diagnéstico de sindrome de Down atendidos no
Servico de Genética Clinica da UFCSPA/ CHSCPA. In: Ill Semana Cientifica da UFCSPA, 2010, Porto
Alegre.
CD-ROM oficial da Il Semana Cientifica da UFCSPA. Porto Alegre: UFCSPA, 2010. p.- - -

Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética, Caracterizagéo clinica
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais

gués. Meio de do: Meio digital

Moraes, FN; Lorenzen, Marina B.; ROSA, R. F. M.; KOSHIYAMA, D. B.; FLORES, J.; Golendziner, E;
PEREIRA, V. L. B.; RICACHINEVSKY, C. P;; PILLA, C. B.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG
Caracterizag&o clinica e citogenética de pacientes dom sindrome de Down admitidos em uma unidade de
tratamento intensivo cardiolégica de um hospital pediatrico In: Saldo de Iniciagéo Cientifica do IC/FUC,
2010, Porto Alegre.

Anais do XIV Saléo de Iniciagao Cientifica do IC/FUC. Porto Alegre: IC/FUC, 2010.
Palavras-chave: Sindrome de Down, Caracterizagéo clinica, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

Lorenzen, Marina B.; Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG;
PASKULIN, G. A.
Caracterizagéo clinica e sobrevida de individuos com sindrome de Edwards: experiéncia de um hospital
do sul do Brasil In: XIV Saldo de Iniciagéo Cientifica do IC/FUC, 2010, Porto Alegre.

Anais do XIV Saléo de Iniciagao Cientifica do IC/FUC. Porto Alegre: IC/FUC, 2010.
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Caracterizagéo clinica, Sobrevida
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; ZEN, PRG; ROMAN, T.; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A.
Cardiopatias congénitas: importancia do ultrassom obstétrico de rotina para a sua identificagéo pré-natal
In: | Simpésio dos Programas de P6s-Graduagao da UFCSPA 2010, Porto Alegre.

D P! dos 4o da UFCSPA. Porto Alegre:

Cl
UFCSPA 2010
h

congénita, ult ia, Ultra-som fetal
Areas do conheclmento Genética Médica,Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

i is: Meio de di\ &o: Meio digital

GRAZIADIO, C.; Bernardi P; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Diabetes melito tipo 1 em um paciente com a sindrome de Ellis-van Creveld. In: VI Congresso Brasileiro
de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2010, Salvador - Ba.
CD-Room do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de
Genética Médica. , 2010. v.-. p.- - -
Palavras-chave: diabetes, sindrome de Ellis-van Creveld
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Lorenzen, Marina Boff; de Moraes, Felipe Nora; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; Zen,
P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Diagnostico pré-natal de sindrome de Edwards: onde estamos falhando? In: XXII Saldo de Iniciagéo
Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul, 2010, Porto Alegre.

XXII Saléo de Iniciagao Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul. Porto Alegre:
UFRGS, 2010. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Diagnéstico pré-natal, Técnicas de diagnéstico e procedimentos
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria, Satide Materno-Infantil
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

énci gués. Meio de do: Meio digital
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da Silva, A. P.; DALL’ AGNOL L ROSA R. F.M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
Espectro éculo-auricul bral de ): fatores de risco gestacionais de uma amostra
de 34 pacientes. In: VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética
Meédica, 2010, Salvador - BA.

CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médlca 2010. v.1.

h Srnd/ome de Fator de risco
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satde Materno-Infantil
Sercres de atividade: Satide humana @ servigos sociais
gués. Meio de do: Meio digital

GOETZE, T. B.; SILVA, A. P ZEN, PRG; ROSA R.F.M; GRAZIADIO C.; PASKULIN, G. A.
Espectro éculo-auricul e tipos de

auriculares observadas em uma amostra de 12 pacientes In | Simpésio dos Programas de Pés-
Graduagao da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

CD de do | Simpésio dos de P 4o da UFCSPA. Porto Alegre:
UFCSPA, 2010.
: Sindrome de
Areas do Genética Médica,

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

Zen, P. R. G.; RIEGEL, M.; ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; GRAZIADIO, C.; SCHWARTZ, I. V. D.;
PASKULIN, G. A.
Estenose esofagica em uma crianga apresentando uma delegéo de novo 7q terminal. In: VI Congresso
Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2010, Salvador - BA.

CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médica. , 2010. v.1. p.- - -
Palavras-chave: Estenose esofégica, Delegdo 7q
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

énci gués. Meio de do: Meio digital

BIER, B. A.; SILVA, A. P; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; GOETZE, T. B,; ALMEIDA, S. T.
Estudo das necessidades fonoaudioldgicas de pacientes atendidos em um servigo de Genética Clinica In:
| Simpésio dos Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

D de do | Simpésio dos de P6 do da UFCSPA. Porto Alegre:
UFCSPA, 2010.
Palavras-chave: Fonoaudiologia

Areas do Genética Médica,
Serorss de atividade: Satide humana © servigos sociais
gués. Meio de Go: Meio digital

ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ZEN, T. D,; Trevisan, Patricia; da Silva, A. P.; RICACHINEVSKY, C. P;
PASKULIN, G. A.
Fatores de risco gestacionais e familiares para portadores de cardiopatias congénitas no Sul do Brasil. In:
VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2010,
Salvador - BA.

CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médlca 2010. v.1.

h. Fator de risco Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satude Materno-Infantil
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
i is: Meio de di\ &o: Meio digital

OMENA FILHO, R. L.; DIBI, R. P.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Frequéncia, achados clinicos iniciais e caracteristicas citogenéticas de pacientes com sindrome de Turner
diagnosticadas em um Servigo de Genética Clinica In: | Simpsio dos Programas de Pés-Graduagao da
UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

D de do I Si osio dos de Po 4o da UFCSPA. Porto Alegre:
UFCSPA, 2010.
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Caracterizagéo clinica, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

gués. Meio de Go: Meio digital

GOETZE, T. B.; da Silva, A. P.; BIER, B. A;; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;; ROSA, R. F. M.; OMENA
FILHO, R. L.; ALMEIDA, S. T.; Zen, P. R. G.
Genética Clinica e Fonoaudiologia: importancia do
de doencas genéticas. In: XXII Saldo de Iniciagéo Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do
Sul, 2010, Porto Alegre.

XXII Salao de Iniciagado Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul. Porto Alegre:
UFRGS, 2010. p.- - -
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica, Aconselhamento genético
Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

i is: Meio de di\ &o: Meio digital

BIER, B. A.; GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M.; ALMEIDA, S. T.; da Silva, A. P., OMENA FILHO, R. L.;
GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
Genética Clinica e Fonoaudiologia: quao necessaria € a atuagao conjunta entre ambas as
especialidades? In: Il Semana Cientifica da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.

CD-ROM oficial da Ill Semana Cientifica da UFCSPA. Porto Alegre: UFCSPA, 2010. p.- - -
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica, Interdisciplinaridade
Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Meio digital

GRAZIADIO, C.; Lorenzen, Marina B.; ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; Zen, P. R. G.; TRAVI, G. M.;
VALIATTI, F.; PASKULIN, G. A.
Novo relato de um caso familiar de sindrome de Moebius apresentando achados esqueléticos. In: VI
Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2010,
Salvador - BA.
CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médica. , 2010. v.1. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de Moebius, Alteragao esquelética
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais
gués. Meio de do: Meio digital

OMENA FILHO, R.L.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G.

Rela(o de dois pacientes com trissomia do 9 em mosaico com achados no usuais e sobrevida
prolongada. In: VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética
Meédica, 2010, Salvador - BA.

CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médica. , 2010. v.1. p.- -
Palavras-chave: Trissomia do 9, Sobrevida
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars

: . Meio de &o: Meio digital

ROSA, R. F. M.; BIER, B. A.; GOETZE, T. B.; ALMEIDA, S. T.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.
Sindrome de bandas amniticas: relato de um paciente apresentando muiltiplas fandas orofaciais. In: VI
Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXII Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2010,
Salvador - BA.

CD-ROM do VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética
Médica. , 2010. v.1. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de bandas amnidticas, Fendas orofaciais

Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
igués. Meio de go: Meio digital

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; RICACHINEVSKY, C. P.; GRAZIADIO, C.; KOSHIYAMA, D. B.;
VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
Sindrome de delegao 22q11 (sind DiGeorge) e notruncai
In: XXII Saldo de Iniciagéo Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul, 2010, Porto Alegre.

XXII Salao de Iniciagado Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul. Porto Alegre:
UFRGS, 2010. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome da delegdo 22q11, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars

: . Meio de &o: Meio digital

de Moraes, Felipe Nora; Lorenzen, Marina Boff; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;
Zen, P.R.
Sindrome de Down e cardiopatias congénitas: frequéncia e tipos de defeitos observados em uma amostra
de 299 pacientes atendidos em um hospital do Sul do Brasil. In: XXII Saléo de Iniciagao Cientifica da
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, 2010, Porto Alegre.

XXII Salédo de Iniciagao Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul. Porto Alegre:
Ufrgs, 2010. v.-. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Sercres de atividade: Satide humana @ servigos sociais

gués. Meio de do: Meio digital

Lorenzen, Marina Boff; de Moraes, Felipe Nora; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.
Sindrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18): aspectos clinicos, citogenéticos e prognésticos dos
pacientes atendidos no Servico de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA. In: Ill Semana Cientifica da
UFCSPA, 2010, Porto Alegre.
CD-ROM oficial da Ill Semana Cientifica da UFCSPA. Porto Alegre: UFCSPA, 2010. p.- - -
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Trissomia do 18, Citogenética, Caracterizagéo clinica
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais
: . Meio de &o: Meio digital
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ROSA R.F. M. DIBI, R. P.; PFEIL, J. N.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.

fenotipica entre indivi 45,X/46,XY no periodo pés-natal: relato de 14
pacientes In: | Simpésio dos Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA, 2010, Porto Alegre.
CD de do | Simpésio dos de P6 do da UFCSPA. Porto Alegre:

UFCSPA, 2010.
Palavras-chave: Sindrome de Tumer, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais
gués. Meio de do: Meio digital

GOETZE, T. B.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Anormalidades auriculares em uma amostra de pacientes com espectro Oculo-Auriculo-Vertebral

(Sindrome de Goldenhar). In: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2009, Belo Horizonte.
Revlsta Medlca de Minas Gerais. Belo Horizonte: Folium, 2009. v.19. p.59 - 59

Sindrome de
Areas do Genética Médica,
Seto/es de atividade: Satide e Serv/gos Sociais

leio de do: Varios

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; ZEN, T. D.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG
Anormalidades citogenéticas em pacientes com fenctipo de espectro dculo-auriculo-vertebral identificados
através do cariétipo de alta resolucéo e estudo de quebras cromossémicas In: Il Semana Cientifica da
UFCSPA, 2009, Porto Alegre.
lero de Resulos. UFCSPA UFCSPA, 2009.
h. Cit Espectro I icule bral
Aleas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Saide humana © servigos sociais
gués. Meio de do: Impresso

Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; PASKULIN, G. A;; ZEN, PRG
Anormalidades cromossémicas em pacientes com cardiopatia congénita hospitalizados em uma unidade
de tratamento intensivo cardiaca de um hospital pediatrico. In: Curso de Inverno de Genética, 2009,
Curitiba.

Livro de Resumos. , 2009. p.26 - 26
b oo " :

)patia congénita, Cariotipo
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satde e Sen/l;os Sociais

feio de do: Impresso

GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M,; SILVA, A. P.; OMENA FILHO, R. L.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.;
ZEN, PRG
Avaliagdo da de atuagdo iolégica em pacientes a(endidos em um servigo de
Genética Clinica In: Il Semana Cientifica da UFCSPA, 2009, Porto Aleg
Livro de Resumos da Il Semana Cientifica da UFCSPA. UFCSPA: UFCSPA 2009
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica
Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

Moraes, FN; Lorenzen, Marina B.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PEREIRA, V. L. B.;
PASKULIN, G. A.
Caracterizagéo citogenética de pacientes com diagnéstico de sindrome de Down avaliados no servico de
Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA no periodo de 1975-2008 In: XXI Saléo de Iniciagéo Cientifica da
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, 2009, Porto Alegre.

Livro de Resumos do XXI Saldo de Iniciagao Cientifica da Universidade Federal do Rio Grande do
Sul. UFRGS: UFRGS, 2009.
Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

g

Moraes FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PASKULIN,

Caraclenzagao clinica e citogenética de pacientes com diagnéstico de sindrome de Down atendidos no
servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA In: Il Semana Cientifica da UFCSPA, 2009, Porto
Alegre.

Livro de Resumos da Il Semana Cientifica da UFCSPA. UFCSPA: UFCSPA, 2009.
Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satide humana e servigos sociais

gués. Meio de do: Meio digital

GOETZE, T. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.; SLEIFER, P.; FALLAVENA, P. R. V.
Caracterizagéo de fendas orais observadas em uma amostra de 34 pacientes com espectro 6culo-
auricull rtebral (sir de ) In: 29° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto
Alegre, 2009, Porto Alegre.

Rewsta HCPA. Porto Alegre: Fundagao Médica do RGS, 2009. v.29. p.269 - 269

h. Sindrome de Fenda oral, Espectro Oculo-auriculo-vertebral (EOAV)
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais
i is: Meio de di do: Varios

OMENA FILHO, R. L.; SILVA, A. P.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; MAIA, CR; GRAZIADIO, C.; PASKULIN,
G.A.
Diagnéstico pré-natal de Displasia Tanatoférica: importancia do ultra-som fetal. In: XXI Congresso
Brasileiro de Genética Médica, 2009, Belo Horizonte.

Revista Médica de Minas Gerais. Belo Horizonte: Folium, 2009. v.19. p.59 - 59
Palavras-chave: Displasia Tanatoférica, Ultra-som fetal
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil,Radiologia Médica
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

i is: . Meio de di do: Varios

ZEN, PRG; ROSA,R. F. M DALLAGNOL L.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN G. A
Espectro Oculo-Auricul de e In: XXI Congresso
Brasileiro de Genética Méd\ca 2009 Belo Horizonte.
Revlsta Médica de Minas Gerais. Belo chzonle Folium, 2009. v.19. p.58 - 58
Sindrome de C: ia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pedlama
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais
i is: . Meio de diy o: Impresso

Lorenzen, Marina B.; Moraes, FN; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PEREIRA, V. L. B.;
PASKULIN, G. A.
Frequéncia e padrao de de membros observados em uma amostra de 50 pacientes com
trissomia da cromossomo 18 (Sindrome de Edwards) In: XXI Saléo de Iniciagao Cientifica da UFRGS,
2009, Porto Alegre.

Livro de Resumos do XXI Saldo de Iniciagao Cientifica da UFRGS. UFRGS: UFRGS, 2009.
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Anormalidades de membros
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.
Imperfuragéo anal associada 4 agenesia parcial do sacro e lipoma pré-sacral: sindrome de Currarino In: Il
Congresso de Oncologia do Hospital Santa Rita, 2009, Porto Alegre.
Livro de Resumos do lll Congresso de Oncologia do Hospital Santa Rita. , 2009.
Palavras-chave: Imperfuragéo anal, agenesia sacral, Lipoma pré-sacral
Areas do conhecimento: Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais
eio de do: Impresso

Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; PERE\RA \/ L. B.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.

Incidéncia e tipos de em uma amostra de portadores de
congénita com i de cuidados intensivos In: XXI Saldo de Iniciagéo Cientifica, 2009,
Porto Alegre.
lero de Resumos do XXI Saldo de Inlclaqao Cientifica. UFCSPA: UFCSPA, 2009.
h. congénita

Cardiop:
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
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ROSA, R. F. M.; Zwart-Storm EA; BAU, A. E. K.; GRAZIADIO, C.; Zen, Paulo Ricardo Gazzola; Van
Geel M; Van Steensel MAM; PASKULIN, G. A.
Relato de um novo paciente apresentando a mutagéo N14Y do gene da conexina 26 e um fenétipo

ao da Sindrome Hij dez. In: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2009,
Belo Horizonte.

Revlsta Médica de Minas Gerals Belo chzonle Folium, 2009. v.19. p.60 - 60
Sindrome da , Conexina 26
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pedlama Dermatologia
Setores de a[rvldade Saude e Servigos Sociais
3 . Meio de di do: Varios

Lorenzen M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PASKULIN,

S\gnlﬁ:ado do achado ocasional de mdltiplos tumores do Sistema Nervoso Central em uma crianga com
Neurofibromatose do tipo I. In: IIl Congresso de Oncologia do Hospital Santa Rita, 2009, Porto Alegre.
Il Congresso de Oncologia do Hospital Santa Rita. , 2009. v.1. p.59 - 59
Palavras-chave: Neurofibromatose, Tumores
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de a[rvldade Saude e Servigos Sociais
3 . Meio de diy o: Impresso

Lorenzen, Marina B.; Moraes, FN; ZEN, PRG; Rosa, Rafael Fabiano Machado; GRAZIADIO, C.;
PEREIRA, V. L. B.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18): Aspectos clinicos, citogenéticos e prognésticos de
pacientes atendidos no servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA In: Il Semana Cientifica da
UFCSPA, 2009, Porto Alegre.

Livro de Resulos da Il Semana Cientifica da UFCSPA. UFCSPA: UFCSPA, 2009.
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
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SILVA A.P.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; FLORES, J.; GRAZIADIO,

TASSABEHJI, M.; PASKULIN,

Smdrome de Klippel-Feil associada a déficit cognitivo: nova evidéncia para ampliagéo do espectro
fenotipico da sindrome? In: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2009, Belo Horizonte.
Revista Médica de Minas Gerais. Belo Horizonte: Folium, 2009. v.19. p.59 - 59
Palavras-chave: Sindrome de Klippel-Feil
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude e Servigos Sociais
3 . Meio de di do: Varios

GRAZIADIO C.; ROSA R.C.M.; ROSA, R. F. M.; PFEIL, J. N.; ZEN PRG; PASKULIN, G. A.
na sindrome do io der(22)t(11;22) (Sindrome de

Emanuel). In: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2009, Belo Horizonte.

Revista Médica de Minas Gerais. Belo Horizonte: Folium, 2009. v.19. p.58 - 58
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Setores de a[rvldade Saude e Servigos Sociais
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PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; Menegotto B; PEIXOTO, M. A. B.; WALDMAN, C.; PEREIRA, V. L. B.;
ZEN, PRG

Delegao 6 (p23—p25): relato de uma paciente apresentando anormalidades orofaciais e estenose
traqueal |mporlan|e In: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2008, Gramado - RS.

i da SBGM. , 2008. v.1. p.44 - 44

éncie igués. Meio de &o: Impresso

Bemarle MEDINA, C. T. N.; PEREIRA, V. L. B.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG; KISS, A.; GRAZIADIO,

cho relato de uma menina com a sindrome de Baraitser - braquifalangia, polidactilia e auséncia de tibia
In: XX Cungresso Brasileiro de Genética Médica, 2008, Gramado - RS.
ifi do XX C da SBGM. , 2008. v.01. p.53 - 53
. Meio de diy o: Impresso

Menegotto B; ZEN, PRG; PEIXOTO, M. A. B.; WALDMAN, C.; PEREIRA, V. L. B.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.

Relato de uma crianga com deleg d0 7q auma inversdo ica de
cromossomo 7 materno In: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2008, Gramado - RS.
Cientificos do XX C da SBGM. , 2008. v.1. p.56 - 56
éncie igués. Meio de o: Impresso

ZEN, PRG; CAPRA, M. E. Z.; SILLA, L. M. R.; LOSS, J. F;; FERNANDES, M. S.; PASKULIN, G. A.
Significado prognéstico da fusdo TEL/AML1 em uma amostra Gaticha de pacientes pediatricos com
leucemia linfoblastica aguda In: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2008, Gramado - RS.
Cientifi do XX C da SBGM. , 2008. v.1. p.105 - 105
éncie igués. Meio de &o: Impresso

KOSHIYAMA, D. B.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; RICACHINEVSKY, C. P.; GRAZIADIO, C.; ZEN,
PRG; Coser VM; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de delegao 22q11.2: importancia da avaliagéo clinica e da técnica de FISH para confirmagéo
diagndstica In: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2008, Gramado - RS.
Cientific do XX C da SBGM. , 2008. v.1. p.47 - 47
i is: . Meio de diy o: Impresso

WALDMAN, C.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; PEIXOTO, M. A. B.; GRAZIADIO, C.; SCHUELE, B.;
ZEN, PRG; FRANCKE, U.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de Roberts: Relato de um Caso e Revisao da Literatura. In: XX Congresso Brasileiro de
Genética Médica, 2008, Gramado - RS.
ificos do XX C da SBGM. , 2008. v.1. p.58 - 58
énci: igués. Meio de Impresso

WALDMAN, C.; ZEN, PRG; SCHWARTZ, I. V. D.; PASKULIN, G. A.
A patient with lipoproteinosis: case report In: 3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities
in the Developing World, 2007, Rio de Janeiro.

3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
p.44-44
P:

X is, recessive
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satide Humana

. Meio de diy o: Impresso

GRAZIADIO, C.: WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; KISS, A.; Menegotio B; Bernardi P; ZEN, PRG:
PASKULIN, G. A
Absent ribs and athelia associated (o an intersital deleton of the distallong arm of chromosome 4: an
tIn: 3rd on Birth Defects and Disabilities in the Developing World,

2007, Rio de Janeiro.

3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
p.39-39
P

h C ic, ClI athelia

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Saude Humana

éncie igués. Meio de o: Impresso

ZEN, PRG; Bernardi P; COPETTI, F.; GRAZIADIO C. PASKULIN G A
Angiosarcoma in a 3 years child with c on Birth
Defects and Disabilities in the Developing World, 2007, Rio de Janelro.

3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
p.73-
Palavras-chave: childhood cancer
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satide Humana

. Meio de do: Impresso

WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; ZEN, PRG; Menegotto B; KISS, A.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Cloacal exstrophy in a child presentmg Nail-Patella syndrome whose mother used cocaine (crack) during
In: 3rd C on Birth Defects and Disabilities in the Developing World,
2007, Rio de Janeiro.
3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
p.39-39
h Genética, i Dismorfia:
Areas do conhecimento: Genetrca Médica
Setores de atividade: Salide Humana

. Meio de diy o: Impresso
Mer\egottoB ZEN, PRG; WALDMAN, C.; KISS, A.; MEDINA, C. T. N.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Hypertr in a child a disorder of fatty acid metabolism (LCHAD): report of an
unusual iation In: 3rd Confe on Birth Defects and Disabilities in the Developing

World, 2007, Rio de Janeiro.
3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
.38 -
Palavras-chave: LCHAD
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude Humana
. Meio de &o: Impresso

PASKULIN, G. A;; ZEN, PRG; WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; KISS, A.; Menegotto B; GRAZIADIO, C.
Isochromosome 18 and 18p deletion mosaicism in a boy with a subtle clinical presentation In: 3rd
International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World, 2007, Rio de Janeiro.
3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
p 38-38
have: Ci stica, Dismorfia:
Aleas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana
éncie igués. Meio de o: Impresso

MEDINA, C. T. N.; WALDMAN, C.; Menegotto B; ZEN, PRG; KISS, A.; GRAZIADIO, C.; FLORES, J.;
PASKULIN, G. A.
Mother and daughter with Campomelic Dysplasia: A case report In: 3rd International Conference on Birth
Defects and Disabilities in the Developing World, 2007, Rio de Janeiro.
3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
.40 - 40
Palavras-chave: Malformation, skeletal dysplasia
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satide Humana
éncie igués. Meio de o: Impresso

WALDMAN, C.; ZEN, PRG MEDINA, C. T. N.; KISS, A.; Menegotto B; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
(SCD) with different neural tube defects (NTDs): Report of three

cases In: 3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World, 2007, Rio
de Janeiro.

3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.
p.39-39
Palavras-chave: Genética, Dismorfias
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG; WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; KISS, A.; Menegotto B; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Trisomy 12p syndrome: a case report In: 3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in
the Developing World, 2007, Rio de Janeiro.

3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities in the Developing World. , 2007. v.1.

.38 -
Palavras.chave: C o
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude Humana

. Meio de &o: Impresso
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ROSA R.F.M.; ZEN, PRG; MEDINA, C. T. N.; WALDMAN, C.; KISS, A.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G.

Apresentacoes clinicas atipicas de pacientes portadores de sindrome de Patau e sindrome de Edwards:
um desafio diagnéstico? In: XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006, Guaruja.
XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica. , 2006. v.1. p.84 -
Palavras-chave: Citogenética, Genética
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salide Humana
éncie igués. Meio de &o: Impresso

ROSA, R. F. M.; DIBI, R. P.; PICETTI, J. S.; MEDINA, C. T. N.; ZEN, PRG; KISS, A.; GRAZIADIO, C.;
SILVEIRA, G. P. G.; PASKULIN, G
Correlagao entre as manifestagdes clinicas de pacientes com sia e anor
do cromossomo X In: XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006, Guaruja.
XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica. , 2006. v.1. p.26 -
o A ! ”
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satide Humana
éncie igués. Meio de o: Impresso

WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; Bernardi P; Menegotto B; PEREIRA, V. L.
B.; KISS, A.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Delegao parcial do brago curto do cromossomo 10(p11.27p13)relato de um caso In: XVII Congresso
Brasileiro de Genética Clinica, 2006, Guaruja.
XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica. , 2006. v.1. p.34 -
Palavras-chave: Citogenética, dele¢do
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satide Humana

. Meio de diy o: Impresso

PASKULIN, G. A.; KISS, A.; WALDMAN, C.; Bernardi P; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; MOMBACH, R.;
COTTER, P. D.; RIEGEL, M.; GRAZIADIO, C.
Inversao-duplicagdo de novo com trissomia 4p associada a delegdo subtelomérica 4p: relato de um caso
In: XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006, Guaruja.

XVII Congresso Brasileiro de Genética Cllmca 2006. v.1. p.34 -

stica, delecdo

Areas do conheclmento. Genética Médica
Setores de atividade: Salide Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; KISS, A.; MEDINA, C. T. N.; WALDMAN, C.; Bernardi P;
COTTER, P. D.; PASKULIN, G. A.

Relato de uma crianga com duplicagéo de novo 17p localizada junto & extremidade distal do brago longo
do cromossomo 17 In: Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006, Guaruja.

Anais do XVIIl Congresso Brasileiro de Genética ,2006. v.1. p.35 -
Palavras-chave: Citogenética, DUPLICAGAO 17P
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana
i i . Meio de diy o: Impresso

MEDINA, C. T. N.; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; VALIATTI, F.; TRAVI, G. M.; PINTO, L. L. C.; ZEN,
PRG; KISS, A.; Menegotto B; PASKULIN G A
ia de Poland i da retina em uma crianga cuja mae usou
misoprostol durante a gestagdo XV Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006, Guarujé.
XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica. , 2006. v.1. p.85 -
Palavras-chave: teratogenicidade
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ROSA, R. F. M.; TRAVI, G. M.; FREITAS, A.; ZEN, PRG; KISS, A.; Menegotto B; MEDINA, C. T. N.;
MOMBACH, R.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G A
Sindrome de um il ial com a
congénita In: XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006 Guaruja.
XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica. , 2006. v.1. p.85 -
have: Dismorfia:
Aleas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana
éncie igués. Meio de o: Impresso

ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; KISS, A.; Bernardi P

Ictiose, retardo mental e dismorfias em uma paciente com translocagao complexa t(7:16;11;10)

(q34:912.1,923.3;921.2). In: XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2005, Curitiba.
Programa Oficial e Livro de Resumos. , 2005. v.1.

Palavras-chave: Translocagéo, Ictiose, Retardo mental

Areas do conhecimento: Medicina, Genética

Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PINTO, L. L.
Relato de um caso de seqiiéncia Poland em uma crianga cuja mae usou misoprostol durante a gestagao
In: XVI Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2004, Belém - PA.

Livro de resumos do XVI Congresso Brasileiro de Genética Clinica. Belém: Sociedade Brasileira de
Genética Clinica, 2004. v.1. p.70 -
Palavras-chave: Misoprostol, Poland
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saude Humana

éncie igués. Meio de o: Impresso

GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; MENDEZ, H.
Analise de 321 pacientes encaminhados ao servigo de Genética Clinica da FFFCMPA para investigagao
de genitalia ambigua In: XV Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2003, Porto Alegre - RS

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2003. v.1. p.6 -
Palavras-chave: genitalia ambigua, diferenciacao sexual
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG UMA M.C.; CoserVM MATTEVI, M. S.

30 (12:21)(p13,g22), identificada por FISH, em LLA na infancia:

Estudo de uma amostra gaucha In: 49 Congresso Brasileiro de Genética, 2003, Aguas de Lindoia.
do 49 C de Genética. Brasileira de Genética, 2003. p.751 -
Pa/awasmave. Fuséo TEL/AML1, Leucemia, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

PERLA, A ; ZEN, PRG; BAREA, L.; WAINER, M.

Deficiéncia de 3-metilcrotonil-coa carboxilase: Relato do primeiro paciente brasileiro In: XV Congresso
Brasileiro de Genética Clinica, 2003, Porto Alegre - RS.

Livro de Resumos. Campinas: Socwedade E!raswlelra de Genética Clmlca 2003.v.1.p.222 -
Palavras-chave: acidemia orgénica,
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; MOMBACH R FLORES J.
congénita, cardi i de Canta): Primeiro relato de
uma crianga brasileira In: XV Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2003, Porto Alegre - RS.
Livro de Resumos Campmas Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2003. v.1. p.74 -
P h: , sindrome de Cantu
Areas do conheclmento Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG; SILLA, L.; DAUDT, L.; NEUMANN, J.; ORTIGARA, R.; MATTEVI, M. S.
Prevaléncia em nosso meio da translocag@o (12:21)(p13;g22) em Leucemia Linfoblastica Aguda na
infancia, identi através de in situ com sondas de DNA para o rearranjo
TEL/AML1 In: XV Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2003, Porto Alegre - RS.

Livro de resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2003. v.1. p.147 -
Palavras-chave: LLA, Leucemia, FISH
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

KARAN, R.; KASPER, C. |.; SIKANDAR,
Atelosteogénese tipo II: Variabilidade fenotip
Genética Clinica, 2002, Ribeirao Preto - SP

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2002. v.1. p.56 -
Palavras-chave: atelosteogénese, displasia 6ssea
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

EN, PRG; PAPANDREUS, R.
ica em um casal de irmaos In: XIV Congresso Brasileiro de

. Meio de diy o: Impresso

GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; LIMA, M. C.
Delegéo intersticial do brago curto do cromossomo 3: Relato de um caso In: XIV Congresso Brasileiro de
Genética Clinica, 2002, Ribeirdo Preto - SP.

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2002. v.1. p.59 -
Palavras-chave: dele¢éo 3, microftalmia
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salide Humana

. Meio de diy o: Impresso

GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; MOMBACH, R.
Macrostomia, alteragéo de pavilhdes auriculares e mesomelia: Uma nova sindrome? In: XIV Congresso
Brasileiro de Genética Clinica, 2002, Ribeirao Preto - SP.
Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2002. v.1. p.42 -
P: h i

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satide Humana

. Meio de diy o: Impresso

ernardi P; Menegotto B; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
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437.

438.

439.

443.

444,

445.

ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.
Microcefalia e manchas café com leite associadas a anel do cromossomo 12: Relato de um caso In: XIV
Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2002, Ribeirdo Preto - SP.

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2002. v.1. p.73 -
Palavras-chave: microcefalia, anel do 12, manchas café com leite
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

éncie igués. Meio de o: Impresso

ZEN PRG; SILEERMANN R GRAZIADIO C.
Relato de um caso In: XIV Congresso Brasileiro de

Genéhca Clinica, 2002, Rlbelrao Preto - SP.
lero de Resumos Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2002. v.1. p.73 -

Areas do conhecrmento Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; CARSTENS B.; SMITH, J.; MCGAVRAN, L.
Agenesia sacral e a delegao ica em 7q36: Relato de um caso In: XIII
Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2001, S&o Pedro - SP.

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2001. v.1. p.41 -
Palavras-chave: agenesia sacral, delegéo subtelomérica, microcefalia
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG; MOMBACH, R.; GRAZIADIO, C.
Aparéncia Facial Acromegaloide e hipertricose em uma paciente filha de pais consangiiineos In: XII
Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2001, S&o Pedro - SP.
Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2001. v.1. p.41 -
have: 6 + icose, 6mica recessiva

P: 2 Ap: facial
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satide Humana

. Meio de diy o: Impresso

KISS, A.; ZEN, PRG; GARCIA, C. D.; BARROS, V.; SCHNEIDER, L. H.; GIUGLIANI, R.
Galactosilidose infantil tardia - Relato de um caso com apresentagéo atipica In: XIIl Congresso Brasileiro
de Genética Clinica, 2001, S&o Pedro - SP.

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2001. v.1. p.40 -
Palavras-chave: galactosialidose, catepsina A
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso
GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PINTO LL OMEACH R. PASKULIN G.A.
0O nascimento de uma crianga ): impacto da noticia
para a familia In: XVII Semana Académlca da Fundacao Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto
Alegre, 2001, Porto Alegre.

Revista Pesquisa Médica. , 2001. v.35. p.188 -
Palavras-chave: Genética
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

KISS, A.; ZEN, PRG; SCHNEIDER, L. H.; GIUGLIANI R F'ASKULIN G A SCHWARTZ . V.D.
Renal insufficiency in a Brazilian patient with Novel
Therapies for Lysosomal Storage Disorders, 2001, Canela.
Imematlonal Symposnumon Novel Therapies for Lysosomal Storage Disorders. , 2001
enética,
Areas do conheclmento. Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana

. Meio de diy o: Impresso

ZEN, PRG; PINTO, L. L. C.; SCHWARTZ, I. V. D.; BARRETT, T. G.; PASKULIN, G. A.
Relato de um paciente brasileiro com sindrome de Wolfram e braquidactilia In: XII Congresso Brasileiro de
Genética Clinica, 2000, Teresépolis - RJ.

Livro de Resumos. Campinas: Sociedade Brasileira de Genética Clinica, 2000. v.1. p.19 - 19
Palavras-chave: sindrome de Wolfram, DIDMOAD, wolframina, diabetes
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salide Humana

. Meio de diy o: Impresso

ROCHA, J. R.; PHILIPPSEN, J. A;; FERRARI, S. R.; MATTOS, B. D.; ZEN, PRG; GARCIA, V.
Investigacéo de criancas com infecgéo urinaria In: Quarta Jornada Brasileira de Nefrologia Pediatrica,
1987, Rio de Janeiro - RJ.

Livro de Resumos. , 1987.v.1. p.32 -
Palavras-chave: infec¢éo urinaria, refluxo vésico-ureteral
Areas do conhecimento: Pediatria
Setores de atividade: Satide Humana

. Meio de diy o: Impresso

Trabalhos publicados em anais de eventos (resumo expandido)

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; RICACHINEVSKY, C. P.; GRAZIADIO, C.; KOSHIYAMA, D. B.;
VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
Sindrome de deleg&o 22q11 e cardiopatias congénitas complexas. In: Salao de Iniciagéo Cientifica da
PUCRS, 2010, Porto Alegre.

Anais do XI Saldo de Iniciagao Cientifica da PUCRS. Porto Alegre: PUCRS, 2010. v.1. p.232 - 234
Palavras-chave: Sindrome da delegao 22q11, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de do: Vérios

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; ZEN, T. D.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG
Anormalidades cromossomicas entre pacientes com espectro éculo-auriculo-vertebral (sindrome de
Goldenhar) In: X Salao de Iniciagao Cientifica da PUCRS, 2009, Porto Alegre.
Anais do X Salao de Iniciagédo Cientifica da PUCRS Porto Alegre ed\PUC 2009 v.1. p.303 - 305
have: Sindrome de
Aleas do conhecimento: Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais
Meio de ao: Meio digital

Artigos em jornal de noticias

1.

ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.
Buscando a resposta nos genes. Panorama UFCSPA. Porto Alegre - RS, p.6 - 7, 2017.
Palavras-chave: Sindrome genética, Gene
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
3 . Meio de di Varios

ZEN, PRG; ROSA, R.F. M.
Esforcos para a prevengdo podem driblar heranga. Jomal do Comércio. Porto Alegre - RS, p.2 - 2, 2016.
Palavras-chave: Genética, Heranga, Prevengdo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
gués. Meio de do: Varios

Apresentacéo de trabalho e palestra

1.

FERNANDES C.P; ALMEIDA S. T ROSA R.F.M; Zen, P. R. G.
and of Infants I Heart Disease Attended by the

Clinical Genetics Servnce 2020. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Congenital heart defects, Audiological findings

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Virtual; Evento: Congresso Virtual da Fundagéo

O ia; Inst. Fundagéo Oi

FERNANDES C P; ALMEIDA S T ROSA R. F M Zen, P.R. G.
ip a Scientifi n Project based on reading and analysis of
medlcal records Expenence Report 2020. (Ccngressc Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Medical records, Scientific Initiation Project
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
; Local: Virtual; Evento: Congresso Virtual da Fundagéo
O ia; Inst. Fundagéo Oi

FERNANDES, C. P.; ALMEIDA, S. T, ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Predominance of Risk Factors for Hearing Loss in Infants with Congenital Heart Defects, 2020.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Hearing loss, Risk factor, Congenital heart defects
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
igués; Local: Virtual; Evento: Congresso Virtual da Fundag&o
O ia; Inst.| Fundagéo O

FERNANDES, C. P.; ALMEIDA, S. T;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.

Results of the Speech, Language and Hearing Sciences Assessment in Congenital Heart Disease
Patients Admitted in a Pediatric Hospital in Rio Grande do Sul, 2020. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Congenital heart disease, Speech, Language and Hearing Sciences

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Virtual; Evento: Congresso Virtual da Fundagéo

O ia; Inst.| Fundagéo O
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5.

STORCK, P. V.; STELLO, B. B.; SCHMIDT, J. B.; MOURA, T. D. B.; PALADINI, L. A.; GUARANA, B. B.;
SOARES, C. V.;; MANICA, F.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Achados clinicos de um menino de dois anos de idade com carcinoma de suprarrenal, 2019.
(Congresso Apresentagéo de Trabalho)

: Carcinoma de Achados clinicos
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

MORAES, I. S.; FUCHS, L.; SOUZA, M. A.; MANICA, F.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

ACHADOS CLINICOS DE UM PACIENTE COM SEQUENCIA DE POLAND, 2019.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sequéncia de Poland, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

GRESELE, M.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados clinicos de uma familia com displasia craniofrontonasal: uma condigéo genética rara,
2019. (Congresso Apresentagdo de Trabaiho)

h. Displasia Achados clinicos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°

Congresso Brasileiro de Clinica Médrca /nst promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Meédica

TELLES, B. B.; BATISTI, R. S.; F. JUNIOR, M. A;; MANICA, F.; DELAZERI, G.; GALVAN, J.; FERREIRA,
J.V.; COSTA, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Achados clinicos de uma paciente com amioplasia congénita, 2019. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Amioplasia congénita, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Ped/atr/a Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

ALVES, E. R. R;; GRESELE, M.; MANICA, F; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Achados clinicos e evolugao de um paciente com ataxia de Friedreich, 2019.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Ataxia de Friedrich, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médica; /nst promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Médica

STORCK, P. V,; CONTIN, I.; CAMBOIM, I. G.; ZOTTIS, L. F. F; ECKERT, I. C.; CORSO, E.R. B.;
MANICA, F; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Achados faciais de um paciente com holoprosencefalia: pistas para o seu diagnéstico, 2019.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Holoprosencefalia, Achados faciais tipicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

cal: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

CORREA, D. C.; NAKATA, D. T.; RAMOS, R. S,; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V,; Zen, P. R. G.; ROSA,

Achados neurologu:os e laboratoriais de uma paciente com uma condigdo genética rara: ataxia-
2019. de Trabalho)

P h Ataxia e ia, Achado

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
és; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Cidade: Porto

Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019 /ns{ e

Neurocirurgia do RS

AMARAL, C. E. V.; WASSLER, R. R.; SALVADOR, T. V.; GALVAN, J.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

ACHADOS OFTALMOLOGICOS DE UMA PACIENTE COM SINDROME DE BARDET-BIEDL: UMA

DOENGA GENETICA ASSOCIADA A PERDA VISUAL PROGRESSIVA, 2019. (Simpésio, Apresentagéo

de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Bardet-Biedl, Achado oftalmolégico, Perda visual

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
i i cal: i

3 Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: XV
Congresso Sul-Brasil de Of Inst.pi de O ia do Rio
Grande do Sul

BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; BUGIN, A. C. K; SILVA, V. N.; MANICA, F.; FERREIRA, J. V.;
HANEMANN, T.; KURATANI, D. K.; GOMES, L. M.; Telles, JAB; DIETRICH, C.; Zen, P. R. G.
ACHADOS PRE-NATAIS E EVOLUGAO DE UM FETO COM EXTROFIA DE CLOACA, 2019,
(Simposio, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Extrofia de cloaca, Evolugdo, Achados gestacionais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
igués; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XVJomada da & Gaucha de L —JARGUS; Inst.

Galicha de L e

TELLES, B. B.; BATISTI, R. S; SILVA, V. N.; BUGIN, A. C. K;; GASPARETTO, T. A,; RAMOS, R. S.;
MANICA, F.; MINEI, T. S. S.; HANEMANN T.Zen, P. R. G.; ROSA R.F. M.

AMENORREIA PRIMARIA E SUA RELACAO COM ANORMALIDADES CROMOSSOMICAS
DETECTADAS ATRAVES DO EXAME DE CARIOTIPO, 2019. (Simpésio, Apresentagao de Trabalho)
o " b e . !

% , Cariétipo, /
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

és. Meio de Outro; Local: Hotel Plaza S&o Rafael;
Cidade: Porto A/eg/e RS; Evento: XV Jornada da iagao Gaucha de L —JARGUS;
Inst.p Galicha de L

BORGES, V. M. S.; GREGORY, L,; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; SLEIFER, P.

Andlise do potencial evocado auditivo P300 em criangas e adolescentes com sindrome de Down,
2019. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Potenciais Evocados Auditivos, Sindrome de Down, Crianga, Adolescente

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

Laca/ Sa/ao Nobre da UFCSPA; Cidade. Pan‘o Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA Inst, Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

TELLES, B. B.; BATISTI, R. S.; MANICA, F.; SILVA, V. N.; BUGIN, A. C. K.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D.

B.; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.M.

ANOMALIAS CEREBRAIS IDENTIFICADAS ATRAVES DO ULTRASSOM TRANSFONTANELAR

ENTRE PACIENTES COM SINDROME DE PATAU, 2019. (Simpésio, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Anomalias cerebrais, Ultrassom, Sindrome de Patau

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hotel Plaza Sdo Rafae/ C/dade Porto Alegre - RS;

Evento: XV Jornada da & Gaucha de L
do Gaucha de L

\/\DOR\ L.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, E. P. E. ; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,

brais entre com trissomia do cromossomo 13 (Sindrome de Patau),
2019. (Simpésio,Apresentacdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do cromossomo 13, Anormalidade cerebral
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019 Tnst.
Neurocirurgia do RS

JACOMINI, A. A. V.; TREVISAN, P.; GRAZIADIO, C.; SOARES, F. P.; PEREIRA FILHO, N. A;; Zen, P. R.
G.;ROSA,R.F. M.

através da técnica de hlhndlzagao in sltu
ia e signifi clinico, 2019, de

Trabaho)

&o In Situ

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Crdade Porto
Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019; /ns{
Neurocirurgia do RS

TELLES, B. B.; BATISTI, R. S,; SILVA, V. N.; BUGIN, A. C. K.; MANICA, F.; HANEMANN, T.; KREUSCH,
T. C.; SALVARO, B. P.; PERIN, W F.;Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
ANORMALIDADES CROMOSSOMICAS DETECTADAS PELO CARIOTIPO ENTRE PACIENTES COM
AMENORREIA SECUNDARIA, 2019. (Simpésio, Apresentagéo de Trabalho)
have: 6 Cariétipo,
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
igués; Local: Hotel Plaza Sdo Ralael Cldade Porto Alegre - RS;
Evento: XV Jornada da & Gaucha de L
do Gaucha de L
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20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

OKABAYASHI, C. S. M.; GADELHA, K. A.; ROSA, E. B,; ZILIOTTO, M. B.; DALLAGNOL, M. E.;
GRESELE M.; Zen, P. R. G. ROSA R.F.M.

entre paci com espectro 6culo-auriculo-vertebral
de Goldenhar), 2019. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
Sindrome de Espectro 6 fcul by

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Saldo Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA: satide e Inst. : Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

JACOMINI, A. A. V.; PELISSONI, B. A.; MACHADO, M. H.; COUTINHO, A. J. M.; OKABAYASHI, C. S. M.;
GADELHA, K. A;; BORBA, T. S.; Fiegenbaum, M; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Aprendendo a genética através da histéria e das artes, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Ensino, Genética, Artes
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

ig Lor:al Salac Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA: Inst. : Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

TELLES, B. B.; SILVEIRA, D. B.; BATISTI, R. S.; ROCHA, B. F.; MARCHEZI, L. V.; SILVA, L. L. M,; Zen,
P. R. G-; ROSA, R.F. M.

ésit de i com i i énita: i éncia de fatores i e
extracardlacos sohre evolugao e prognostlco 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

C congénita, , Aspecto
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA Anesleslologla
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
Laca/ Sa/ao Nobre da UFCSPA; Cidade. Pan‘o Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA Inst, Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

GUARANA, B. B.; GLAESER, A. B.;; SANTOS, A. §.; DINIZ, B. L.; DECONTE, D.; MANICA, F.; ROSA, R.
F.M.; Zen, P.R. G.

Associagao entre membrana anterior laringea e sindrome de delegdo 22q11, 2019.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho

Palavras-chave: Sindrome da deleg&o 22q11, Membrana laringea

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

JACOMINI, A. A. V.; FERREIRA, G. D; SILVEIRA, F. R.; JAKIMIU, A. R.; SOUZA, L. A. C.; Zen, P. R.
G.; ROSA R.FM

] entre i occipital e do de Dandy-Walker diagnosticada ainda no
perlodo a 3 201 9. (Simp6 &o de Trabalho)
4o de Dandy-Walker, Gestagao

occipi
Areas do conhecrmento GENET/CA MED/CA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019 Tnst.

Neurocirurgia do RS

BISCHOFF, H. M.; GRISELI, L.; COIMBRA, C. F. M.; RETORE D.; HANEMANN, T.; FALCAO, R. S.;
BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; Zen, P. R. G. , R

Associagéo entre truncus arteriosus e um importante defelto de redugéo de membro inferior, 2019.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Truncus arteriosus, defeito de redugdo de membros

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso SOCERGS 2019 Inst.promotora/financiadora: SOCERGS

FERNANDES, C. |.; SPADINI, A. V.; KURATANI, D. K.; GOMES L M.; WELTER, A. T.; ABECH, G. D.;
RAMPELOTTI, T. G.; RAMOS, R. S.; Zen, P. R. G.; ROS
ATAXIA-TELANGIECTASIA: UMA DOENGA GENETICA NEURODEGENERATIVA 2019.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Ps h. Ataxia i ia, Doenca
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Dall OnderHoIe/ Cidade: Bento Gon(:alves RS; Evento:
XIV Congresso Gaticho de Psiq /nst de Psiq do RS

SANTOS A S, GLAESER A.B; FLORIANI M.A.;ROSA R.F.M.; Zen, P. R.G.
de énita, 2019.

(Congressc Apresentacao de Traba\ho)
C P congénita, Ci ica Molecular
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
ig Lor:al Salac Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA atde Inst. Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

DINIZ, B. L.; GLAESER, A. B.; SANTOS, A. S.; GUARANA, B. B.; DECONTE, D.; ROSA, R. F. M,; Zen,
P.R. G.

do das des cardiacas itas em i com e sem di: ico de
sindrome de delegao 22q11 2019, (Congresso Apresenla;ao de Trabalho)
P cardiacas,

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

Laca/ Sa/ao Nobre da UFCSPA; Cidade. Pan‘o Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA atde Inst, Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

DALLAGNOL, M. E.; ROSA, E. B.; GRESELE, M.; ZILIOTTO, M. B.; CORREIA, E. P. E. ; SILVEIRA, D.
B.; CORREIA, J. D.; GRAPIGLIA, C. G.; NUNES, M. R; ZEN, T. D.; da Cunha, André Campos; Zen, P.
R. G.;ROSA,R. F. M.

Avaliagio do uso de medicamentos e drogas de abuso por gestantes com fetos portadores de
malformagdes atendidas no servigo de medicina fetal do Hospital Materno Infantil Presidente
Vargas um estudo de caso e controle, 2019 (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Feto, Drogas de abuso

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Salédo Nobre da UFCSPA Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA satide e Ins Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

BRASIL, C. M. A;; MATEUS, D. G.; SPADOA, J. L.; KONOPKA, L. K.; PELISSONI, B. A;; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.

Caractel icas clinicas de uma paciente com hi de Ito, 2019. (Si i0, do de
Traba\hc)

de Ito, C: g clinicas
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA
; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Crdade Porto
Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019; /ns{
Neurocirurgia do RS

GALVAN, J.; KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P; PERIN, W. F.; COUTINHO, A. K.; TAKAHASHI, D. M.;
PELISSONI, B. A;; DIETRICH, C.; da Cunha, André Campos; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Caracteristicas clinicas e aspectos gestacionais de fetos com suspeita de gastrosquise
eencaminhados a um servigo de medicina fetal de referéncia do sul do Brasil, 2019.
(Simposio,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Gastrosquise, Medicina fetal, Feto, Achados gestacionais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

ig Local Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -

RS; Evento: IX Simpésio Obstetricia e da PUCRS;

Inst.promotora/financiadora: Escola de Med/cma da PUCRS

VARGAS, G. R. T.; PERIN, W. F.; KREUSCH, T. C.; RAMPELOTTI, T. G.; SALVARO, B. P.; MANICA, F.;

SANTOS, D. N. O.; HANEMANN, T.; ZEN, PAULO; ROSA, R. F. M.

Caracteristicas clinicas e aspectos multidisciplinares e de evolugéo de uma paciente com
2019 (Congre P ao de Trabalho)

P h. Albinism C: i clinicas, Evolugdo

Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: 39° Congresso Brasileiro de Ped/atr/a Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de

Pediatria

FERNANDES, C. I.; RAMOS, R. S.; FALCAO, R. S.; SILVEIRA, D. B.; BRANDAO, G. R.; PERIN, W. F.;
Zen, P. R G., ROSA, R.F. M.

do parto e il is de i com iopati; ita: um estudo de caso-
comrole, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Achados do parto e perinatais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:

Brasilia - DF; Evento. XXX/// Congresso BraS//erm de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.; KREUSCH, T. C.; FERREIRA, M. A. T.; WELTER, A. T.; ABECH, G. D.;

ALME\DA C.B.C; ERANDAO G. R GAL\/AN J HANEMANN, Zen, P. R. G. ROSA, R. F M.
de Down: da

cardlologlca 2019. (Congresso Apresemacao de Trabalho)

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Sindrome de Down

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Cen[ro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: 74° Congresso Brasileiro de C Brasileira de

Cardiologia

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

58 of 127

35.

36.

37.

38.

39.

40.

M.

42.

43.

44,

45.

46.

47.

48.

49.

50.

CARDOSO, G. R.; MARCHEZI, L. V.; NOVELLO, F. E.; BIRK, L. F. S.; ANDRIN, A. E.; TRINDADE, D. S.;
TELLES, B. B.; BATISTI, R. S.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Cardiopatias congénitas: um achado do espectro clinico da embriopatia diabética, 2019
(Congresso Apresentagao de Traba\ho)

dial congénita
Areas do canhecrmento GENET/CA MED/CA

; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso SOCERGS 2019 Inst.promotora/financiadora: SOCERGS

FERNANDES, C. I.; RAMOS, R. S.; FALCAO, R. S.; ARRUDA, T. V.; BRANDAO, G. R.; PERIN, W. F.;
Zen, P. R. G.;ROSA, R.F. M.

Cifose congénita em um feto com mit i i do pré-
natal para o planejamento da terapia cirtrgica apés o parto, 2019. (Congresso,Apresentacdo de
Trabalho)

Cifose congénita, Diagnostico
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: XXXIIl Congresso Brasllelro de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

Zen, P.R. G.
Condigdes comuns na infancia, 2019. (Conferéncia ou palestra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Genética, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

gués; Local: Anfiteatro Moacyr Scliar; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Curso Genética, C e Cognicéo; Inst. Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

GHIORZI, I.; DUARTE, F. B., WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R,; Zen,
P. R. G.; ROSA, R. F. M.; FIEGENBAUM, M.
Construgao de um poligrafo baseado no contetido administrado na disciplina de genética humana
para auxilio no processo de aprendizagem, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Ensino, Genética Humana, Aprendizagem
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Lor:al Salac Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA Inst, Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

VIDOR\ L GRESELE, M Zen, P.R. G. ROSA, R. F M. P\TTOL L D.
imune 6sseas
esponmloencondmmsplas.a 1SPENCD) 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: SPENCD, Deficiéncia imune, Alteragées ésseas, Infecges recorrentes
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médica; /nst promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Médi

STORCK, P. V.; BUGIN, A. C. K.;; MANICA, F.; ALVES, E.R.R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R F M.

Delegao parcial do brago longo do X esua
infertilidade, 2019. (Congresso,, Apresenta;ao de Traba\hc)
Palavras-chave: Delegéo parcial, Ci X, X

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médica; /nst promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Médica

SILVEIRA, I. B. E; SILVA, G. S,; MATEUS, D. G; MARTINEZ E. C.; IAROSESKI, J.; MOTTER, S.B.;
KELM, T.; LINHARES, A. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F.

igdo de uma familia com a sindrome de Barlow 1smdrome de prolapso de valvula mitral
familiar, 2019. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Barlow, Sindrome do prolapso da valvula mitral familiar

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA

; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: 39° Semana Clen[lfca do HCPA; Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de
Porto Alegre

SOUZA, M. A.; FUCHS, L.; MANICA, F;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M;; MORAES, I. S.

DESCRIGAO DE UMA MENINA E SUA MAE COM DIAGNOSTICO DE CONDRODISPLASIA
PUNCTATA DOMINANTE LIGADA AO X, 2019. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

P have: Ct plasia punctata domir ligada ao X

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de alen;aa a satide humana

cal: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

MOURA, A. A.; SCHERNER, L. C. R.; SANTOS, A. S.; SILVA, R. M. C.; SILVA, P. R.;; GLAESER, A. B.;
DINIZ, B. L.; DECONTE, D.; GUARANA, B. B.; ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.

Desenvolvimento de sonda de hibridizag&o in situ por éncia para i ]
alteragdes do gene EGFR em carcinomas de pulmdo, 2019, (Congresso Apresentagao de Trabamo)
In Situ , FISH, EGFR, Carcinoma de pulmao

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médrca
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Lor:al Salac Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA: Inst. : Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

ABECH, G. D.; WELTER, A. T.; BRANDAO, G. R.; MELIM, J. B.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos;
ROCHA, B. F; MARCHEZI L.V.; DORST, D. M. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Detecgao das P: itas no periodo pré-natal em nosso meio: onde estamos
falhando?, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Pré-natal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Fundagdo Dom Cabral; Cidade: Belo Honzonle MG
Evento: 46° Congresso da Sociedade Brasr/erra de Cirurgia C: Inst.pi

Sociedade Brasileira de Cirurgia Cardiovascular

BATISTI, R. S; Telles, JAB; SILVA, V. N.; BUGIN, A. C. K.; MANICA, F.; FERRE\RA J. V.; HANEMANN,
T.; KURATANI, D. K.; GOMES, L. M.; TARGA L.V.; TELLES, B. B.; Zen,
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE ANENCEFALIA NO PER|ODO PRE NATAL A PARTIR DE UMA
SERIE DE CASOS, 2019. (Slmposlc Apresentagéo de Trabamo)
h: ¢-natal

Aleas do conhecimento. GENET/CA MEDICA, Gmeco/og/a e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Hotel Plaza Sdo Rafae/ C/dade Porto Alegre - RS;
Evemo XV Jornada da & Gaucha de L

do Gaucha de L

SIMIONI, V. P,; ALVES, E. R. R;; ABECH, G. D.; WELTER, A. T;; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R.;
HANEMANN, T.; MANICA, F.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. FM.

Diagnéstico e evolugéo de uma paciente com dotipo1e de tibia,
2019, (Congresso Apresentagdo de Trabalho)

, Evolugdo

Areas do conhecimento. GENET/CA MED/CA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao a Saude humana

entro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama lns[ promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

FERNANDES, C. |.; RAMOS, R. S.; FALCAO, R. S.; RODRIGUES, E. E. A. M.; WILKE, E. D.; ZEN, R. P.;
Zen, P. R. G.;ROSA, R.F. M.

ré-natal de occipital e suas implicagdes para o manejo e o tratamento
pés natal, 2019 (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
ceipital, D ico pré-natal,

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento. XXX/// Congresso BraS//erm de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

MATEUS, D. G.; LINHARES, A. B.; ANDRIN, A. E; TRINDADE, D. S.; ROCHA, D. B. M.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. F. M.; FALCAO, R. S.; RODRIGUES, E. E. A. M;; MOTTER, S. B.
Dificuldades alimentares em um paciente com a smdrome de Russel-Silver, 2019.
(Ou(ra Apresentagao de Trabalho)

> Sindrome de R 1-Silh Di de alimentar
Areas do conhecrmento GENETICA MED/CA
; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: 39° Semana C/‘enl/ﬁca do HCPA; Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de
Porto Alegre

GALVAN, J.; KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.; HANEMANN T.; COUTINHO, A. K;
TAKAHASHI, D. M.; PELISSONI B.A;Zen, P. R. G, ROSA,R. F.
Disgerminoma de ovério como uma das primeiras manlfestaqoes clinicas de uma paciente com
dlsgenesla gonadal pura XY, 2019. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
de ovario, Di gonadal pura

Aleas do conhecrmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

igués; Local: Centrc de Convengées Wish Serrano; Crdade Bento
Gongalves - RS; Evento: IX Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: Escola de Medicina da PUCRS

GRESELE, M.; MANICA, F.; FERREIRA, M. A. T; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Distrofia Muscular de Becker: Caracteristicas Clinicas e Evolugéo, 2019. (Congresso,Apresentacéo
de Trabalho)

Palavras-chave: Distrofia muscular de Becker, Caracteristicas clinicas, Evolugdo
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médica; Ins[ promotoraffinanciadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Médica

SEROISKA, G.; COIMBRA, C. F. M; SILVA, M. A.; CELLA, P. A. M.; PIRES, F. T.; DORSDT, D. M. B.;
TELLES, B. B.; BATIST|, R. S.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Drenagem venosa pulmonar anémala total e sua relagdo com a sindrome do olho do gato, 2019.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome do olho do gato, Drenagem venosa pulmonar anémala

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA

; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso SOCERGS 2019 Inst.promotora/financiadora: SOCERGS

BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; BUGIN, A. C. K.; MANICA, F.; SILVA, V. N.; SALVARO, B. P; PERIN, W.
F.; KREUSCH, T. C.; da Cunha, André Campos; Telles, JAB; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
ECTRODACTILIA EM UM FETO COM ONFALOCELE: UMA ASSOCIAGAO BASTANTE RARA, 2019
(Simposio,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Ectrodactlia, Onfalocele, Feto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana
igués; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XV Jornada da & Gaucha de L —JARGUS; Inst.

Galicha de L e

GALVAN, J.; NUNES, M. R.; CORREIA, H. V. D.; PEREIRA, T. G.; CORREIA, J. D.; WILKE, E. D.; ZEN,
R. P KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F M.

4o da etiologia do em anel em i com sil de Turner:
eop ico, 2019. (Congresso, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turmer, Cromossomo em anel, Etiologia, Tratamento
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Lor:al Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -

RS; Evento: IX Simpésio ia, Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotoraffinanciadora: Escola de Med/cma da PUCRS

AMARAL, C. E. V.; WASSLER, R. R;; WELTER, A. T;; BARRETO, P. K. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.

M.
ESPECTRO OCULO-AURICULO-VERTEBRAL (SINDROME DE GOLDENHAR): UMA CONDIGAO
ASSOCIADA A UM AMPLO ESPECTRO DE ANORMALIDADES OFTALMOLOGICAS, 2019.
(Simposio,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Espectro éculo-auri bral, Sindrome de
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

i i cal: i

3 C/dade Porto Alegre - RS; Evento: XV
Congresso Brasile de Of Inst. de Of ia do Rio
Grande do Sul

GALVAN, J.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; ARAUJO, B.; HANEMANN, T.; PELISSONI, B. A.;
DORST, D. M. B.; VIEIRA, L.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Evolugdo de um feto diagnosticado com anomalia de Ebstein ainda no periodo pré-natal, 2019.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Anomalia de Ebstein, Feto, Prenatal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de anvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Local Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: IX Simpésio ia, Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: Escola de Med/cma da PUCRS

KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P; PERIN, W. F; SILVA, T.; CARVALHO, D.; PORTIGLIOTI, B. P.;
NUNES, M. R.; CORREIA, H. V. D.; PEREIRA, T. G.; Zen, P. R.G ROSA,R.F. M.
Existe uma i entre eventos de Turner?, 2019,
(Simposio,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Tromboebolia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

Loca/ Centro de Convengées Wish Sermna Cidade: Gramado -
RS; Evento: IX Simpésio d ia, Obstetricia e a PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: APPERGO/PUCRS

KONOPKA, L. K.; MATEUS, D. G.; PELISSONI, B. A,; MART\NEZ E. C; Fell, PRK; DIETRICH, C.;

Telles, JAB; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.

Experiéncia de um servigo de medicina fetal de referéncna do Rio Grande do Sul com fetos
encaminhados por suspeita de ise, 2019. (Outra, &o de Trabalho)

Palavras-chave: Gastrosquise, Medicina fetal

Areas do conhecimento. GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: 39° Semana C/‘enl/ﬁca do HCPA; Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de
Porto Alegre

WELTER, A. T.; ALMEIDA, C. B. C.; SEIBEL JUNIOR, D.; PEREIRA, T. G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D.

B.; BATISTI, R. S,; TELLES, B. B.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Frequéncia da sindrome de delegao 22q11 entre paci com
‘em uma UTI pediatrica e cardiaca, 2019. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de deleg&o 22q11.2, Cardiopatia congénita, Defeito cardiaco conotruncal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Dom Cabral; Cidade: Belo Horizonte - MG;
Evento: 46° Congresso da Sociedade Brasrlerra de Cirurgia C: Inst,
Sociedade Brasileira de Cirurgia Cardiovascular

PITTOL L D GRESELE, M,; PELISSON\ B.A;Zen, P. R. G.,; ROSA,R.F. M.

pela técnica de hibridizagéo in situ
fluorescerlle em uma amostra de glioblastomas de pacientes adultos, 2019
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
by " P

ao In Situ f , Ci Molecular
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médrca /nst promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Meédica

PERIN, W. F.; MATEUS, D. G.; LINHARES, A. B.; BOTELHO, C. P; SILVA, L. F. P; SILVEIRA, D. B.;
BATISTI, R. S.; MARCHEZI, L. V,; ROCHA B. CH\ES G A.F;Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.
de

congémta 2019 (Ccngresso Apresenlagao de Trabalhc)

P congénita,

Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

Loca/ Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 74° Congresso Brasileiro de C: ; Inst, Brasileira de
Cardiologia

FERNANDES, C. I.; RAMOS, R. S.; CORREIA, J. D.; FAVERO, M. F.; SEIBEL JUNIOR, D.; BALDINO, L.
P; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Genit; ambigua: caracteristicas clinicas e ioti) de
avaliagdo em um servigo de genética clinica, 2019 (Congresso Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: genitélia ambigua, Cariétipo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: XXXIIl Congresso Brasllelro de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

GALVAN, J.; SILVEIRA, D. B.; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; CALAI, G.; WILKE, E. D.; ZEN, R. P;; DA
CUNHA, ANDRE C; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Gestagdo em uma méae com Utero bicorno: possiveis consequéncias, 2019.
(Congresso Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Utero bicorno, Gestagao
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Lor:al Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: IX Simpésio ia, Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: Escola de Med/cma da PUCRS

F. JUNIOR, M. A;; BECK, J. C.; GALVAN, J.; FERREIRA, M. A. T.; CICHELERO, M.; HANEMANN, T ;
MANICA, F.; KURATANI, D. K.; GOMES, L. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Histiocitose (histiocitose de células de langerhans): achados clinicos e laboratoriais de uma
paciente este distirbio proliferativo raro, 2019. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Histiocitose, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Ped/ama Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

GIBICOSKI, T. B.; MARCHEZI, L. V.; FRISON, G.; DALLAGNESE, M. A. V.; HERZOG, C.; GIANESINI,

G,;ROSA, R. C. M.; SANTOS, C. B. L.; NOGUEIRA, L. T.; MORAIS, C. O.; YONAMINE, T. M.; Zen, P. R.

G.;ROSA, R.F. M.

Identificagéo de portadores de entre i com

congénita: importancia do exame fisico dismorfologico, 2019. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
i Exame

congénita,
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
Lor:al Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 74° Congresso Brasileiro de Cardic ; Inst, Brasileira de
Cardiologia
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DECONTE, D.; CARLOTTO, B. S.; DINIZ, B. L.; FLORIANI, M. A;; GLAESER, A. B.; SANTOS, A. S.;
GUARANA, B. B.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R,
Investigagdo de pacientes com suspeita clinica de sindrome de Williams utilizando as técnicas de
FISH e MLPA, 2019. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: FISH, MLPA, Sindrome de Williams
Areas do conhecimento. GENET/CA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Saldo Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA: satide e Inst. : Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

GALVAN, J.; KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.; PELISSONI, B. A.; DIETRICH, C.; TARGA,
L. V; Telles, JAB; Zen, P.R. G ROSA, R F.M.
Manejo e de do 4o dasua
extensao ainda no periodo pré-natal, 2019. (Congresso, Apresenta:;ac de Trabalho)
Palavras-chave: Onfalocele, Pré-natal, Diagnosis, Prognéstico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Local Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: IX Simpésio d ia, Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: Escola de Medicina da PUCRS

FERNANDES C.P; Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S. T.. ROSA, R F. M

em criangas i énita, 2019
(Congressc Apresentacao de Traba\ho)
C congénita, a

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA Fonoaudiologia

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

Laca/ Sa/ao Nobre da UFCSPA; Cidade. Pan‘o Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA Inst, Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Parta Alegre

PERIN, W. F.; SALVARO, B. P.; KREUSCH, T. C.; FALCAO, R. S.; RODRIGUES, E. E. A. M.; SILVA, J. N.;
GUIMARAES V B ROSA E B. SILVEIRA D.B.; CORREIA, J. D.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

na gestagao de maes de criangas com cardiopatia
congeénita, 2019. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Gestagdo, Medicamentos, Anti-hipertensivo

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Cenlro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 74° Congresso Brasileiro de C: Brasileira de
Cardiologia

BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; MANICA, F,; BUGIN, A. C. K.; SILVA, V. N.; SALVARO, B. P; PERIN, W.
F.; KREUSCH, T. C.; DINIZ, A. C.; da Cunha, André Campos; Telles, JAB; Zen, P. R. G.
MEROCRANIA: UM IMPORTANTE DIAGNOSTICO DIFERENCIAL COM A ANENCEFALIA, 2019
(Simpdsio Apresentagao de Trabalho)

Areas do conhecimento. GENET/CA MED/CA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
igués; Local: Hotel Plaza Sdo Ralael Cldade Porto Alegre - RS;
Evento: XV Jornada da & Gaucha de L
do Gaucha de L

IAROSESKI, J.; KELM, T.; KREBS, I. Z.; TERRA, D. H.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
i lia como a0 menor da ia, 2019. a de

Trabalho)

Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA

; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019 ln t.

Neurocirurgia do RS

PELISSONI, B. A;; JACOMINI, A. A. V.; MACHADO, M. H.; MATTOS, M. O. T.; OLIVEIRA, P. C.; CONTIN,
1.; MARCHEZI, L. V.; FERREIRA, M. A. T.; CORREIA, E. P. E. ; Fiegenbaum, M; ROSA, R. F. M.; Zen, P.
R. G.

de um atlas de di ia para auxilio no ensino da genética humana, 2019.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Atlas, Dismorfologia, Ensino, Genética Humana
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
; Local: Saldo Nobre da UFCSPA Cidade: Pan‘o Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA satide e Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Zen, P.R. G.

0 servigo de Genética Clinica da UFCSPA, 2019. (Conferéncia ou palestra, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Genética Clinica

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: UFCSPA; Cidade: Polto A/egre RS Evento: Seminarios

Cientificos; Inst.| Progmma de P

Zen, P.R. G

Palestra sobre o Curso de Medicina da UFCSPA, 2019. (Conferéncia ou palestra,Apresentacéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Medicina, Habilidades
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
igués; Local: Colégio ; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento:
Jornada das Pr des; Inst.p Colégio Ip

LUDWIG, I. S.; REQUIA, J. C.; SANTOS, I. B.; BOLZAN, P. B.; CERVEIRA, J.

André Campos; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Papel da detecgao pré-natal de malformagdes do trato urinario: influéncia sobre a ocorréncia de
i renal e de i de 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Malformagao de trato urinario, Transplante renal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Nelmlogla

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude hum:

; Local: Royal Pa/m Ha// Cidade: Campmas SP; Evento: XVI

Congresso Brasileiro de /nst 4o Brasileira de

de Orgéos

; Telles, JAB; da Cunha,

LINHARES, A. B.; KREBS, . Z.; KONOPKA, L. K.; SPADOA, J. L.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; POLLI,
J.B.; TROMBETTA, J. S.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Papel da ultrassonografia obstétrica na detecgédo pré-natal das cardiopatias congénitas em nosso
meio onde estamos falhando?, 2019. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)

h: obstétrica, C: congénita, Di 6 pré-natal
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: 39° Semana C/enl/ﬁca do HCPA; Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de
Porto Alegre

TELLES, B. B.; BATISTI, R. S.; MANICA, F.; BUGIN, A. C. K; SILVA, V. N.; ALMEIDA, C. B. C.;
BRANDAO, G. R.; WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
PERDAS GESTACIONAIS RECORRENTES ASSOCIADAS A SINDROME DE KLINEFELTER, 2019
(Simposio, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Perda gestacional, Sindrome de Klinefelter
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
igués; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XV Jornada da & Gaucha de L —JARGUS; Inst.

Gadcha de L

FERNANDES, C. P; Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S. T, ROSA, R. F. M.
Perfil audiolégico de criangas com cardiopatia congénita, 2019. (Congresso, Apresentagéo de
Trabalho)

Cardic ia congén
Areas do conhecrmento GENET/CA MED/CA Fonoaudra/og/a
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
igués; Local: Saldo Nobre da UFCSPA Cidade: Porto A/egre RS
Evento: Congresso UFCSPA: saude e lagi
Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

FERNANDES, C. |.; SALVADOR, T. V.; DORST, D. M. B.; AMARAL, C. E. V.; RIGATTI, B.; SPADINI, A. V.;
Zen, P. R. G.;ROSA, R.F. M.
Pés tortos congénitos em uma crianga com gastrosquise: relato de um exemplo pouco comum
deste defeito da parede com outras 2019.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)
have: Pés tortos 3 o]

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento. XXX/// Congresso BraS//erm de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

GALVAN, J.; ROSA, E. B.; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; CALAI, G.; WILKE, E. D.; ZEN, R. P; Fell,
PRK; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M
Pre-eclampsla grave em uma gestagao de um feto com sindrome de Patau (trissomia do
2, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Pa/avrasfhave Smdmme de Patau Trissomia do cromossomo 13, Pre-eclampsia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Bento
Gongalves - RS; Evento: IX Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: Escola de Medicina da PUCRS

BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; CORREIA, J. D.; MARCHEZI, L. V.;
ROCHA B.F.;Zen, P.R. G ROSA R F

por um periodo de 10 anos:

p:
ede fa!ores i 2019. (Congresso,Ap de Trabalho)
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P have: C: congénita, | 6 brevide
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Saldo Nobre da UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA: satide e Inst. : Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

BATISTI, R. S,; TELLES, B. B.; SILVA, V. N.; BUGIN, A. C. K.; MANICA, F.; LAND, S. C,; BOGER, B. S;
FONTOURA, L. P; Telles, JAB; Fell, PRK; Zen, P.R. G.
QUILOTORAX CONGENITO E RECORRENTE SECUNDARIO A UM SEQUESTRO PULMONAR, 2019.
(Simposio,Apresentagao de Trabalho)

h. Quilote congénito, pulmonar
Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XV Jornada da iagéo Gaticha de L ~JARGUS; Inst,

do Gaucha de L e

ROCHA, B. F.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; NAGATA, G. K.; MARCHEZI L. V.; ZANON, M.; TARGA, L.
V,; Telles, JAE da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G. SA,

da ia no periodo pi tal: revuséo do i i i ial a partir de
uma série de casos 2019. (Congresso, Apresentacao de Trabalho)
P:

ré-1

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Sa/ao Nobre da UFCSPA Cidade: Pan‘o Alegre - RS;
Evento: Congresso UFCSPA satde Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

COIMBRA, C. F. M.; MACHADO, N. S.; BIRK, L. F. S.; GRISELI, L COUTINHO, A. K.; TAKAHASHI, D.
M.; BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.
Relagio da doenga hipertensiva da gravidez (pre—eclampsla) com a trissomia do cromossomo 13
(slndmme de Patau), 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
have: Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Pre-eclampsia
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
igués; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso SOCERGS 2019 Inst.promotora/financiadora: SOCERGS

MARCHEZI, L. V.; FAVERO, M. F.; SEIBEL JUNIOR, D.; BALDINO, L. P.; JACOCIUNAS, V. P,; ROSA, E.
B.; LAND, S. C.; BOGER, B. S.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Relagéo da hil a terial sistémica com a si de Turner, 2019.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Turner, Hipertenséo arterial sistémica

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

entro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso SOCERGS 2019 Ins[pramotora/lmancradora SOCERGS

GUARANA, B. B.; GLAESER, A. B.; SANTOS, A. S,; DINIZ, B. L.; DECONTE, D.; ROSA, R. F. M,; Zen,
P.R. G.

Relato ivo de gémeos igoti com si de i in-Taybi, 2019.
(Congresso,Apresentago de Trabalho)
Sindrome de Taybi, Gémeos i Achados clinicos

a)
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Ped/atr/a Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

BAUMGARDT, E.; MARCHEZI, L. V.; BISCHOFF, H. M.; OSTERKAMP, G.; RODRIGUES, E. E. A. M.;
ARRUDA, T. V.; BATISTI, R. S.; TELLES, B. B.; Zen, P. R. G ROSA, R. F. M.

Relato de pacientes com trissomia do 13 de Patau) apl defeitos
cardiacos nao usuais, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do cromossomo 13, Defeito cardiaco congénito

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

; Local: Centro de Convengbes Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso SOCERGS 2019 Inst.promotora/financiadora: SOCERGS

MATEUS, D. G.; SILVEIRA, I. B. E.; PELISSONI, B. A;; KELM, T.; ANDRIN, A. E.; ROCHA, D. B. M.;
TRINDADE, D. S.; ROSA, E. B.; Zen, P. R. G.; F. M.

Relato de um caso familiar da si de Alagi |Ile i apossivel iabili clinica nas
diferentes geragdes, 2019. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Alagille, Variabilidade clinica

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: 39° Semana C/enl/ﬁca do HCPA; Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de
Porto Alegre

FERNANDES, C. |.; RAMOS, R. S;; ALVES, E. R. R.; MANICA, F.; WILKE, E. D.; ZEN, R. P; Zen, P. R.
G.; ROSA, R.F. M.
Relato de uma familia com sindrome de Crouzon: aspectos clinicos e cirtrgicos, 2019.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Crouzon, Aspecto clinico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento. XXX/// Congresso BraS//erm de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

AL\/ES E R. R.; MANICA, F.; Carla Graziadio; STORCK P.V; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

iada a telecanto, ital e renal: si de STAR, 2019.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de STAR, Malformagdo anogenital, Malformagao renal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centrosul; Cidade: Florianépolis - SC; Evento: 15°
Congresso Brasileiro de Clinica Médica; Ins[ promotoraffinanciadora: Sociedade Brasileira de Clinica
Médica

FERNANDES, C. I.; SPADINI, A. V.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R.; SALVADOR, T. V.; GALVAN,
J.; HANEMANN, T.; REQUIA, J. C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
SINDROME DE BARDET-BIEDL: UMA DOENGA GENETICA RARA CARACTERIZADA POR PERDA
VISUAL PROGRESSIVA E IMPORTANTE DEFICIT INTELECTUAL, 2019. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Bardet-Biedl, Perda visual, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Dall OnderHoIe/ Cidade: Bento Gon(:alves RS; Evento:
XIV Congresso Gaticho de Psiq /ns .p) de do RS

CORREA, D. C.; NAKATA, D. T.; SEIBEL JUNIOR, D.; MANICA, F.; ALVES, E.R.R.; Zen, P. R. G.;
ROSA R.F.M.

de Crouzon: igdo de um caso sali a possivel iabili dos sintomas
dentro de uma mesma familia, 2019. (Simpésio,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Crouzon, Variabilidade clinica, Familiar
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana
; Local: Centro de Eventos Barra Shoppmg Sul; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: NEUROSUL 2019; Inst, e
Neurocirurgia do RS

FERNANDES, C. I.; RAMOS, R. S.; WILKE, E. D.; ZEN, R. P; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; Zen, P.
R. G.;ROSA, R. F. M.
Sindrome de Proteus: uma condigédo genética rara associada ao desenvolvimento de tumores
subcutaneos, 2019. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Proteus, Tumores
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: XXX/II Congresso Brasllelro de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

GALVAN, J.; SIEBIGER, G. R. L.; PUPO, B. B. D.; ALTMAYER, S. P. L.; PEREIRA, C. S. N.; DENICOL, D.
P Telles, JAE! TARGA, L. V.; Zen, P. R. G ROSA R F

& caudal i de um feto achados que se
] a i ea iaga VACTERL 2019. (Congresso, Apresen'acao de Trabalho)
P do VACTERL, , Sindrome da caudal

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA, G/neco/og/a e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: IX Simpésio i de Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: Escola de Medicina da PUCRS

TELLES, B. B;; BATISTI, R. S;; SILVA, V. N.; BUGIN, A. C. K.; MANICA, F ALMEIDA C.B.C;
BRANDAO, G. R.; WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; Zen, P. R. G.; ROSA,
SINDROME DE TURNER E ABORTOS RECORRENTES, 2019. (Slmposlo Apresenta(}ao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Aborto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
igués; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XVJomada da & Gaucha de L —JARGUS; Inst.

Galicha de L e

BATISTI, R. S.; RAMPELOTTI, T. G.; SALVARO, B. P;; MANICA, F.; PERIN, W. F.; KREUSCH, T. C.;
TELLES, B.; DORST, D. M. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Sindrome de Waardenburg: uma condigdo genética caracterizada por perda audtiva
neurossensorial ndo progressiva, 2019. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

h Sindrome de , Perda auditiva
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

62 of 127

96.

97.

98.

99.

100.

101.

102.

103.

104.

105.

106.

107.

108.

109.

110.

Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Ped/ama Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

Zen, P.R. G.

2019. (C ia ou palestra, 5o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome genética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
ig Lor:al Hospital Materno Infantil Presidente Vargas; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: Ci Infantil; Inst.
Secretaria Muncipal de Satide de Porto A/egre

MART\NEZ N. C M ROSA, R F.M.; Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C.; ALMEIDA, S. T.

eas 2019. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome genética, Dificuldades alimentares
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Saldo Nobre da UFCSPA Cidade: Porto A/egre RS

Evento: Congresso UFCSPA: saude e lagi
Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

FERNANDES, C. |.; SALVADOR, T. V.; DORST, D. M. B.; ANDRIN, A. E.; ROCHA, D. B. M.; TRINDADE,
D.S.;Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Variabilidade da sindrome de Alagille e importancia do seu reconhecimento precoce a fim de evitar
complicagdes maiores como a necessidade de transplante hepatico, 2019. (Congresso,Apresentagao
de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Alagille, Diagnéstico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de C des de Brasilia; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: XXX/II Congresso Brasllelro de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; DELAZERI, G.; TELLES B. B.; BATISTI, R. S.; AMARAL, C.E. V.;
RIGATTI, B.; HANEMANN T MANIC v,GR C.

de canceres de pele ainda
na infancia, 2019, (Congresso, Apresemacao de Trabalho)

Céancer de pele

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

cal: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: 39° Congresso Brasileiro de Pedlama Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

ALMEIDA, C. B. C.; ABECH, G. D.; MANICA, F.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Abortos de repetigio e sindrome de Turner, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Aborto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a saude humana

; Loc: Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento:
Congresso Brasileiro de & Humana Insl Brasileira de
Reprodugéo Humana

CORREIA, E. P. E;; DORST, D. M. B.; TERRA, D. H.; FERREIRA, M. A. T FARINA JUNIOR, M.;
MASCHI, M. M.; BATISTI, R. S.; GRESELE, M.; Zen, P. R. G.; ROSA,

Achados clinicos de uma paciente com a sindrome da hidantoina fetal 2018 (Outra,Apresentagéo
de Trabalho)
P h Sindrome da hic ina fetal, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; TERRA, D. H.; NOGUCHI, P.; GARCIA, A.; MIOLA, J.; FABBRON,
G. G.; KOPACEK, C,; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Achados clinicos e evolugao de um caso de i 2018. (Outra, do de
Trabalho)

Palavras-chave: Nesideoblastose, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

CORREIA, E. P. E.; TELLES, B.; BATISTI, R. S.; MINEI, T. S. S.; JACOCIUNAS, V. P.; DENICOL, D. P;

SANTOS, T. M.; RAMPELOTTI, T. G.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Achados de slndrome de Turner em uma menina com mosaicismo para delegéo do brago curto do
18: um imp« ial, 2018. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Turner, Mosaicismo, Dele¢do do brago curto do cromossomo 18

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -

RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade

de Pediatria do RS

BARBIARO, D. F. F.; SILVA, V. N.; UHRY, B.; LEMES, C. M.; TERRA, D. H.; CALAI, G SIEB\GER G.R.
L.; ALTMAYER, S. P.L.; PUPO, B.B. D.; PERE\RA C.S.N.; Zen, P. R. G.; ROSA,

Achados de um feto a de o caudal, 2018. (Congresso Apresenia(;ao
de Trabalho)
P h Sindrome da ao caudal, Feto, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXI Congresso Gaticho de Gmeco/ogra e Obstetricia; Inst.promotoraffinanciadora: SOGIRGS

MINEI, T. S. S.; JACOCIUNAS, V. P; VILELA, R. M. M.; FERNANDES, E. S.; ALVES, G. F.; ANDRIN, A.
E.; BORTOLI, A. F;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados de um feto apresentando uma importante cifose congénita associada a uma

2018. (Congresso, ao de Trabalho)
Palavras-chave: Cifose congénita, Mielomeningocele /ambossacra
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Hole/ Wish Serrano; Cidade: Gramado - RS; Evento: X/
Congresso Galicho de Ortopedia e Inst, Brasileira de
Ortopedia e Traumatologia - Regional RS

BATISTI, R. S,; TELLES, B.; TERRA, D. H.; BOGER, B. S.; LAND, S. C.; FALCAO, R. S.; FONTOURA, L.
P; RODRIGUES, E. E. A. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Achados identificados através de ultrassom cerebral em uma amostra de pacientes com trissomia
do cromossomo 13 (sindrome de Patau), 2018. (Outra, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do cromossomo 13, Ultrassom cerebral

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gau’cha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

SILVA, V. N.; TRINDADE, L. M.; SCHMIDT, F. L.; BARBIARO, D. F. F.; TERRA, D. H.; GUILHERME, F. M.;
DINIZ,A. C.; GUILHERMANO F.F; CALAI, G; KELM T; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F

Achados intrai apés o de uma crianga com gastrosquise, 2018.
(Congresso, Apresemacao de Trabalho)

Palavras-chave: Gastrosquise, Achados pré-natais

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXI Congresso Gaticho de Gmecolagla e Obstetricia; Inst.promotora/financiadora: SOGIRGS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; AMARAL, C. E. V.; RIGATTI, B.; TERRA, D. H.; ALMEIDA JUNIOR,
1. G.; KURATANI, D. K.; FERREIRA, M. A. T;; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.M.

Achados oftalmolégicos em um paciente com a sil WAGR i 2018.
(Outra,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome WAGR, Achado oftalmolégico, Obesidade

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; ARENAS, D. L.; Telles, JAB; CALAI, G.; KELM, T.; Zen, P. R.
G.; ROSA, R.F. M.

Achados pré-natais de um feto diagnosticado com anomalia de Ebstein, 2018. (Outra,Apresentagao
de Trabalho)

Palavras-chave: Anomalia de Ebstein, Achados pré-natais

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centro de Convengdes do Barra Shoppmg Sul; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XXVIII ./omada Gaticha de gia; Inst.p

Associagéo Gaucha de Radiologia

UHRY, B.; GHIORZI, |.; KREMER, T. G.; BARBIARO, D. F. F;; TERRA, D. H.; TELLES, B.; BATISTI, R. S.;
CALAI, G.; KELM, T; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M,

Achados pré -natais e evolugdo de um feto dlagnostlcado com anomalia de Ebstein, 2018.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Anomalia de Ebstein, Feto, Achados pré-natais

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hotel Plaza Sao Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXI Congresso Gaucho de Ginecologia e Obstetricia; Inst promotora/financiadora: SOGIRGS
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BATISTI, R. S,; TELLES, B.; TERRA, D. H.; FERREIRA, M. A. T.; BARBIARO, D.; ARAUJO, L. L.;
NORMANN, T. C.; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; CORREIA, E. P. E.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Achados pré-natais e evolugéo de um feto diagnosticado com diverticulo de Meckel, 2018.
(Simposio,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Diverticulo de Meckel, Achados pré-natais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de atengéo & satide humana
és; Local: Sheraton Porto Alegre Hotel; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XIl Simpésio Sul-Americano do Aparelho Digestivo; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

FAVERO, M. F.; SEIBEL JUNIOR, D.; PEREIRA, T. G.; BALDINO, L. P;; MELIM, J. B.; Telles, JAB; DA
CUNHA, ANDRE C.; ROCHA, B. F.; MARCHEZI, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Acuracia da detecgao das cardiopatias congénitas no periodo pré-natal em nosso meio, 2018.
(Outra, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Pré-natal, Acuracia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de anvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

MAAHS, M. A. P.; ROSA, R. F. M.; SANTA MARIA, FERNANDA D.; PRATES, F.; Zen, P. R. G.
o iai: il com i inéncia pi 2018. (Outra, o de

Trabalho)

Palavras-chave: Incontinéncia Pigmentar, Alteragao dentofacial

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Odontologia

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Windsor Barra Hotel; Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento:
SBO Orto Premium Rio 2018; /nstvpromolora/hnanc/adora Sociedade Brasileira de Ortodontia

ALMEIDA, C. B. C.; WELTER, A. T.; BRANDAO, G. R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

i aria e i omi ia e tipos de 6
observadas, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
b . b :
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Cldade Belo Honzan[e MG:; Evento:

Congresso Brasileiro de 40 Humana; Inst.p Brasileira de

Reprodugdo Humana

GLAESER, A. B.; FLORIANI, M. A.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G

Andlise da variagao do niimero de cépias em genes de ara liop

através da técnica de MLPA, 2018. (Outra, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: MLPA, Cardiopatia congénita, Variagdo do nimero de cépias

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

BATISTI, R. S;; TELLES, B.; TERRA, D. H.; ABECH, G. D.; WELTER, A. T; ALMEIDA, C.B.C;
BRANDAO, G. R.; CHAVES, L. L.; Zen, P. R. G.;ROSA R.F. M.

Anomalia de Ebstein diagnosticada ainda no periodo pré-natal: sintomatologia e evolugéo, 2018.
(Outra, Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Anomalia de Ebstein, Prenatal, Diagnéstico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da 4o Galicha de L

Inst. &o Gaticha de U i

VARGAS, G. R. T.; SANTOS, D. N. O.; PEREIRA, C. M. V.; BARRETO, P. K. M.; CORREIA, E. P. E.;
ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M,; GIROTTO, M. C.
Anormalidades cerebrais em uma paciente com a sindrome de Hydrolethalus, 2018
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Sindrome k cerebral
Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA Neurocirurgia
Setores de anvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

BARBIARO, D. F. F.; CARVALHO, D.; GHIORZI, |.; BELLINI, A. SCHMIDT, F. L.; TERRA, D. H.;
TELLES, B.; BATISTI, R. S.; CALAI, G.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Artéria umbilical Gnica: potencial significado e alteragdes, 2018, (Congresso,Apresentagdo de
Trabalho)

Palavras-chave: Artéria umbilical unica, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Hotel Plaza Sao Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXI Congresso Gaticho de G/‘neco/ogra e Obstetricia; Inst.promotoraffinanciadora: SOGIRGS

MINEI, T. S. S.; JACOCIUNAS, V. P; VILELA, R. M. M.; ANDRIN, A. E.; FERNANDES, E. S.; ALVES, G.
F.; BORTOLI, A. F;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Associagao VACTERL: uma condigdo que cursa com anormalidades vertebrais e se associa a
exposigao fetal ao diabete melito materno, 2018. (Congresso,Apresentaggo de Trabalho)

P:

vertebrais, Exposigéo fetal, diabetes

Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: Hole/ Wish Serrano; Cidade: Gramado - RS; Evento: X/
Congresso Galcho de Ortopedia e Inst, Brasileira de
Ortopedia e Traumatologia - Regional RS

BATISTI, R. S.; TELLES, B.; CORREIA, J. D.; CORREIA, H. V. D.; ROSA, E. B.; DALLAGNOL, M. E.;
ZILIOTTO, M. B.; FABBRON, G. G.; SILVA, F. L.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Atresia de eséfago com fistula traqueoesoféglca em um paciente com espectro 6culo-auriculo-
vertebral (sil de ), 2018. o de Trabalho)

Palavras-chave: Atresia de eséfago, Fistula 4 Espectro écul e rtebral,
Sindrome de Goldenhar
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Sheraton Porto Alegre Hotel; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XIl Simpésio Sul-Americano do Aparelho Digestivo; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

BATISTI, R. S.; TELLES, B.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; GRESELE, M.; SALVADOR,
T.V.; TERRA, D. H.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F. M.

a0 do uso de ti na gestagao por maes de criangas com cardiopatia
congénita, 2018, (Outra, Apresenla:;ac de Trabalho)
congénita, Anti-hip , Gestagao

Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS Evento X/vJamada da do Gaticha de L N
Inst.pi Gaticha de L

TELLES, B.; BATISTI, R. S; Telles, JAB; DIETRICH, C.; CALAI, G.; NOGUCHI, P.; MANICA, F.; TERRA,
D.H.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Avaliagdo, manejo e prognéstico de um caso de onfalocele diagnosticado ainda no periodo pré-
natal, 2018. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)

Palavras-chave: Onfalocele, Diagnéstico pré-natal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da 4o Galicha de L

Inst. &o Gatcha de U

WEIRICH, J. M.; DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E;; TERRA, D. H.; PIRES, F. T;; FERREIRA, J. V,;
CHAVES, L. L.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.,;ROSA,R. F. M.
Caracteristicas clinicas de uma crianga com a sindrome de Antley-Bixler: um relato de caso, 2018.
(Outra,Apresentago de Trabalho)

h Sindrome de A B isticas clinicas
Areas do conhecimento. GENET/CA MED/CA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; TERRA, D. H.; FERREIRA, M A T PIOVEZANI, R. C.; RIGATTI,
B.; SIEBIGER, G. R. L.; AMARAL, C. E. V.; Zen, P. R. G.; ROSA,
C

clinicas e ci i de uma amostra de pacnentes com sindrome de Doen e
i ita, 2018. (Outra,, ao de Trabalho)
Pa/awas chave: Sindrome de Down, C: P congénita, C: isticas clinicas, Ci

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

CORREIA, E. P. E.; DORST, D. M. B.; TERRA, D. H.; MANICA, F; SA, D. C.; PEREIRA, C. S. N;; Telles,
JAB; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Caracteristicas e prognéstico de uma crianga com doenga renal policistica da infancia
diagnosticada ainda na gestagéo, 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Doenga renal policistica da infancia, Prognéstico, Caracteristicas clinicas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gau’cha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS
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140.

FLORES, L. H.F.; SPOLIDORO, B. B,; LINHARES, T. S.; SILVEIRA, D. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F.

1‘ i i énita: um estudo de itrol i

perinatais dos pacientes, 2018. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita _

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Dall’'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: 14° Congresso Gaticho de C/lmca Meédica; Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Clinica Médica Regional RS

do parto e

SEIBEL JUNIOR, D.; FAVERO, M. F.; BALDINO, L. P.; PEREIRA, T. G.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA D B. BATISTI R.S; TELLES B.; Zen, P R.G.

C: e sua 4o com a de delegao 22q11

i Digeorge, 2018. (Outra,Ap 40 de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Sindrome da delegdo 22q11, Sindrome velocardiofacial, Sindrome
de DiGeorge

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; CORREIA, E. P. E. ; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; ARAUJO, B.;
CORREA D. C DEN\COL D P; Zen, P.R. G., ROSA, R. F. M.
apenas através do teste de PCR na urina, 2018.

(Congresso Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Citomegalovirus, Infecgdo congénita, PCR na urina

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

PIRES, L. G. F. M.; SILVEIRA, C. P; AQUINO, A. A,; BIEGELMEYER, B.; ARAUJO, B.; JORGE, B. B,;
CORREIA, E. P. E. ; GUILHERMANDO, F. F; FALCAO, R. S.; RODRIGUES, E. E. A.M.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
Consanguinidade entre pais de uma crianga com gastrosquise e pés tortos: relagao ou mera
coincidéncia?, 2018. (Simpésio, Apresentagao de Trabalho)
P h ise, rtos itos, C¢
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Sheraton Porto Alegre Hotel; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XII Simpésio Sul-Americano do Apare/ho Digestivo; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Gaticha de Gastroenterologia

BATISTI, R. S;; TELLES, B.; Telles, JAB; VIEIRA, L.; da Cunha, André Campos; GRESELE, M.;
BARBIARO, D. F. F.; GUILHERMANO, F. F;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Constrigao prematura do ducto arterioso em um feto com infecgao congénita pelo citomegalovirus,
2018. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Ducto arterioso, Citomegalovirus, Infec¢do congénita

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da 40 Galicha de L

Inst. &o Gaticha de U

VARGAS, G. R. T.; SANTOS, D. N. O.; ROSA, E. B.; CHINELATO, J.; PETERSEN, V.; WATANABE, R.;
ROSA R.C.M.; Zen, P. R. G ROSA R.F. M. SILVEIRA, D. E

C de face e e haluces e
desviados: sindrome de Pfelffer do tipo |, 2018. (Congresso, Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Cranioestenose, Sindrome de Pfeiffer, Polegares/haluces alargados

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; HANEMANN, T; TERRA, D. H.; SALVADOR T.V.;ALVES,E.R.R.;

GUILHERMANO, F. F.; HAUBERT, G,; Zen, P. R. G.; ROSA, F.M.
Dermatite ictiosiforme em uma paciente com a sindrome de Kabukl 2018. (Outra,Apresentacéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Kabuki

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

KISAKI, W. O. T; MINEI, T. S. S.; FERNANDES, E. S.; GUARESI, S.; EVERLING, E.; NOGUCHI, P;
MIOLA, ARCIA, A; CAPA\/ERDE V.B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Descngao dos achados esqueléticos de uma familia com a sindrome da sinostese multipla, 2018.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Alteragdo esquelética, Sindrome da sinostose muiltipla

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hotel Wish Serrano; Cidade: Gramado - RS; Evento: XI
Congresso Galcho de Ortopedia e Inst. Brasileira de
Ortopedia e Traumatologia - Regional RS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; FARINA JUNIOR, M.; KELM, T.; JACOCIUNAS, V. P;; MINEI, T. S.
S,; FALCAO, R. S.; MASCHI, M. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Diabetes mellitus na gestagao e sua iagdo com a sil de hil ia femoral e fascies
néo usual, 2018. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Diabetes mellitus, type 1, Sindrome hipoplasia femoral, Fascies nao usual

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

WILKE, E. D.; ZEN, R. P.; MAY, G. G.; FILIK, H. P.; BARBOSA, E. S.; ARENAS, D. L.; TARGA, L. V;; Fell,
PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Diagnéstico diferencial de massa adrenal detectada no periodo pré-natal, 2018. (Outra,Apresentacéo
de Trabalho)

Palavras-chave: Massa adrenal fetal, Diagnéstico diferencial

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centro de Convengdes do Barra Shopping Sul; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XXVIII ./omada Gaticha de gia; Inst.p

Associagdo Gaticha de Radiologia

FILIK, H. P; MAY, G. G.; WILKE, E. D.; BARBOSA, E. S.; ARENAS, D. L.; VIEIRA, L.; DIETRICH, C.;
CUNHA, ANDRE C; Zen, P.R. G, ROSA R.F.M.

Di ico pré-natal de i itas em um servigo de medicina fetal, 2018,

(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Medicina fetal, Diagnéstico pré-natal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Convengdes do Barra Shopping Sul; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XXVIII Jomada Gadcha de gia; Inst.pi

Associagéo Gaucha de Radiologia

RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; SHUHA, D. L.; NAKATA, D. T; ELVIR, F. A. R.; GIBICOSKI, T. B.; CALAI,
G da Cunha André Campos; Zen, P. R.G.; ROSA R.F. M.

ico pré-natal de mi ai cifose
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
b " - ¢

énita, 2018

b Cifose congénita, Diagnostico pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Neurocirurgia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

CORREIA, E. P. E.; DORST, D. M. B.; TERRA, D. H.; MASCHI, M. M.; FARINA JUNIOR, M.; FERREIRA,
M. A. T.; TELLES, B.; GRESELE, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

ifii i um i entre i com a sil de Cri-Du-
Chat, 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cri-Du-Chat, Dificuldades alimentares
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

NAKATA, D. T.; TAKAHASHI, D. M.; COUTINHO, A. K;; SHUHA, D. L.; CALAI, G.; da Cunha, André
Campos; ZANON, M NAGATA G. K Zen, P.R. G., ROSA R.F. M
Dilemas em i no periodo pré-natal, 2018.
(Congressc Apresentacao de Trabalho)

Pré-natal, D
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Neuraclrurgla
Setores de alrwdade Al/vrdades de atencéo & satide hum:
; Local: Centro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

URGELL, A. F.; FERREIRA, G. D.; NOLL, G TELLES, B.; Zen, P. R. G. ROSA R.F. M
Disgenesia gonadal pura XY e sua com risco de
tumores gonadais, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Disgenesia gonadal pura, Tumor gonadal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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153.

154,

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: 14° Congresso Gaticho de C//’mca Meédica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Clinica Médica Regional RS

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; MANICA, F,; ALVES, E. R. R.; FERREIRA, J. V.; PIRES, F. T.; FREITAS, M.
H. P SALVADOR, T. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Disgerminoma de ovario como primeira manifestagao clinica em uma paciente com disgenesia
gonadal pura XY, 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)

have: Di de ovario, Di gonadal pura
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da 4o Galicha de L
Inst, &o Gaticha de U

MOREIRA, A. M.; MATTOS, M. O. T.; COELHO, F. L.; BARBIARO, D.; CORREIA, JAMILE D.; Zen, P. R.
G.;ROSA,R.F. M
Disgerminoma de ovério em uma paciente diagnosticada posteriormente com disgenesia gonadal
pura XY, 2018. (Congresso Apresentagdo de Trabalho)
gonadal pura, D de ovério

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa era 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

CORREIA, E. P. E.; DORST, D. M. B.; HANEMANN, T.; TERRA D. H.; FERREIRA, M. A. T.; MIOLA, J.;
NOGUCH]I, P; EVERLING, E.; Zen, P. R. G.; ROSA,
Displasia ectodérmica hipohidrética: uma possnvel causa de febre de origem obscura, 2018.
(Outra Apresentagao de Trabalho)

have: Displasia stica , Febre
Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

TELLES, B.; DINIZ, A. C.; BELLINI, A. D.; TERRA, D. H.; BARBIARO, D. F. F.; PAZMI-O, R. N. L.;
CAR\/ALHO C.; OLIVEIRA, TYANA MARAR.D. R; E!ATISTI R.S.; CALAI, G.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.

Dlvemculo de Meckel: achados no periodo i a e i pé tal, 2018.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Diverticulo de Meckel, Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXI Congresso Gaticho de Gmecolagla e Obstetricia; Inst.promotora/financiadora: SOGIRGS

SCHNEIDER, B. F.; BERTOGLIO, J. L.; GRESELE, M.; DORST, D. M. B.; CORREA, D. C.; Zen, P. R.
G.;ROSA, R.F. M.
Doenga renal policistica da infancia e sua relagéo com disfungéo respiratéria, 2018.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Doenga renal policistica da infancia, Disfungéo respiratéria
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Centro de Convencdes de Goiania; Cidade: Goiénia - GO;
Evento: XXXIX Congresso Brasileiro de Pneumo/ogra e Tisiologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Brasileira de Pneumologia e Tisiologia

TELLES, B.; BATISTI, R. S; Telles, JAB; WILKE, E. D.; ZEN, R. P; TERRA, D. H.; SANTOS, D.N. O.;
ALVES, E.R.R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Ectrodactilia em uma crianga com achados pré e po: tais de uma
bastante rara, 2018. (Outra, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Ectrodactlia, Onfalocele

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da 4o Gaticha de L

Inst. &o Gaticha de U

MACHADO, N. S,; SEIBEL JUNIOR, D.; MARCHEZI, L. V,; BIRK, L. F. S.; BISCHOFF, H. M,; FILIPPE,
M.; DEBACO, I. S. S.; ROSA, R. C. M.; ANDRIN, A. E.; TRINDADE, D. S.; ROCHA, D. B. M.; Zen, P. R.
G.; ROSA,R.F. M.

Estenose de valvula pulmonar em um paciente com a sindrome de Wolf-Hirshhorn, 2018.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Wolf-Hirschhorn, Estenose de valvula pulmonar

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

s Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso da Sociedade de Cardiologia do RGS - 2018; Inst. promotora/financiadora:
Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul

BARBIARO, D.; COELHO, F. L.; BORRE, C.; MOREIRA, A. M.; CHAVES, L. L.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.
F.M.
Existe importancia em medir o volume do teratoma sacrococcigeo fetal para o prognéstico?, 2018.
(Congressc Apresentacao de Traba\ho)

h ‘eratom:
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Hotel Plaza Sao Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa era 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

MAY, G. G.; WILKE, E. D.; FILIK, H. P.; BARBOSA, E. S.; ARENAS, D. L.; TARGA, L. V.; DIETRICH, C.;
SOUZA, V. F.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Experiéncia de um servigo de medicina fetal no di: lico pré-natal de ise, 2018.
(Outra, Apresemacéo de Trabalho)
P: Diagnéstico pré-natal

Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Convengdes do Barra Shopping Sul; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XXVIII Jomada Gadcha de gia; Inst.pi

Associagéo Gaucha de Radiologia

HEINECK, M. C.; PACKER, A. F.; PRZYBYLSKI, L.; JORGE, B. B.; SIEBIGER, G. R. L.; ALTMAYER, S.
P.L.;PUPO, B. B. D.; PEREIRA, C. S. N.; ROSA, R C M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M,

Extrofia de cloaca em um feto com a si do caudal, 2018. (Simposio,

de Trabalho)

Palavras-chave: Extrofia de cloaca, Feto, Sindrome de regresséo caudal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Sheraton Porto Alegre Hotel; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XII Simpésio Sul-Americano do Aparelho Digestivo; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Gaticha de Gastroenterologia

Zen, P.R. G.
Fissuras labiopalatinas com enfoque genético, 2018. (Conferéncia ou palestra,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Fissura labiopalatina, Genética

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia

Setores de anvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: UFCSPA Cidade: Porto A/egre RS; Evento: | Simpésio
da Liga de i Orofacial; /ns( : Liga de Orofacial - UFCSPA

OLIVEIRA JUNIOR, L. V; RIGATTI, B.; DENICOL, D. P.; LERSCH, A. G. S.; BAGGIO, G; Zen, P. R. G.;
ROSA, .
Forma Infantll da doenqa de Pompe: um erro inato do metabolismo associado a um quadro de
iva, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Doenga de Pompe, E/ro inato do metabolismo, Insuficiéncia respiratoria
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

g
Evento: XXXIX Congresso Brasileiro de Pneumo/ogra e Tisiologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Brasileira de Pneumologia e Tisiologia

BALDINO, L. P; FAVERO, M. F.; SEIBEL JUNIOR, D.; PEREIRA, T. G.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA D.B.; BATISTI,R. S; TELLES B; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

e tipos de i ‘em uma coorte de 299 pacientes com sindrome de
Down, 2018, (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Sindrome de Down
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

COELHO, F. L.; CARNIEL, B. P; GHISIO, E. C.; GOMES, C. S.; PAULA, A. C. Z.; KOSHIYAMA, D. B.;
DORFMAN, L. E.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R G. ROSA, R.F. M.

em uma amostra de neoplasias

2018. (Congresso, Apresentagdo de

hematolégicas positivas para o cromossomo Phlladelph
Trabalho)

Ci Neoplasia
Areas do conhecrmento GENETICA MED/CA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

g
X Congresso Franco Brasileiro de Onco/og/a Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de
Oncologia

s Local: Centro de Convengées de Goiéania; Cidade: Goiania - GO;

; Local: Windsor Barra Hotel; Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento:
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155.

156.

157.

158.

159.

160.

161.

162.

163.

164.

165.

166.

167.

168.

169.

WEIRICH, J. M.; TERRA, D. H.; THOMAZ, G. D. G. R;; KARSBURG, L. L.; DENICOL, D. P.; FERREIRA,
J. V. PIRES, F. T.; JACOCIUNAS, V. P.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Gémeas idénticas apresentando a forma leve da displasia campomélica: um relato de caso, 2018.
(Outra, Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Gémeos, Displasia campomélica

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

BATISTI, R. S.; TELLES, B.; Telles, JAB; WILKE, E. D.; ZEN, R. P.; TERRA, D. H.; FERREIRA, M. A. T;
KELM, T; Zen, P. R. G.. OSA R.F.M

‘Golf-balls’ fetais: significado e evolugao 2018. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Golf- ba//s Feto

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Pana Alegre RS E\/enlo Xv Jomada da 4o Galicha de L

Inst Galicha de L

BARBIARO, D.; BORRE, C.; MOREIRA, A. M.; TRIPOLI, M.; GUILHERMANO, F. F.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.

i il tecidual e i de tumores ]
2018. (Congresso, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Proteus, Tumores, Hipercrescimento tecidual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa era 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

de Proteus,

NORMANN, T. C.; RODRIGUES, E. A. M.; SALVARO, B. P,; KREUSCH, T. C.; PERIN, W. F.; CORREIA,
J.D.; SANTOS, T. M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Hiper nemia nao cetética: achados neurolégicos de um recém nascido, 2018
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Hiperglicinemia n&o cetética, Achado neurolégico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

: ; Local: Cidade: Gramado - RS; Evenlo Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2018; Inst. i Instituto de

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; CORREIA, E. P. E. ; BARBIARO, D.; ARAUJO, L. L.; DENICOL, D. P;
SANTOS T M. RAMPELOTTI T.G; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M

ia ndo cetética di ‘em um recém nascldo com hipoatividade e mioclonias,
2018. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Hiperglicinemia n&o cetotica, Hipoatividade, Mioclonias
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

NORMANN, T. C.; RODRIGUES, E. A. M.; NUNES, M. R.; CORREIA, H. V. D.; ROCHA, D. B. M.;
ANDRIN, A. E.; TRINDADE, D. S.; SILVA, F. L.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Hipomelanose de Ito: relato de caso com descrigio dos seus aspectos neurocomportamentais,
2018. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Hipomelanose de Ito, Aspecto Aspecto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de anvldade' Atividades de a[en(:a"o & saude humana

; Local: E: Cidade: Gramado - RS; Evento Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2018 /nst : Instituto de

CORREIA, E. P. E;; DORST, D. M. B.; TERRA, D. H.; NOGUCHI F' EVERLING, E.; GARCIA, A
FERREIRA, M. A. T;; KOPACEK, C.; Zen, P. R. G. R
Hipotireoidismo congénito em um paciente com a slndrome de ‘osteocondromas milltiplos

, 2018. (Outra,/ 40 de Trabalho)
Palavras- chave Hipotireoidismo, Sindrome de osteocondromas miltiplos hereditérios
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

NORMANN, T. C.; RODRIGUES, E. A. M.; GOMES, L. LMEIDA JUNIOR, I. G.; KURATANI, D. K.;
CORREIA, E. P. E. ARAUJO B.; CORREA D.C.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M

cisto epit ico nasal e imp atraso no
neuropsucomotor em uma menina com uma mutagao no gene ZIC2, 2018. (Congresso,Apresentagao
de Trabaino)

: Cisto epidé nasal, Atraso de
Muta(;aa gémca Gene ZIC2
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a saude humana

és; Local: Cidade: Gramado - RS; Evento Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2018 Insl ié Instituto de

BASSANI, N. C.; DORFMAN, L. E.; SANTOS, A. S.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Implementagéo da produgéo de sondas de DNA para hibridizagao in situ fluorescente, 2018.
(Ou(ra Apresentagdo de Trabalho)

FISH, Sondas de DNA

Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Exlensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

SHUHA, D. L.; ROCHA, D. B. M.; BALDINO, I. M.; RODRIGUES E.A.M; PIRES, F. T; FERREIRA, J. V,;
REQUIA J C SA D. C Zen, P.R. G.; ROS

da extensao da fetal sobre o
planejamemo do nascimento, a terapia e o pl 2018. (Outra, 40 de Trabalho)

pré-natal,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Neurocirurgia
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
ig Lor:al Cen[rc de Eventos AMRIGS; Cidade: Porto Alegre RS;
2018; Inst de

Evento: Jornada Galcha de
Neurologia e Neurocirurgia do Rio Grande do Sul

TELLES, B.; KREMER, T. G.; GHIORZI, I.; SILVA, V. N.; TERRA, D. H.; BARBIARO, D. F. F.; ANDRIN, A.
E.; TRINDADE, D. S; ROCHA D. B M. CALA\ G, Zen, P. R. G.,ROSA R.F.M.

ia do di: fetal: i icagbes para o manejo e o
prognéstico, 2018. (Congresso, Apresema;ao de Trabalho)
Palavras-chave: Onfalocele, Diagnostico pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXI Congresso Gaticho de G/‘neco/ogra e Obstetricia; Inst promotoraffinanciadora: SOGIRGS

MANICA, F.; CORREIA, E. P. E.; DORST, D. M. B.; BARBIARO, D.; GREGORY, L.; Zen, P. R. G.
ROSA, R.F. M.
Important feeding difficulties in a patient with Cri-du-Chat syndrome, 2018.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Cri-du-Chat syndrome, Feeding difficulties
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Cenlro de Cq des do Brasil; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: 17° Congresso da d: i ir ia; Inst.
FORL - Fundagéo Otorrinolaringologia

AMARAL, C. E. V.; CORREIA, E. P. E. ; TELLES, B.; DORST, D. M. B.; CORREIA, H. V. D.; RIGATTI, B.;
SANTOS, T. M.; RAMPELOTTI T.G; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Lesdes de pele i as linhas de um sinal da hi de Ito,
2018. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)

Palavras-chave: Les6es de pele, Hipomelanose de Ito, Linhas de Blaschko

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

DUARTE, F. B.; SANTOS, D. N. O.; VARGAS, G. R. T; FERREIRA, G. D; SILVEIRA, F. R.; JAKIMIU, A.
R.; SOUZA, L. A.C.; ROSA,R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Malformacao de Dandy-Walker e i occipital: uma iagao rara, 2018.

(Congressc Apresentagao de Traba\ho)

Walker, i occipital,
Areas do conheclmentc GENET/CA MEDICA
ig Lor:al Cen[rc de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

BATISTI, R. S.; TELLES, B.; BOGER, B. S.; LAND, S. C.; FALCAO, R. S.; MINEI, T. S. S.; FONTOURA,
L. P; RODRIGUES, E. E. A. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Malformagdes cardiacas nao usuais entre i com a sil de Patau (tri iado
cromossomo 13), 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)
have: Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Malformagées cardiacas

Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS
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176.

177.
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179.

180.

181.

182.

183.

184.

PEREIRA, T. G.; FAVERO, M. F.; BALDINO, L. P; SEIBEL JUNIOR, D.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA, D. B.; ROCHA, B. F.; MARCHEZI, L. V.; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F.M._

Ges do trato inal entre paci ita, 2018
(Ou(ra Apresentagdo de Trabalho)

congénita
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Exlensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

TERRA, D. H.; TREVISAN, P.; KOSHIYAMA, D. B.; GRAZIADIO, C.; Pires de Sa, A.; SOARES, F. P.;

PEREIRA FILHO N. A;; PROVENZI, V. O.; VELHO, M. C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M,

Man:adores genéticos deteclados atraves da técnica de FISH em uma amostra de glloblastomas de
ultos: clinico, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Glioblastoma, Ma/cado/ FISH

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Neurocirurgia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

Lor:al Cen[ro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira

de Neurocirurgia

MATTOS, M. O. T; COELHO, F. L.; BORRE, C.; BARBIARO, D.; Telles, JAB; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F.
M.

Massa adrenal fetal: iagao de possiveis di i incluindo ias, 2018. (C

ou palestra,Apresentacao de Trabalho)

Palavras-chave: Massa adrenal fetal, Neoplasias

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hotel Plaza Sao Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa era 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

NORMANN, T. C.; TELLES, B.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R ;
ARAUJO, B; RIGATTI, B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F.M

um i ial com a ia, 2018.
(Congresso Apresentagda do Trabalho)

Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

AMARAL, C. E. V.; RIGATTI, B.; SHUHA, D. L.; NAKATA, D. T.; ELVIR, F. A. R.; Telles, JAB; Fell, PRK;
NAGATA, G. K.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

ia: uma o rara i por falha do i de parte da calota
craniana, 2018. (Congresso Apresentagao de Trabalho)
Calota craniana
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
Lor:al Cen[ro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

BATISTI, R. S,; TELLES, B.; TRINDADE, D. S.; ROCHA, D. B. M.; ANDRIN, A. E.; COUTINHO, A. K ;
TAKAHASHI D M NAKATA, D. T; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
ia: um desafio para o aconselhamento

da
genétlco 2015 (Outra Apresentaz;ao de Trabalho)

genético
Areas do conheclmento GENET/CA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

RIGATTI, B.; CORREIA, E. P. E. ; ARAUJO, B. BORTOLI A F CAPA\/ERDE V.B.;ACCO, F. S;;
ARAUJO L .; NORMANN, T. C.; Zen, P. R. RO!
ancia do culdado na liagéo e no manejo em neonatos, 2018
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Micrognatia, Manejo neonatal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

és; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; SHUHA, D. L.; NAKATA, D. T TAKAHASHI D. M.; COUTINHO, A. K;
CALAI G.; da Cunha, André Camp(zs Zen, P. R. G.; ROSA,

Mielomeningocele em um paciente o membro parede inal, 2018.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
by " - :

Complexo membro parede abdominal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Neurocirurgia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

Lor:al Cen[ro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

MANICA, F.; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.; CORREIA, E. P. E.; GREGORY, L.; Zen, P. R. G.; ROSA,
R.F.M.
Moebius sy a diti i with i of the cranial nerves, orofacial
anatomical changes and feeding difficulties, 2018. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Moebius syndrome, Feeding difficulties, Cranial nerves
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Cq des do Brasil; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: 17° Congresso da Funda;aa O ia; Inst.
FORL - Fundagéo Otorrinolaringologia

CORREIA, E. P. E;; DORST, D. M. B.; TERRA, D. H.; ARENAS, D. L.; CAETANO, R. A.; ALVES, E. R. R;;
SIEBIGER, G. R. L.; SARTORI, G. D. P; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Mucopolissacaridose do tipo IlI-C: uma doenca de depésito lisossomal associada especialmente a
sintomas compostamentais e neurolégicos, 2018. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)

Palavras-chave: Mucopolissacaridoses, Doenga de depbsito, Alteragéo neurolégica

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

MANICA, F.; GUILHERMANO, F. F.; FALCAO, R. S,; FERREIRA, M. A. T.; GREGORY, L.; Zen, P. R. G.;
ROSA,R. F. M.

disorder and i ias: infantile form
of Pompe disease, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Pompe disease, Myopathy, Swallowing disorder
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centro de C des do Brasil; Cidade:
Brasilia - DF; Evento: 17° Congresso da Funda;aa O ia; Inst.
FORL - Fundagao Otorrinolaringologia

COIMBRA, C. F. M;; FILIPPE, M.; RETORE, D.; BAUMGARDT, E.; LEMOS JUNIOR, P. H. P; CELLA, P.
A.M.; SILVA, M. A;; RUGGINI, E. J. L.; ANDRIN, A. E.; TRINDADE, D. S.; ROCHA, D. B. M.; Zen, P. R.
G.; ROSA,R.F. M.

0 achado de golf-balls em um feto no periodo pré-natal e seu significado, 2018.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Golf-balls, Pré-natal, Feto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Convengées Wish Serrano; Cidade: Gramado -
RS; Evento: Congresso da Sociedade de Cardiologia do RGS - 2018; Inst. promotora/financiadora:
Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul

OLIVEIRA JUNIOR, L. V.; BAGGIO, G.; BERTOGLIO, J. L.; GRESELE, M.; CORREIA, E. P. E.; ARAUJO,
B.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M
Obstrugéo das vias aéreas e dlflculdades alimentares em bebés com micrognatia: cuidados e
manejo, 2018. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Micrognatia, Obstrugéo de vias aéreas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

és; Local: Centro de Convengées de Goiania; Cidade: Goiénia - GO;
Evento: XXXIX Congresso Brasllelm de Pneumo/ogla e Tisiologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Brasileira de Pneumologia e Tisiologia

MARTINEZ, E. C.; KLAUS, R.; KELM, T; SILVA, L. F. P; PIRES, H. O.; ROCHA, D. B. M.; ANDRIN, A. E.;
TRINDADE, D. S.; Dietrich, Cristiane; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
e ilia: relato de uma bastante rara, 2018. (Simpésio,Apresentagéo de

o
Trabalho)
Palavras-chave: Ectrodactlia, Onfalocele

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: Sheraton Porto Alegre Hotel; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XII Simpésio Sul-Americana do Apare/ho Digestivo; Inst.promotora/financiadora: Colégio
Brasileiro de Cirurgioes

TELLES, B.; BATISTI, R. S; Telles, JAB; WILKE, E. D.; ZEN, R. P; TERRA, D. H.; Fell, PRK; REQUIA, J.
C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R F.M.

Onfalocele em um feto com trissomia do cromossomo 13 (sindrome de Patau), 2018.

(Outra, Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Onfalocele, Trissomia do cromossomo 13, Sindrome de Patau

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
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185.

186.

187.

188.

189.

190.

191.

192,

193.

194.

195.

196.

197.

198.

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da do Gaticha de L N

Inst, &o Gaticha de U i

MINEI, T. S. S.; JACOCIUNAS, V. P; VILELA, R. M. M.; KISAKI, W. O. T;; ACCO, F. S.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.

Osteogénese imperfeita do tipo IIA: uma condigao grave associada ao desenvolvimento de fraturas
multiplas, 2018. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Osteogénese imperfeita, Fraturas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hole/ W/sh Serrano; Cidade: Gramado - RS; Evento: XI
Congresso Galcho de Ortopedia e Brasileira de
Ortopedia e Traumatologia - Regional RS

MAN\CA F; ROSA E. B SILVEIRA D. E SLEIFER P GREGORY, L,; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
in a case report, 2018.

(Congresso Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Rubinstein-Taybi syndrome, Otolaryngological abnormalities

Areas do conhecimento. GENéyT/CA MEDICA, Fonoaudiologia

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana
igués; Local: Centro de C des do Brasil; Cidade:

Brasilia - DF; Evento: 17° Congresso da d: Otorrir ir ia; Inst.

FORL - Fundagéo Otorrinolaringologia

ELVIR, F. A. R;; FURTUNATO, L. F.; MARZAROTTO, T. A. D. T.; THIBES, A. C. M. S,; CRUZ, M. L.;
VIEIRA, F. W.; GONZATI'I C. NESELLO A.C; Zen, P. R. G., ROSA R F.M.

Papel da ica fetal no di

relato de um feto com hidranencefalia, 2018 (Congresso,Apresema;ao de Trabalho)

iy " : ; <

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

Lor:al Cen[rc de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

MINEI, T. S. S.; JACOCIUNAS, V. P; VILELA, R. M. M.; CAPAVERDE, V. B.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F.
M.

Papel do raio-x pés-natal no diagnéstico das displasias 6sseas: o exemplo da displasia
tanatoférica, 2018. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: displasia 6ssea, Displasia Tanatoférica, Radiografia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hole/ W/sh Serrano; Cidade: Gramado - RS; Evento: XI
Congresso Galcho de Ortopedia e Brasileira de
Ortopedia e Traumatologia - Regional RS

FRAGA, R. B.; SLEIFER, P;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Peripheral and central auditory evaluation in children and adolescents with Williams syndrome,
2018. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)

Palavras-chave: Williams syndrome, Auditory evaluation, Hearing, Evoked auditory potential

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Convengdes Rebougas; Cidade: Sdo Pau/o -
SP; Evento: 33° 33° Encontro de

Brasileira de Audiologia

BARBIARO, D.; COELHO, F. L.; BORRE, C.; TREVISAN, P; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.
F.M.

Pesquisa de idia dos 7e10, ificagdo do gene EGFR e delegao do gene
PTEN em uma amostra de gli de i adultos: énciae 6stico, 2018.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
by " - PO

génica, dele¢do, Cromossomo 7, Cromossomo 10, EGFR
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de atengéo a saude humana

igués; Local: Hotel Plaza S&o Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa Rita 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

SANTOS, A. S.; BASSANI, N. C.; GLAESER, A. B.; FLORIANI, M. A.; DINIZ, B. L.; SCHREINER, L. A ;
DORFMAN, L. E.; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.

Programa de Extensao: Assisténcia, ensino e pesquisa em Genética Clinica, 2018.
(Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Extenséo, Assisténcia, Pesquisa, Ensino

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Mostra
de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extensao da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

PELISSONI, B. A;; MARTINEZ, E. C.; DUARTE, F. B.; KREBS, I. Z.; MONTEIRO, R. S.; ZEN, R. P,;

ANDRIN, A. E.;; ROCHA, D. B. M,; TRINDADE, D. S ; ROSA E.B.;Zen, P.R. G.; ROSA R.F. M.

Relato de um caso familiar da si de Alagille sali apossivel iabili clinica nas
geragdes, 2018. (Simpé 50 de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Alagille, Vanabllrdade clinica

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de atengéo & satide humana

és; Local: Sheraton Porto Alegre Hotel; Cidade: Porto Alegre - RS;

Evento: XII Simpésio Sul-Americano do Aparelho Digestivo; Inst.promotora/financiadora: Colégio

Brasileiro de Cirurgioes

SHUHA, D. L.; ROCHA, D. B. M.; BALDINO, I. M.; FERREIRA, G. D.; SILVEIRA, F. R.; JAKIMIU, A. R.;
SOUZA, L. A C REQUIA, J. C.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M

Relato do diagnéstico pré-natal de um feto com i occlpllal e do de Dandy-
Walker, 2018. (Outra, Apresentagao de Trabalho)
dy-Walker, Di: pré-natal, i occipital

Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA '

Setcres de anvldade Atividades de a[en(:ao a saude humana

el Lor:al Centrc de Eventos AMRIGS; Cidade: Porto Alegre RS;
2018; Inst de

Evento: Jornada Galcha de
Neurologia e Neurocirurgia do Rio Grande do Sul

BATISTI, R. S;; TELLES, B.; Telles, JAB; MASCHI, M. M.; GRESELE, M.; BARBIARO, D. F. F.;
GUILHERMANO, F. F.; SALVADOR, T. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F.
Relato ilustrando o aconselhamento genético em casos de tnssomua do cromossomo 13 (sindrome
de Patau), 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)

: Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Aconselhamento genético
Areas do conheclmentc GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos do Novotel Trés Figueiras; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIV Jornada da o Gaticha de L N
Inst. &o Gaticha de U i

DONATO, A. B.; EINSFELDT, R. M. E.; BARCELOS, R. B,; RAMPELOTTI, T. G.; ZANON, M.; NAGATA,
G. K.; TARGA, L V.; CALAI, G Zen, P. R. G., ROSA R.FEM

Série de casos de ia no periodo pré-natal, 2018,
(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Anencefalia, Pré-natal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

- Local: Centro de Convengdes do Barra Shopping Sul; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XXVIII Jomada Gadcha de gia; Inst.pi

Associagdo Gaticha de Radiologia

NORMANN, T. C.; RODRIGUES, E. A. M.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; FALCAO, R. S.;
GUILHERMANO, F. F:; CORREA, D. C.; DENICOL, D. P; Zen, P. R. G. ROSA, R F. M.
Sindrome da Cornélia de Lange: relato dos aspectos compor is e
fisicos de uma condig@o genética rara, 2018. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Aspecto neuropsicomotor, Comportamento
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengao & sadde humana

; Local: E: Cidade: Gramado - RS; Evento: Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2018; Inst, : Instituto de

TELLES, B.; CORREIA, E. P. E. ; DORST, D. M. B.; BATISTI, R. S.; SANTOS, T. M.; RAMPELOTTI, T. G.;
SILVA, F. L; FERREIRA, M. A. T.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M.

Sindrome da Cornélia de Lange: uma condigao i por reterdo de il achados
faciais tipicos, déficit i e alteragao 2018. (Congresso,Apresemacéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Retardo de crescimento, Déficit intelectual, Alteragéo
comportamental

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

KISAKI, W. O. T.; MINEI, T. S. S.; JACOCIUNAS, V. P,; VILELA, R. M. M.; ACCO, F. S.; Zen, P. R. G.;
ROSA,R.F. M.
Sindrome de Antley-Bixler: uma condigéo genética caracterizada por sinostose radio umeral e
fraturas, 2018. (Congresso, Apresentacéo de Trabalho)
h Sindrome de A Bixler, Sinostos i , Fraturas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, O/Tapedra
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Hofel Wish Serrano; Cidade: Gramado - RS; Evento: XI
Congresso Galcho de Ortopedia e Inst, Brasileira de
Ortopedia e Traumatologia - Regional RS
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205.

206.

207.

208.

209.

210.

211.

212,

213,

COELHO, F. L.; MACEDO, M. B.; GUIMARAES, A. F.; SANTANA, V. B.; GUILHERMANO, F. F.; FALCAO,
R.S.;CORREIA E. P.E; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Slndrome de Beckwith-Wiedemann: uma condigdo genética associada a anormalidade de
e risco de ias, 2018. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)
have: Sindrome de Beckwith [ de
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

X Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotoraffinanciadora: Sociedade Franco Brasileira de
Oncologia

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; HANEMANN, T.; TERRA, D. H.; RIGATTI, B.; AMARAL, C. E. V.;
MINEI, T. S. S.; FERREIRA, M. A. T.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Sindrome de Cockayne: achados clinicos de uma doenga genética rara de envelhecimento
precoce, 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cockayne, Envelhecimento precoce

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

ELVIR, F. A.R.; GIBICOSKI, T. B;; SHUHA, D. L.; AMARAL, C. E. V. RIGATTI, B.; NAKATA, D. T.;
CORREIA, E. P. E.; NAGATA, G. K.; Zen, P. R. G.,; ROSA,R.F. M

; Local: Windsor Barra Hotel; Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento:

Sindrome de delegédo 9p: uma condigao a ser i em casos sil i de

2018. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Trigonocefalia, Sindrome de delegdo 9p

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

Loca/ Cenlro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

SHUHA, D. L.; ROCHA, D. B. M.; BALDINO, I. M.; MANICA, F.; SA, D. C.; CORREIA, E. P. E.; NAKATA,
D.T; BARBIARO D.; Zen, P. R. G.;ROSA, R.F. M.
Sindrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18) e sua associagao com defeitos de
fechamento do tubo neural, 2018. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Defeito do tubo neural
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

ig Lor:al Centro de Eventos AMRIGS; Cldade Porto Alegre - RS;
Evento: Jornada Gaticha de 2018; Inst. de
Neurologia e Neurocirurgia do Rio Grande do Sul

CORREIA, E. P. E.; DORST, D. M. B.. TERRA D. H.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R,; WELTER, A.
T.; ABECH, G. D.; BARRETO, P. K. M.; Zen, P. R. G., ROSA,R.F. M.
Sindrome de hydrolethalus: relato do prlmelro caso descrito no Brasil, 2018. (Outra,Apresentagéo
de Trabalho)

hs Sindrol
Areas do conhecimento. GENET/CA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

CORREIA, E. P. E.; TELLES, B.; AMARAL, C. E. V.; DORST, D. M. B.; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R.;
ARAUJO, B.; CORREA, D. C; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Sindrome de Klinefelter na Infancia: uma condigao subdiagnosticada, 2018,
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Subdiagnéstico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Atua//zayao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

NORMANN, T. C.; RODRIGUES, E. A. M.; TELLES, B.; BATISTI, R. S.; DORST, D. M. B,; BORTOLI, A.
F.; ACCO, F. S.; CAPAVERDE, V. B.; Zen, P.R.G.; ROSA R.F.M.
Sindrome de Klinefelter: relato de um paciente com sintomas neurolégicos e diagnéstico ainda na
infancia, 2018. (Congresso,Apresentag&o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Achado neurolégico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: E; Cidade: Gramado - RS; Evento Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2018 Insl ié Instituto de

NORMANN, T. C.; RODRIGUES, E. A. M.; NUNES, M. R; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; ROSA, E.
B.; GUILHERMANO, F. F.; FALCAO, R. S.; Zen, P. R. G.; ROSA, R F.M.
Sindrome de Moebius: uma doem¢a pelo dos nervos i edo
desenvolvimento neuropsicomotor, 2018. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Moebius, Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a saude humana

és; Local: Cidade: Gramado - RS; Evento Congress
on Brain, Behavior and Emotions 2018 Insl ié Instituto de

OLIVEIRA | T; SOUZA, C. M. B; BULCAO, L. A;; FABBRON, G. G.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. . M.

: uma condigéo com risco de transmissao
familiar assoclada a0 desenvolvlmento de tumores 6sseos, 2018. (Congresso,Apresentagao de
Trabalho)
P

h. Sindrome de mdltiplos itérios, Tumores

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de atengéo a saude humana

; Local: Dall’'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: 14° Congresso Gaticho de C//’mca Meédica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Clinica Médica Regional RS

BARBIARO, D.; MOREIRA, A. M.; TRIPOLI, M.; COELHO, F. L.; FERREIRA, M. A. T.; Zen, P. R. G.;
ROSA R.F.M.

de multiplos itarios: uma doenca genética de predisposigdo ao
desenvolvlmemo de tumores dsseos, 2018. (Congresso,Apresentagso de Trabalho)
have: Sindrome de mdltiplos , Tumores

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Hotel Plaza Sao Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa era 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R.; TERRA, D. H.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Sindrome de Prader-Willi: uma condigao nao descrita em séries de pacientes com amenorréia
secundaria, 2018. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Amenorréia, Sindrome de Prader-Willi
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

; Loc: Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento:
Congresso Brasileiro de a Humana /nst Brasileira de
Reprodugéo Humana

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; NOGUCHI, P;; PAZMI, R. N. L.; PIOVEZANI, R. C.; WATANABE, R. T.;
GUILHERMANO, F. F,; HAUBERT G, Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M
Sindrome de Seckel: uma condigao genética caracterizada por importante nanismo, microcefalia,
déficit intelectual e aparéncia facial tipica, 2018. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Seckel, Nanismo, microcefalia, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

igués; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; TERRA, D. H.; FERREIRA, M. A. T.; MINEI, T. S. S.; FABBRON, G.
G.; GUILHERMANO, F. F.; ALMEIDA JUNIOR, |. G.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Sindrome de Seip-Berardinelli em uma paciente encaminhada para avaliagao por baixo ganho
pondero-estatural, 2018, (Outra,Apresentagao de Trabalho)

Sindrome de , Déficit de
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; TERRA, D. H.; NUNES, M. R.; CORREIA, J. D.; CORREIA, H. V.
D SA,D.C.; PEREIRA, T.G; Zen, P.R. G.; ROSA R.F.M.

de Turnere em anel: i sua etiologia para o adequado manejo da
paciente, 2018. (Outra,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Cromossomo em anel, Etiologia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; TERRA, D. H.; PAFARO, J. N.; MACIEL, V. A. Z.; SALVADOR, T.
\/ KELM, T.; CORREIA, J. D.; Zen, P. R. G., ROSA R.F.M

de Wolf-Hit clinicas e con

2018. (Outra, &

de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Wolf-Hirschhorn, Caracteristicas clinicas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS
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214,

215.

216.

217,

218.

219.

220.

221.

222,

223.

224,

225.

226.

227.

228.

CORREIA, E. P. E;; DORST, D. M. B,; TERRA, D. H.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; SALVADOR, T. V.;
FARINA JUNIOR, M.; MASCHI, M. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Sindrome do olho do gato: uma condigéo genética bastante associada a imperfuragéo anal, 2018.
(Outra, Apresentacdo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome do olho do gato, Imperfuragéo anal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

MOREIRA, A. M.; MATTOS, M. O. T.; BARBIARO, D.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; KURATANI, D. K.; Zen,
P. R. G.; ROSA, R F.M.
Wagro e sua com o i de tumor de Wilms, 2018.

(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Tumor de Wilms, Sindrome WAGRO
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: Congresso do Hospital Santa era 2018; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita -
ISCMPA

NAKATA, D. T.; TAKAHASHI, D. M.; COUTINHO, A. K.; SANTOS, C. B. L.; NOGUEIRA, L. T.; MORAIS,
C. 0.; YONAMINE, T. M.; LONGHI, A; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M

Trigonocefalia em um paciente com a sindrome de MarshaII-Smnh, um achado raro, 2018.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Trigonocefalia, Sindrome de Marshall-Smith

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

Laca/ Cenlro de Eventos FIERGS; Cidade: Porto Alegre - RS;
Evento: XXXII Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira
de Neurocirurgia

DORST, D. M. B.; CORREIA, E. P. E.; TERRA, D. H.; REQUIA, J. C.; WELTER, A. T.; ALMEIDA, C.B. C,;
ABECH, G. D.; BRANDAO, G. R.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G,
Trigonocefalia: im achado clinico importante da sindrome de delegao 9p, 2018. (Outra,Apresentagéo
de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome da dele¢éo 9p, Trigonocefalia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

ROCHA, D. B. BALDINO, I. M.; SHUHA, D. L.; TRINDADE, D. S.; ANDRIN, A. E.; NAKATA, D. T;
TAKAHASHI, D. M.; COUTINHO, A. K.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Trissomia do cromossomo 18 em mosaico: achados clinicos e neurolégicos, 2018.
(Outra,Apresentagao de Trabaiho)
Trissomia do i Achados clinicos

Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Lor:al Cen[ro de Eventos AMRIGS; Cidade: Porto A/egre RS;
Evento: Jornada Galcha de 2018; Inst, de
Neurologia e Neurocirurgia do Rio Grande do Sul

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; ALTMAYER, S. P. L.; LINHARES, T. S.; OLIVEIRA, TYANA MARAR. D. R ;
MACIEL, V. A. Z.; SAMPAIO, V. O.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Trombose da veia porta em uma paciente com sindrome de Turner, 2018. (Outra,Apresentacao de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Turner, Trombose

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Auditério do Parque Esportivo da PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VI Jornada Gaucha das Ligas de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Comité de
Ligas Académicas de Pediatria da SPRS

BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L; SILVA, J. N.: SILVEIRA, D. B.; GUIMARAES, V. B.; ROSA, E. B.;
CORREIA, J. D.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Utilizagao de antihipertensivos em gravidezes de mées de criangas com cardiopatia congénita:
expenencla de um servigo de referéncia em cardiologia, 2018. (Congresso Apresentacéo de Trabalho)
Gestagdo

congénita, Al
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
és; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Aluallza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

TELLES, B.; BATISTI, R. S.; CORREIA, E. P. E. ; BARBIARO, D.; ARAUJO, L. L.; ARAUJO, B.;
CORREA, D. DENICOL, D P;Zen, P.R. G., ROSA, R. F. M.
Variante da sindrome de Klinefelter 49, XXXXY: uma condlgao genética rara, 2018.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Variante
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Centro de Eventos da PUCRS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: XI Congresso Gaticho de Atua//zayao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
de Pediatria do RS

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RODRIGUES, B. M.;
C. M.; KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F. M.
de

de i com a sil in-Taybi - uma condigdo
genétlca rara associada a baixa estatura, 2017. (Congresso,Apresentacao de Trabalho)
: Sindrome de Taybi, Baixa estatura

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Endocrinologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

i is: . Meio de dit a Ou(ro Loca/ Novote/ Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° AlergoSul / 2017; Inst.pi de Pediatria do
Rio Grande do Sul

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; PEREIRA, C. M. V.; LOPES, M. M. O.; RODRIGUES, B. M.;
da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Achados de associagao VACTERL em um feto filho de uma mae com diabetes mellitus tipo 1:
relagao entre ambas as ligoes?, 2017. (Outra, 4o de Trabalho)

Palavras-chave: Associagdo VACTERL, Diabetes mellitus, type 1, Feto

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Seto/es de atividade: Atividades de alen;a‘a & satde humana

Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do The
Place Moinhos; Cidade: Porto Alegre RS; Evento X Jamada da Associagao Gaticha de
Inst. Gaticha de L

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L; RECH, F. S.; POLI, J. H. Z;; DENICOL, D. P; TARGA, L. V.;
Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Achados através do fetais em fetos com
defeitos de fechamento do tubo neural, 2017. (Outra, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Defeito do tubo neural, Ultrassom, Ressonéncia Nuclear Magnética

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a Saude humana

Outro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; Cidade: Porto A/eg/e RS Evenlo X Jomada da Assomagao Gaticha de
; Inst. Gaticha de L

ABEL, M. C.; SILVA, L. F P MARTINEZ E. C,; PIRES, H. O.; NAGATA, G. K.; ZANON, M.; CALAI, G.;
Zen, P. R. G.; ROSA,
Achados pré e pos-i natals de um feto com merocrania, 2017. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Merocrania, Achados do parto e perinatais, Feto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de do: Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto A/eg/e RS; Evento: 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora:
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; POLI, J. H. Z;; RECH, F. S.; ARAUJO, B.; TARGA, L. V.; Zen,
P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Achados pré-natais de um feto com cifose i i a

2017. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)

Palavras-chave: Cifose congénita, Mielomeningocele lombossacra, Achados pré-natais

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do The
Place Moinhos; Cldade Porto Alegre - RS; Evento X Jamada da Associagdo Gaticha de
Inst. Gaticha de L

PIRES, H. 0.; KELM, T;; BOLZAN, G. M.; PERIN, W. F;; CALAI, G.; Betat, RS; DA CUNHA, ANDRE C.;
ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Achados pré-natais de um feto com complexo membro parede abdominal, 2017.
(Simposio,Apresentagdo de Trabalho)

Palavras-chave: Complexo membro parede abdominal, Achados pré-natais

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Gastroenterologia

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gon(;alves RS; Even[a X Slmposro Sul-Americano do Aparelho Digestivo;
Inst.p 3 Galicha de

BOGER, B. S.;; FONTOURA, L. P; ZEN T D FeII PRK; CALAI, G.; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M.
Achados pré-natais de um feto com de doenga renal da Infam:la 2017.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Doenga renal policistica da infancia, Achados pré-natais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Nefrologia
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

és. Meio de do: Outro; Local: do Médica do

Parané; Cidade: Curitiba - PR; Evento: Vil Congresso Sul Brasieiro de Nefrologia;
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Inst. Gaticha de

LAND, S. C.; BOGER, B. S.; FONTOURA, L. P;; ROSA, R. C. M,; Betat, RS; SARTORI, G. D. P.; Zen, P.
R. G.;ROSA,R. F. M.
Achados pré-natais de um feto com ureterocele e dilatagdo da bexiga e pelves renais, 2017.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Ureterocele, Dilatagéo de bexiga, Dilatagao de pelve renal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Nefrologia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a Saude humana

é Outro; Local: &0 Médica do
Parana; C/dade Cunt/ba PR; Evenlo V// Congresso Sul B/aS//e/ro de Nefrologia;
Inst.p Galicha de

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RECH, F. S.; POLI, J. H. Z.; DENICOL, D. P; TELLES, B.;

Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Achados pré-natais e prognéstico de uma série de fetos com a sindrome de Potter (sequéncia de
ia), 2017. (Outra, a de Trabalhc)

Palavras-chave: Sindrome de Potter, Achados pré-nat:

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Glnecolagla e Obstetricia

Setores de a[rvldade Aflvrdades de a[en(:ao a Saude hum;

Outro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; C/dade Porto Alegre - RS Evenlo Xl Jomada da Associagao Gaticha de
Gaticha de L

GAMA, T. K. K.; ZEN, R. P, KELM, T.; PIRES, H. O.; KLAUS, R.; BOLZAN, G. M.; SILVEIRA, D. B.;
ROSA R C.M.; Zen, P.R. G ROSA,R.F. M
a telecanto, si ilia e ias renais: sil de STAR,

2017. (Simposio, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de STAR, Alteragédo anogenital, Telecanto, Sindactilia, Anomalia renal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Gastroenterologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: XI Simp6sio Sul-Americano do Aparelho Digestivo;
Inst, Gadcha de ie

CALAI, G.; BATISTI, R. S,; CHAVES, L. L.; LOPES, M. M. O.; PEREIRA, C. M. V.; ARAUJO, B.; DA
CUNHA, ANDRE C.; Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Artéria umbilical Unica: um simples marcador ou uma i com

para o feto?, 2017. (Outra Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Artéria umbilical unica, Marcador, Feto

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; C/dade Porto A/eg/e RS; Evento: XIII Jomada da Associagao Gaticha de
Gaticha de L

CLAUDINO, F. C. A.; PRZYBYLSKI, L.; NOLL, G.; PAGEL, M. G.; ALMEIDA JUNIOR, |. G.; Zen, P. R.
G.; ROSA, R.F. M.

Atraso no i i e déficit i em um paciente com dismorfias e
i i variante da sil de Kili 49,XXXXY, 2017. (Congresso,Apresentagao de

Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Atraso de i F

Dismorfias

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Convengées
Transamérica Expo Center; Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: XXXV Congresso Brasileiro de Psiquiatria;
Inst.promotora/financiadora: Associagéo Brasileira de Psiquiatria

NOLL, G PRZ‘(BYLSK\ L.; CLAUDINO, F. C. A;; SILVEIRA, D. B.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.;
ROSA,

Atraso no e déficit i em uma paciente com
Hipomelanose de Ito, 2017. (Congresso Apresentacao de Trabalho)
de Ito, Déficit ir , Atraso de

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie és. Meio de do: Outro; Local: Centro de Convengées
Transamérica Expo Center; Cidade: Sdo Paulo - SP; Evento: XXXV Congresso Brasileiro de Psiquiatria;
Inst.promotora/financiadora: Associagéo Brasileira de Psiquiatria

MINEI, T.S. S.; VILELA, R. M. M.; KISAKI, W. O. T.; LIMA, T. M. S.; DA CUNHA, ANDRE C.; CALAI, G.;
CORREIA, J. D.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.

Autosomal recessive omodysplasia: prenatal and postnatal features, 2017.

(Congressc Apresentacao de Trabalho)

recessive inherit Postnatal findings
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genelrca Médica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

CHAVES, L. L.; BATISTI, R. S.; SILVA, J. N.; TREVISAN, P.; ROSA, E. B.; GUIMARAES, V. B.; SILVEIRA,
D. B CORREIA, J. D; NUNES M. R ZEN, T.D.; ROSA . C.M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
30 do uso de anti-hip em ‘de mées de criangas portadoras de
cardiopatia congénita, 2017. (Congresso,Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Gestagdo, Anti-hipertensivo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
; Local: Hotel Samuara; Cidade: Caxias do Sul; Evento: XXV
ac Brasileira de

Congresso da Brasileira de F
Hipertensdo

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A;; BATISTI, R. S.; CHA\/ES L. L.; RODRIGUES, B. M.; SANTOS, T.

M.; ARAUJO, B.; KOPACEK, C.. Zen, P. R. G.; ROSA,

Baixa estatura em uma menina apresentando estenose pulmonar sindrome de Noonan - um
coma de Turner, 2017. (Congresso,Apresentag&o de

Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Noonan, Baixa estatura, Estenose pulmonar

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Endocrinologia

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satde humana
icionais: . Meio de it éo: Outro; Local: Novotel; Cidade: Porto Alegre

- RS; Evento: 2° AlergoSul / 2017; Inst.p de Pediatria do

Rio Grande do Sul

PACINI, G. S.; GIBICOSKI, T. B.,; RODRIGUES, E. A. M.; KENER NETO, D.; MARINHO, G.; AQUINO, A,
A GAL\/AN J.; SILVEIRA, D. B.; ROSA E.B.;CORREIA, J.D,; Zen, P. R. G. ROSA, R.F. M.

i do parto e il de i portadores de P ita: um estudo
caso-contmle, 2017. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Achados do parto e perinatais, Estudo caso-controle
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrvidade Alfvrdades de atencéo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Wish Serrano; Cidade:
Gramado - RS; Even[a Congresso da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017;
Inst. de C: do Rio Grande do Sul

ARENAS, D. L.; ZORTEA, F.; PAFARO, J. N.; SCHAURICH, B; SILVA, C. S.; BORELA, E. C.; PAGEL, M
G ROSAJ M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M,

i fisicas e i de um paciente com a sindrome de Cornélia de Lange,
2017 (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a Saude humana

g Meio digital; Local: Centro de Eventos
Dall'Onder; C/dade Bento Gon;a/ves RS Evento X/// Congresso Gaticho de Psiquiatria;
Inst.pi Gaticha de Psiq

BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; MASIERO, A.; MICHELON, L.; SOUZA, V. F,; Telles, JAB; DA CUNHA,
ANDRE C; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.
Caractel icas gestacionais e do parto de fetos com gastrosquise diagnosticados em um servigo
de medicina fetal de referéncia do Rio Grande do sul, 2017. (Outra,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Gastrosquise, Medicina fetal, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de do: Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: POITO Alegre - RS; Evento: V Jornada Galicha das ligas de Pediatria;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

SCHREINER, L. A.; MELIM, J. B.; DA CUNHA, ANDRE C.; Telles, JAB; GUIMARAES, V. B.; SILVA, P. U.;
LOPES, M. M. O,; BIONDO, I. B; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M

Characteristics of pregnant women who underwent fetal karyotypmg in a reference fetal medicine
service from Southern Brazil, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Karyotype, Pregnant women, Fetal medicine

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genetrca Médica; Inst.promotoraffinanciadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

WELTER, A T ABECH, G D ALMEIDA C.B. C Zen, P.R. G.

Defeitos om membro parede i relato de
uma associago incomum, 2017 (Congresso Apresemacao de Trabalho)

Palavras-chave: Defeito cardiaco congénito, Complexo membro parede abdominal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

Outro; Local: Wish Serrano; Cidade:
Gramado - RS; Even[a Congresso da Sacledade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017;
Inst.p de C: do Rio Grande do Sul

NAKATA, D. T.; TAKAHASHI, D. M.; COUTINHO, A. K.; KOPACEK, C.; BALDINO, I. M.; SANDRIN, L. A}
URGELL, A. F.; CESAR, R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F.M
Déficit cognitivo em uma paciente de Turner por X em anel,

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Cromossomo X em anel, Déficit cognitivo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

SARTORI, G. D. P; FERREIRA, G. D; FILIK, H. P; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.;; ROSA, E.B.;
SILVEIRA, D. B.; ARENAS, D. L; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Déficit intelectual em uma crianga apresentando nanismo importante, microcefalia e fascies tipica:
sindrome de Seckel, 2017. (Congresso,Apresentagéao de Trabalho)

Palavras-chave: Déficit intelectual, Nanismo, Sindrome de Seckel

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

CORREIA, J. D.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; TREVISAN, P.; OLIVEIRA, C. A. V.; GRAPIGLIA, C. G.;
NUNES, M. R.; FIEGENBAUM, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Delivery and perinatal findings of patients with congenital heart disease from Southern Brazil,
2017. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)

Palavras-chave: Congenital heart disease, Southern Brazil, Perinatal findings

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genetrca Médica; Inst.promotoraffinanciadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

DORST, D. M. B.; ROSA, R. C. M.; NOGUEIRA, L. T;; SANTOS, C. B. L.; MORAIS, C. O.; YONAMINE, T.
M., ROSA, E. B SILVEIRA, D. B, Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

20 do aspecto sindrémico baseado no exame fi
presenga de ias entre com
(Outra Apresentagao de Trabalho)

: importancia como preditor da
i énita, 2017.

pec Ci Cardic ia congénita
Areas do conheclmento GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie és. Meio de do: Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: V Jornada Gaticha das ligas de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

ABEL, M. C.; BOTELHO, C. P; SILVA, R. T; PIRES, F. T.; FREITAS, M. H. P.; FERREIRA, J. V.; Zen, P.
R. G.; ROSA, R. F. M.

Disgenesia gonadal pura XY e sua i com um risco de di i de
ovéno 2017. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
- Di gonadal pura, de ovario, Risco

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Sheraton WTC; Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: XXXII
Congresso Brasileiro de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Cirurgioes

PRZYBYLSKI, L.; NOLL, G.; CLAUDINO, F. C. A;; ROSA, R. C. M.; KURATANI, D. K.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.

Dismorfias faciais e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor em uma crianga com
trigonocefalia: sindrome da delegéo 9p, 2017. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome da dele¢éo 9p, Dismorfias, Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

Outro; Local: Centro de Convengées
Transamerrca Expo Center Cidade: Sao Paulo - SP; Evema XXXV Congresso Brasileiro de Psiquiatria;
nst. Brasileira de Psiq

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; GONZALES, J. F. O.; THOMAZ, G.
D. G.R.; KARSBURG, L. L.; DENICOL, D. P; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Displasia campomélica: uma condigéo genética associada ao sexo reverso, 2017.

(Gongresso Apresentagdo de Trabalho)

Displasia Sexo reverso

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Endocrinologia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: Novotel; Cidade: Porto Alegre

- RS; Evento: 2° AlergoSul / E 2017; Inst, : de Pediatria do
Rio Grande do Sul

DA CUNHA, ANDRE C.; GUIMARAES, V. B Zen, P. R. G.,;ROSA,R.F. M.

ic twins for 2017. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)
P h. Twir Dizygotic twins
Areas do conhecrmento GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
; Local: Hotel Melia Avenida America; Cidade: Madrid - Spain;
Evento: TWINS - The Join 4th World Congress on Twin Pregnancy a Global Perspective

L.; BATISTI, R. S,; CALAI, G,; Fell, PRK; da Cunha André Campos; Betat, RS; TELLES,
.B.;ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,
Doenga hipertensiva da gravidez (pré-eclampsia) e sua assocuagao com a trissomia do
cromossomo 13 (sindrome de Patau), 2017. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Pre-eclampsia, Sindrome de Patau, Hipertenséo arterial sistémica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

Local Hofel Samuara Cidade: CaXlas do Sul RS; Evento: XXV
Congresso da i Brasileira de Inst Brasileira de
Hipertensdo

KREBS, I. Z; SILVA, G. S.; DUARTE, F. B.; PELISSONI, B. A;; PIRES, H. O.; BRANDAO, G. R;; Telles,
JAB; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Doencga renal policistica da infancia: achados e evolugdo de um paciente diagnosticado ainda no
periodo pré-natal, 2017. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Doenga renal policistica da infancia, Diagnéstico, Pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de anvldade' Aflvr'dades de atengéo a Saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto A/eg/e RS; Evento: 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora:
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; PEREIRA, C. M. V.; SANTOS, T. M;; Fell, PRK; Zen, P. R.
G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.
occnpltal e i ia di; ainda no periodo intrattero: implicagées
sobre o 2017. (Outra, o de Trabalho)
h: occipital,
Aleas do conhecrmento GENET/CA MEDICA, G/neco/og/a e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do The
Place Moinhos; Cldade Porto Alegre - RS; Evento X Jamada da Associagdo Gaticha de
Inst. Gaticha de L

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RECH, F. S.; POLI, J. H. Z.; RODRIGUES, B. M.; DENICOL,
D.P; Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Encefaloceles occipitais grandes: um potencial diagnéstico di ial com a ia, 2017
(Outra,Apresentago de Trabalho)

occipital,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana

Outro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; Cidade: Porto A/eg/e RS Evenlo X Jomada da Assomagao Gaticha de
; Inst. Gaticha de L

ABEL, M. C.; MONTEIRO, R. S.; ARAUJO, L. H. S.; PIRES, H. O.; KELM, T.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R.
G.;ROSA,R.F. M.

Espectro Il icul rtebral (sil sua iagdo com
gastrointestin. 2017. (Congresso Apresenlacao de Trabalho)
Palavras-chave: Espectro éculo-auri I, Sindrome de

gastrointestinais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Sheraton WTC; Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: XXXII
Congresso Brasileiro de Cirurgia; Inst.promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Cirurgioes

BOGER, B. S.; LAND, S. C.; FONTOURA, L. P; ROSA, R. C. M.; Telles, JAB; DA CUNHA, ANDRE C.;
Zen, P. R. G.;ROSA, R.F. M.

Estenose da jungao ureteropélvica: relato de um feto ail ia do

pré-natal e suas implicagées sobre o prognéstico e o manejo pés-natal, 2017.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Estenose de jungdo pré-natal,

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Nefro/og/a

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

3 I: &0 Médica do
Parana; Cldade Curlllba PR; E\/ento vi Congresso Sul Brasllelm de Nefrologia;
Inst.p 3 Galcha de

FRAGA, R. B.; SLEIFER, P.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Evaluation of the central and peripheral hearing system in children with Williams syndrome:
preliminary results, 2017. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Williams syndrome, Central hearing system, Peripheral hearing system
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

ig Lor:al Cen[ro de Convengées Frei Caneca; Cidade: Séo Paulo -
SP; Evento: 16° Congresso da Funda;ao O Inst. : Fundagéo
Otorrinolaringologia
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GREGORY, L.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; SLEIFER, P.

Evaluation of the central aus ry sistem in children with Down syndrome: preliminary results,
2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Down syndrome, Central auditory system

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genetrca Médica; Inst.promotoraffinanciadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

BRANDAO, G. R.; MONTEIRO, R. S.; ZEN, R. P,; BOTELHO, C. P; Fell, PRK; DIETRICH, C.; Telles,
JAB;ROSA, R.C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Experiéncia de um servigo de medicina felal de referencla do Rio Grande do Sul com fetos
-encaminhados por suspeita de 2017. 40 de Trabalho)
Palavras-chave: Gastrosquise, Medicina fetal, Feto
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Gastroenterologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie és. Meio de do: Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: XI Simpésio Sul-Americano do Aparelho Digestivo;

PRZYBYLSKI, L.; NOLL, G.; TREVISAN, P.; GRAZIADIO, C.; Pires de S3, A; VELHO, M. C.; PAGEL, M.
G.; ROSA, J. M.; KOSHIYAMA, D. B.; PEREIRA FILHO, N. A.; SOARES, F. P.; PROVENZI, V. O.; Zen, P.
R.G.; ROSA R F.M.

clinico da 3
EGFR e delegao do gene PTEN em uma amostra de glioblastomas de pacientes adultos, 2017
(Congresso Apresentacéo de Trabalho)

4o génica, delecdo
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

TRINDADE, D. S.; KOSHIYAMA, D. B.; ROCHA, D. B. M.; ANDRIN, A. E.; Zen, P. R. G.; TREVISAN, P.;
SOARES, F. P.; VELHO, M. C.; PROVENZI, V. O.; ROSA, R. F. M.; Pires de Sa, A.; PEREIRA FILHO, N.
A

ia e signifi clinico de através da técnica de

FISH em uma amostra de pacientes adultos com glioblastoma do Sul do Brasil, 2017.

(SImpéSIO Apresema;ao de Trabalho)
Marcador

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de a[en(:ao a Saude humana

o de do: Outro; Local: Pontificia Universidade
Catolica do Rio G/ande do sul; Cidade. Porro Alegre - RS; Evento: XVII Simpésio Internacional de
Geriatria e Gerontologia e VIl Simpésio de Psiquié Geriatrica; Inst. Instituto de

Geriatria e Gerontologia

CLAUDINO, F. C. A;; ROSA, M. B.; CAVERSAN, L.; CORREIA, E P.E.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA D.B.;ROSA,R.C. M. Zen, P. R. G., SA R.F.

ia e tipos de s do cerebral em uma
amostra de pacientes com trissomia do cromossomo 13 (slndrome de Patau), 2017.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do cromossomo 13, Alteragéo cerebral, Ultrassom
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -

RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

BOTELHO, C. P.; PELISSONI, B. A;; KREBS, I. Z.; SILVA, L. F. P; GAMA, T. K. K.; DUARTE, F. B.; Betat,
RS; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Gastrosquise e sua relagéo com a idade materna, 2017. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Gastrosquise, Idade materma

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a satide humana

. Meio de Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto A/eg/e RS; Evento: 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora:
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

PRZYBYLSKI, L.; PAGEL, M. G.; ROSA, M. B.; NOLL, G.; ROSA, J. M.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.;
CORREIA, J.D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F M.
Gémeos a do X fragil, 2017. (Congresso,Apresentagéo de

Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome do X Fragil, Gémeos monozigdticos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengo & saide humana

Meio digital; Local: Centro de Eventos
Dall 'Onder; Cidade: Bema Gan(:alves RS Evento: XIll Congresso Gaticho de Psiquiatria;
Gaticha de Psiq

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; LOPES, M. M. O.; PEREIRA, C. M. V.; TELLES, B.;
DIETRICH, C.; Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Gestagéo em uma mulher portadora de Utero bicorno: potenciais implicagées, 2017
(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Utero bicorno, Gestagéao, Complicagdo

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:a"o a saude humana

Meio de &o: Outro; Local: Centro de Eventos do The
Place Moinhos; Cldade Porto Alegre RS; Evento: XIll Jamada da Associagdo Gaucha de
; Inst Gaticha de L

KLAUS, R.; MONTEIRO, R. S.; ARAUJO, L. H. S.; KELM, T.; BOTELHO, C. P; WELTER, A. T.;
CORREIA, J. D.; ROSA,R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

ia em uma crianga baixa estatura, alteragdes 6sseas e
imune: il i ia (SPECD), 2017. de Trabalho)
P: h ia, Baixa estatura, Alteragdo ossea, Disfungdo imune, Sindrome de

Espondiloencondrodisplasia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Gastroenterologia
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana
. Meio de do: Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cldade Bento Gong:a/ves RS; Evento: XI Srmpasro Sul-Americano do Aparelho Digestivo;

PARREIRA, M. S.; KREUSCH, T. C.; PERIN, W. F.,; CORREIA, J. D.; TAKAHASHI, D. M.; ROSA, R. C.
M.; Zen, P. R. G.; DRIEMEYER, C.; THIBES, A. C. M. S;; ELVIR, F. A, R.; CAVERSAN, L.; DONATO, A.
E CLAUDINO, F. C. A.; SALVARO, B. P.; AMARAL, A. A. G.; MULLER, C. N.; ROSA, R. F. M.
ia e achados da &0 VACTERL em um feto de uma gestante com diabetes

mellitus tipo 1, 2017. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho;
Palavras-chave: Associagdo VACTERL, Diabetes mellitus, type 1, Hidrocefalia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

CHAVES, L. L.; BATISTI, R. S.; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R;; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; ROSA,
R.C.M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

Hipertensao arterial sistémica (HAS) e sua relagdo com a sindrome de Turner, 2017.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Hipertenséo arterial sistémica, Sindrome de Turner

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Clinica Médlca

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude hum:

; Local: Hotel Samuara Cidade: Caxias do Sul - RS; Evento: XXV
Congresso da i Brasileira de Hif Inst, Brasileira de
Hipertensao

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A;; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; ARAUJO, B.; CORREA, D. C.;
SANTOS, T. M.; ARENAS, D. L.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Hlpocalcemm assoclada aum defelto cardiaco conotruncal e agenesia renal: sindrome de delegao
22q11 2017. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)
Pa/avrasfhave: Hipocalcemia, Defeito cardiaco conotruncal, Agenesia renal, Sindrome da delegéo
22q11, Sindrome velocardiofacial, Sindrome de DiGeorge
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Endocrinologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: Novotel; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° AlergoSul / E 2017; Inst, : de Pediatria do
Rio Grande do Sul

ROCHA, D. B. M.; Zen, P. R. G.; TRINDADE, D. S.; ROSA, R. F. M.; PIOVEZANI, R.

SA, D. C.; SAMPAIO, V. O.; ROSA, R. C. M.

Idade das pacientes com sindrome de Turner no momento do diagnéstico: importancia para a

morbidade e a mortalidade na velhice, 2017. (Simpésio,Apresentacao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Turner, Idade, Morbidade, Mortalidade

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana
. Meio de a

ANDRIN, A E.;

Outro; Local: Pontificia Universidade
Catolica do Rio G/ande do sul; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: XVII Simpésio Internacional de
Geriatria e Gerontologia e VIl Simpésio de Psiquiatria Geriétrica; Inst,, Instituto de
Geriatria e Gerontologia

GAMA, T. K. K.; ALMEIDA, C. B. C.; BOTELHO, C. P.; WELTER A.T;ARAUJO, L. H. S.; PERIN, W. F.;
NUNES, M. R.; ROSA, R. C M. Zen, P.R.G.; ROSA R.F.

40 anal de iris, apéndi i e

congenlha sindrome do olho do gato, 2017. (Simpésio,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Imperfuracéo anal, Coloboma de iris, Apéndice pré-auricular, Cardiopatia congénita,
Sindrome do olho do gato )

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Gasl/aenle/o/og/‘a

Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude hum: na

Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gongalves - RS; Even[a X! Slmposro Sul-Americano do Aparelho Digestivo;
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Inst. Gaticha de

CALAI, G.; BATISTI,R. S.; CHAVES, L. L.; PERE\RA C. M. V,; LOPES, M. M. O.; RAMPELOTTI, T. G.;
Fell, PRK Zen, P.R. G Te\les JAB ROS
felal no di ico pré-natal de Ses do sistema
nervoso cemral o exemplo da hi ia, 2017. (Outra, 5o de Trabalho)
do do sistema nervoso central, Hidranencefalia
Aleas do conhecrmento GENETICA MED/CA Ginecologia e Obstetricia
Setores de anvldade Atividades de a[en(:ao a saude humana

tro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; Cidade: Porto A/eg/e RS Evenlo X Jomada da Assomagao Gaticha de
; Inst. Gaticha de L

PRZYB‘(LSKI L.; NOLL, G.; CLAUDINO, F. C. A.; ROSA, J. M.; ARENAS, D. L.; Zen, P. R. G.; ROSA,

Imponante déﬁcnt mtelectual e epulepsua em dois irméos ponadores de uma translocagao 13;14
para dissomia do 1?2, 2017.

(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Epilepsia, Translocagéo 13;14, Dissomia uniparental do cromossomo 14, Déficit

intelectual

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana

; Local: Centro de Convengdes Transamérica Expo Center;

Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: XXXV Congresso Brasileiro de Psiq ; Inst,

Associagéo Brasileira de Psiquiatria

PERIN, W. F.; SALVARO, B. P,; KREUSCH, T. C.; ZEN, T. D.; FERREIRA, G. D.; SILVEIRA, F. R.;
JAKIMIU, A. R.; SOUZA, L. A. C,; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Malformagéo de Dandy-Walker e i occipital: uma iagdo rara, 2017.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)

le Dandy-Walker, i occipital
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -

RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017; Inst.promotora/ffinanciadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

DA CUNHA, ANDRE C.; ALTMANN, F.; BELTRAO, L. A ; Zen, P. R. G.; ROSA, R F.M.
ic twins di: for ital cystic 2017,
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Monozygotic twins, Congenital cystic adenomatoid malformation
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
; Local: Hotel Melié Avenida America; Cidade: Madrid - Spain;
Evento: TWINS - The Join 4th World Congress on Twin Pregnancy a Global Perspective

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A;; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; ARAUJO,
FERREIRA, M. A. T, KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Mosalclsmo para delegéo do brago curto do cromossomo 18: uma condigéo a ser considerada no
de Turner, 2017. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Masalclsma Dele(:ao do brago curto do cromossomo 18, Sindrome de Turner
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Endocrinologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

i is: . Meio de dit a Oulro Loca/ Novote/ Cidade: Porto Alegre

- RS; Evento: 2° AlergoSul / 2017; Inst.pi de Pediatria do

Rio Grande do Sul

CORREA, D.C.;

ROSA, R. F. M.; ZORTEA, F.; KURATANI, D. K.;; ARENAS, D. L.; CAETANO, R. A.; ROSA, E. B.;

SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.

Mucopolissacaridose do tipo IlI-C: um erro inato do i bastante i a o
neurolégicas e comportamentais, 2017. (Congresso Apresentaao de Trabalho)

P: Erro inato do Alteragéo bgica, Alteragéo
compon‘amenta/

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao & saude humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

MEDEIROS, L. S.; Loreto, B.B.L.; SILVA, C. S.; ZORTEA, F.,; MAKRAKIS, M. A; Zen, P. R. G.; ROSA,

a cerebral e crises convulsivas em um paciente com delegao parcial do brago curto do
cromossomo 10, 2017. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Dele¢éo do brago curto do cromossomo 10, Paralisia cerebral, Crise convulsiva
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de anvldade' Aflvr'dades de atengéo a‘ Saude humana

. Meic Outro; Local: Centro de Convengées
Transamérica Expo Cente/ Crdade Séao Pau/o SP; Evento XXXV Congresso Brasileiro de Psiquiatria;
Inst.pi 5 &o Brasileira de Psiq

ROSA, M. B.; FURTUNATO, L. F.; DRIEMEYER, C.; DONATO, A. B.; ELVIR, F. A. R.; PRZYBYLSKI, L.;
NOLL, G.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.; ROSA. R F M.

Paralisia dos nervos facial e e aatraso no
i i il de Moeblus 2017. (Congresso Apresentacéo de

Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Moebius, Paralisia do nervo facial, Paralisia do nervo abducente,
Anormalidades de membros, Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Atividades de a[en(:ao a Saude humana

g Meio digital; Local: Centro de Eventos
Dall'Onder; C/dade Bento Gon;a/ves RS Evento X/// Congresso Gaticho de Psiquiatria;
Galcha de

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; POLI, J. H. Z;; RECH, F. S.; SOUZA, V. F.; Zen, P. R. G.;
Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Perfil dos fetos com gastrosquise diagnosticados em um servigo de medicina fetal de referéncia
do sul do Brasil, 2017. (Outra, Apresentacao de Trabalho)

Areas do conheclmentc GENET/CA MEDICA Glnecclagla e Obstetricia
Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a saude humana

. Meio de do: Outro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; C/dade Porto A/eg/e RS; Evenlo Xl Jomada da Associagao Gaticha de
Gaticha de L

ABECH, G. D.; WELTER, A. T.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R.; SAMPAIO, V. O,; SA, D. C.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M.

Perfil dos i com de Down itali em uma unidade de tratamento
intensivo iolégica de um hospital iatrico, 2017. (Outra, &o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Caracteristicas clinicas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrvfdade Al/‘vrdades de atengdo a saude humana

Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto Alegre RS; Even[a 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora:
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

ROSA, R. F. M.; CHINELATO, J.; PETERSEN, V.; WATANABE, R.; DA CUNHA, ANDRE C.; PASSOS-
BUENO, M. R;; ROCHA, K. M.; Betat, RS; ROSA, E. B.; Zen, P. R. G
Postaxial polydactyly and urinary tract abnormality in a patient with Pfeiffer syndrome, 2017.
(Congresso Apresentacéo de Trabalho)

Postaxial Urinary tract Peiffer syndrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Atividades de atengéo a saude humana

igués; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;

Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genélrca Médica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

DORFMAN, L. E.; PEREIRA, C. M. V.; GIROTTO, M. C EARRETO P.M.; Telles, JAB; Betat, RS;
CORREIA, J. OGUE, R.; Zen, P. R. G.; ROSA,

Prenatal and postnatal findings of a child with hydrolethalus syndrome, 2017.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Hydrolethalus syndrome, Prenatal findings, Postnatal findings

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genélrca Médica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

SARTORI, G. D. P; FERREIRA, G. D.; FILIK, H. P.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; CORREIA, J. D.;
NUNES, M. R.; LINHARES, T. S,; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Quadro de degeneragdo multissistémica em uma crianga com retardo de crescimento e

microcefalia: sindrome de Cockayne, 2017. (Congresso, Apresentag@o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cockayne, D , Retardo de
crescimento

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de alrwdade Atividades de alen;aa a satide humana
és; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre
RS; Evento: World Congress on Braln Behavlor and Emotions 2017, Inst.promotoraffinanciadora: Instl[uto
de Neurociéncias Integradas

BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; MORAES, S. A. G.; SULCZINSKI, L. P.; CORREIA, E. P. E. ; ACCO, F. S.;
BORTOLI, A. F.; CAPAVERDE, V. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Quilotérax congénito em uma crianca dom sindrome de Down, 2017. (Outra Apresentagdo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Quilotorax congénito
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: POITO Alegre - RS; Evento: V Jornada Galicha das ligas de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul
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ABEL, M. C.; ALMEIDA, C.; KLAUS, R ; Telles, JAB; DA CUNHA, ANDRE C; Betat, RS; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
Relagao entre a mensuragéo pré-natal do volume tumoral de fetos com teratoma sacrococcigeo e o
prognosncoo 2017. (Ocmgresso Apresentagio de Trabalho)

- Teral Volume tumoral, Prognéstico
Aleas do conhecrmento GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
; Local: Sheraton WTC; Cidade: Sao Paulo - SP; Evento: XXXII
Congresso Brasileiro de Cirurgia; Inst,promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Cirurgides

CAVERSAN, L.; ROSA, M. B.; DRIEMEYER, C.; AMARAL, A. A. G.; CLAUDINO, F. C. A; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
Relato de caso: duas irmds com mucopolissacaridose do tipo IlI-C, 2017. (Congresso,Apresentagdo
de Trabalho)
Palavras-chave: Mucopolissacaridoses
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

BRANDAO, G. R.; WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; ALMEIDA, C. B. C.; GRAZIADIO, C; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.

Relato de gémeas apresentando a forma leve de displasia éli 2017. (Outra, a
de Trabalho)
have: Displas

pla
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengao & saude humana

Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto A/eg/e RS; Evem‘o 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora:
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

PARREIRA, M. S.; SALVARO, B. P.; PERIN, W. F.; NUNES, M. R.; DA CUNHA, ANDRE C.; Telles, JAB;
Zen, P. R. G.; MULLER, C. N.;; AMARAL, A. A. G.; CLAUDINO, F. C. A.; DONATO, A. B.; CAVERSAN,
L ELVIR, F. A.R; THIBES, A. C. M. S DRIEMEYER c ROSA, R.F. M.

Relato de um feto com cifose 2017
(Congresso Apresentacéo de Trabalho)

Cifose congénita
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

MARTINEZ, E. C.; KELM, T.; KLAUS, R.; DUARTE, F. B.; SILVA, G. S.; Betat, RS; MORAES, S. A. G.;

SULCZINSKI, L. P; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Relato de um feto com sil de Down iloté énito, 2017.

(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Down, Quilotorax congénito

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto

Alegre; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora.

Hospital de Clinicas de Porto Alegre

PAGEL, M. G.; PRZYBYLSKI, L.; ROSA, J. M.; NOLL, G.; SARTORI, G. D. P; FILIK, H. P; MAY, G. G.;
BARBOSA, E. S.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Relato de um paciente apresentando histéria de paralisia cerebral, crises convulsivas e delegdo
parcial do brago curto do cromossomo 10, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Delegéo do brago curto do cromossomo 10, Crise convulsiva, Paralisia cerebral

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.; ARENAS, D. L,; DORST, D. M. B.; ARAUJO B.; DENICOL, D. P;
GUIMARAES, V. B.; BALDINO, I. M.; SANDRIN, L. A;; URGELL, A,
Relato de um paciente com a sindrome de Cornélia de Lange: caraclerlsllcas clinicas e

is, 2017. (Outra, &o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a satide humana

Meio de Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo

da PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS Evento: V Jornada Gaticha das ligas de Pediatria;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

WELTER, A. T.; ABECH, G. D.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R, ALMEIDAJUNIOR 1.G;
KURATANI, D. K;; TELLES, L. E. B.; FERRAO, Y. A;; Zen, P. R. G.; ROSA,

Relato de um paciente com a si WAGR i a i 2017 (Outra o de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome WAGR, Obesidade

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Meio de Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto Alegre - RS; Evem‘o 37° Semana Cientifica do HCPA; Inst.promotora/financiadora:
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

ROSA, M. B.; DRIEMEYER, C.; ELVIR, F. A. R.; SALVARO, B. P.; KREUSCH, T. C.; ROSA, E. B.; ROSA,
R.C.M.; COUTINHO, A. K;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Relato de um paciente com infecgdo ita pelo cif i i i apenas pelo
PCR na urina, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Citomegalovirus, Infecgéo congénita, PCR na urina

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

CORREIA, E. P. E.; BELTRAO, L. A;; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RAMPELOTTI, T. G.; CORREA, D.
C.; GUIMARAES, V. B.; KOPACEK, C; Zen, P. R. G ROSA, R. F M.

Relato de uma condigdo genética rara variante da si de
Klinefelter 49,XXXXY, 2017. (Congresso,. Apresen'acao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Hipogonadismo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Endocrinologia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie igués. Meio de do: Outro; Local: Novotel; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° AlergoSul / Ei 2017; Inst, : de Pediatria do

Rio Grande do Sul

LEAES, M. G.; VALANDRO, B.; FARINA JUNIOR, M.; MASCHI, M. M.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.;
ROSA,R.C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M
Relato de uma crianga nascida de uma mae com schwanoma e exposta a hidantoina durante a
gravidez: sindrome da hidantoina, 2017. (Congresso Apresentagao de Trabalho)
Sindrome da fetal

Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Centro de Congressos da Alfandega do Porto; Cidade:
Porto - Portugal; Evento: 18° Congresso Nacrona/ de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Portuguesa de Pediatria

ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; WELTER, A. T.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R.;
BALDINO, I. M.; SANDRIN, L. A.; URGELL, A. F.
Relato de uma familia apresentando alopecia difusa devido a ruptura pilosa: monilethrix, 2017.
(Outra, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Monilethrix, Alopecia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: POITO Alegre - RS; Evento: V Jornada Galicha das ligas de Pediatria;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

CALAI, G.; BATISTI, R. S,; CHAVES, L. L.; PEREIRA, C. M. V.; LOPES, M. M. O.; DENICOL, D. P;
KRAMMER, J. P.; Zen, P. R. G.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Relato de uma gestagao gemelar com feto acardico tratada com manejo conservador, 2017
(Outra,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Feto acérdico, Gestagdo gemelar

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Seto/es de atividade: Atividades de alen;a‘a & satde humana

Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do The
Place Moinhos; Cldade Porto Alegre RS; Evento X Jamada da Associagdo Gaticha de
Gaticha de L

KLAUS, R.; ALMEIDA, C. B. C.; BRANDAO, G. R.; WELTER, A. T;; ARAUJO, L. H. S.; GAMA, T. K. K;
ROSA E. B ROSA,R.C.M.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F. M

Relato de uma paciente com a si de Seip i i para avaliagio por
baixo ganho pond tatural, 2017. (Si 4o de Trabalho)
h. Sindrome de Ganho pénde

Aleas do conhecimento: GENET/CA MEDICA, Gasl/aenle/o/og/a
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ig Meio de &o: Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gong:a/ves RS; Evem‘o XI Simpésio Sul-Americano do Aparelho Digestivo;
Inst.pi Gaticha de

SILVA, C. S.; ARENAS, D. L.; ZORTEA, F.; KURATANI, D. K.;; GOMES, L. M.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.;
PAGEL, M. G.; ROSA, J. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Relato de uma paciente com holoprosencefalia devido a uma mutagao no gene ZIC2 e importante
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, 2017. (Congresso,Apresentagédo de Trabalho)
Palavras-chave: Holoprosencefalia, Gene ZIC2, Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana
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Igué. &o: Meio digital; Local: Centro de Eventos
Dall'Onder; C/dade Bento Gon;a/ves RS Evento X/// Congresso Gaticho de Psiquiatria;
Inst.pi Gaticha de Psiq

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RODRIGUES, B. M.;
RAMPELOTTI, T. G.; DENICOL, D. P;; KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Relato de uma paclente com si de Turner de veia porta:
ou mera coil ia, 2017. (Congresso, ao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Tmmbose
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Endocrinologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de dit &o: Outro; Local: Novotel; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° A/ergaSu// 2017; Inst.p i i i Gaticha de
Gastroenterologia

NAKATA, D. T; TAKAHASHI, D. M.; COUTINHO, A. K.; BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.; CORREIA,
E.P.E.;ROSA,R.C.M.; GRAZIADIO C.;Zen, P. R. G.,;ROSA,R. F. M
Relato de uma série de pacientes com trissomia do 18 ( de em
mosaico, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Trissomia do cromossomo 18, Mosaicismo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

ABEL, M. C.; ZEN, R. P; WILKE, E. D.; PIRES, F. T; FREITAS, M. H. P.; FERREIRA, J. V.; Zen, P. R.
G.;ROSA,R.F. M
Risco de i do gonadal em i com displasia élica e sexo reverso, 2017.
(Congressc Apresentacao de Trabalho)

h. Displasi Sexo reverso, o gonadal
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
igués; Local: Sheraton WTC, Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: XXXII
Congresso Brasileiro de Cirurgia; Inst,) promato/a/ﬁnanmadara Colégio Brasileiro de Cirurgides

LEAES, M. G.; VALANDRO B.; FARINA JUNIOR, M.; MASCH\ M. M.; ARENAS, D. L.; SOUZA, B. F;
ROSA, J. M. R.C.M.; Zen, P. R. F.
Sindrome da Cornélla de Lange: desct de um pacleme chamando atengao para os seus
achados clinicos, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Achados clinicos

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Centro de Congressos da Alfandega do Porto; Cidade:
Porto - Portugal; Evento: 18° Congresso Nacional de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Portuguesa de Pediatria

ANDRIN, A. E.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ROCHA, D. B. M.; ROSA, R. C. M.; NUNES, M. R.;

ROSA E.B.; CORRE\A J.D.; TRINDADE, D. S; SILVEIRA, D. B.

Sindrome de Cockayne: uma doenga genética rara de envelhecimento precoce, 2017.

(Simposio,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cockayne, Envelhecimento precoce

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de

Outro; Local: Pontificia Universidade
Catolica do Rio Grande do sul; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: XVII Simpésio Internacional de
Geriatria e Gerontologia e VIl Simpésio de Psiquié Geriatrica; Inst. Instituto de
Geriatria e Gerontologia

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A;; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; ARAUJO, B.; CORREA, D. C.;
SANTOS, T. M.; RDDRIGUES B.M.; Zen, P. R. G.; ROSA,R.F. M
Sindrome de Cornélia de Lange: uma doenga genética rara caracterizada por baixa estatura de
inicio pré-natal, 2017. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange, Baixa estatura
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Endocrinologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de & Oulm Local Navotel Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° AlergoSul / 2017; Inst.pi de Pediatria do
Rio Grande do Sul

CAVERSAN, L.; DRIEMEYER, C.; ELVIR, F. A. R.; SALVARO, B. P.; NUNES, M. R.; SILVEIRA, D. B.;
CORREIA, J. D.; KURATANI, D. K.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Sindrome de Cri-du-chat: descri¢do de um relato de caso salientando as alteragées cognitivas e
comportamentais, 2017. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cri-Du-Chat, Alteragéo cognitiva, Alteragdo comportamental

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

ROSA, R. F. M.; ZORTEA, F.; KURATANI, D. K.; ARENAS, D. L.; CAETANO, R. A.; KREUSCH, T. C.;
PERIN, W. F;; CORREIA, J. D.; NUNES, M. R.; Zen, P. R. G.

Sindrome de deleg&o 9p e trigonocefalia: relato de um caso destacando a associagéo entre ambas
as condigdes, 2017. (Congresso,Apresentacao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome da delego 9p, Trigonocefalia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

VALANDRO, B.; LEAES, M. G FARINA JUNIOR, M MAR\NHO M.; PAGEL, M. G.; PRZYBYLSKI, L.;
NOLL, G.; ROSA,R. C. , P. R. G.; ROSA,
Sindrome de Kllnefeller. um desaflo dlagnostlco da Infancla‘ 2017. (Congresso,Apresentacéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Diagnéstico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Centro de Congressos da Alfandega do Porto; Cidade:
Porto - Portugal; Evento: 18° Congresso Nacrona/ de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Portuguesa de Pediatria

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RAMPELOTTI, T. G.; DORST, D.
M. B.,; KOPACEK, C.; ROSA, R. C. M,; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Sindrome de Klinefelter: uma doenca de dificil diagnéstico ainda na infancia, 2017
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Diagnéstico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Endocrinologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de dit a Ou(ro Loca/ Novote/ Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° A/ergoSu// 2017; Inst.pi de Pediatria do
Rio Grande do Sul

RAMPELOTTI, T. G.; SANTOS, T. M.; ARAUJO, B.; CORREA, D. C.; DENICOL, D. P.; RODRIGUES, B.
M.; FERREIRA, M. A. T.; GONZALES, J. F. O.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Sindrome de Proteus: uma condigao genetlca rara caracterllada por hlpen:resclmento tecidual e
desenvolvimento de tumores a 2017. (Outra, 40 de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Proteus, Tumores
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

éncie igués. Meio de do: Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: V Jornada Gaticha das ligas de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

VALANDRO, B; LEAES, M. G.; FARINA JUNIOR, M.; MASCHI, M. M.; DORST, D. M. B.; CORREIA, J.
D.; NUNES, M. ROSA, R.C. G.;ROSA, R.F. M.
Sindrome de Rubinstein-Taybi: achados icos de uma série de pacientes do Brasil, 2017.
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

Sindrome de i Taybi, Achados clinicos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Centro de Congressos da Alfandega do Porto; Cidade:
Porto - Portugal; Evento: 18° Congresso Nacrona/ de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Portuguesa de Pediatria

ROSA, R. F. M.; AMARAL, A. A. G.; DONATO, A. B.; PERIN, W. F.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.;
PARREIRA, M. S.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; Zen, P. R. G.
Sindrome de Rubinstein-Taybi: uma condigédo genética a ser lembrada entre int
intelectual 2017. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

have: Sindrome de Taybi, Déficit
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

duos com déficit

CORREIA, E. P. E. ; BELTRAO, L. A;; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; RODRIGUES, B. M.;
RAMPELOTTI, T. G.; ROSA, R. C. M.; KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Sindrome de Seckel: uma condigao rara caracterizada por importante baixa estatura associada a
microcefalia, fascies tipica e dé intelectual, 2017. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Seckel, Baixa estatura, microcefalia, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Endocrinologia
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de do: Outro; Local: Novotel; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: 2° AlergoSul / Ei 2017; Inst, de Pediatria do
Rio Grande do Sul

ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; DORST, D. M. B.; GUIMARAES, V. B.; NUNES, M. R.;
CORREIA, J. D.; BALDINO, . SANDR\N LA URGELL A F.
Sindrome de Star uma condigdo por telecanto e
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e renal, 2017. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome STAR, Telecanto,

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saide humana
igués. Meio de &o: Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo

da PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: V Jornada Gaticha das ligas de Pediatria;

Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

renal

LEAES, M. G.; VALANDRO, B.; FARINA JUNIOR, M.; MASCHI, M. M.; ALMEIDA, C. B. C.; WELTER, A.
T.; ABECH, G. D.; BRANDAO, G. R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Sindrome de Turner e trombose da veia porta, 2017. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Trombose
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Centro de Congressos da Alfandega do Porto; Cidade:
Porto - Portugal; Evento: 18° Congresso Nacrona/ de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Portuguesa de Pediatria

AEEL M. C.; PERIN, W. F.; BRANDAO, G. R.; GAMA, T. K. K.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA,

Smdrome do olho do gato e sua associagdo com imperfuragao anal, 2017. (Congresso,Apresentagao
de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome do olho do gato, Imperfuragéo anal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Sheraton WTC; Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: XXXII
Congresso Brasileiro de Cirurgia; /nstvpromato/a/fmanmadara Colégio Brasileiro de Cirurgides

VALANDRO, EAES, M. G.; FARINA JUNIOR, M.; MARINHO, M.; ROSA, R. C. M.; GUIMARAES, V.
B.; BELTRAO, L. A;; CORREIA, E. P. E. ; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Sindrome hipoplasia femoral e fascies ndo usual em uma crianga cuja mae apresentou diabetes
melito na gestagao, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome hipoplasia femoral, diabetes, Gestagdo

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Centro de Congressos da Alfandega do Porto; Cidade:
Porto - Portugal; Evento: 18° Congresso Naclonal de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade
Portuguesa de Pediatria

ROSA, M. B.; THIBES, A. C. M. S.; MULLER, C. N.; PRZYBYLSKI, L.; NOLL, G.; NUNES, M. R.; Zen, P.
R. G.;ROSA, R. F. M.

e i i alesdes de pele hipocrémicas seguindo as
linhas de Blaschko: Hipomelanose de Ito, 2017. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Hipomelanose de Ito, Linhas de Blaschko, Caracteristicas clinicas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

g Meio digital; Local: Centro de Eventos
DallOnder; Cidade: Bento Gan(:alves RS Evento XIll Congresso Gaticho de Psiquiatria;

Inst.pi Gaticha de Psiq
BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; GUIMARAES, V. B DORST D. M. B.; KISS, A.; ACCO, F. S.; BORTOLI,
A.F.; CAPAVERDE, V. B.; Zen, P. R. G.; OS
SPENCD: uma condicéo genética rara Bes 6sseas e a
i 2017. (Outra, do de Traba\ho)

Palavras-chave: SPENCD, Alteragéo éssea, Alteragdo imunolégica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de do: Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: POITO Alegre - RS; Evento: V Jornada Galicha das ligas de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

KISAKI, W. O. T.; VILELA, R. M. M.; SILVEIRA, D. B.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; FILIK, H. P.; ALBE,
G, C.; Telles, JAB; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

of the prenatal diagnosis and a
multldlsclpllnary approach, 2017. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

P: - conjoined, Twins, Prenatal diagnosis

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Bento Gongalves - RS;
Evento: XXIX Congresso Brasileiro de Genetrca Médica; Inst.promotoraffinanciadora: Sociedade Brasileira
de Genética Médica

DA CUNHA, ANDRE C.; SARTORY, G. D. P; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Thoraco-omphalopagus conjoined twins sharing their hearts, 2017. (Congresso,Apresentagéo de
Trabamo)

have: Thor: conjoined, Twins, Heart
Aleas do conhecrmento GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Hotel Melié Avenida America; Cidade: Madrid - Spain;
Evento: TWINS - The Join 4th World Ccngress on Twin Pregnancy a Global Perspective

NAKATA, D. T.; COUTINHO, A. K.; TAKAHASHI, D. M.; SANTOS, C. B. L.; YONAMINE, T. M.; MORAIS,
C. 0,; NOGUEIRA, L. T.; LONGHI, A.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Trigonocefalia em um paciente com a sindrome de Marshall-Smith, 2017. (Congresso,Apresentagédo
de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Marshall-Smith, Trigonocefalia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behavlor and Emotions 2017; Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

CALAI, G.; BATISTI, R. S.; CHAVES, L. L.; POLI, J. H. Z;; RECH, F. S.; SANTOS, T. M.; RAMPELOTTI, T.
G.; Zen, P. R. G.; Telles, .IAE ROSA, R.F. M

Trissomia do de | e defeitos de fechamento do tubo neural,
2017. (Outra, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Trissomia do cromosso mo 18, Sindrome de Edwards, Defeito do tubo neural

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana

Outro; Local: Centro de Eventos do The
P/ace Moinhos; Cidade: Porto A/eg/e RS Evenlo X Jomada da Assomagao Gaticha de
; Inst. Gaticha de L

DA CUNHA, ANDRE C.; GONZALES, J. F. O.; FERREIRA, M. A. T.; ARENAS, D. L.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.

Twin pregnancy with an acardic fetus ing a conservative 2017,
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Twin pregnancy, Acardic fetus, Conservative managment

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hotel Melié Avenida America; Cidade: Madrid - Spain;
Evento: TWINS - The Join 4th World Congress on Twin Pregnancy a Global Perspective

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; CHAVES, L. L.; ALBE, G. C.; BATISTI, R. S.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA, D. CORREIA J.D; GUIMARAES V. E! Zen, P. R. G., ROSA R. F M.
Uso de anti-| hlpertenswos na e tipos de entre maes de
cnangas portadoras de cardiopatia congénita, 2017. (Congresso,Apresentaggo de Trabalho)

have: A ., Gestagéo, Cardi tia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Wish Serrano; Cidade:
Gramado - RS; Even[a Congresso da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do Sul 2017;
Inst. de C: do Rio Grande do Sul

DORST, D. M. B.; SANTOS, T. M.; RAMPELOTTI, T. G.; CORREA, D. C; RODR\GUES B.M.;
CORREIA, E. P. E. ; GUIMARAES, V. B.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R
Varlante da slndrome de Kllnefelter 49, XXXXY: : uma condlgao com achados cl ue se

aos de outras i 2017. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Achados clinicos, Anomalias cromossémicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana

és. Meio de Outro; Local: Auditério do Parque Esportivo
da PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS Evento: V Jornada Galicha das ligas de Pediatria;

Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

CAVERSAN, L.; DRIEMEYER, C.; DONATO, A. B.; KREUSCH, T. C.; SALVARO, B. P; PERIN, W. F.;
SILVEIRA, D. B.; NAKATA, D. T.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Variante da drome de Klmefelter 49, XXXXY uma condigéo rara associada a atraso no

i e déficit i 2017. (Congresso, Apresemagac de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter, Atraso de
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Centro de Eventos da FIERGS; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: World Congress on Brain, Behawor and Emotions 2017, Inst.promotora/financiadora: Instituto
de Neurociéncias Integradas

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E.
M.; LISBOA, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Achados e evolugdo de um paciente diagnosticado no periodo pré-natal com doenga policistica da
infancia, 2016. (Congresso,Apresentag&o de Trabalho)
Palavras-chave: Doenga renal policistica da infancia, Avaliagéo pré-natal
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jornada da 4o Gaticha de L ; Inst,)

do Gadch:

SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA,R. C.

ROSA, E. B., CORREIA, J. D.; MACIEL, V. A. Z;; CAETANO, R. A;; PAFARO, J. N.; ARENAS, D. L.; Zen,
P. R. G.;ROSA,R. F. M.

Achados faciais tipicos iados a déficit i i de Kabuki, 2016
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

78 of 127

331.

332.

333.

334.

335.

336.

337.

338.

339.

340.

342.

344,

Palavras-chave: Sindrome de Kabuki, Déficit intelectual, Achados faciais tipicos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
éncie és. Meio de &o: Outro; Local: UNICENTRO; Cidade:
Guarapuava - PR; Evento: Ill Congresso Internacional de Saude Mental/ VIl Congresso de Psicologia da
Reglao Centro-Sul do Parana/ n Moslra de Praticas em Atengédo Inst.
de dau Estadual do Centro-Oeste

Achados pré-natais de um feto com acondroplasia, 2016. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Acondroplasia, Ultrassom, Achados pré-natais
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: EXPO UNIMED Cidade: Curitiba - PR; Evento: XLV
Congresso Brasileiro de Inst.p : Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem

MAY, G. G.; FILIK, H. P.; BARBOSA, E. S.; ALBE, G. C.; da Cunha, André Campos; Telles, JAB; Zen, P.
R. G.;ROSA,R. F. M.

Achados ultrassonogréﬂcos de um feto com osteogénese imperfeita do tipo llA, 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Osteogénese imperfeita, Ultrassom

Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: EXPO UN/MED Cidade: Curitiba - PR; Evento: XLV
Congresso Brasileiro de Inst.p : Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem

SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; CAETANO, R. A; KURATANI, D. K.; PAFARO, J. N.; PIRES, F. T.;
FREITAS M. H. Zen, P. R. G.; ROSA, R F. M
em indivi com a si de Cri-Du-Chat, 2016.

(Congresso‘Apresemacao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cri-Du-Chat, Déficit cognitivo, Alteragdo comportamental

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: UNICENTRO; Cidade:

Guarapuava - PR; Evento: Ill Congresso Internacional de Saude Mental/ VIl Congresso de Psicologia da

Reglao Centro-Sul do Parana/ n Moslra de Praticas em Atengé&o Psic
de dau Estadual do Centro-Oeste

GIROTTO, M. C.; CRUZ, L. V.; PEREIRA, C. M. V.; ROGATTO, S. R;; VILLACIS, R. A. R.; POGUE, R.;
DORFMAN, L. E.; ROSA, R C M Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M.
Aplasia fibular, ilia: sil
(Congresso,Apresentagao de Traba\ho)

Palavras-chave: Aplasia fibular, Campomelia tibial, Oligossindactilia, Sindrome FATCO
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: DaNOnde/ Grande Hotel; Cidade: Bento Ganga/ves RS;
Evento: X Congresso Gaticho de Onopedra e
Brasileira de Ortopedia e Traumatologia

o FATCO, 2016

ZEN, PRG
Apneia Obstrutiva do Sono - Mesa Diagnéstico - A Genética, 2016. (Simpésio, Apresentagao de
Trabalho)
Palavras-chave: Apneia obstrutiva do sono
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de dit &o: Meio digital; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: Fa/ando em Respiragao Oral e Apneia Obstrutiva do Sono;
Inst. promotora/financiadora: Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

PACINI, G. S.; GIROTTO, M. C.; TREVISAN, P.; KOSHIYAMA, D. B.; GRAZIADIO, C.; Pires de S4, A.;
MEURER, R.,; PROVENZI, V. O.; SOARES, F. P.; VELHO, M. C.; PEREIRA FILHO, N. A ; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
i clinica e cil éti de uma amostra de glioblastomas em adultos:

ia dos 7e10, ificagdo do gene EGFR e delegao do gene PTEN, 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Glioblastoma, Avaliagéo clinica, Citogenética Molecular
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

ig Meio de Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;

Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

PACINI, G. S.; GIROTTO, M.C.; KOSHIYAMA, D. B.; TREVISAN, P.;; GRAZIADIO,

MEURER, R.; Pires

de 84, A,; PROVENZI V. 0.; SOARES, F. P; VELHO, M. C.; PEREIRA FILHO, N. A.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. F. M.
cllmca e cil i de uma amostra de glioblastomas em adultos:
idia dos 7e10, do gene EGFR e delegdo do gene PTEN, 2016.

(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Glioblastoma, Avaliagéo clinica, Avaliagéo citogenética, Aneuploidia, Amplificagao génica,
delegao
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Eventto: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M ROSA R.F.M; Zen, P. R. G.
ita em um feto membro parede abdominal, 2016.

(Congressc Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Complexo membro parede abdominal, Feto
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jomada da iagdo Gaticha de L ., Inst.p)

do Gaucha de L

LOPES M M. O.; Telles, JAB; TELLES, B.; VIEIRA, LUCIANE R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
ita em um feto membro parede abdominal, 2016.
(Congresso Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Complexo membro parede abdominal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Plaza Sdo Rafael Hotel e Centro de Eventos; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIX Congresso Gaticho de Ginecologia e Obstetricia;
Inst. &o de Obstetricia e do Rio Grande do Sul

ROSA, M. B.; ROSA, R. F. M.; MESQUITA, G. L. J.; KAULING, I. E.; BALDINO, I. M.; FERREIRA, L. B.;
Guaitolini, J; RITTER, V. F; Rosa, RCM; Zen, P. R. G.
Diagnéstico de hiperglicinemia nao cetética em um recém nascido apresentando hipoatividade e
mioclonias, 2016. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Hiperglicinemia ndo cetotica, Hipoatividade, Mioclonias
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengao & sadde humana

jgués; Local: E ; Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento: XXVII
Congresso Brasileiro de 7 Inst. Academia Brasileira de Neurologia

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M Zen, P R G ROSA R F. M Betat, RS

através do idil i um relato de caso, 2016.
(Congressc Apresentacao de Trabalho)
Ultrassom, Di
Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Crdade Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jomada da iagdo Gaticha de L ; Inst.

do Gaucha de L e

LOPES M M O Telles JAB; TARGA, L V.; LISBOA, M;; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
relato de um feto uma grande
occnpltal assoclada a |mportame microcefalia, 2016. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

ipital,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: Plaza Séo Rafael Hotel e Centro de Eventos; Cidade:
Porto Alegre - RS Evento XIX Congresso Galicho de Ginecologia e Obstetricia;

Inst.pi 5 de Obstetricia e do Rio Grande do Sul

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; F. JUNIOR, M. A.; MASCHI, M. M.; Fell, PRK; DIETRICH, C.; TARGA, L.
V.; PETRY, P.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Diagnéstico diferencial de massa adrenal detectada no periodo pré natal, 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Massa adrenal fetal, Pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janelra RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

GIROTTO, M.C.; PACINI, G. S.; FARINA M MASCHI, M. M.; Fell, PRK; Dietrich, Cristiane; TARGA, L.
V.; PETRY, P.; Zen, P. R. G.; R
Diagnéstico diferencial de massa adrenal delectada no periodo pré-natal, 2016.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Massa adrenal fetal, Pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

és; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
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Brasileiro de Oncologia

ROSA, R. C. M.; CORREIA, E. P. E.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Fell, PRK;
WEISS A ARTIGALAS, O. A. P; Zen, P.R. G ROSA,R.F. M

ico pré-natal de hi ia para a avaliagio e manejo pés-natal, 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Hipospadia, Avaliagdo, Manejo neonatal
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IX

Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pedrama e VIl Simposio Sul-Americano de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do RS

PIRES, F. T; FREITAS, M. H. P;; PACINI, G. S.; GIROTTO, M. C.; F. JUNIOR, M. A;; MASCHI, M. M.;
DORFMAN, L. E.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.
Disgerminoma de ovario como uma das primeiras mamfestagoes clinicas de uma paciente com
dlsgeneS|a gonadal pura XY, 2016. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
de ovario, Di gonadal pura

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janer/o RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst. promotoral/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

PIRES, F. T.; FREITAS, M. H. P.; PACINI, G. S.; GIROTTO, M.C.; FARINA, M.; MARINHO, M.;
DORFMAN, L. E.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.
Disgerminoma de ovario como uma das primeiras mamfestagoes clinicas de uma paciente com
dlsgenesla gonadal pura XY, 2016. (Congresso,Apresentagio de Trabalho)

de ovario, Di gonadal pura
Areas do conhecrmento GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

GIROTTO, M. C; PACINI, G. S.; CRUZ, L. V,; POLI, J. H. Z.; FELTES, I. C.; PEREIRA, C. M. V.;
BARRETO, P. M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Displasia campomélica: relato de duas gémeas apresentando a forma leve da doenga, 2016.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)

Displasia 60S
Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: DaIIOnder Grande Hotel; Cidade: Bento Gon{;alves RS;

Evento: X Congresso Gaticho de Onopedra e Inst.
Brasileira de Ortopedia e Traumatologia

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; ALBE, G. C.; ROSA, R. C. M.; Betat, RS; TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA,
R.F. M.

ital i ia: achados observados através do ultrassom e
da ressonéncia magnétlca fetais, 201 6. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
P : El Ultrassom, Nuclear
Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a satide humana

 Local: EXPO UNIMED; Cidade: Curitiba - PR; Evento: XLV
Congresso Brasileiro de Inst.p : Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA E.B.; SILVEIRA, D. B,; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M. Fe\l PRK; Zen, P.R. G. ROSA R.F.

Form: achados pt tais de uma condigédo genética
rara, 2015 (Cor\gresso Apresenlagao de Trabalho)
P 6mica recessiva, Achados pré-natais
Areas do Genética Médica, © Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
Lor:al Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jornada da Galcha de L ; Inst,)
do Gaucha de L

PACINI G S.; GIROTTO, M.C.; FARINA M.; WEISS, A; LEITZKE, L.; KOPACEK, C.; ROSA, R. C. M.;
D. Zen, P. R. G.; ROSA

Hlperlnsullnlsmo secundario a um tumor das ilhotas de Langerhans: Nesideoblastose, 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
by " : i

i Tumor das ilhotas de Langerhans
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Endocrinologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
és; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Eventto: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

PACINI, G. S.; GIROTTO, M. C.; F. JUNIOR, M. A.; WEISS, A.; LEITZKE, L.; KOPACEK, C.; ROSA, R. C.
M.; ZEN, T. D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Hips msullmsmo 'secundario a um tumor das ilhotas de Langerhans: nesideoblastose, 2016.
(Congressc Apresentacao de Trabalho)

Tumor das ilhotas de Langerhans
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Endocrinologia
Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a Saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janer/o RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

ROSA, M. B.; ROSA, R. F. M.; DONATO, A. B.; FERREIRA, L. B.; BODI, M. A.; AMARAL, A. A. G.;
CAVERSAN, L.; ROSA, R. C. M;; MARTINS, R. O; Zen, P. R. G.
Hipotonia em um bebé com diagnéstico de miopatia: forma infantil da doenga de Pompe, 2016.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Doenga de Pompe, Miopatia, Hipotonia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

igués; Local: ; Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento: XXVII
Congresso Brasileiro de ; Inst. Academia Brasileira de Neurologia

SILVA, J. S.;; ROSA, R. C. M.; CORREIA, E. P. E.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Fell,
PRK; WEISS A.;Zen, P.R. G.; ROSA R.F.M.

ia da definicao di: ica pré-natal de do trato urinério: implicagées
sobre o diagnéstico e o manejo pés-natal, 2016. (Congresso,Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Malformagées do trato urinério, Prognéstico, Manejo neonatal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IX

Congresso Galcho de Atualizagdo em Pedlatrla e VIl Simpésio Sul-Americano de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do RS

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M.; DA CUNHA, ANDRE C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Importéancia da medida do volume do teratoma sacrococcigeo para o prognéstico fetal, 2016.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)
h Teratoma Volume tumoral

Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
igués; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Crdade Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jomada da iagdo Gaticha de L ; Inst.p)

do Gaucha de L e

ROSA, R. C. M.; CORREIA, E. P. E.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Dietrich,
Cristiane; LISBOA, M.; ARTIGALAS, O. A. P; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Importancia da medida do volume tumoral durante o pt do pré-natal para a determinagéo do
prognéstico de fetos com teratoma sacrococcigeo, 2016. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Volume tumoral, Teratoma sacrococcigeo, Prognostico

Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IX
Congresso Galcho de Atualizagdo em Pedlatna e VIl Simpésio Sul-Americano de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do RS

SANTOS, C. B. L.; TROMBETTA, J. S.; Zen, P. R. G.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.;
GRAPIGLIA CAROLINA GEITENS CANABARRO S. T WATERKEMPER R.;ROSA,R. F. M.
com i 2016.

(Congresso Apresentagéo de Trabalho)

ia congénita

Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA Enformagem

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

cal: Centro de Convengées Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS Evemo Congresso da Sociedade de Cardiologia do Rio Grande do
Sul - SOCERGS 2016; Inst, de C: do Rio Grande do Sul

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; F. JUNIOR, M. A.; MASCHI, M. M.; Betat, RS; Telles, JAB; da Cunha,
André Campos; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Mensurago pré-natal do volume tumoral para a determinagio do prognéstico de fetos com
teratoma 2016. (Congresso, ao de Trabalho)
h Teratoma i Vo/ume tumoral

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

ig Meio de Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

GIROTTO, M.C.; PACINI, G. S.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; Betat, RS; Telles, JAB; DA CUNHA,
ANDRE C.; Rosa, RCM; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.M.

Mensuragéao pré-natal do volume tumoral para determinagao do prognéstico de fetos com teratoma
sacrococcigeo, 2016. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Volume tumoral, Prognéstico, Teratoma sacrococcigeo

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
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Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

FILIK, H. P.; MAY, G. G.; ALBE, G. C.; ROSA, R. C. M.; TARGA, L. V,; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA,
R F. M

grave do sistema nervoso central, 2016

(Congresso Apresemacao de Trabalho)

. Sistema nervoso central

Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: EXPO UNIMED; Cidade: Curitiba - PR; Evento: XLV
Congresso Brasileiro de Radiologia; Inst.promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem

ROSA, E. B.; CORREIA, J. D.; MACIEL, V. A. Z.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; KURATANI, D. K.; PAFARO, J.
N.; PIRES,F. T.; FRE\TAS M. H. P Zen, P. R.G ROSA, R. F

Nanismo e quadro d ica: si de
Cockayne, 2016. (Congresso Apresentagio de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Cockayne, Nanismo, , De a

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de Outro; Local: UNICENTRO; Cidade:
- PR; Evento: Il Con, i de Saude Mental/ VIl Congresso de F’S/co/ogra da
Regrao Centro-. Sul do Parana/ n Mostra de Praticas em Atengéo Inst.pf 3

Estadual do Centro-Oeste

MAY, G. G;; FILIK, H. P.; BARBOSA, E. S.; ALBE, G. C.; Telles, JAB; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R.

F.M.
Papel da i ica fetal na i de des do sistema nervoso central:
o exemplo da hit ia, 2016. (Cor\gresso &o de Trabalho)

: ancia Nuclear Ges, Sistema nervoso central,
Hldranenr:efalra
Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

; Local: EXPO UNIMED; Cidade: Curitiba - PR; Evento: XLV
Congresso Brasileiro de Radiologia; Inst.promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem

ROSA, R. F. M.; KAULING, |. E.; CORREIA, E. P. E.; MATTOS, V. F.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.;
BODI, M. A.; PEREIRA, C. S. N.; DRIEMEYER C.; BALD\NO .M
Papel do cerebral na It de com trissomia do cromossomo 13
(sindrome de Patau), 2016. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Ultrasound, Trissomia do cromossomo 13, Sindrome de Patau
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de & Oulm Local: E ; Cidade: Belo
Horizonte - MG; Evento: XXVII Congresso Brasileiro de ; Inst.|
Academia Brasileira de Neurologia

CHINELATO, J.R.; SA D. C FELTES, I. C.; ROSA, R. C. M Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M.
Perfil das i om de Turner di: em um servigo de referéncia em
Genética Clinica no Sul do pais, 2016. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Citogenética, Dismorfias
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos
Fecomércio; Cidade: Sao Paulo - SP; Evento: XI Congresso Paulista de Clinica Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica Médica

LOPES, M. M. O.; GARCIA, A.; Telles, JAB; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Pré-Eclampsia e trissomia do cromossomo 13 (sindrome de Patau), 2016. (Congresso,Apresentagao
de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do 13, Pre-eclampsia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: Plaza Sdo Rafael Hotel e Centro de Eventos; Cidade:
Porto Alegre - RS; Evento: XIX Congresso Galicho de Ginecologia e Obstetricia;

Inst. &o de Obstetricia e do Rio Grande do Sul

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M.; Dietrich, Cristiane; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Relagio entre gastrosquise e idade materna precoce, 2016, (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Gastrosquise, Idade materna
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jomada da iagdo Gaticha de L ., Inst.p)

do Gaucha de L

ROSA, R. F. M.; CAVERSAN, L.; ROSA, M. B.; MESQUITA, G. L. J.; DRIEMEYER, C.; AMARAL, A. A.
G.; CLAUDINO, F. C. A;; ARENAS, D. L.; CAETANO, R. A,; Zen, P. R.
Relato de caso: duas irmas com mucopolissacaridose do tipo lI-C, 2016 (Congresso,Apresentagdo
de Trabalho)
Palavras-chave: Mucopolissacaridoses _
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

igués; Local: ; Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento: XXVII
Congresso Brasileiro de ; Inst. Brasileira de g

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M.; ZEN, T. D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Relato de dols casos ilustrando a associagéo entre lrlssomla do cromossomo 13 (sindrome de

Parau) e p ia, 2016. (Congresso, de Trabalho)
h. Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Pre-eclampsia
Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jornada da 4o Gaticha de L ; Inst,)

do Gaucha de L e

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; CRUZ, L. OLI, J. H. Z;; FELTES, |. C.; PEREIRA, C. M. V.;
BARRETO, P. M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M
Relato de pai e filho com a si de {f hereditérios, 2016.
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

Sindrome de mdltiplos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
; Local: DaNOnde/ Grande Hotel; Cidade: Bento Ganga/ves RS;
Evento: X Congresso Gaticho de Onopedra e Inst.
Brasileira de Ortopedia e Traumatologia

LOPES, M. M. O.; GARCIA, A;; Telles, JAB; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Relato de trés casos ilustrando a associagao entre idade materna precoce e gastrosquise, 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Gastrosquise, Idade materna
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
; Local: Plaza Sdo Rafael Hotel e Centro de Eventos; Cidade:
Pono A/eg/e RS; Evento: XIX Congresso Gaticho de Ginecologia e Obstetricia;
de Obstetricia e do Rio Grande do Sul

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; CRUZ, L. V,; POLI, J. H. Z.; FELTES, I. C.; PEREIRA, C. M. V.;
BARRETO, P. M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Relato de um caso familiar de sil EEC, uma
caracterizada pela presenca de ectrodactilia, 2016. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome EEC, Autossémica dominante, Ectrodactlia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: Dall'Onder Grande Hotel; Cidade: Ben[a Gongalves - RS;
Evento: X Congresso Gaticho de Ortopedra e Inst,
Brasileira de Ortopedia e Traumatologia

ROSA, R. F. M.; CAVERSAN, L.; CLAUDINO, F. C. A; ROSA, M. B.; KAULING, I. E.; FERREIRA, G. D.;
SILVEIRA, F. R.; JAKIMIU, A. R.; SOUZA L.A.C.;Zen, P.R. G.
Relato de uma crianga iagao rara entre i occipital e
de Dandy-Walker, 2016. (Congressc Apresentagao de Trabalho)

dy-Walk
ly

occipi
Areas do conhecrmento GENET/CA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao & saude humana

igués; Local: E: ; Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento: XXVH
Congresso Brasileiro de ), Inst.pi Brasileira de

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; F. JUNIOR, M. A.; MASCHI, M. M.; GRAZIADIO, C.; DORFMAN, L. E.;
ZEN,T.D.; ROSARCM Zen,PR G ROSA, R.F. M.

Relato de uma familia de méltiplos itarios, 2016.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)
h. Sindrome de mdltiplos itérios, Familiar

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

el Meio de Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

GIROTTO, M.C.; PACINI, G. S.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; GRAZIADIO, C.; DORFMAN, L. E.; ZEN, T.
D.;Zen, P.R. Rosa, RCM; ROSA, R F. M.
Relato de uma familia
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)

: Sindrome de mdltiplos itarios, Familiar
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

de Gltipl itarios, 2016.
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Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

CORREIA, E. P. E. ; GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; ROSA,
R.C.M; GRAZIADIO C; MATTOS VINICIUS FREITAS DE Zen, P.R. G.,;ROSA, R. F. M.

Retardo de cr ias de face e hil P das unhas em uma crianga
esposta na gestagéo a anti i i da hit ina fetal, 2016.
(Gongresso Apresentagéo de Trabalho)

Sindrome da fetal, Retardo de crescimento, Dismorfias, Hipoplasia das unhas

Areas do conhecimento: Genética Médica
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana

igués; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IX
Congresso Galcho de Atualizagdo em Pedlatna e VIl Simpésio Sul-Americano de Pediatria;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do RS

ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.; DRIEMEYER, C.; ARENAS, D. L.; CLAUDINO, F. C. A;; KAULING, I. E.;
BALDINO, I. M.; CAVERSAN L BODI, M A CAETAND R.A.

Retardo de aum quadro de degeneragio multissistémica:
e Cock 2016 (Congresso, 50 de Trabalho)
Palavras- chave Sindrome de Cockayne, ia, Retardo de a

multissistémica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Cidade: Belo Horizonte - MG; Evento: XXVII
Congresso Brasileiro de 3 /nsl i : Academia Brasileira de Neurologia

PIRES, F. T; FREITAS, M. H. P;; PACINI, G. S.; GIROTTO, M. C.; F. JUNIOR, M. A;; MASCHI, M. M.;
ZEN, T.D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R.F. M
Sexo reverso em um paciente com displasia campomélica: relato chamando a atengéo para o risco
de malignizagéo gonadal, 2016. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

have: Displasia &o gonadal, Sexo reverso
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janelra RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst. promotoral/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

PIRES, F. T.; FREITAS, M. H. P.; PACINI, G S.; CORNELLI, M.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; ZEN, T. D.;
Zen, P. R. G.; Rosa, RCM; ROSA, R. F.
Sexo reverso em um paciente com dlsplasla campomélica: relato chamando atengao para o risco
de malignizago gonadal 2016. (Congresso, Apresentacéo de Trabalho)

h. Displasi gonadal
Areas do conhecimento. GENET/CA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

és; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;

Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

SLEIFER, P AVILA A.T.V,; BUENO, C. D;; ROCHA, V. O.; ROSA, R. F. M.; Zen, P.
auditivos de longa laténcia exégenos e endogeno 2016

(Congresso‘Apresemacao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Audiologia, Potencial evocado
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Convengées
Rebougas; Cidade: Sdo Paulo -SP; Evento: 31° Encontro Internacional de Audiologia;
Inst.promotora/financiadora: Academia Brasileira de Audiologia

GIROTTO, M.C.; PACINI, G. S.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; GRAZIADIO, C.; DORFMAN, L. E.; ZEN, T.
D.;ROSA,R.C.M; Zen, P. R. G.; ROSARFM

Sindrome de Proteus: uma condlqao genética rara caracterizada por hipercrescimento tecidual e
desenvolvimento de tumores subcutaneos, 2016. (Congresso,Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Proteus, Hipercrescimento tecidual, Tumores

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

GIROTTO, M. C.; PACINI, G. S.; F. JUNIOR, M A MASCHI M. M.; GRAZIADIO, C.; DORFMAN, L. E.;
ZEN,T.D; ROSA R.C.M.; Zen, P. R. G.;
Sindrome de Proteus: uma condigdo genétlca rara caractenzada por hipercrescimento tecidual e
desenvolvimento de tumores subcutéaneos, 2016. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Proteus, Hipercrescimento tecidual, Tumores
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;

Cidade: Rio de Janelra RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;

Inst. promotoral/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; ALMEIDA JUNIOR I. G.; KURATANI, D. K.; CAETANO, R. A;; PIRES,
F. T; FREITAS, M. H. P.; Zen, P. R. G.; ROSA,
Sindrome de Rubinstein-Taybi: uma condlgao genellca caracterizada por baixa estatura, dismorfias
faciais e a déficit il
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)
hs Sindrome de i Taybi, Déficit ir
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

3 Meio de di\ do: Outro; Local: UNICENTRO; Cidade:
- PR; Evento: Il Con, i de Saude Mental/ VIl Congresso de F’S/co/ogra da
Regrao Centro-Sul do Parand/ Il Mostra de Préticas em Atengdo Inst.pf 3
de Estadual do Centro-Oeste

ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; ARENAS, D. L.; Rosa, RCM; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
Sindrome de Seckel: uma condig&o genética rara i por nanismo i
microcefalia, fascies tipica e déf intelectual, 2016. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Seckel, Nanismo, microcefalia, Déficit intelectual
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: UNICENTRO; Cidade:
Guarapuava - PR; Evento: Ill Congresso Internacional de Saude Mental/ VIl Congresso de Psicologia da
Reglao Centro-Sul do Parana/ n Moslra de Praticas em Atengédo Inst.

de dau Estadual do Centro-Oeste

TROMBETTA, J.; SANTOS, C. B. L.; VOGT, G. N.; DA CUNHA, ANDRE C.; Telles, JAB; Zen, P. R. G.;
ROSA, R.F. M.
Sindrome oro-faci-digital associada a defeito de septo atrioventricular e truncus arteriosus, 2016.
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

Sindrome facio-digital, Defeito de septo atrioventricular, Truncus arteriosus
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
; Local: Centro de Convengbes Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento Congresso da Socredade de Cardiologia do Rio Grande do
Sul - SOCERGS 2016; Inst. gia do Rio Grande do Sul

PACINI, G. S.; GIROTTO, M.C.; FARINA, M.; KURATANI, D. K.; KIMURA, K. M.; ALMEIDA, |.; ROSA, R.
C.M.; ZEN, T. D.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Sindrome WAGRO: uma condigéo associada a um maior risco de desenvolvimento de tumor de
Wilms, 2016. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome WAGRO, Tumor de Wilms

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Hotel Sofitel Copacabana; Cidade: Rio de Janeiro - RJ;
Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco
Brasileiro de Oncologia

PACINI, G. S.; GIROTTO, M. C.; F. JUNIOR, M. A.; KURATAN\ D. K.; KIMURA, K. M.; ALMEIDA, I.;
ROSA,R. C. M Zen, P. R. G.; ZEN, T. D.; ROSA,
Sindrome WAGRO: uma condigéo associada a um maior risco de desenvolvimento de tumor de
Wilms, 2016. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome WAGRO, Tumor de Wilms
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana

Meio de Outro; Local: Hotel Sofitel Copacabana;
Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento: IX Congresso Franco Brasileiro de Oncologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Franco Brasileira de Oncologia

ROSA, R. F. M.; MESQUITA, G. L. J.; AMARAL, A. A. G,; FERREIRA, L. B.; KURATANI, D. K.; KIMURA,
K. M.; ALMEIDA, |.; Zen, P. R. G.; DONATO, A. B.

Sindrome WAGRO: uma condigéo rara i a déficit cognitivo e i 2016.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome WAGRO, Déficit cognitivo, Obesidade

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de a[en(:ao a Saude humana

Outro; Local. i Cidade: Belo
Horizonte - MG; Evento XXVII Congressa Brasileiro de ia; Inst.
Academia Brasileira de Neurologia

TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M.; ROSA, R. F. M,; Zen, P. R. G.; CALAI, G.

Um feto com ia: achados pré e pés-natais, 2016. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
P have: , Achados pré , Feto
Areas do Genética Médica, e Obstetricia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jomada da iagdo Gaticha de ; Inst.

do Gaucha de L
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TELLES, B.; Telles, JAB; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B., NUNES, M. R.; ROSA, R. C.
M.; TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Um feto com i ial de ia, 2016.

(Congresso Apresen(acao de Trabalho)

Dinon
Areas do Genética Médica, e Obstetricia
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa & saude humana
; Local: Centro de Eventos do The Place Moinhos; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XIl Jornada da 4o Gaticha de L ; Inst,)

do Gaucha de L

Barth, Mariana Barth de; MICHELON, L.; MASIERO, A; FARIA, A. E. V.; PROVENZI, V. O.; SOUZA, V. F.;
Dietrich, Cristiane; TARGA LUCIANO V.; Zen, P.R. G., ROSA, R.F. M.
A case of in a fetus 2015.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)
ongenital Fetus
Aleas do conhecimento: GENET/CA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana

Vérios; Local: Creta Maris Beach Resort;
Cidade: Crete - Greece; Evento. 1401 Wor/d Cangress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The
Fetal Medicine Foundation

DURKS, P.T.; MAZZIA, A. F. Z.; NASCIMENTO, B. N. E. S. R.; PICASSO, M. C.; TEIXEIRA R.G;
SAVARIS, F. E.; da Cunha, André Campos; TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R

A case of multiple umbilical cord loops in a fetus with fetal varicella syndrome, 2015v
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Multiple umbilical cord loops, Fetal varicella syndrome, Fetus

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de alen;aa a saude humana

Varios; Local: Creta Maris Beach Resort;
Cidade: Crete - G/eece Evento: 14th Wor/d Cangress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The
Fetal Medicine Foundation

Barth, Mariana Barth de; Durks PT; FERREIRA, G. D.; SIL\/EIRA F. SOUZA, L. A. C; JAKIMIU, A. R;
Telles, JAB; TARGA, L. V.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F.
A case of occipital meningocele associated with Dandy-WaIker malformation, 2015.
(Congresso Apresentacéo de Trabalho)
Occipital Dandy-Walker m:

Areas do conhecimento: Ginecologia o Obstericia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

énci: és. Meio de Go: Varios; Local: Creta Maris Beach Resort;
Cidade: Crete - Greece; Evento: 14th World Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The
Fetal Medicine Foundation

Durks PT; Barth, Mariana Barth de; FILIK, H. P.; MAY, G. G.; BARBOSA, E. S.; ALBE, G.; Telles, JAB;

LISBOA, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.

A case of Turner syndrome diagnosed through puncture of the cystic hygroma, 2015

(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Turner syndrome, Cystic hygroma )

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie igués. Meio de &o: Vérios; Local: Creta Maris Beach Resort;

Cidade: Crete - Greece; Evento: 14th World Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The

Fetal Medicine Foundation

CORREIA, J. D.; ROSA, E. B; SILVEIRA, D. B.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; CANABARRO, S. T;
WATERKEMPER, R.; VIEIRA, A. C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Al ia do cuidado a 1t importante micrognatia, 2015.

(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Micrognatia, Neonato

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Pediatria, Enfermagem

Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: U Catélica de
Pelotas; Cidade: Pe/atas RS; Evento: XX Jornada Su/ Rio-Grandense de Neonatologia;
Inst. Comité de / de Pediatria do Rio Grande do Sul

Zen, P. R. G.; Graziadio, Carla; BENCKE, J.; MASIERO, A.; MICHELON, L.; BENDER, L. P.; VOGT, G.
N.; Dietrich, Cristiane; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.
Achados pré e pés-natais de uma crianga com sindrome oro-facio-digital e defeito de septo

icular a truncus i 2015. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)

have: Sindrome fe digital, Defeito de septo atrioventricular, Truncus arteriosus
Areas do conhecrmento Ginecologia e Obslel/rma GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

do: Vérios; Local: Hotel JP; Cidade: Ribeirdo

Preto - SP; Evento: XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

BARBOSA, E. S.; MAY, G. G; FILIK, H. P;; ALBE, G. C.; Betat, RS; Fell, PRK; ZEN, PRG; ROSA, R. F.
M.

Achados pré-natais de um caso de gemelaridade imperfeita, 2015. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Gemelaridade imperfeita, Pré-natal, Ultrassom
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Radiologia Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Convengées
SulAmérica; Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento: XLIV Congresso Brasileiro de Radiologia;
Inst.promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Radiologia e Diagnéstico por Imagem

BARBOSA, E. S.; MAY, G. G.; FILIK, H. P.; ALBE, G. C.; Betat, RS; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R.

F.M.

Achados pré-natais de um caso de gemelaridade imperfeita, 2015. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)
P

have: Gémeos imperfeita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Radiologia Médica
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo & satide humana

. Meio de dit &o: Outro; Local: Centro de Convengoes Sul
América; Cidade: Rio de Janeiro - RJ; Evento: Colégio Brasileiro de Radiologia - CBR 2015;
Inst. promotora/financiadora: Colégio Brasileiro de Radiologia e Diagnéstico por Imagem

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; HAUBERT, G.;
SOUZA, V.; LUCERO, R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Achados pré-natais de um feto cifose énif i a
2015. (Simp6 &o de Trabalho)

Palavras-chave: Achados pré-natais, Cifose congénita, Mielomeningocele lombossacra
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie igués. Meio de &o: Vérios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio de Obstetricia e da PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: PUCRS

MAKRAKIS, M. A.; ARENAS, D. L.; MACIEL, V. A. Z.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; DORFMAN, L.
E.; FERRAO, Y. A, ROSA,R. F. M.; Zen, P. R. G.
Aniridia associada a déficit intelectual em uma crianga apresentando delegéo do brago curto do
cromossomo 11: sindrome de Wagr, 2015. (Outra, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome WAGR, dele¢ao, Cromossomo 11
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

igués. Meio de Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: XII Jomada de F’stqu/ama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

CORREIA, E. P. E;; BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P;
MAWOS V.F; ROSA R.C.M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
através de cerebral em uma amostra de pacientes dom
trissomia do cromossomo 13 (sindrome de Patau), 2015. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Ultrassom, Trissomia do cromossomo 13, Anormalidade cerebral, Sindrome de Patau
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

2 do: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: V/// Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria; Inst.promotora/financiadora.
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

MORAIS, C. O.; NOGUEIRA, L. T.; SANTOS, C. B. L.; YONAMINE, T. M.; OLIVEIRA, F. A; F. JUNIOR,
M.A; da Cunha, André Campcs E!elal RS; ZEN PRG ROSA, R. F. M.
A perfeita do tipo II, 2015. (Outra, Apresentacdo de

Trabamo)
Palavras-chave: Osteogénese imperfeita, Pulméo, Respirago
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

énci: és. Meio de Go: Outro; Local: Hotel Plaza S&o Rafael;
Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: VIl Congresso Gaticho de Inst.
Sociedade de Pneumologia e Tisiologia do RS

NOGUEIRA, L. T;; MORAIS, C. O.; SANTOS, C. B. L.; YONAMINE, T. M.; OLIVEIRA, F. A;; MASHI, M.
M DORFMAN, L E. LONGH\ A ZEN PRG ROSA, R.F. M.
2 io: de Marshall-Smith, 2015. (Outra,Apresentagéo de

Traba\hc)

Sindrome de Marshall-Smith, iraga
Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a saude humana
Meio de Outro; Local Hotel Plaza S&o Rafael;
Cidade: Porto Alegre - RS; Evento. V// Congresso Gaucho de P Inst.
Sociedade de Pneumolgoga e Tisiologia da RS

Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C.; MASIERO, A.; MICHELON, L.; FARIA, A. E.; PROVENZI, V. O.; SOUZA,
V. Fe\l PRK Dietrich, Crls(lane ROSA R.F. M.
de

fato ou mera coinci ia?, 2015.
(Congressc Apresentacao de Traba\ho)

congéni
Areas do conheclmento Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
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6 igués. Meio de do: Vérios; Local: Hotel JP; Cidade: Ribeirdo
Preto - SP; Evento: XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

SCHOLL, J. N.; Zen, P. R. G.
jagao da frequéncia de

do gene EGFR detectada através da técnica de FISH em
uma amostra de pacientes adultos com glioblastoma primario, 2015. (Outra,Apresentagao de
Trabalho)

P h

2 FISH, Glic EGFR, do génica
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Mei Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XVI Sa/ao de Iniciagao Crentu‘/ca da PUCRS; Inst.promotoraffinanciadora: PUCRS

ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; TREVISAN, P.; SILVA, J. N.; Zen, P. R. G.
Avaliagdo do uso de medicamentos e drogas de abuso por gestantes com fetos portadores de
malformagoes atendidas no Servigo de Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil Presidente
Vargas, 2015, (Outra Apresentagao de Trabalho)

P Drogas de abuso, Gestagdo
Areas do conheclmento Enfermagem Genética Humana e Médica
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Meio de d0: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS: Evento: X Jornada do Programa de Pés-Graduagdo em Patologia;
Inst, Programa de PG G0 em Patologia

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; RAMOS, A.; EVERLING, E.; NOGUCHI, P;; MIOLA, J.;
Dietrich, Cristiane; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Avaliagdo pré-natal de uma familia com a sindrome de sinostose multipla, 2015.
(Simposio, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome da sinostose muiltipla, Avaliagéo pré-natal
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de do: Vérios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: PUCRS

CARMO J.C.; GROSS, M C PRAZERES V.G.M.; Zen, P. R. G.‘ ROSA R. F M FANTIN C

clinica de il com purpura
Hematologla e Hemoterapia do estado do testados ci i para a
de delegao 22q11 2, 2015. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

ica, Purpura , Sindrome de delegéo 22q11.2

Areas do conheclmento Genética Humana e Médica, Hema[ologla
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

. Meio de dit do: Outro; Local: Hotel Ocean Palace Beach
Resort; Cidade: Natal - RN Evento: V Congresso Norte-Nordeste de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; CANABARRO, S. T.;
WATERKEMPER R; OLI\/EIRA C. P ZEN, PRG ROSA R. F M.

precoce em neonatos, 2015.
(Ou(ra Apresemacao de Trabalho)
congénita, Diagnostico precoce, Neonato
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
i is: Meio de di\ &o: Outro; Cidade: Pelotas - RS; Evento: XX
; Inst. Comité de da

Jornada Ri de
Sociedade de Pediatria do RS
SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; SOUZA, V.; POLLI, J. B.; HAUBERT, G.; GUIMARAES, V. B.; CORREIA,
J D.; CORREIA E. P E.; ZEN, PRG; ROSA, R.F. M.

o quanto a obstétrica de rotina tem sido atil na sua
delec;ao7 2015 (omra Apresentagéo de Trabalho)
congénita, L obstétrica, D

Areas do conhecrmento Genética Humana e Médica, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ig Meio de &o: Outro; Local: U Catolica de
Pelotas; Cldade Pelo[as RS; Evento: XX Jornada Sul-Rio-Grandense de Neonatologia;
Inst.p : Comité de / de Pediatria do Rio Grande do Sul

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; Telles, JAB; DA CUNHA, ANDRE C; Dietrich, Cristiane;
ARAUJO, P; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Crescimento intrauterino restritivo em um feto apresentando né verdadeiro de cordao umbilical,
2015 (Simpdsio, Apresentagzo de Trabaiho)

h Feto, Cf N6 de cordao umbilical
Areas do conheclmento Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

i is: Meio de di\ do: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto

Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio i de Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: PUCRS

CORREIA, J. D.; KLEIN, A. S.; SANTOS, J. L. R.; CAREGNATO, R. C. A;; MONTEIRO, A. B.;
LOURENCONE, E. M. S.; ROSA E.B.; SILVEIRA, D. B,; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Cuidados com i de contato em uma unidade de terapia intensiva (UTI): um
relato de caso, 2015. (Ou(ra Apresentacdo de Trabalho)

Palavras-chave: Isolamento de contato, Terapia intensiva

Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem

Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

3 Outro; Local: Hotel Dall'Onder; Cidade:
Bento Gongalves - RS Evento: XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Terapia Intensiva do Rio Grande do Sul

CORREIA, J. D.; FONSECA, J. P.; KLEIN, A. S.; CAREGNATO, R. C. A.; CARVALHO, G. P;
LOURENCONE, E. M. S.; ROSA, E B, SILVEIRA D.B.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Cuidados com i em por 6 (ECMO): relato de caso,
2015. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

P have: O; &

Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setcres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de do: Outro; Local: Hotel Dall'Onder; Cidade:
Bento Gongalves - RS; Evento: XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Terapia Intensiva do Rio Grande do Sul

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; VOGT, G. N.; MASIERO, A.; MICHELON,
L.; Dietrich, Cristiane; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M.
Defeito de septo atr i a truncus i em um feto com sindrome oro-
facio-digital, 2015. (Simpésio, Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Defeito de septo atrioventricular, Truncus arteriosus, Sindrome oro-facio-digital, Feto
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Meio de do: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: V// Simpésio i de Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: PUCRS

SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; ARENAS, D. L.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; HASSMANN, A. H.;
FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.

Déficit intelectual associado a baixa estatura, di: ias faciais e alargados:
sindrome de Rubinstein-Taybi, 2015. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
have: Sindrome de Taybi, Déficit Baixa estatura, Dismorfia:

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

o de Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramada RS; Evemo X/I Jornada de Pslqulama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

SOUZA, V;; HAUBERT, G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORRE\A J. D.; Betat, RS; DA CUNHA,
ANDRE C.; GUIMARAES, V B, Zen, P. R. G.; ROSA,
Detecgéo pré-natal de hipospadia: importancia para a avallaqao e manejo neonatal, 2015.
(Outra Apresentago de Trabalho)

Di ico pré-natal, Manejo neonatal
Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

igués. Mei Outro; Local: Ui Catolica de
Pelotas; Cldade Pelo[as RS; Evento: XX Jomada Sul-Rio- Grandense de Neonatologia;
Inst.p : Comité de / de Pediatria do Rio Grande do Sul

BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E;
TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.M.
Diagnéstico de criangas com trissomia do 18 de ‘em mosaico:
um desafio para os pediatras, 2015. (Congresso,Apresentago de Trabalho)

Trissomia do 18, Sindrome de Edwards, Diagnéstico
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de anvldade' Aflvr'dades de atengéo a Saude humana

2 do: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto

Alegre - RS; Evento: V/// Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria; Inst.promotora/financiadora.
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; CORREIA, J.D.; ROSA R. F M.; ZEN, PRG
Diagnéstico de enfermagem aos neonatos com P: 2015. (Outra, do de
Trabalho)

P have: C: congénita, Diagnéstico, Neonato
Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setores de aiividade: Afiidades do atendo & saude humana

Outro; Local: Santa Casa de Misericérdia
de Porro Alegre; C/dade Porto Alegre - R’S Evenlo XXXIll Semana de Enfermagem da Santa Casa de
de Porto Alegre; Inst. Santa Casa de Misericordia de Porto Alegre

ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORRE\A J. D.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; Betat, RS; Telles, JAB;
PETRY, P; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F.

Diagnéstico de massa adrenal fetal: um dllema diagnéstico e terapéutico, 2015.

(Outra, Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Massa adrenal fetal, Diagnéstico, Tratamento
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Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Pediatria
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de alem;a‘a é saude humana

o de &o: Outro; Local: U Catélica de
Pelotas; Cidade: Pelo[as RS; Evento: XX Jomada Sul -Rio-Grandense de Neonatologia;
Inst. Comité de ia/ de Pediatria do Rio Grande do Sul

GRAZIADIO, C.; PELIZZARI, E.; DA CUNHA, ANDRE C.; TARGA, L. V.; EVERLING, E.; NOGUCHI, P.;
GARCIA, A; MIOLA, J.; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M

ia no periodo pré-natal: revisao a partir da descricao de uma
série de casos, 2015 (Congresso Apresentacao de Trabalho)

Areas do conhecrmento Gmeco/ogra e Obslel/rma GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie és. Meio de do: Vérios; Local: Hotel JP; Cidade: Ribeirdo
Preto - SP; Evento: XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; TARGA, LUCIANO V;; Fell,
PRK; DA CUNHA, ANDRE C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Diagnéstico fetal de estenose de jungéo uretoropélvica: importancia para o manejo neonatal, 2015.
(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Estenose de jungéo ureteropélvica, Neonato, Diagnéstico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria

Setores de anvldade' Aflvr'dades de atengéo a Saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: U Catélica de
Pelotas; C/dade Pe/atas RS; Evento: XX Jornada Su/ Rio-Grandense de Neonatologia;
Inst.p : Comité de de Pediatria do Rio Grande do Sul

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; DA CUNHA, ANDRE C.; HAUBERT, G.;
SOUZA, V.; LUCERO, R.; Zen, P. R. G.;ROSA,R.F. M.
Di pré-natal de hi ia através de i ica, 2015.
(Slmposlo Apresentacao de Trabalho)
pré-natal, F ancia Nuclear

Areas do conheclmento Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

i is: Meio de di\ &o: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio de Obstetricia e da PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: PUCRS

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; Betat, RS; Fell, PRK; ALTMANN, F.;
PETERSEN, V.C.; Zen, P. R. G.; ROSA R FEM
Dilatagdo fetal da bexiga e pelves renais a , 2015. (Simpé &0 de
Trabalho)
Palavras-chave: Dilatagéo de bexiga, Dilatagéo de pelve renal, Ureterocele, Feto
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de do: Vérios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: PUCRS

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J.; LLIGUIN K CORREIA, E. P. E.; PETERSEN,
V.C.; CHINELATO, J.R.; Graziadio, Carla; ZEN, PRG; ROS
Displasia campomélica: relato de duas gémeas apresentando a forma leve da doenga, 2015.
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

Displasia
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

i do: Varios; Loc:

Center; Cidade: Cunt/ba PR; Evento: /V Congresso Internacional de Especra/rdades Pedrétncas -
CRIANGA 2015; Inst promotora/financiadora: Hospital Pequeno Principe

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; CORREIA, E. P. E;

PETERSEN, V.C.; CHINELATO, J.R.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Displasia campomélica: relato de duas gémeas apresentando a forma leve da doenga, 2015.

(Ou(ra Apresentagéo de Trabalno)

Displasia

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
M o de ac

Cidade: Curitiba - PR; Evento: IV Congres: de E
Inst.promotora/financiadora: Hospital Pequenu Principe

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; CHINELATO, J.R.;
PETERSEN, V.C.; ALTMANN, F.; MURADAS, R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
DIZYGOTIC TWINS CONCORDANT FOR MYELOMENINGOCELE, 2015. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Dizygotic twins, Myelomeningocele
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie és. Meio de &o: Vérios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: World Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

GREGORY, L.; SLEIFER F' SILVA, G. P.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

displasia and cleft lip/palate: report of a family case of EEC
syndrome, 2015. (Congresso,Apresemagao de Trabalho)

Palavras-chave: Ectrodactyly, EEC syndrome, Ectodermal dysplasia, Cleft lip/palate

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Outro; Local: Centro de Convengées
Rebougas; Cidade: Sdo Paulo - SP; Evenlo 14° Congresso da FORL, Inst.promotora/financiadora:
Fundagéo Otorrinolaringologia

HAUBERT, G.; SOUZA, V.; DA CUNHA, ANDRE C.; MURADAS, R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Evolugdo de uma s
(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Potter, Pré-natal
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

ig o utro; Local: Centro de Eventos Plaza Séo
Rafael; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: IV Encontro Internacional de Neonatologia;
Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de Porto Alegre

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J.; LLIGUIN, K.; CORREIA, E. P. E.; LANCA, E.;
MARTINS, R. O.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Forma infantil da doenga de Pompe: uma causa de hipotonia no periodo neonatal, 2015.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Doenga de Pompe, Hipotonia, Periodo neonatal
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Varios; Loc:
Center; Cidade: Cunt/ba PR; Evento: /V Congresso Internacional de Especra/rdades Pedrétncas -
CRIANGA 2015; Inst.promotora/financiadora: Hospital Pequeno Principe

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; POLI, J. H. Z.; FELTES, I.
C.; VOGT, G. N.; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
HYDROLETHALUS SYNDROME: DESCRIPTION OF THE FIRST BRAZILIAN CASE WHOSE
DIAGNOSIS OCCURRED PRENATALLY, 2015. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Hydrolethalus syndrome, Prenatal diagnosis
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

éncie és. Meio de &o: Vérios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: World Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; CORREIA, E. P. E.; TROMBETTA, J.; LLIGUIN, K.; da Cunha,

André Campos; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Idade materna precoce e sua iagdo com risco de des, 2015.

(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Malformagées, Idade materna

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
o . o

gués. Meio de Varios; Local: Expotrade Ct i
Center; Cidade: Curitiba - PR; Evento: IV Congresso Internacional de Especialidades Pediétricas -
CRIANGA 2015; Inst promotora/financiadora: Hospital Pequeno Principe

SOUZA, V.; HAUBERT, G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; Betat, RS; da Cunha, André
Campos; LLIGUIN, K. L. P;; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Imponancla da medida do volume do teratoma sacrococcigeo no periodo pré-natal para a
do p ico, 2015, (Outra, 50 de Trabalho)
have: Teratoma 6 Pré-natal
Areas do conheclmento GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de alen;aa a saude humana

Outro; Local: U Catélica de
Pelotas; Cidade: Pe/atas RS; Evento: XX ./omada Su/ Rio-Grandense de Neonatologia;
Inst. Comité de / de Pediatria do Rio Grande do Sul

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; Betat, RS; SOUZA, V. F.; CALAI, G ;
LISBOA, M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Importancia da medida do volume tumoral para a determinagéo prognéstica do teratoma
sacrococcigeo fetal, 2015. (Simpésio,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Volume tumoral, Teratoma sacrococcigeo, Feto, Prognéstico
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de &o: Vérios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: PUCRS

FARINA, M.; MASCHI, M. M.; OLIVEIRA, F. A;; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; OBANDO, I.; TSUGAMI, L.

G.; BELLE, N L.; ZEN, PRG ROSA, R.F. M.
Malformagao adenomatdide cistica bllaleral i a i i 2015.

Outro; Local: C Center;
Pedia .

de fetos com sindrome de Potter diagnosticados no periodo pré-natal, 2015.
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(Outra,Apresentagéo de Trabalho)
P h 5

cistica,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saide humana
igués. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Plaza S&o Rafael;
Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: VIl Congresso Gatcho de Inst.
Sociedade de Pneumologia e Tisiologia do RS

FARINA, M.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; MORAIS, C. O.; NOGUEIRA, L. T.; OLIVEIRA, F. A.; ZEN,
PRG; ROSA, R. F. M.; da Cunha, André Campos
Malformagao adenomatdide cistica do tipo Il acomentendo apenas um dos fetos de uma gestagao
gemelar, 2015. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
cistica, , Feto

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de

Outro; Local: Hotel Plaza Séo Rafael;
Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: VIl Congresso Gaticho de F Inst.
Sociedade de Pneumologia e Tisiologia do RS

CHINELATO, J.R.; MASCHI, M. M.; FARINA, M.; Telles, JAB; SILVEIRA, F.; SOUZA, L. A. C.; JAKIMIU, A.

R.; FERREIRA, G. D.; Zen, Paulo R. G.; ROSA,R. F. M.
Malformagéao de Dandy-Walker em um feto apresentando menigocele occipital, 2015.
(Simposio, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Malformag&o de Dandy-Walker, Meningocele occipital, Feto
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

i is: Meio de di\ &o: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VIl Simpésio de Obstetricia e da PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: PUCRS

DURKS, P. T.; Barth, Mariana Barth de MARINHO M.; FARINA, M.; HAUBERT, G.; SOUZA, V.; CALAI,
G.; Betat, RS Zen, P. R. G.; ROSA
for type || ital cystic i ion, 2015.
(Congresso, Apresemacao de Trabalho)
twins, Type Il it
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:ao a Saude humana

Vérios; Local: Creta Maris Beach Resort;
Cidade: Crete - Greece; Evento: 14Ih War/d Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The
Fetal Medicine Foundation

MAKRAKIS, M. A; SILVA, T. M.; ARENAS, D L.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.;

FERRAO, Y. A;; ROSA,R.F.M.; Zen, P.

Mucopollssacandose do tipo llI-C: um erro mato do metabolismo caractenzado por alteragdes
gicas e comp 2015. (Outra,Ap de Trabalho)

P h. i Erro inato do Alteragéo cognitiva, Alteragao

neurolégica, Alteragdo comportamental

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramada RS; Evemo X/I Jcmada de Pslqulama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; CORREIA, E. P. E; LLIGUIN, K.; TROMBETTA, J.; ALTMANN, F.;
PETERSEN \/C Zen, P.R. G ROSA R FM

na: com a sil de delegao 22q11
i / DiGeorge), 2015. (Congresso Apresentagio de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome da delegéo 22q11 Sindrome velocardiofacial, Sindrome de DiGeorge,

Multidisciplinaridade

Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie igués. Meio de &o: Vérios; Local: Expotrade C t

Center; Cidade: Curitiba - PR; Evento: IV Congresso Internacional de Especialidades Pediétricas -

CRIANGA 2015; Inst promotora/financiadora: Hospital Pequeno Principe

GRAZIADIO, C.; BENCKE, J.; MAZZIA, A. F. Z.; NASCIMENTO, B. N. E. S. R.; PICASSO, M. C.;
TEIXEIRA, R. G.; TARGA, L. V.; BETAT, ROSILENE DA S ; Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Maltiplas cirdulares de cordao umbilical em um feto com sindrome da varicela fetal, 2015.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Circular de corddo umbilical, Varicela fetal, Feto
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de a[en(:ao a Saude humana

3 Vérios; Local: Hotel JP; Cidade: Ribeirdo
Preto - SP; Evento. XXV// Congresso BmS//erro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora
Sociedade Brasileira de Genética Médica

SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; MAKRAKIS, M. A.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D;
FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.

Nanismo importante de inicio pré-natal i a déficit i i ia e fascies
caracteristica: sincrome de Seckel, 2015. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)

Palavras-chave: Nanismo, Déficit intelectual, microcefalia, Sindrome de Seckel

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Psiquiatria

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

el leio d Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: XII Jcmada de Pslqulama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J F 0 KRIEGER E.R.; Telles, JAB; Fell, PRK;
LISBOA, M.; Dietrich, Cristiane; Zen, P. R. G.; ROSA,
NEURAL TUBE DEFECTS AS MARKERS FOR TRISOMY 13 (EDWARDS SYNDROME), 2015.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Neural tube defects, Trisomy 18, Edwards syndrome, Marker
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de &o: Vérios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: World Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R; TARGA L.V
PETERSEN, V.C; Betat, RS; DA CUNI A ANDRE C; Zen, P. R. G.; ROSA
NEURAL TUBE DEFECTS EVALUATED THROUGH FETAL ULTRASOUND AND MAGNETIC
RESONANCE IMAGING, 2015. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Neural tube defects, Fetal medicine, Ultrasound, Magnetic resonance imaging
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana

. Meio de di do: Varios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: Wor/d Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; PROVENZI, V. O.; MASIERO, A.; MICHELON, L.;
FARIA, A. E.; Dietrich, Crlsllane Zen, P. R.G.; ROSA R.F. M.
, 2015, (Si i a0 de Trabalho)

P have: ccngem[o.
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de i &o: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VII Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: PUCRS

ZEN, PRG

No Sul do Brasil, 2015. (Conferéncia ou palestra, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo & saiide humana
i is: . Meio de di do: Varios; Local: Atibaia Residence; Cidade:

Atibaia - SP; Evento: 4° Reunido Brasileira de Ci Inst. : Reunido

Brasileira de Citogenética

CORREIA, J. D.; ANDRADE, L. S.; VECOSSI, D. S. G.; CANABARRO, S. T.; WATERKEMPER, R.;
CARVALHO, G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Paciente pés-transplante renal em uma unidade de terapia intensiva pedidtrica (UTIP): um relato de
caso, 2015. (Outra, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Transplante renal, Terapia intensiva
Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

énci és. Meio de go: Outro; Local: Hotel Dall'Onder; Cidade:
Bento Gongalves - RS; Evento: XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Terapia Intensiva do Rio Grande do Sul

Zen, P.R. G.
Panorama da Citogenética no Sul do Brasil, 2015. (Conferéncia ou palestra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

; Local: Atibaia i Hotel; Cidade: Atibaia - SP; Evento: 4a
Reuniéo Brasileira de Ci 2 Inst,) . Comisséo Ol

GUIMARAES, V. B.; CORREIA, E. P. E.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P;
MATTOS, V. F.; ROSA R C. M GRAZIADIO C; Zen, P.R. G ROSA R F
Papel do com trissomia
do cromossomo 13 (smdrome de Palau) 2015. (Congresso, Apresenlagao de Trabalho)

have: Ultrassom, Trissomia do 13
Areas do conhecrmento Pediatria, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

igués. Meio de &o: Vérios; Local: PUCRS; Cidade: Porto

Alegre - RS; Evento: VIIl Congresso Gatcho de 40 em Pediatria; Inst.
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

CORREIA, J. D.; ROSA, E. B,; SILVEIRA, D. B.; VOGT, G. N.; POLI, J. H. Z.; FELTES, I. C.; SAMPAIO, V.
0. SA,D.C.;Zen, P.R. G ROSA,R.F.M
Perfil de i com de Down iti em uma unidade de tratamento intensivo
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cardiolégica de um hospital pediatrico, 2015. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Aspecto clinico

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saide humana

igués. Meio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: X Jormada do Programa de Pés-Graduagdo em Patologia;
Programa de P« em Patologia

GREGORY, L; SILVA, G. P; SLEIFER P ROSA, R. F M ZEN PRG

Pierre Robin to eye 2015.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Pierre-Robin sequence, Stickler syndrome, Eye abnormalities

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

Outro; Local: Centro de Convengées
Rebougas; Cidade: Sdo Paulo - SP; Evenlo 14° Congresso da FORL, Inst.promotora/financiadora:
Fundagéo Otorrinolaringologia

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; TARGA, L. V,;
CHINELATO, J.R.; PELIZZARI, E.; DA CUNHA, ANDRE C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Placenta adhered to the cephalic pole in a fetus with limb-body wall complex, 2015.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cephalic pole, Placenta adhered, Limb-body wall complex, Fetus
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

2 do: Varios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: Wor/d Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

Barth, Mariana Barth de; DURKS, P.T,; MICHELON, L.; MASIERO A.; VOGT, G. N.; BENDER, L. P.; da

Cunha, André Campos; Betat, RS; Zen, P. R. G R

Prenatal features of a child with f: digi

defect, 2015. (Congresso,Apresentacéo de Traba\ho)

Palavras-chave: oro-facial-digital syndrome, Congenital heart defects

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana
éncie és. Meio de &o: Vérios; Local: Creta Maris Beach Resort;

Cidade: Crete - Greece; Evento: 14th World Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The

Fetal Medicine Foundation

a complex ital heart

CORREIA, J. D.; GRASSI, M. A.; SOUZA, A. S; SILVA, A. S.; CAREGNATO, R. C. A;; CARVALHO, G. P;
SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; ZEN, PRG; ROSA R.F.M.
Relato de caso: encefalite viral causada por herpes virus (HSV) do tipo I, 2015. (Outra, Apresentagéo
de Trabalho)
Palavras-chave: Encefalite viral, Herpes virus
Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Dall'Onder; Cidade:
Bento Gongalves - RS; Evento: XVI Congresso Sul Brasileiro de Medicina Intensiva;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Terapia Intensiva do Rio Grande do Sul

SILVA, K. Z; SILVA, G. P.; WAGNER, J.; MATTOS, V. F.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S. T.
Relato de paciente com acidose tubular renal em sua primeira consulta em um servigo de genética
clinica com atendimento fonoauiolégico, 2015. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Acidose tubular renal, Consulta, Fonoaudiologia
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

2 i do: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: V/// Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria; Inst.promotora/financiadora.
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J.; LLIGUIN, K.; CORREIA, E. P. E.;; ALTMANN, F.;
KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Relato de um caso familiar de sil de alti itari iada a
hipotireoidismo congénito, 2015. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
P : Sindrome de multiplos , F
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de a Varios Local: C
Center; Cidade: Curr[lba PR; Evento: IV Congres: le E i 4 -
CRIANGA 2015 Inst.promotora/financiadora: Hospr[al Pequeno Prmcrpe

MACIEL, V. A. Z.; MAKRAKIS, M. A.; SILVA, T. M.; MALHEIROS, S.; VILAS BOAS, M.; FERRAO, Y. A;
DORFMAN, L. E.; ROSA, R. F. M.; Zen, P.
Relato de um paciente com a sindrome do X fragll identificada através do cariétipo de alta
resolugdo, 2015. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome do X Fragil, Caribtipo de alta resolugéo, Retardo mental
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

HAUBERT, G.; SOUZA, V.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.; ROSA, E. B.; Dietrich, Cristiane;

CORREIA, E. P. E ZEN, PRG ROSA, R.F. M.

Relato de um a forma omi iva da i ia, 2015.

(Outra Apresentagao de Trabalho)
h

ymica recessiva, R id
Areas do conheclmento. GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de a[en(:a"o a‘ Saude humana

&o: Outro; Local: U Catélica de
Pelotas; C/dade Pe/atas RS; Evento: XX ./omada Sul-Rio-Grandense de Neonatologia;
Inst.p : Comité de / de Pediatria do Rio Grande do Sul

ALMEIDA, S. T.; GREGORY, L.; SARTOR, B. C. P; OLIVE\RA T.R.;ROSA,R.F.
Report of a family case of Treacher Collins of early
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Treacher Collins syndrome, Family case, Early recognition
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de anvldade' Aflvr'dades de atengédo a saude humana

. Meio de dit a Ou(ro Local: Sdo Pau/a Cidade: Séo Paulo
- SP; Evento: 14° Congresso da Fundagéo O ; Inst, Fundagéo
Otorrinolaringologia

en, P. R. G.
ion, 2015.

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. O.; KRIEGER, E. R.; TARGA, L. V.; ALTMANN,
F.; Betat, RS; Telles, JAB; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M

Report of a fetus with occipital i through
two-dimensional ultrassound and magnetic resonance |mag|r|g 2015. (Congresso,Apresentacéo de
Trabalho)

Occipital Ultrasound, Magnetic resonance imaging
Areas do conhecrmento Pediatria, GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie és. Meio de &o: Vérios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: World Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M.; TARGA, L. V.; Fell, PRK; RAMOS, A.; ARAUJO, P.;
HAUBERT, G.; Zen, P.R. G., ROSA R F. M
Série de casos ial de ia no periodo pré-natal, 2015
(Simposio, Apresentago de Trabalhc)
Pré-natal, D

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

Meio de &o: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: V// Simpésio i de Obstetricia e da PUCRS;
Inst.promotora/financiadora: PUCRS

FOSCARINI, A. C.; SARTORI, G. D. P.; GONZALES, J. F. o KRIEGER E. R.; Dietrich, Cristiane; Fell,
PRK; SA, D. C.; SAMPAIO, V. O.; Zen, P. R. G.; ROSA, R

SEVERE MICROHYDRANENCEPHALY: DIFFERENTIAL DIAGNOSIS WITH ANENCEPHALY, 2015.
(Congresso Apresentacéo de Trabalho)

Differential diagnosis, Anencephaly
Areas do conheclmento Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

2 do: Varios; Local: FIERGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: Wor/d Congress on Brain, Behaviour and Emotions; Inst.promotora/financiadora:
Instituto de Neurociéncias Integradas

MACIEL, V. A. Z.; ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; CAETANO, R.
A.; FERRAO, Y. A.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G,

Sindrome de Cockayne: uma doenga genética rara i por
2015. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cockayne, Degeneragao multissistémica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria

Seto/es de atividade: Atividades de alen;aa a saude humana

ig leio d Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: X/l Jomada de Pslqulama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

MACIEL, V. A. Z.; ARENAS, D. L.; SILVA, T. M MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; VIEIRA, K. B.;
FERRAO, Y. A; ROSA, R. F. M; Zen, P. R.

Sindrome de Cri-du-Chat: uma condigdo gene ica bastante associada a alteragdes cognitivas e
2015. (Outra, do de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cri-Du-Chat, Alteragdo cognitiva, Alteragdo comportamental

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria

Setores de atividade: Atividades de atengéo & saude humana

. Mei Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado RS; Evento. X// Jomada de Psiquiatria da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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ARENAS, D. L; SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z;; TSUGAMI, L. G.; SILVEIRA, C. P.; VILAS BOAS, M.;
FERRAO, Y. A, ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Sindrome de delegdo 22q11: uma doenga genética comum iada a
e atric 2015. (Outra, &o de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome da deleg&o 22q11, Alteragéo cognitiva, Aspectos psiquiétricos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS;
Inst. promotora/financiadora: APRS

MAKRAKIS, M. A; SILVA, T. M.; MACIEL, V. A. Z.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; CORREIA, J. D.;
DORFMAN, L. E.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Sindrome de Kabuki: uma condigéo genética rara caracterizada por déficit intelectual e achados
faciais tipicos, 2015. (Outra,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Kabuki, Déficit intelectual, Achados clinicos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

igués. Meio de Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: XII Jomada de F’stqu/ama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A; SILVA, T. M.; ALMEIDA JUNIOR, I. G.; KIMURA, K. M.; MALHEIROS,
S.;; FERRAO, Y. A;; ROSA, R.F. M,; Zen, P. R. G.
Smdrome de Seip-Berardinelli: uma forma rara de lipodistrofia congénita associada a déficit
2015. (Outra, ao de Trabalho)
P: have: Sindrome de Seip i, L ia congénita, Déficit
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pslqulama
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Mei Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado RS; Evento. X// Jomada de Ps:qu/ama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

SILVA, T. M.; ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A.; KIMURA, K. M.; MERGENER, R.; Riegel, Mariluce;
FERRAO, Y. A;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Sindrome de Wolf- leschhom uma condigio genética iada a
2015. (Outra, de Trabalho)

Pa/avrasfhave Smdmme de Wolf -Hirschhorn, Alteragéo cognitiva, Alteragéo neuroldgica, Alteragdo
comportamental
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a Saude humana

igués. Meio de Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: X/l Jomada de Pslqulama da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A.; TROMBETTA, J.; LLIGUIN, K.; CORREIA, E. P. E.; CHINELATO,
J.R.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Sinostose radioumeral em uma crianga com msténa de fraturas: sindrome de Antley-Bixler, 2015.
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

h Sinostose , Sindrome de Antley-Bixler, Fraturas
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

i do: Varios; Loc:

Center; Cidade: Cunt/ba PR; Evento: /V Congresso Internacional de Especra/rdades Pedrétncas -
CRIANGA 2015; Inst.promotora/financiadora: Hospital Pequeno Principe

SILVA, K. Z.; WAGNER, J.; SILVA, G. P; MATTOS V.F.;ROSA,R. F. M Zen, P.R.G.; ALMEIDA S.T.
Triagem auditiva neonatal indice de i e aspectos de de um
serwgo de genética clinica, 2015. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)

have: Achados Triagem auditiva neonatal
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

2 &o: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto

Alegre - RS; Evento: V/// Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria; Inst.promotora/financiadora.
Sociedade Brasileira de Genética Médica

ARENAS, D. L.; MAKRAKIS, M. A;; MACIEL, V. A. Z.; MALHEIROS, S.; KIMURA, K. M.; DORFMAN, L.
E.,; FERRAO, Y. A; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.
Trigonocefalia associada a dismorfias faciais e atraso de desenvolvimento neuropsicomotor:
sindrome de delegéo 9p, 2015. (Outra,Apresentacdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de dele¢&o 9p, Dismorfias, Atraso de
neuropsicomotor X
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saide humana

igués. Meio de &o: Outro; Local: Wish Serrano Resort &
Convention; Cidade: Gramado - RS; Evento: XIl Jornada de Psiquiatria da APRS;
Inst.promotora/financiadora: APRS

OLIVEIRA, F. A.; MORAIS, C. O.; NOGUEIRA, L. T; SANTOS, C. B. L.; YONAMINE, T. M.; MASCHI, M.
M.; F. JUNIOR, M. A.; CHINELATO, J.R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Trissomia parcial do 8e ia parcial do 15 em um feto
hérnia di ica, 2015. (Outra, 0 de Trabalho)
have: Ci 8, C 15, Trissomia parcial, Monossomia parcial

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Medicina
Setores de anvldade Anvrdades de atengdo a Saude humana

. Mei Outro; Loca/ Hotel Plaza Séo Rafael;
Cidade: Porto Alegre - RS Evento: VII Congresso Galticho de P
Sociedade de Pneumologia e Tisiologia do RS

CHINELATO, J.R.; FARINA, M.; MASCHI, M. M; Telles, JAB; Betat, RS; RAMOS, A.; ARAUJO, P.;
LUCERO, R.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Uropatia obstrutiva assoclada a cisto alantéide de cordao umbilical, 2015. (Simpésio,Apresentagdo
de Trabalho)
Palavras-chave: Uropatia obstrutiva, Cisto alantéide, Cordao umbilical
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de i &o: Varios; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: VII Simpésio Obstetricia e da PUCRS;
Inst. promotora/financiadora: PUCRS

S\MONETTI B.L; ALMEIDA, S. T.; SILVA K. Z; MA‘I'I'OS V.F;ROSA,R.F.M.; Zen, P. R. G.
Achado: em um de Down e i
precoce‘ 2014. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Down, Disfungdo respiratoria

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades do alen;a‘o 4 saude humana

Meio de do: Outro; Local: Expoville Centro de
Exposigées e Convengoes; Cidade: Jolm/llle SC; Evento: 22° Congressa Brasileiro de Fonoaudiologia;
Inst. Brasileira de

RAMOS, J.; GONZALES, J.; Telles, JAB; MAYUMI, T; NOGUEIRA, L.; MORAIS, C.; da Cunha, André
Campos; Zen, P. R. G.; ROSA R.F.M
Achados pré-natais de um feto com sindrome de Pfeiffer do tipo I, 2014. (Congresso, Apresentagdo
de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Pfeiffer, Achados pré-natais
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de & Oulm Local FIERGS Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XVII Congresso B de i Inst
SOGIRGS - SOGISC - SOGIPA

Zen, P.R. G.
4o das Pré-Reitorias, 2014. (Ct é ou palestra &0 de Trabalho)
Ps h. i a Formagéo Docente

Areas do conhecimento: Educagdo

Setores de atividade: Educagéo

igués. Meio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: Curso de a Inst, UFCSPA
SCHOLL J.N.;Zen, P. R. G.
4o do perfll de em um servigo de Medicina Fetal do sul do Brasil com
indicag@o de cariotipagem fetal, 2014. (Outra, Apresemacao de Trabalho)
P h Gestagao, C: fetal, Fett

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, SENETICA MEDICA
Setcres de atividade: Atividades de a[en(:ao a Saude humana

Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XV Saléo de Iniciagdo Clentlllca da PUCRS; Instpramarora/lmancladora Pré-Reitoria de
Pesquisa, Inovagéo e Desenvolvimento

BELTRAO, L. A.; POLLI, J. B.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; MATOS, I.;
KOPACEK, C.; Zen, P. R. G.; ROSA,R. F. M.
Caracteristicas clinicas de uma amostra de paci com di ico de sil de
Taybi, 2014. (Congresso Apresentagao de Trabalho)

h. Sindrome de i Taybi, C: 4o clinica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria
Setores de a[rvldade Aflvrdades de a[en(:ao a saude humana

jo de dit do: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre

- RS; Evento: VIl Cong/esso Gaticho de Atuahzagaa em Pediatria; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

Zen, P. R. G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; TSUGAMI, L. G.; da Cunha, André Campos; Betat, RS;
Telles JAB TARGA LV Fe\l PRK ROSA, R. F M.
c

ia de um servigo de medicina fetal do Sul do

Erasll 2014. (Ocmgresso Apresemacao de Trabalho)

Palavras-chave: Complexo membro parede abdominal, Medicina fetal

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de

Outro; Local: Hotel Praia Centro; Cidade.
Fortaleza - CE; Even[a XXVI Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata
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Zen, P.R. G.

2014. (C ia ou palestra, do de
Trabamo)

: D c

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
. Meio de dit &o: Outro; Local: Saldo Nobre - UFCSPA;

Cidade: Porto Alegre - RS Evento: 1° Encontro de ir i em

orofacial; Inst.promotora/financiadora: Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

RAMOS, J.; Telles, JAB; PELIZZARI, E.; TSUGAMI, L. G.; ROSA, E.B.; SILVEIRA, D.B.; TARGA, L. V.;
Betat RS Zen, P.R. G., ROS R.F.M

ia a partir de uma série de casos, 2014
(Congresso‘Apresemacao do Trabalho)
P h ia, D

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
éncie igués. Meio de do: Outro; LOL‘aI FIERGS; Cidade: POrIO Alegre
- RS; Evento: XVIl Congresso Sul-Brasil de e Ol
SOGIRGS - SOGISC - SOGIPA

SUTMOLLER, A.T.C.; DURKS, P.T.; Barth, Mariana Barth de; PELIZZARI, E.; MURADAS, R ; Telles, JAB;
Betat, RS; DA CUNHA, ANDRE C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Diaphragmatic hernia in a fetus presenting partial trisomy of 8 and partial

of chromosome 15 secondary to a maternal translocation, 2014. (Congresso,Apresentagao de
Trabalho)

Palavras-chave: Diaphragmatic hernia, trisomy, Monosomy, Maternal translocation

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meic Outro; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice -
Franga; Evento: 13th Wor/d Congress in Feta/ Medrcme Inst.promotora/financiadora: The Fetal Medicine
Foundation

Zen, P. R. G.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; MATOS, |.; TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; TARGA, L. V.;
Betat, RS; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.

Encefaloce anterior em um feto
(Congresso Apresen(acao de Trabalho)

cistica bilateral, 2014.

cistica
Areas do conhecrmento Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie és. Meio de do: Outro; Local: Hotel Praia Centro; Cidade:
Fortaleza - CE; Evento: XXVI Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

RAMOS, J.; GONZALES, J.; Telles, JAB; Dietrich, Cristiane; PEREIRA, C.V.; CORNELLI, M.; CRUZ, L.V.;
PERTILE, P.C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R F.M.

Forma omi i i ia: uma displasia ética rara, 2014.

(Congressc Apresentacao de Traba\ho)

isplasia essiva
Aleas do conhecrmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstemcra
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
éncie igués. Meio de do: Outro; LOL‘aI FIERGS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XVIl Congresso B de Gil ia e Ol icia; Inst.
SOGIRGS - SOGISC - SOGIPA

POLLI, J. B.; GUIMARAES, V. B.; LLIGUIN, K.; MATTOS, V. F.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; TSUGAMI,
L.G; EELLENL Zen,PRG ROSARFM
da

i com fenétipo de espectro 6culo-
aunculo -vertebral, 2014. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Espectro éculo-auriculo-vertebral, Cariotipo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana
. Meio d ac

leio de Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: VIl Cong/esso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

Barth, Mariana Barth de; PEREIRA, C.V.; CRUZ, L.V.; GIROTTO, M.C.; SAVARIS, F. E.; Telles, JAB; DA
CUNHA, ANDRE C.; Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Left atrial isomerism associated with lung agenesis, 2014. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Left atrial isomerism, Lung agenesis
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengio & saide humana
. Meio de Go: Outro; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice -

Franga; Evento: 13th World Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The Fetal Medicine
Foundation

ROSA, R. F. M.; MATTOS, V. F.; PASKULIN, G. A.; TREVISAN, P.; GRAZIADIO, C.; OMENA FILHO, R.
L.; Flegenbaum M; ROSA E. B.; SILVEIRA, D. E Zen, P. R.G.
como preditor di de delegéo 22q11 entre pacientes

com cardiopatia congénita, 2014. (Cor\gresso‘Apresemacao de Trabalho)
Palavras-chave: Macrotrombocitopenia, Sindrome da delegdo 22q11, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Praia Centro; Cidade:
Fortaleza - CE; Evento: XXVI Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

Barth, Mariana Barth de; MORAIS, C.; NOGUEIRA, L.; SANTOS, C.B.L.; YONAMINE, T.M.; DA CUNHA,
ANDRE C.; TELLES JORGE A. B D\etr\ch Cristiane; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.

Multiple ying possible markes, 2014.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Multiple synostosis syndrome, Ultrasound markers

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de Outro; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice -
Franga; Evento: 13th Wor/d Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The Fetal Medicine
Foundation

Barth, Mariana Barth de; CHINELATO, J.R.; PETERSEN, V.C.; OLIVEIRA, F.A.; Diefrich, Cristiane; DA

CUNHA, ANDRE C; Betat, RS; Fell, PRK; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.

Myelomeningocele in dizygotic twins, 2014. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Myelomeningocele, Dizygotic twins

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana
. Meio de

Outro; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice -
Franga; Evento: 13th Wor/d Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The Fetal Medicine
Foundation

GUIMARAES, V. B.; POLLI, J. B,; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L.; MATOS,
MA'I'I'OS V.F.; Zen, P. R. G.; ROSA, R F M.
com de Down em uma UTI iologit iatri i
clinica e citogenética, 2014. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Avaliagéo clinica, Avaliagdo citogenética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de a

Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
— RS; Evento: VIl Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

POLLI, J. B.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; LANGER, S. S.; PENNO, C. M.; PETRY, P; BACIL, M. L.
um , 2014. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Panaricio herpético, Diagndstico diferencial

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Medicina

Setores de atividade: Atividades de atengo & saide humana

. Meio de Go: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
— RS; Evento: VIl Congresso Gaticho de Atualizagéo em Pediatria; Inst promotora/financiadora:
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

CUNEGATTO B, ROSA R.F. M Zen, P. R. G.
Perfil ipico de com sil de Patau e de Edwards em um
Servigo de Genética Clinica de referéncia do Sul do pais, 2014. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Patau, Sindrome de Edwards, Cariétipo
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
-RS; Evento: XV Saléo de Iniciagéo Cientifica da PUCRS; Inst.promotoraffinanciadora: PUCRS

ZEN, PRG

Pesquisa e Po: &0, 2014, (C ia ou palestra,, ao de Trabalho)

P have: Pesquisa, PG &

Areas do conhecimento: Medicina,Satde Coletiva

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
a Inst. UFCSPA

Alegre - RS; Evento: Cu/sa de

Barth, Mariana Barth de; PICASSO, M. C.; MAZZIA, A. F. Z; TEIXEIRA, R. G.; NASCIMENTO, B. N. E. S.
R.; TARGA, L. V.; DA CUNHA, ANDREC Betat, RS; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
Placenta adhered to the cephalic pole in a fetus with limb-body wall complex, 2014
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Placenta, Fetus, Limb-body wall defect
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

. Meio de do: Outro; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice -

Franga; Evento: 13th War/d Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora: The Fetal Medicine

Foundation

POLLI, J. B.; BELTRAO, L. A.; SILVEIRA, D. B.; ROSA, E. B.; TSUGAMI, L. G.; BELLE, N. L;
TROMBETTA, J.; MATOS, |.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.
Rastreio de cromossomopatias através do exame fisico em i com iop:
2014. (Congresso Apresentagdo de Trabaiho)

C patia congénita, Ci
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504.
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507.

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Cardiologia
Setores de atividade: Atividades de atengio a saude humana

3 o de Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
— RS; Evento: VIl Congresso Gaticho de Alua/lza(:ao em Pediatria; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

ROSA, R. F. M.; MATTOS, V. F.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; GOETZE, T. B.; SLEIFER, P.; MARIA, F.
D. S, ROSA, R. C. M.; Graziadi Carla Zen, P R. G.
Sindrome do warfarin fetal: i ] iscipli edo i alongo
prazo, 2014. (Congresso,Apresentacéo de Traba\ho)
Palavras-chave: Sindrome do warfarin fetal, Avaliagdo multidisciplinar
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Praia Centro; Cidade:
Fortaleza - CE; Evento: XXVI Congresso Brasileiro de Genética Médica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Genética Médica

RAMOS, J.; GONZALES, J.; MORAES, S ; SILVA, F.; MILNER, O.G.; SULCZINSKI, L.P.; PASKULIN, G.
A. Zen, P. R. G.; ROSA, R.F. M.
Trissomia parcial do 8e ia parcial do 15 arias a uma
translocagdo materna em um feto apresentando hérnia diafragmatica, 2014.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Trissomia parcial, parcial, 4o, Hémnia
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de i ac Ou(ro Loca/ F/ERGS Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XVII Canglssso B de i
SOGIRGS - SOGISC - SOGIPA

SCHREINER, L. A; SILVA, J.

; Zen, P. R. G.; ROSA, R F.M.

Trocas entre i irmas e quebras dos
entre 20-30 anos da populagéo em geral, 2014. (Outra,Apresentagdo de Trabalho)
P: have: Trocas de , Quebras P

Areas do conheclmento. Genética Humana e Meédica
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencédo a saude humana

. Meio de Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XV Salac de Iniciagéo Cientifica da PUCRS; Instpramarcra/lmancladcra PUCRS

TREVISAN, P.; MATTOS, V. F.; MESQUITA, C. S.; DORNELES, J. C.; ROSA, R. F. M.; BARBOSA, S.;
SCHOLL, J. N.; CUNEGATTO, B.; ZEN, PRG

0s de um paciente variante da sil de Kili , 2013,
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Klinefelter

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo a saude humana

2 Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianépolis — SC; Evemo XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

SANTOS, E. S. R.; BIONDO, G. F.; LAZZARI, P.; MARCOLAN, A. G.; ROSA, R. F. M.; Telles, JAB;
PICETTI, J. S.; BEDIN, C.; Zen, P. R. G.; Fell, PRK
Achados de associagdo VACTERL em um feto de uma mée com diabetes mellitus do tipo 1, 2013.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: VACTERL, Diabetes mellitus, type 1
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia,Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: Serano Resort; Cidade:
Gramado - RS; Evento: XVII Congresso Sul-Rio-Grandense de Ginecologia e Obstetricia;
Inst.promotora/financiadora: SOGIRGS

GRECCO, C.; Fell, PRK; Duarte WI; BETINELI, I.; TARGA, L. V.; PICETTI, J. S.; BEDIN, C.; ROSA, R. F.
M.; ZEN, PRG; da Cunha, André Campos
Achados pré-i natals de um feto filho de pais ise e pés
tonos 3 P A de Trabalho)

h

Areas do conheclmento Ginecologia e Obs[stncla GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di do: Outro; Local: Gramado; Cidade: Gramado -

RS; Evento: VI Simpésio de ia, Obstetricia e da PUCRS;

Inst. promotora/financiadora: FAMED - PUCRS

VERISSIMO, A. F,; VALDEZ, C. M.; Telles, JAB; GRECCO, C.; Betat, RS; PICETTI, J. S.; BEDIN, C.;
ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; Dietrich, Cristiane
Achados pré-natais de um paciente com a forma i iva de i ia, 2013.
(Simposio,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Omodisplasia, Achados pré-natais, Autossémica recessiva
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

i is: . Meio de dit &o: Outro; Cidade: Gramado - RS; Evento: VI
Simpésio de Obstetricia e da PUCRS; Inst.
PUCRS

Betat, RS; MORAES, S. A. G.; MILNER, O G.; SILVA, F. A; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Achados prénatais de uma série de com membro parede 2013.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Complexo membro parede abdominal, Achados pré-natais
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Convengées da
Bahia; Cidade: Salvador - BA; Evento: 55° Congresso Brasileiro de Ginecologia e Obstetricia;
Inst.promotora/financiadora: FEBRASGO e SOGIBA

Telles, JAB; DENARDIM, D.; SAVARIS, F. E.; Betat, RS; ROSA, R F.M.; PICASSO, M. C.; TEIXEIRA, R.
G.; NASCIMENTO, B. N. E. . R MAZZIA, A. F. Z; Zen, P. R.

Acrania: um imp coma ia, 2013. (Congresso, Apresentagdo
de Trabalho)

Acral
Areas do conheclmenm 'GENETICA MEDICA Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

ig o Outro; Local: Centro de Convengées Frei
Caneca; Cidade: S&o Paulo - SP; Evento: 17° Cong/esso Brasr/erro de u/lrassonagraﬁa da SBUS e 9°
Congresso da FISUSAL; Inst.p Brasileira de
Ultrassonografia e FISUSAL

BENCKE, J.; MATTOS, V. F;; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; BELTRAO, L. A.; GUIMARAES, V. B.;
Bernardi P; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; ZEN, PRG
Albinismo oculocutaneo afetando pai e filho de origem indigena: um caso de pseudodominancia,
2013 (Congresso, Apresemagao de Trabalho)
have: Albini
Areas do conhscrmento GENET/CA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianépolis — SC; Evemo XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

MARIA, F.D. S.; POZIOMCZYK, C.; MAAHS, M. A. P.; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P;; SILVA, J. N.;
MATTOS, V. F.; BAU, A. E. K.; ZEN, PRG
Alleragoes dentarias em uma grande amostra de
da 2013. (Congresso, Apresen'acao de Trabalho)

P Pigmentar, bes dentarias
Areas do conhscrmento GENETICA MEDICA, Odontologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie Igué. io de &o: Vérios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianpolis — SC; Evento: XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GOETZE, T. B.; SLEIFER, P.; KEPPELER, B.; PAULETTI, L. F.; KRIMBERG, C. F. D.; R.G.
Analysis of the evoked auditory brainstem response by ai and bone conduction in chlldren with
agenesis of the external auditory canal, 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Evoked auditory brainstem, Agenesis of the external auditory canal
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a saude humana

Meio de do: Varios. Home page:
http://'www.eaorlhnsnice2013.com/en/: Local: Nice - Franga; Cidade: Nice - Franga; Evento: 2nd Meeting of

European Academy of Otorhinolaryngology & Head and Neck Surgery; Inst.promotora/financiadora: The
European Academy of ORL-HNS

TREVISAN P.; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; SILVA, J. N.; KOSHIYAMA, D. B.; PASKULIN, G. A;; ZEN,

entre i com liop i i em uma
unidade de tratamento intensivo cardiaca de um hospital pediatrico do Sul do Brasil, 2013
(Simpdsio Apresentagao de Trabalho)

ia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MED/CA
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa a satide humana

és. Meio de Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: IX Jornada do Plograma de Pés-Graduagédo em Patologia da UFCSPA;
Inst.promotora/financiadora: PPG Patologia da UFCSPA

da Silva, A. P.; GOETZE, T. B.; DORNELES, J. C.; MESQUITA, C. S.; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P.;
SILVA, J. N. MATTOS, V. F.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG
Aspectos clinicos e citogenéticos de uma amostra de pacientes com fenétipo de espectro Gculo-
lo-vertebral (si de ): um estudo prosp: . 2013. (Congresso Apresentagao
de Trabalho)
h

2 Sindrol ectro ocul i bral, Ci

Areas do conheclmento GENET/CA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianépolis — SC; Evento XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica
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522.

MAAHS, M. A. P.; MARIA F. D S, ROSA R F.M.; ZEN, PRG
Aspectos or de ia Pig| , 2013,
(Congresso,Apresentagéo de Trabamo)
Palavras-chave: Incontinéncia Pigmentar, Aspectos ortodénticos
Areas do conhecimento: Odontologia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
. Meio de dit &o: Outro; Local: Centro de Convengées de
Natal; Cidade: Natal - RN Evento: 9° Congresso da ABOR; Inst.
Associagéo Brasileira de Ortodontia e Ortopedia Facial

GOETZE, T. B.; SLEIFER, P.; RAZADOR, L.; CORREA, A. O.; ZEN, PRG
Audiological findings in individuals with genetics hearing loss nonsyndromic, 2013
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Genetic hearing loss, Audiological findings
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de diy go: Vérios. Home page:
http:/fwww. eaorl'msml:52013 com/en/; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice - Franga; Evento: 2nd Meeting of
European Academy of Otorhinolaryngology & Head and Neck Surgery; Instpromotoraffinanciadora: The
European Academy of ORL-HNS

SILVA, J. N.; GUIMARAES, V. B.; BELTRAO, L. A;; TREVISAN, P; MATTOS, V. F.; ROSA, E. B.;
SILVEIRA D.B.;ROSA,R.F. ’ASKULIN, G. A.; ZEN, PRG
do uso de i em Ses de maes de criangas portadoras de cardiopatia
congémta dados epldemmléglcos 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
congénita,

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA Ginecologia e Obstetricia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de do: Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianépolis — SC; Evento XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

PETRY, P., ROMANO, M. A.; MUSA, S. H.; BACIL, M. L.; POLLI, J. B.; KOPACEK, C.; ROSA, R. F. M.;
MATTOS, V. F.; ZEN, PRG; TREVISAN, P.
Baixa estatura associada a deficiéncia mental, dismorfias faciais e polegares/héluces alargados:
sindrome de Rubinstein-Taybi, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Baixa estatura, Sindrome de Rubinstein-Taybi, Deficiéncia mental, Polegares/haluces
alargados )
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & saide humana

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: VI Congresso Gaticho de 4o em Pediatria; Inst.
de Pediatria do Rio Grande do Sul

MATOS, |.; GUIMARAES, V. B.; SCHEIBEL, |.; BAU, A. E. K.; KISS, A.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;
MATTOS, V F.: CARVALHO C ZEN, PRG
Baixa estatura ail Ses de repeticao e i i i de
Espondiloencondrodisplasia (SPENCD), 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: SPENCD, Baixa estatura, Anormalidades imunolégicas, Sindrome de
Espondiloencondrodisplasia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana

. Meio de dit do: Outro; Loca/ Bento Gongalves - RS;
Cidade: Bento Gong:a/ves RS; Evento: Congresso Sul-Ri iali itri
Inst. promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

KOPACEK, C.; POLLI, J. B.; ROSA, R. F. M.; MATTOS, V. F.; TREVISAN, P.; SILVA, A. P.; BACIL, M. L.;

MUSA, S. H.; GRAZIADIO, C.; ZEN, P

Clinical features of a series of patients with Rubinstein-Taybi syndrome from Brazil, 2013.

(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Rubinstein-Taybi syndrome, Clinical features

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de alem;aa a saude humana
Meio : Varios; Local: Mildo - Itélia; Cidade: Mildo —

Itélia; Evento: 9th Joint Meeting of E Inst. : Joint

Programme Organising Committee

VERISSIMO, A. F,; VALDEZ, C. M.; PELIZZARI, E.; GRECCO, C.; Fell, PRK; PICETTI, J. S.; BEDIN, C.;
ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG: da Cunha, André Campos
Cordéao umbilical aderido ao pélo cefalico de um feto com anencefalia, 2013.
(Simposio, Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Anencefalia, Cordao umbilical
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
éncie igués. Meio de do: Outro; Cidade: Gramado - RS; Evento 4
Simpésio de Obstetricia e da PUCRS; Inst.p
PUCRS

GOETZE T.B.; SLEIFER, P.; TEIXEIRA, B. N.; PAULETTI, L. F;; KRIMBERG, C. F. D.; Zen, P. R. G.

ion of acoustic i i with probe tone of 226 and 1000Hz in neonates, 2013.
(Congressc,Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Acoustic immittance, Neonates
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

6 Varios. Home page:

http://'www.eaorlhnsnice2013.com/en/: Local: Nice - Franga; Cidade: Nice - Franga; Evento: 2nd Meeting of
European Academy of Otorhinolaryngology & Head and Neck Surgery; Inst.promotora/financiadora: The
European Academy of ORL-HNS

GOETZE, T. B.; SLEIFER, P.; FERREIRA, D. A;; PAULETTI, L. F.; KRIMBERG, C. F. D.; Zen, P. R. G.
Correlation of evoked potential hearing in stable condition listening neonates born at term and
preterm, 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Evoked potential, Neonates
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de diy go: Vérios. Home page:
http. wwweaorihnsnice2013.com/en: Local: Nice - Franga; Cidade: Nice - Franga; Evento: 2nd Meeting of
European Academy of Otorhinolaryngology & Head and Neck Surgery; Instpromotoraffinanciadora: The
European Academy of ORL-HNS

GOETZE, T. B.; SLEIFER, P.; FARIAS, V. B.; PAULETTI, L. F;; KRIMBERG, C. F. D.; Zen, P. R. G.
Correlation of the findings of auditory steady-state evoked response and of behavioral hearing

in infants with hearlng loss, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Evoked response, Hearing lo:
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENET/CA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

és. Meio de do: Varios. Home page:

http://www.eaorlhnsnice2013.com/en/; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice - Franga; Evento: 2nd Meeting of
European Academy of Otorhinolaryngology & Head and Neck Surgery; Instpromotoraffinanciadora: The
European Academy of ORL-HNS

KOPACEK, C.; MATTOS, V. F.; Flores, José A.M.; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P.; GUIMARAES, V. B.;
BELTRAO LA BACIL M. L.; MUSA, S H.; ZEN PRG

features haped apil at the and short
stature tnchorhmophangeal syndrome !ypel 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
feature: syndrome, type |

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana
Meio d : Varios; Local: Mildo - Itélia; Cidade: Miléo - Itélia;

Evento: 9th Joint Meeting of Paediatric i /nst Joint

Organising Committee

GOETZE, T.B.; ROSA R F.M.; da Silva, A.

Espectro Il : perfil

de Trabalho)

Palavras-chave: Espectro éculo-auriculo-vertebral, Perfil audiolégico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana
. Meio de di do: Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:

Florianépolis — SC; Evento XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;

Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

SLEIFER, P.; ZEN, PRG
ico de 9 criangas, 2013. (Congresso,Apresentagéo

da Cunha, André Campos ROSA R.F. M ROSA E.B.; TSUGAMI, L. G; SILVEIRA, D. B.; ZEN, PRG
Forma achados pt tais de uma condigédo genética
rara 2013. (Cor\gresso Apresemagao de Trabalho)
recessiva, Achados pré-natais

Areas do conheclmento GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de go: Outro; Local: Centro de Convengées da
Bahia; Cidade: Salvador BA; Evento: 55° Congresso Brasileiro de Glnecologla e Obstetricia;
Inst. promotora/financiadora: FEBRASGO e SOGIBA

Telles, JAB; TARGA, L. V.; DENARDIM, D.; SAVARIS, F. E.; ROSA, R. F. M.; TSUGAMI, L. G.; ROSA, E.
B.; SILVEIRA, D. B.; ZEN, PRG; da Cunha, André Campos

para cistica de tipo II, 2013
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
P h 5

cistica, Gémeos monozigéticos discordantes
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa & saude humana
Meio de &o: Outro; Local: Centro de Convengées Frei
Caneca; Cidade: So Paulo - SP; Evento: 17° Congresso Brasileiro de Ultrassonografia da SBUS e 9°
Congresso Internacional de Ultrassonografia da FISUSAL; Inst.promotora/financiadora: SBUS e FISUSAL

GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M.; SLEIFER, P; Zen, P. R. G.

Hearing changes in 9 children with spectrum oculo-auriculo-vertebral, 2013.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
P have: Oculo-auricul bral spectrum, Hearing changes
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA

Sercres de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

és. Meio de do: Varios. Home page:

http://www.eaorlhnsnice2013.com/en/; Local: Nice - Franga; Cidade: Nice - Franga; Evento: 2nd Meeting of
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European Academy of Otorhinolaryngology & Head and Neck Surgery; Inst.promotoraffinanciadora: The
European Academy of ORL-HNS

GUIMARAES, V. B.; ROSA, R. F. M.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; Betat, RS; Fell, PRK; ZEN,
PRG; MATOS, I|.; CARVALHO, C; ROMANO M. A

P ia da deﬁmgao do di de Ges do sistema nervoso central na vida fetal:
implicagdes para o manejo pés-natal, 2013. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Malformagées, Sistema nervoso central, Medicina fetal
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, Genética Humana e Médica,Pediatria
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de

Varios; Laca/ Bento Gon(;a/ves RS

Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: Congresso
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Su/

KOPACEK, C.; Kreisner, E; OLIVEIRA, K. C.; ENK, F. L.; POLLI, J. B.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG;
Riegel, Mariluce; BACIL, M. L.; MUSA S.H.

ia da definigao etit do em anel em i com sil de
Turner: relato de caso, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Cromossomo em anel
Areas do Genética Clinica,
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencédo a saude humana

. Meio de Outro; Local: Brasilia; Cidade: Brasilia - DF;

Evento: 10° Congresso Brasileiro Pediétrico de Endocrinologia e Metabologia;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Distrito Federal

MATOS, |.; GUIMARAES, V. B.; SANTANA, J.; ROMANO, M. A.; GOBATTO, A.; TREVISAN, P.; ROSA, R.
F.M; PASKULIN G.A; CARVALHO C. ZEN PRG
iada &0 do aspecto si ico através do exame fisico como preditor da

presenca de ia entre paci com iopati énita, 2013,
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Aspecto sindrémico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie igués. Meio de do: Outro; Local Benm Gon;alves RS
Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: Congresso
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Su/

ZEN, PRG; MATTOS, V. F,; BENCKE, J.; VALENTI, N. D.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; TRAVI, G.
M.; Valiatti, Fabiana; ROGATTO, S. R.
Lesdes maculares puntiformes em uma paciente com sindrome de Kabuli, 2013.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Kabuki
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianépolis — SC; Evento XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

Betat, RS; SILVA, F. A.; MILNER, O. G.; MORAES, S. A. G.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG
Malformagéao de Dandy-Walker em um feto com meningocele occipital, 2013,
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Malformag&o de Dandy-Walker, Meningocele occipital
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencéo & satide humana

. Meio de dit &o: Outro; Local: Centro de Convengées da
Bahia; Cidade: Salvador BA; Evento: 55° Congresso Brasileiro de Ginecologia e Obstetricia;
Inst. promotora/financiadora: FEBRASGO e SOGIBA

TREVISAN, P.; MATTOS, V. F.; ROSA, R. F. M.; SCHOLL, J. N.; CUNEGATTO, B.; SILVA, J. N.; RIEGEL,

M.; PASKULIN, G. A; KOPACEK, C.; ZEN, PRG

M smo para delegao parcial do brago curto do cromossomo 18 em uma paciente com

suspeita de sindrome de Turner, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Mosaicismo, delegéo, Sindrome de Tumner

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Citogenética

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
éncie és. Meio de do: Vérios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:

Florianépolis — SC; Evento: XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;

Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

SILVA, G. P.; SILVA, K. Z;; WAGNER, J.; MATTOS, V. F.; ALMEIDA S. T ZEN PRG
Necessidade de consulta e tempo de espera para
avaliados em um servigo de genética clinica, 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica, Atengdo a satide
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

igués. Meio de &o: Outro; Local: UFCSPA; Cldade Porta
Alegre - RS; Evento: V Congresso Brasileiro de i Hospitalar; Inst.p
Dialogue Fono
ZEN, PRG
O éti famlllar 2013. (C éncia ou palestra, &o de Trabalho)
P h familiar,

Areas do conhscrmento Genética Humana e Médica, Cancerologia
Serorss de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués. Meio de do: Outro; Local: Centro de Eventos da
PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: 12° Congresso Brasileiro de Clinica Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica Médica

Barth, Mariana Barth de; Durks PT; Betat, RS; Blos G; FURGA, A. S.; CAVALCANTI, D.; ABCF Xavier;
ROGATTO, S. R.;; ZEN, PRG; ROSA, R F.M.

Prenatal features of ia, 2013. (Congre P ao de Trabalho)
P h O recessive

Areas do conhecimento. GENET/CA MEDICA

Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

. Meio de Outro. Home page: https://wwws.cnpq.br
/eviattesweb/PKG_MENU.menu?f_cod=7B9579BA 5D25B4FB304A 796330AFCDOS5; Local: Marbella;
Cidade: Marbella - Spain; Evento: 12th World Congress in Fetal Medicine; Inst.promotora/financiadora:
The Fetal Medicine Foundation

ROSA, R. F. M.; MATTOS, V. F;; ROSA, R. C. M.; MAAHS, M. A. P.; MARIA, F. D. S.; GOETZE, T. B.;
Fiegenbaum, M; PASKULIN, G. A.; BENCKE, J.; ZEN, PRG
Relato de caso de querubismo com histéria familiar sugestiva de penetrancia reduzida entre as
mulheres 2013. (Congresso, Apresentag@o de Trabalho)
: reduzida
Areas do conhscrmento GENETICA MEDICA
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:
Florianépolis — SC; Evemo XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

BIONDO, G. F.; LAZZARI, P.; MARCOLAN, A. G.; SANTOS, E. S. R;; ROSA, R. F. M.; da Cunha, André
Campos; PICETTI, J. S.; BEDIN, C.; Zen, P. R. G.; Betat, RS

Relato de caso ilustrando o aconselhamento genético em casos de trissomia do cromossomo 13
(sindrome de Patau), 2013. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do 13

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia,Genética Humana e Médica

Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a Saude humana

Outro; Local: Serrano Resort; Cidade:
Gramado - RS; Evento: XVII Cangresso Sul Rla Grandense de Ginecologia e Obstetricia;
Inst.promotora/financiadora: SOGIRGS

BENCKE, J.; MATTOS, V. F;; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; ARTIGALAS, O. A. P; Chazan, Daniel

Turik; PIRES, S.; TREVISAN, P.; da Silva, A. P.; ZEN, PRG

Relato de irméaos com a sindrome EEC sem demais casos familiares: mosaicismo gonadal?, 2013.

(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: EEC, Mosaicismo gonadal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengédo a saude humana
. Meio de di do: Varios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:

Florianépolis — SC; Evento XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;

Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

ROMANO, M. A;; MUSA, S. H.; BACIL, M. L; POLLI, J. B.; MEYER, M. R. F.; MERGENER, R.; RIEGEL,
M.; ROSA, R. F. M.; ARAUJO, T;; ZEN, PI

Relato de paciente com estenose de valvula pulmonar e si de Wolf-Hi
através de técnica de hibridizagao in situ fluorescente (FISH), 2013. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Wolf-Hirschhorn, Estenose de valvula pulmonar, Hibridizag&o in situ
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
igués. Meio de Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: VI Congresso Gaticho de 4o em Pediatria; Inst.
de Pediatria do Rio Grande do Sul

MATTOS, V. F.; PARIZOTTO, G.; ROSA, R. C. M.; ARTIGALAS, O. A. P.; LONGHI, A;; TREVISAN, P.;
ROGATTO, S. R.; ZEN, PRG; BENCKE, J,; ROSA, R.F. M.
Relato de paciente com sindrome de Marshall-Smith i ia e
2013, (Gongresso,Apresentagao de Trabalho)

indrome de Marsh:
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

ig Meio de &o: Vérios; Local: Costéo do Santinho; Cidade:

Floriandpolis — SC; Evento: XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

da Cunha, André Campos; MILNER, O. G.; SILVA, F. A.; MORAES, S. A. G.; ROSA R F. M ZEN, PRG
Relato de um feto com occipital achados que

2013. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

P: h i

occipital,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
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ig Meio de Outro; Local: Centro de Convengdes da
Bahia; Cidade: Salvador - BA; Evento: 55° Congresso Brasileiro de Ginecologia e Obstetricia;
Inst.promotora/financiadora: FEBRASGO e SOGIBA

MUSA, S. H.; ROMANO, M. A;; BACIL, M. L.; POLLI, J. B.; MEYER, M. R. F.; ROSA, R. F. M.; MATTOS,

V.F.; ZEN, PRG; TREVISAN, P.; PETRY, P.

Relato de um paciente com sil de Cri-Du-Chat imp

alimentares, 2013. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Cri-Du-Chat, Dificuldades alimentares

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Outro; Local: PUCRS; Crdade Porto A/egre
&o em Pediatria; Inst |

- RS; Evento: VI Congresso Gaticho de
de Pediatria do Rio Grande do Sul

MATTOS, V. F.; ROMANO, M. A.; BENCKE, J.; POLLI, J. B.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; POGUE,

R.; BACIL, M. L; MUSA, S. H.; ZEN, PRG

Relato de uma menina aplasia fibular, ia tibial e

sindrome FATCO, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome FATCO, Aplasia fibular, Oligossindactilia

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
éncie igués. Meio de do: Varios; Local: Costdo do Santinho; Cidade:

Florianépolis — SC; Evento: XXV Congresso da Sociedade Brasileira de Genética Médica;

Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GUIMARAES, V. B.; GRECCO, C.; Telles, JAB; ROSA, R. F. M.; da Cunha, André Campos; ZEN, PRG;
PELIZZARI, E.; MATOS I; CARVALHO, C.; MUSA, S. H.

Severa mi i i ostit i ila com ia, 2013.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

by " e

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

éncie igués. Meio de do: Outro; Lccal Benm Gon;alves RS
Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: Congresso
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Su/

ROMANO, M. A;; MUSA, S. H.; BACIL, M. L; POLLI, J. B.; SANTOS, A.; PETRY, P.; GRAZIADIO, C.;
ROSA, R. F.M.; TREVISAN, P.; ZEN, PRG

Sindrome de Antley-Bixler: uma condigdo genética bastante rara caracterizada pela presenca de
sinostose radioumeral e fraturas, 2013. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Antley-Bixler, Sinostose radioumeral, Fraturas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Mei Outro; Local: Curitiba - PR; Cidade: Curitiba
- PR; Evento: 36° Congresso Brasileiro de Ped/ama Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

GOBATTO, A;; TREVISAN, P.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.; ZEN, PRG
Smdrome de delegdo 22q11 avallagao de um método clinico de triagem em uma grande populagao
énita, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Pa/avrasfhave Sindrome da delegdo 22q11, Cardiopatia congénita, Triagem clinica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Eventos PUCRS;
Cidade: Porto Alegre - RS Evento: 12° Congresso Brasileiro de Clinica Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Clinica Médica

MUSA, S. H.; ROMANO, M. A.; BACIL, M. L.; POLLI, J. B.; SANTOS, A.; PETRY, P.; GRAZIADIO, C.;
ROSA, R. F.M.; TREVISAN, P.; ZEN, PRG
Sindrome de delegao 22q11 iofacial / DiGeorge): uma doenca genética comum
de envolvimento multisistémico, 2013. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome da dele¢&o 22q11, Sindrome velocardiofacial, Sindrome de DiGeorge
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Curitiba - PR; Cidade: Curitiba
- PR; Evento: 36° Congresso Brasileiro de Pediatria; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de
Pediatria

MATOS, |.; GUIMARAES, V. B.; POLLI, J. B.; MUSA, S. H.; BACIL, M. L.; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P.;
CARVALHO C.; ZEN, PR( MAWOS V.F.

de Down e i i caracteristicas clinicas e citogenéticas de pacientes
admitidos em uma unidade de tratamento intensivo de um hospital pediatrico, 2013.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardi tia congénita, C: &o clinica, Ci
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Pediatria
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de ac

Outro; Local: Benlo Gonga/ves RS

Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: Congresso de
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

ROMANO, M. A; POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; BACIL, M. L.; MUSA, S. H.; ROSA, R.
F.M.; ROSA, R. C. M.; ZEN, PRG; TREVISAN, P.
Sindrome de Patau (Trissomia do cromossomo 13): relato de trés casos em associagdo com
malformagées cardiacas ndo usuais, 2013. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do 13, Malformagdes cardiacas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana
éncie és. Meio de &o: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre

em Pediatria; Inst.

- RS; Evento: VI Congresso Gaticho de
de Pediatria do Rio Grande do Sul

GUIMARAES, V. B.; KOPACEK, C.; POLLI, J. B., ROSA, R. F. M.; MATTOS, V. F.; TREVISAN, P.; ZEN,
PRG; MATOS, |.; BELTRAO, L. A;; ALTMAYER, S.
Sindrome de Rubinstein-Taybi: Achados clinicos de uma série de casos, 2013.
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

h. Sindrome de i Taybi, Achados clinicos
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
gués. Meio de
Cidade: Bento Gongalves - RS; Evento: Congresso Sul-
Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do Rio Grande do Sul

Outro; Local: Bento Gongalves - RS;
a6 o o

ANDRADE, C.; POZIOMCZYK, C.; Bonamigo, RR; ZEN, PRG: BAU, A.E. K.

Tumor de Wilms em uma paciente com incontinéncia pigmentar, 2013. (Congresso,Apresentagao de
Trabalho)

Palavras-chave: Incontinéncia Pigmentar, Tumor de Wilms

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Dermatologia

Setores de anvldade' Anvr'dades de atengdo a Saude humana

. Meio de do: Varios; Local: Riocentro; Cidade: Rio de
Janeiro - RJ; Evemo 67” Congresso da Sociedade Brasileira de Dermatologia;
Inst.p 3 Brasileira de D

Barth, Mariana Barth de; Durks PT; SANTOS, E. S. R.; BIONDO, G. F.; LAZZARI, P.; MARCOLAN, A. G.;
ROSA, R. F. M.; Telles, JAB; ZEN, PRG; Duarte WI
VACTERL association in a fetus of a mother with diabetes mellitus type 1, 2013.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: VACTERL, Diabetes mellitus, type 1
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a satide humana

. Meio de : Outro. Home page:
http://ww ; Local: Marbella; Cidade: Marbella -
Spain; Evento: 12th World Congress in Fetal Medicine; Inst.promo[ora/llnancladora.‘ The Fetal Medicine
Foundation

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; LISBOA, M.; Zen, P. R. G.;
ROSA, R. C. M.; PICETTI, J. S.; PASKULIN, G. A.
Achados cardiovasculares observados em uma autépsia de uma crianga com isomerismo atrial
esquerdo associado a agenesia pulmonar, 2012. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Isomerismo atrial, Agenesia pulmonar
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

és. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012 Inst.p 3 de Cardi

GOETZE, T. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; ALMEIDA, S. T.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Achados fonoaudiolégicos em uma amostra de pacientes com espectro 6culo-auriculo-vertebral
(sindrome de Goldenhar) avaliada durante um periodo de mais de 30 anos, 2012
(Outra, Apresentagao de Trabalho)

Espectro écult rtebral, Sindrome de Achados
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA Fonoaudiologia
Setores de a[rvldade Aflvrdades de aten(:ao a Saude humana
&o: Outro; Local: HCPA; Cidade: Porto Alegre -
RS Evenlo 32° Semana Cientifica do HCPA /nst promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de Porto

MARIAFDS MAAHSMAPROSARFM Zen,PRG
de

ig L2012
(Congressc Apresentacao de Traba\ho)
Pigmentar,
Areas do conheclmento Odontologia, GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana
. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Eventos da
PUCRS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: 19° Congresso Odanlo/égrco Riograndense;

Inst. 4o Brasileira de O«

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P.; KOSHIYAMA, D. B.; da Silva, A. P.; SILVA, J. N.;
GRAZIADIO C.;Zen, P.R. G PASKULIN G.A.; ROSA, R C. M

ntre de com i de
cuidados intensivos, 2012. (Congresso Apresentagao de Trabalho)
P 2 C congénita,
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

: . Meio de di Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012; Inst. i i de Cardiolt

GOETZE, T. B.; ROSA, M.; GRAZIADIO, C.; ALMEIDA, S. T.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Craniofacial abnormalities in a patient with amniotic band syndrome, 2012
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Amniotic band syndrome, Craniofacial abnormalities

Areas do Genética Médica,. atide Mate Infanti
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

5. Meio de éo: Vérios; Cidade: Foz do Iquagu - Pr; Evento
11° Congresso da Fundagéo Oforti Inst.p : Fundagdo

Otorrinolaringologia

BENDER, L. P.; TARGA, L. V.; ROSA, R. F. M.; Telles, JAB; da Cunha, André Campos; LISBOA, M.; Zen,
P. R. G.; ROSA, R. C. M.; PICETTI, J. S;; PASKULIN, G. A.

Diagnéstico pre-natal de Pentalogia de Cantrell, 2012. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

P de Cantrell, Di 6 pré-natal

Areas do conheclmento Medicina

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

3 . Meio Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012; Inst. i de Cardiolt

BENDER, L. P.; da Silva, A. P., OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.;
KOSHIYAMA, D B.; GRAZIADIO C TREVISAN, P.

Eficacia da detecgéo de itas através da i ica de rotina:
onde eslamos errando?, 2012. (Congresso, Apresemacao de Trabalho)
- C congeénita,

Areas do conhecrmento Medicina, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa & saude humana

és. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012 Inst. i i de Cardiolt

ROSA, R. C. M.; MARIA, F. D. S.; MAAHS, M. A. P.; ROSA, R. F. M.; QUADROS, M.; BENDER, L. P.;
Zen, P. R. G.; SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Episédios de febre de origem obscura em um paciente com displasia ectodérmica hipoidrética,
2012. (Congresso, Apresemagao de Trabalho)

have: Displas
Areas do conhecimento: GENET/CA MEDICA, Odontologia
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa & saude humana

Meio de Varios; Local: Hotel Plaza Sdo Rafael;
Cidade: Porto Alegre; Evento: V' Cangresso Gauchc de Atuahza;ao em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
de Pediatria; Inst.p de Pediatria do Rio Grande do Sul

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; TREVISAN, P, da Silva, A. P., ROSA, R. C. M.; SILVA, J.
N.; GRAZIADIO, C.; F'ASKULIN G.A.
Fatores de risco e il para de iopati éni no Sul do
Brasil, 2012. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Fator de risco gestacional
Areas do conhecimento: Medicina, Genética Humana e Médica
Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a saude humana
do: Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
de Cardiologi

GRamado - RS; Evento. SOCERGS 2012 /nst

GOETZE, T. B.; MARSET, M. ROSA, R.F.M.; Zen, P. R. G.; KOSHIYAMA, D. B.; ZEN, T. D.;
Trevisan, Patricia; ROMAN, T.; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN G A

Fendas iais entre i com defeitos através do cariétipo de alta
resolugéo e FISH para microdelegao 22q11, 2012. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Fendas orofaciais, Citogenética, FISH

Areas do Genética Médica,

Setores de anvldade' Saude humana e servigos sociais

io de Varios; Local: Centro de Eventos do Hotel
Plaza Séo Rafael; Crdade Porto Alegre - RS Evento: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

ROSA, R. C. M.; Moraes, FN; LORENZEN, M. B.; ROSA, R. F. M.; BENDER, L. P.; GRAZIADIO, C.; Zen,
P. R. G.; PASKULIN, G. A; SILVA A. P.; MATTOS, V. F.

observados em uma amostra de 299 pacientes
dlagnosllcados com slndrome de Down, 2012. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana

. Meio de Vérios; Local: Hotel Plaza Sao Rafael;
Cidade: Porto Alegre; Evemo V Congresso Gaticho de Atualizagdo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
ic de Pediatria; Inst, 3 de Pediatria do Rio Grande do sul

ROSA, R. C. M.; BENDER, L. P; ROSA, R. F. M.; FLORES, J. A. M.; Golendziner, E; VARELLA-GARCIA,
M.; OLIVEIRA, C. A. V.; GRAZIADIO C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
éncia e llpos de pela inal em criangas com
i estut do com controle e analise de custo-beneficio, 2012
(Congressc Apresentagao de Trabalho)

C: ia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a Saude humana

Vérios; Local: Hotel Plaza Séo Rafael;
Cidade: Porto Alegre; Evento: V Cong/esso Gaucho de Alua/rzagao em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
de Pediatria; Inst.p de Pediatria do Rio grande do Sul

TARGA, L. V.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; FLORES, J. A. M.; GOLENDZINER, E ; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.

F ia e tipos de 6 pela inal em criangas com
i i estudo com controle e andlise de custo-beneficio, 2012
(Cor\gresso Apresemacao de Trabamo)

: C

Ultrassom

congén
Areas do conhecrmento Medicina, GENET/CA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa & saude humana
és. Meio de &o: Outro; Local: Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XXIl Jornada Gaucha de gia; Inst) &
Gaticha de Radiologia

BENDER, L. P.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; LORENZEN, M. B.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;

PASKULIN G. A Moraes, FN

pos e ico dos defeitos i em uma amostra

de pacientes com sindrome de Edwards, 2012. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Defeito cardiaco congénito

Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA

Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a Saude humana

&o: Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
de Cardi

Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012 /nsl

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; Guaitolini, J; COSTA, M. R.; Fell, PRK; Telles, JAB; Betat, RS; da
Cunha, André Campos; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
Gémeos monozigéticos discordantes para o espectro 6culo-auriculo-vertebral (sindrome de

), 2012. (Congr p 4o de Trabalho)
P have: Sindrome de Espectro O Z bral (EOAV), Gémeos
monozigéticos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de aten(:ao a saude humana

Vérios; Local: Hotel Plaza Sao Rafael;
Cldade Porto Alegre; Evento v Cong/esso Gaucho de Atualizagdo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
de Pediatria; Inst, de Pediatria do Rio Grande do Sul

GOETZE T.B. ROSA R F M.; da Sllva AP Zen, P. R G.,GRAZIADIO C.; PASKULIN, G. A.

report of two panems ot (Congressc Apresentagéo de Trabaiho)
P

syndrome, Ocul bral spectrum
Areas do Gentica Médica,
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
icionais: Meio de di do: Varios; Cidade: Foz do Iguagu - Pr; Evento
11° Congresso da Fundagao O Inst. daga

Otorrinolaringologia

POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; BACIL, M. L.; MUSA, S. H.; ROSA, R. F. M.;
ROSA, R.C. M.; Zen, P. R. G.; VIEIRA, L.
Importante defeito unilateral de redugéo de membro inferior em um paciente portador de truncus
arteriosus, 2012. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)
Palavras-chave: defeito de redugdo de membros, Truncus arteriosus
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Cardiologia
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa é saude humana

ig io de &o: Outro; Local: Hotel Bourbon; Cidade: Foz
do Iguagi - PR; Evento: XXIl Congresso Brasllelro de C: Pediatrica; Inst.
Sociedade Brasileira de Cardiologia

GOETZE, T. B.; MARSET, M. M. ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; Trevisan, Patricia: PASKULIN, G. A.
Incidence, types and etiology of orofacial clefts among patients with congenital heart disease,
2012. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Orofacial clefts, Congenital heart disease

Areas do Genética Médica, atide Mate Infantil
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de do: Vérios; Cidade: Foz do Iguagu - Pr; Evento:
11° Congresso da Fundagéo Oi Inst. daga
Otorrinolaringologia

.,
L1 Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; BENDER, L. P; KOSHIYAMA, D. B.; da Silva, A. P.;
SILVA, J. N GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A
éncia e tipos de i em uma amostra de portadores
ita com idade de cuidados intensivos, 2012. (Congresso,Apresentagdo

de Trabalho)

ia congénita, Ci
Areas do conheclmento Genética Médica
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Setores de anvldade' Satide humana e servigos sociais

Varios; Local: Centro de Eventos do Hotel
Plaza Séo Rafael; Crdade Porto Alegre - RS Evento: XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GOETZE, T.B.; ROSA,R. F. M.; Zen, P. R. G.; da Cunha André Campos; Guaitolini, J; Telles, JAB

ic twins di for the Il rt y , 2012
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Monozygotic twins, syndrome, Ocul lo-vertebral spectrum
Areas do Genética Médica, alide Mate Infanti
Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars
Mero de ac Vénos Cldade Foz do Iguagu - Pr; Evento.
11° Congresso da Fundagéo Otorri Inst.p : Fundagéo

Otorrinolaringologia

BENDER, L. P; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.;
TREVISAN, P.; KOSHIYAMA D.B.

Papel da na avaliagéo de criangas com cardiopatia congénita, 2012
(Cor\gresso Apresen(acao de Trabalho)

congénita
Areas do conhecrmento Medicina, GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa & saude humana

és. Meio de & Oulm Local: Hotel Serra Azul; Cldade
Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012 Inst. i de Caridolt do RS

HENTGES, C. R.; ALVES, S. P; WEISS, A.; VIVES, C.; FURLAN, S. P.; ROSA, R. F. M.; PETRY, P;
POLLI, J. B.; MATTOS, V. F.; Zen, P. R. G.

Relato de paciente trissomia do 13 (si de Patau) e narina dnica
central diagnosticado através do cariétipo de pele, 2012. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Narina Unica, Cariétipo de Pele

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Sefores de atividade: Atividades de aten(:ao a sadde humana

leio de utro; Local: Centro de Convenges Expo
UNIMED; Cidade: Curitia - PR; Evento: 21° Congresso Brasiieiro de Perinatologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Pediatria

POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; BACIL, M. L.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C.
M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Relato de paciente com a sil do olho do gato venosa pulmonar
anémala total, 2012. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome do olho do gato, Drenagem venosa pulmonar anémala
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Bourbon; C/dade Foz
do Iguagu - PR; Evenlo XXII Congr Brasileiro de C: Pediétrica; Inst.
Sociedade Brasileira de Cardiologia

HENTGES, C. R.; ALVES, S. P.; WEISS, A.; VIVES, C.; FURLAN, S. P;; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.;
GRAZIADIO, C.; SILVA, A. P.; Zen, P. R. G.
Relato de paciente com a si do warfarin fetal i ia por
das vias aéreas superiores, 2012. (Congresso,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome do warfarin fe[al
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de alrvidade Al/‘vrdades de atencédo a saude humana

Outro; Local: Centro de Convengées Expo
UNIMED; Cidade: Curmba PR; Evento: 21 Congresso Brasileiro de Perinatologia;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Pediatria

HENTGES, C. R.; ALVES, S. P.; WEISS, A;; VIVES, C.; FURLAN, S. P; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.;
PORTINHO, C.; GOETZE, T.B.; Zen, P. R. G.
Relato de paci nte com si de Nager e éncia de Pi Robi
pos o i 2012. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Nager, Sequéncia de Pierre-Robin
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Centro de Convengées Expo
UNIMED; Cidade: Curitiba - PR; Evento: 21° Congresso Brasileiro de Perinatologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Pediatria

HENTGES, C. R.; ALVES, S. P.; WEISS, A.; VIVES, C.; FURLAN, S. P; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.;
GRAZIADIO, C.; MATTOS, V. F.; Zen, P. R. G.
Sindrome da hidantoina fetal em uma crianga com méae com histéria de schwanoma, 2012.
(Congressc Apresentagao de Traba\ho)

h Sindrome da hic tal,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA Pediatria
Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a Saude humana

i Outro; Local: Centro de Convengées Expo
UNIMED; Cidade: Culmba PR; Evento: 21 Congresso Brasileiro de Perinatologia;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Pediatria

BENDER, L. P.; OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; TREVISAN, P.;
da Silva, A. P.; PASKULIN, G. A.; GRAZIADIO, C.; MATTOS, V. F.

Sindrome de deleqao 22q11 e cardiopatias congémtas relato de dois casos e revisao da literatura,
2012. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome da delegéo 22q11, Cardiopatia congénita

Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

: . Meio de di Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:
Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012; Inst. i i de Cardiolt

BENDER, L. P.; Moraes, FN; LORENZEN, M. B.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN G. A Zen, P. R. G.

de Down e i um estudo i 299
2012. (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa & saude humana

és. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Serra Azul; Cidade:

Gramado - RS; Evento: SOCERGS 2012 Inst. i i de Cardiolt

POLLI, J. B.; BACIL, M. L.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C.
M Zen, P. R G.; VIEIRA, L.

lI-Silver e i énit relato de uma associagéo rara, 2012.
(Cor\gresso Apresemacao de Trabalho)
Sindrome de R lver, Cardiopatia congénita

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Cardiologia
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Hotel Bourbon; Cidade: Foz
do Iguagu; Evento: XXII Congresso Brasileiro de Cardiologia Pediétrica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Cardiologia

ROSA, R. C. M.; OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN G. A MATTOS, V. F.

de STAR (si ilia, telecanto,
pacietne brasileiro, 2012. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de STAR
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana

e renal): relato do primeiro

ig Meio de &o: Vérios; Local: Hotel Plaza Séo Rafael;
Cidade: Porto Alegre; Evento: V Cong/esso Gaucho de Alua/rzagao em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
de Pediatria; Inst.p de Pediatria do Rio Grande do sul

Zen,P.R. G
Tecnologia e Inovag&o em Genética Médica, 2012. (Conferéncia ou palestra, Apresentagéo de Trabalho)
Areas do conhecimento: Citogenética

Seto/es de atividade: Atividades de alem;aa é saude humana

Outro; Local: Auditério da Faculdade de
Medicina da UFPel; Cidade: Pelaras RS; Evento XXX Semana Académica da Faculdade de Medicina da
UFPel; Inst. Diretério Naum

MESQUITA, C. S.; DORNELES, J. C.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;

Trevisan, Patricia; SILVA, J. N.; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A

Triagem para sindrome de delecéo 22q11 entre paci com pati: énita, 2012.

(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome da delegéo 22q11, Cardiopatia congénita

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de a[rvldade Aflvrdades de atengéo a saude humana
. Meio de dit &o: Outro; Local: Radisson Montevideo Victoria

Plaza Hotel; Cidade: Montevrdea Uruguay; Evento: 1er. Congreso Nacional de Servicios Farmacéuticos;

Inst. promotora/financiadora: Asociacién de Quimica y Farmacia del Uruguay

POLLI, J. B.; BENDER, L. P.; MEYER, M. R. F.; PETRY, P.; BACIL, M. L.; MUSA, S. H.; ROSA, R. F. M.;

ROSA, R. C. M Zen, P. R. G.; \/\EIRA L.

Tri ita: relato de um paciente com a sindrome do

valproato fetall, 2012. (Congresso Apresentacao de Trabalho)

Palavras-chave: Trigonocefalia, Sindrome do valproato fetal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de alrwdade Al/vrdades de atengdo a saude humana
. Meio de

Outro; Local: Hotel Bourbon; Cidade: Foz
do Iguagu; Evento: XXII Congresso Brasileiro de Cardiologia Pediatrica; Inst.promotora/financiadora:
Sociedade Brasileira de Cardiologia

ROSA, R. C. M.; BENDER, L. P; ROSA, R. F. M.; LORENZEN, M. B.; GRAZIADIO, C.; OLIVEIRA, C. A.
V.; Zen, P. R. G.; Moraes, FN PASKULIN G A.; da Silva, A. P

Trissomia do ia, tipos e 6stico dos defeitos
cardiacos congénitos em uma coorte do Brasll 2012. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Trissomia do 18, Sindrome de Edwards, Defeito cardiaco congénito

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

éncie és. Meio de &o: Vérios; Local: Hotel Plaza Séo Rafael;
Cidade: Porto Alegre; Evento: V Congresso Galcho de Atualizagdo em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
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de Pediatria; Inst. : de Pediatria do Rio Grande do Sul

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G A.; Trevisan, Patricia; GRAZIADIO, C.; SILVA, A. P.;
Zen, P. R. G.; BENDER, L. P.; MATTOS, V. F.; SILVA, J. N.

Trissomia do cromossomo 22 em mosaico:
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Trissomia do 22, Mosaicismo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sercres de atividade: Atividades de aten(:ao a Saude humana

lo nascimento a idade adulta, 2012.

Vérios; Local: Hotel Plaza Séo Rafael;
Cidade: Porto Alegre; Evento: V Cong/esso Gaucho de Alua/rzagao em Pediatria e Ill Simpésio Sul-
de Pediatria; Inst.p de Pediatria do Rio Grande do Sul

NISHIMURA, KP; ALMEIDA, S. T.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.

A Fonoaudiologia em Genética Clinica: Avaliagio da linguagem de criangas com sindrome de
Down atendidas em um ambulatério de Genética Clinica., 2011. (Outra,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Linguagem

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

&o: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovagéo;
Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

ALMEIDA, S T GOETZE T. B.; GRAZIADIO, C ROSA R F. M F'ASKULIN G.A.;Zen,P.R. G.

Al orofacial de paci com
smdrome de Goldenhar 2011. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)

Sindrome de
Area Genética Médica,

Setores de anvldade Saude humana e servigos sociais

3 Vérios; Local: Imiré Plaza Hotel; Cidade:
Natal - RN; Evento: IV Enconl/o Brasileiro de Motricidade Orofacial; Inst.promotora/financiadora:
Universidade Federal do Rio Grande do Norte

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Lorenzen, Marina Boff, GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G.
A

Achados gestacionais da trissomia do cromossomo 18., 2011, (Outra Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Trissomia do 18, Achados gestacionais

Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil

Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

. Meio de &o: Outro; Local: AMRIGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: V// Jomada Gaticha de Ultrassonografia da Assomagao Gaticha de US;
Inst. &o Gaticha de U - ARGUS

RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; MARSET, M. M.; Lorenzen, Marina Boff, ROSA, R. F. M.;; ROSA, R. C. M.;
GRAZIADIO C. PASKULIN G A Zen, P.R. G.

entre com trissomia do cromossomo 18 (sindrome de
Edwards) um estudo de 50 casos., 2011 (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Trlssamla do 18, Sindrome de Edwards

Aleas do Genética Médica,
Seto/es de atividade: Satide humana e ser\//gos sociais

jo de do: Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto
Alegre; Cidade: Porto Alegre - RS; Even[a 31‘7 Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre;
Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de Porto Alegre

GRAZIADIO, C.; Barth, Mariana Barth de; Dietrich, Cristiane; ROSA, R. F. M.; Fell, PRK; Telles, JAB;
Betat, RS; da Cunha, André Campos; Nunes, TW; PROVENZI, V. O.; Flores, José A.M.; PASKULIN, G. A.;

Zen, P.R. G.

Anormalidades faciais em um feto i ia e ossos com
falta de ossificagao, 2011. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

P: h faciais, , Hidropisia

Areas do conhecimento: Genética Médlca.Medlcma
Setores de anvldade' Satide humana e servigos sociais

io de do: Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento XX/// Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; dos Santos, Pedro Paulo Albino; PASKULIN, G. A;; GRAZIADIO, C.;
ZEN, PRG

e si de delegéo 22q11., 2011. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome da dele¢do 22q11, Anormalidade hematolégica

Areas do Genética Médica,

Setores de alrvidade Saude humana e servigos sociars

. Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Culaba MT; Evento: XXIll Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

da Silva, A. P.; ROSA R.F. M Trevlsan Patricia; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.

tos clinicos, ¢ de uma amostra de pacientes com fenétipo de
espectro scul I tebral i de ), 2011. (Congresso,Apresentagdo de
Trabalho)
P: h

Ci ica, Sindrome de FISH, Espectro éculo-auriculo-vertebral
Areas do conhecimento: Genética Médica
Serorss de atividade: Satide humana e servigos sociais

igués. Meio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: VIIl Jomada do Programa de Pés-Graduagdo em Patologia; Inst.promotora/financiadora:
UFCSPA

REIS, L. R.; RAMOS, T. C.; MARSET, M. M.; SILVA, A. P.; OMENA FILHO, R. L.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN G.A; ROSA R.F.M.; ALMEIDA S. T Zen, P.R. G.

das i ‘em um Servigo de Genética
Clinica., 2011. (Outra,Apresentacao de Traba\ho)
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica
Areas do Genética Médica,
Setores de anvldade' Saude humana e servigos sociais

&o: Outro; Local: HCPA; Cidade: Porto Alegre -
RS; Evento: 31° Semana Cientifica do Hospr(a/ de Clinicas de Porto Alegre; Inst.promotora/financiadora.
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S. T.; PASKULIN, G. A;; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; SILVA, A. P.;
OMENA FILHO,R.L.; MARSET M. M. RAMOS T C REIS LR

das ‘em um servigo de Genética
Médica., 2011. (Congresso,Apresentacéo de Traba\ho)
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica

Areas do Genética Médica,
Setores de alrvidade Saude humana e servigos sociars

. Meio de &o: Outro; Local: U Estadual do
Oeste do Parana/ Campus de Foz do Iguagu; Cldade FDZ do Iganu Evemo 29° SEURS 2011 -
"Economia ecolégica, politicas sociais e . Férum

de Pré-Reitores de Extenséo das Universidades F’ub/rcas B!aS//er/aS Regronal sul.
TREVISAN P.; ZEN, PRG; THIESEN, F. V.; PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; SILVA, J. N.; da Silva, A.

Avallagao dos efeitosgenotéxicos do benzeno e seus derivados em trabalhadores de postos de
gasolina, 2011. (Simpésio, Apresentagéo de Trabalho)
P h. Benzeno, i de postos de gasolina
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Sercres de atividade: Atividades de aten(:a"o a saude humana

Meio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: | Jornada do Se/vrco de Genética Clinica; Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

N\SH\MURA KP; VIDOR, DCG Zen, P. R. G.;ALMEIDA, S. T.
em criangas com sindrome de Down., 2011.

(Outra,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Linguagem
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: | Jornada de Genética da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: Servigo de Genética da
UFCSPA

Moraes, FN; Lorenzen, Marina B.; ROSA, Rafael Fabiano Machado; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Zen, P.R. G.
c

clinica e de de Down
ca da UFCSPAICHSCPA 2011 (Ccngressc Apresentagao de

atendidos no Servigo de Genética Cli
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética, Cariétipo
Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de alrvidade Saude humana e servigos sociars

&o: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre - RS; Evento: XXVI SemanaAcademh’:a de Medicina; Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Moraes FN ROSA R.F.M.; Zen, P. R. G., GRAZIADIO C PASKULIN G A.; Lorenzen, Marina Boff
¢ao clinica e cif com de Down

atendldos no Servigo de Genética Cllnlca da UFCSPA/CHSPA, 2011. (Cor\gresso,Apresemacao de

Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina

Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovagao;
Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

NISHIMURA, KP; ALMEIDA, S. T.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.
igdo de isti na i da

de criangas com
sindrome de Down., 2011. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Linguagem
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: | Jornada do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora:
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Servigo de Genética Clinica da UFCSPA

N\SH\MURA KP; ROSA R F.M.; Zen, P. R. G., ALMEIDA S. T

de criangas com
sindrome de Down., 2011. (Comunicagéo, Apresemacao de Trabalho)
Palavras-chave. Srnd/ome de Down, Linguagem
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de &o: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: | de Aquisigéo de L  Inst. Pro-
Reitoria de Extensao / Faculdade de Letras

SILVA, A. P.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; OMENA FILHO, R. L.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG;
PASKULIN, G. A.

Espectro 6 I rtebral (sil de ') em dois i com histéria
ional de igdo ao mi . 2011. (Congresso, Apresentagao de Trabaiho)
P have: Sindrome de Espectro O (EOAV),

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cuiaba - MT; Evento: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

MARSET, M. M.; Lorenzen, Marina Boff; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN,
G.A;Zen, P.R. G.
is entre i com trissomia do cromossomo

i

1s 2011. (Outra, Apresenta;ao de Trabalho)
h. Trissomia do 18, Sindrome de Edwards

Areas do conheclmento Fonoaudiologia, Genética Médica

Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

do: Outro; Local: Sheraton Sdo Paulo WTC
Hotel; Cidade: Sdo Paula SP; Evento: 19° Congresso Brasllerm e 8° Interacional de Fonoaudiologia;
Inst. Brasileira de

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M;; Flores, José A.M.; Golendziner, E; VARELLA-GARCIA, M.; OLIVEIRA,
C.A.V.;Zen, P.R. G.; PASKULIN G. A
ia e tipos de pela em criangas com
i énita: um es(udo com controle e analise de custo-beneficio., 2011.
(Congressc Apresentacao de Trabalho)

io de dil do: Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento XX/// Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; Kreisner, E: Flores, José AM.; da Silva, A. P. OMENA FILHO, R. L.;
GRAZIAD C.; ZEN, PRG
Hip 0 congénito em um paciente de
mumplos hereditarios., 2011. (Congresso, Apresentacdo de Trabalho)
Palavras-chave: Hipotireoidismo, Sindrome de osteocondromas multiplos hereditérios

io de Go: Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cuiaba - MT; Evento: XXIll Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

MARSET, M. M.; RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; ZEN, T. D.; Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; PASKULIN,
G. A.; VARELLA-GARCIA, M.; Zen, P. R. G.
Incidéncia, etlologla e tlpos de fendas orofaciais |dennf|cadas ‘em uma amostra de pacientes

2011. (Outra,Ap de Trabalho)
Pa/avrasfhave Fendas orofaciais, Cardiopatia L‘Ongenlta
reas do Genética Médica,
Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars
. Meio de &o: Outro; Local: Hospital de Clinicas de Porto

Alegre; Cidade: Porto Alegre RS; Evento: 31° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre;

Inst.promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de Porto Alegre

MARSET, M. M.; da Silva, A. P;; REIS, L. R.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;; Zen, P.

Oculs icule rtebral and its iation with ition to
fluoxetine dunng pregnancy. 2011, (Outra, Apresema(;ao de Trabalho)

syndrome, Fluoxeti
Aleas do Genética Médica,

Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

Meio digital; Local: Hospital de Reabilitagdo
de Anomalias Craniofaciais da USP; Cidade: Bauru - SP; Evento: / Internation Meeting on Craniofacial
Anomalies: Clinical Phenotype, Genes Related and New P ., Inst,

Centrinho - USP

MARSET, M. M.; RAMOS, T. C.; REIS, L. R.; ZEN, T. D.; Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; PASKULIN,
G. A.; VARELLA-GARCIA, M.; Zen, P. R. G.
Orofacial clefts among patients with congemtal hean defects evaluated mrough high resolution

karyotype and FISH for 22g11 mi de Trabalho)
Palavras-chave: Orofacial clefts, Congenital heart defecrs‘ 22q11.2 Deletion Syndrome, FISH
Areas do Genética Médica,. Pediatria

Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars

. 50: Meio digital; Local: Hospital de Reabilitagdo
de Anomalias Cmnlolaclals da USP; Cidade: Bauru - SP; Evento: | International Meeting on Craniofacial
Anomalies: Clinical Phenotype, Genes Related and New
Centrinho - USP

OMENA FILHO, R. L.; MARSET, M. M.; SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.
Orofacial cleﬂs ina patlenl presentlng an lnlerstlllal deletion of the shor( arm of chromosome 6
(022.3Hp24.3) 2011. (C: de Trabalho)
Palavras-chave: Intersticial de/et/on, Orofacial clefts
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satde humana © servigos sociais

Melo de Outro; Local: Centrinho; Cidade: Bauru; Evento:
! Meeting on Ci ies: Clinical type, Genes Related and New

5D ; Inst.pi i : Centrinho - USP

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Flores, JoseAM Guaitolini, J; Fell, PRK; Telles, JAB; Betat, RS;
PASKULIN, G. A.; GRAZIADIO, C.; Zen, P R

Relato de dois pares de gémeos para o espectro [ iculs
vertebral (sindrome de Goldenhar)., 2011, (Ccngresso Apresentagao de Trabalho)
P have: Sindrome de

Areas do conhecimento: Genética Médlca.Medlcma
Setores de alrvidade Saude humana e servigos sociars

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

SILVA, A. P; ROSA, R. F. M.; KRUMENAUER, R. C. P, ROSA, R. C. M.; VARELLA-GARCIA, M.;
GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Relato de paciente com sindrome de delecao 22q11 e membrana laringea anterior., 2011.
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome da delecdo 22q11, Membrana laringea
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

énci: igués. Meio de go: Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cuiaba - MT; Evento: XXIll Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

PASKULIN, G. A.; Barth, Mariana Barth de; Dietrich, Cristiane; ROSA, R. F. M.; Fell, PRK; Telles, JAB;
Betat, RS; da Cunha, André Campos; GRAZIADIO C ZEN PRG
Relato de uma famllla multipla (WL.

icada no da avaliagdo pré-natal., 2011. (Congresso, Apresentagao

de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de sinostose mdltipla, Braquidactilia, Sinfalangismo
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina

Setores de anvldade' Saude humana e servigos sociais

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO C ZEN, PRG; PASKULIN G. A

Relato de uma paciente telecanto, e renal:
sindrome de STAR., 2011. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de STAR, Telecanto, & &o renal

Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrvidade Saude humana e servigos sociars

io de do: Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento XX/// Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

OMENA FILHO, R. L.; da Silva, A. P.; RAMOS, T. C.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;;
Zen, P.R. G.

Report of a Brazilian family i i ia., 2011. (Outra, &o de
Trabalho)

Palavras-chave: Craniofacial dysplasia

Areas do Genética Médica,

Seto/es de atividade: Satide humana e sen//gos soc:ars

Meio digital; Local: Hospital de Reabilitagao
das Anomalias Craniofaciais da USP; Crdade Bauru SP; Evento: | Internation Meeting on Craniofacial
Anomalies: Clinical Phenotype, Genes Related and New
Centrinho - USP

PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Trevisan, Patricia; Bracco, PA; GRAZIADIO,
ZEN PRG

Seg ento a longo-prazo de uma paciente com trissomia do cromossomo 22 em mosaico
identificada inicialmente através do cariétipo de fibroblastos., 2011. (Congresso,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Trissomia do 22, Mosaicismo, Fibroblastos

Areas do conhecimento: Genética Médica
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Setores de anvldade' Satide humana e servigos sociais

Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento XX/// Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

Lorenzen, Marina Boff; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; PFEIL, J. N.; DALLAGNOL, L.; da Silva, A. P.;
DIBI, R. P; Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C PASKULlN G. A
Sindrome de Turner: M o de uma amostra de
pacientes diagnosticadas em um Servigo de Genetlca Clinica., 2011. (Congresso,Apresentagdo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Tumer, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovagéo;
Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; Flores, José A.M.; Chazan, Daniel Turik; Dietrich,
Cristiane; Barth, Mariana Barth de; Carpes, Vanessa Fraga; da Cunha, André Campos; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.

Trissomia do 13 (sit de Patau) e crani 2011,
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Trissomia do 13, Sindrome de Patau, Cranioestenose

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria

Setores de alrvidade Saude humana e servigos sociars

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cu/aba MT; Evento: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

OMENA FILHO, R. L.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG;
PASKULIN, G. A.
Trissomia parcial do cromossomo 14 secundaria a presenga de um cromossomo marcador., 2011.
(Congresso,Apresentaao de Trabalho)
Palavras-chave: Trissomia do 14, Cromossomo marcador
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de do: Outro; Local: Centro de Eventos do
Pantanal; Cidade: Cuiaba - MT; Evento: XXIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM)

ROSA,R.F. M.; ROSA R C.M.; FLORES Ji Go\endzmer E; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
e 2011. (Outra,Api 4o de Trabalho)

P have: C. congénita, L ir Genética Médica

Areas do conhscrmento Genética Médica, Pediatria

Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars

3 &o: Outro; Local: AMRIGS; Cidade: Porto
Alegre RS; Evento: VII Jornada Gaucha de Ultrassonografia da Assaclapac Gaticha de US;
Gaticha de U RGUS

ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M,; Zen, P. R. G.; KOSHIYAMA, D. B.; VARELLA-GARCIA, M.;
PASKULIN, G. A.

e It i éni 2011. (Outra, 40 de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Genética Médica, ultra-sonografia
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

do: Outro; Local: AMRIGS; Cidade: Porto
Alegre - RS; EvenIO VII Jomada Gaucha de Ultrassonografia da Associagdo Gatcha de US;
Inst.p 3 Galicha de L -ARGUS

Lorenzen, M. (Marma Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G.

Achados cllnlcos e ds di; em um
hospital de referéncia do sul o Erasii ng poriode de 1994 2003 2010, (Outia,Aprosentaga0 do
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Sobrevida
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de anvldade Saude humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

SILVA, A. P.; DALLAGNOL, L.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Achados gestaclonals de uma amostra de pacientes com espectro éculo-auriculo-vertebral

), 2010. (Outra, 50 de Trabalho)
P: “ Espectro écul rtebral, Achados
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos

Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

ROSA, R. C. M.; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P.
R. G.; PASKULIN, G. A.

Achados gestacionais de uma amostra de i com si de Edwards di; i em
um hospital do Sul do Brasil, 2010. (Outra,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Achados gestacionais

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de anvldade' Saude humana e servigos sociais

3 Impresso; Local: Othon Palace Hotel;
Cidade: Salvador - Ba; Evento VI Congreso Brasileiro de Triagem Neonatal e XXI Congresso Brasileiro de
Genética Médica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

DIBI, R. P; SILVA, A P.; ROSA,R.F. M.; GRAZIADIO C.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.

Agentes e espectro [ Il rtebral (Si de ): um estudo de
caso e controle. 2010. (Outa Apresentagao de Trabalho)
P: Espectro O (EOAV), teratogenicidade

/ireas do conhecimento: Satide Matermo-Infantil,Genética Medica
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos
BarraShoppingSul; Cidade: Porto Alegre; Evento: Congresso Integrado de Ginecologia e Obstetricia —
CIGO 2010; Inst.promotora/financiadora: UFRGS e UFCSPA

Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; KOSHIYAMA, D. B.; Ricachinevsky,
Claudia Pires; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
6 omi com i i énita em uma unidade
de tratamento intensivo cardiaca pedlalrlca 2010. (Comunicagao,Apresentagao de Trabalho)

C P congénita,
Aleas do conhscrmento Genética Médrca
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais
; Local: IC/FUC; Cidade: Porto Alegre; Evento: XIV Saldo de
Iniciagéo Cientifica do IC/FUC:; Inst. pmmotora/lmancladcra IC/FUC

Trevisan, Patricia; ROSA, R. . M ZEN, T. D.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
com Fenétipo de Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral
Identificadas Alraves do Carlotlpo de Alta Resolugao e Estudo de Quebras Cromossémicas., 2010.
(Outra,Apresentagéo de Trabaiho)

have: Espectro O bral (EOAV), C Quebras
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigas soriis

Meio digital; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: Il Semana Clennﬂca da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Trevisan, Patricia; SILVA, A. P; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
Avaliagéo cariotipica de pacientes com fenétipo de espectro dculo-auriculo-vertebral (sindrome de
Goldenhar) atendidos pelo servigo de genética clinica da UFCSPA, 2010. (Outra,Apresentagao de
Trabalho)
P

h Sindrome de Cit

Areas do conhecimento: Genética Médica

Serores de atividade: Satide humana © servigos sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

GOETZE, T. B.; BIER, B. A; ROSA, R. F. M.; OMENA FILHO, R. L.; SILVA, A. P.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN G A.;Zen,P.R. G.

i i de atuagio i idos em um servigo de
Genética Cllmc 2010. (Outra,Apresentagao de Trabalhc)
Palavras-chave: Genética Médica, Fonoaudiologia
Areas do Genética Médica,
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais

. Meio de do: Outro; Local: UFSC; Cidade: Florianépolis;

Evento: 28° Seminério de Extensao Universitéria da Regido Sul.; Inst.promotora/financiadora: Pré-Reitoria
de Extenséo, Cultura e Comunidade da Universidade do Estado de Santa Catarina.

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.
PASKULIN, G. A.

iagao do perfil iolégico de i com di: ico de sil de Down i no
servigo de genética clinica da UFCSPA/ CHSCPA, 2010. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Moraes, FN; Lorenzen M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN,

S cllmcas de pacientes com anemia de fanconi
ca, 2010. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Anemia de Fanconi

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Porto Alegre; Cidade: Porto alegre; Evento: Ill Congresso
em Pediatria; In: st de Pediatria do RS

iagnosticados em um servigo de

Gaticho de
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638.

639.

640.

642.

643.

D\EI R P Lorenzen Manna Boff; ROSA R.C.M.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.

edo ico pré-natal de uma amostra consecutiva de individuos
com Sindrome de Edwards., 2010. (Outra, Apresenia(}ao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Diagnéstico pré-natal, Achados gestacionais
Areas do conhecimento: Satide Materno-Infantil, Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos soc:ars

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos

BarraShoppingSUI: Cidade: Porto Alegre; Evento: Congresso Integrado de Ginecologia e Obstetricia —
CIGO 2010.; Inst. promotora/financiadora: UFRGS e UFCSPA

Moraes FN Lorenzen Marlna Eo!f ROSA, R. F M.; GRAZIADIO C PASKULIN G.A.;Zen, P.R. G.
clinica e le e Down

atendldos no Servigo de Genética Clinica da UFCSPAI CHSCPA., 2010 (Outra,Apresentagéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética, Caracterizagéo clinica
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

éncie igués. Meio de &o: Meio digital; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: lll Semana Cientifica da UFCSPA; Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; KOSHIYAMA, D. B.; FLORES, J.;
Golendziner, E; PEREIRA, V. L. B.; RICACHINEVSKY, C. P; PILLA, C. B.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R.
G.

clinica e cif ética de i com sil de Down itie em uma
unidade de tratamento intensivo cardiolégica de um hospital pediatrico, 2010.
(Comunicagao,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Anormalidade cromossémica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: IC/FUC; Cidade: Porto Alegre; Evento: X1V Salédo de
Iniciagéo Cientifica do IC/FUC; Inst.promotora/financiadora: IC/FUC

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P.
R. G.; PASKULIN G.A

do clinica e ida de indivic com sil de Edwards: iéncia de um
hospnal do sul do Brasil, 2010. (Comunicaco,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Sobrevida
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: IC/FUC; Cidade: Porto Alegre; Evento: XV Salédo de

Iniciagéo Cientifica do IC/FUC:; Inst. pmmotora/lmancladcra IC/FUC

ROSA R. C M. ROSA R. F M. Zen, P. R. G.; ROMAN, T.; VARELLA GARCIA, M.; PASKULIN, G. A.
de rotina para a sua identificagao

pré natal 2010. (Outra, Apresenta;ao de Trabalhc)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Ultra-som fetal
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Lorenzen, Marina Boff; de Moraes, Felipe Nora: ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.

Di ico pré-natal de si de : onde estamos falhando?, 2010.
(Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Diagnéstico pré-natal

Areas do conhecimento: Genética Médica, Saude Materno-Infantil

Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

do: Outro; Local: UFRGS; Cidade: Porto
Alegre; Evento: XXII Salao de Iniciagdo Crentlllr:a da UFRGS; Inst.promotoraffinanciadora: UFRGS

da Silva, A. P DALLAGNOL L ROSA R.F. M GRAZIADIO C.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
Espectro ): fatores de risco de uma
amostra de 34 pamemes zom (Outra Apresema;ac de Trabalhc)

P for de risco

Areas do conheclmento Genetrca Meédica

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Othon Palace Hotel; Cidade: Salvador - BA; Evento: VI
Congresso Brasileiro de Triagem Nsonatal / XXl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GOETZE, T.B.; SILVA A P; Zen, P. R G.; ROSA R.F.M.; GRAZIADIO C PASKULIN, G. A
Espectro Il tipos de
aunculares observadas em uma amostra de 12 pacientes, 2010, (Outra, Apresemagao de Trabalho)
have: Sindrome de

Aleas do conhecimento: Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Zen, P. R. G.; RIEGEL, M.; ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; GRAZIADIO, C.; SCHWARTZ, I. V. D.;
PASKULIN, G. A.

Estenose esofagica em uma crianga apresentando uma delegao de novo 7q terminal., 2010.
(Outra,Apresentacao de Trabalho)

Palavras-chave: Estenose esofagica, Delegéo 7q

Areas do conhecimento: Genética Médica

Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

; Local: Othon Palace Hotel; Cidade: Salvador - BA; Evento: VI
Congresso Brasileiro de Triagem NsonaIaI/XXH Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

BIER, B. A.; SILVA, A P.; ROSA, R. F M Zen, P. R. G. GOETZE T.B.; ALMEIDA, S. T.

Estudo das em um servigo de genética
clinica, 2010. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica

Areas do Genética Médica, i

Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

ROSA R F: M. Zen, P. R. 8.; ZEN. T.D. Trevsan, Patrca; da Siva, A. P RCACHINEVSKY., . P;
PASKULIN, G. A.

Fatores de risco il de iopati éni no Sul do
Brasil., 2010. (Outra, Apresen(acao de Traba\ho)

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Fator de risco gestacional

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pedatria

Sercres de atividade: Saide humana @ servigos sociais

igués; Local: Othon Palace Hotel; Cidade: Salvador - BA; Evento: VI
Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal / XXIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

OMENA FILHO, R. L.; DIBI, R. P.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R.G.;
Frequéncia, achados clinicos iniciais e
de Turner diagnosticadas em um servigo de genética clinica, 2010. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Tumer, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Médica

Sercres de atividade: Satide humana © servigos sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

RAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
icas de paci m si

GOETZE, T. B.; da Silva, A. |ER, B. A.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; OMENA
FILHO, R. L.; ALMEIDA, S. T. Zen, P. R. G.
Genética Clinica e F i ia do de
de doengas i 2010 (Cs icaca o de Trabalho)
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de a[rvldade Saude humana e sen/l;‘os sociais

Outro; Local: UFRGS; Cidade: Porto Alegre
- RS; Evento: XXII Sa/ao de Iniciagao Crenufrca da UFRGS; Inst.promotora/financiadora: UFRGS

BIER, B. A.; GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M.; ALMEIDA, S. T.; da Silva, A. P., OMENA FILHO, R. L.;
GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.

Genética Clinica e Fonoaudiologia: quao necessaria é a atuagao conjunta entre ambas as
especialidades?, 2010. (Outra, Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Genética Médica, Fonoaudiologia, Interdisciplinaridade

Areas do Genética Médica,

Setores de anvldade' Saude humana e sen/l;‘os sociais

Mesio digital; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: Il Semana Cientifica da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

GOETZE, T. B.; BIER, B. A; ALMEIDA, S. T.; ROSA, R. F. M.; da Silva, A. P., OMENA FILHO, R. L.;
GRAZIADIO, PASKULIN, G. A.; Zen,
Genética Clinica e Fonoaudiologia: quao necessario é a atuagdo do fonoaudiélogo dentro de um
ambulatério de Genética Clinica?, 2010. (Outra,Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica

Areas do Genética Médica,

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Cidade: Curitiba - PR; Evento: 18° Congresso Brasileiro de
Inst.p; Brasileira de

Lorenzen, M. (Marina Lcrenzen) ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C.; F'ASKULIN G A
ici da liagao cariotipica dos fil

2010. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

P; have: [& 6

Areas do Genética Médica, Ci

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Porto Alegre; Cidade: Porto Alegre; Evento: Ill Congresso
Gaucho de Atualizagéo em Pediatria; /nsl promotora/financiadora: Sociedade de Pediatria do RS
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DIBI, R P; PFEIL, J.N.; ROSA R F.M.; ROSA, R. C. M.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
,X/46,; eriodo p tal: aspecto da genitalia em uma série de
14 paclentes 2010. (Outra, Apresemacao de Trabalho)

Areas do conhecimento: Saude Materno-Infanti, Genética Médica
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

. Meio de Outro; Local: Centro de Eventos
BarraShoppingSul; Cidade: Porto Alegre; Evento: Congresso Integrado de Ginecologia e Obstetricia —
CIGO 2010,; Inst.promotora/financiadora: UFRGS e UFCSPA

ALMEIDA, S. T, GOETZE, T. B.; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.

Myofunctional orofacial features in a sample of patients with oculoauriculovertebral spectrum

(Goldenhar syndrome): importance of the speech language pathology follow-up., 2010.

(Outra, Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: Myofunctional orofacial features, Go/denhar syndrome

Areas do Genética Médica,

Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

; Local: Sdo Paulo; Cidade: Séo Paulo; Evento: 39th Annual

Cam/enlron International Association OI Omlar:lal Myology — IAOM; Inst.promotora/financiadora:
Brasileira de F

GRAZIADIO, C.; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; Zen, P. R. G.;
TRAVI, G. M.; VALIATTI, F.; PASKULIN, G. A.

Novo relato de um caso familiar de si de Moebius achados

2010. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Moebius, Anomalia esquelética

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de anvldade' Saude humana e servigos sociais

3 Impresso; Local: Othon Palace Hotel;
Cidade: Salvador - Ba; Evento VI Congreso Brasileiro de Triagem Neonatal e XXI Congresso Brasileiro de
Genética Médica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade de Genética Médica

GRAZIADIO, C.; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; Zen, P. R. G.;
TRAVI, G. M.; VALIATTI, F.; PASKULIN, G. A.

Novo relato de um caso familiar de si de Moebius achados

2010. (Outra,Apresentag&o de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Moebius, Alteragédo esquelética

Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Othon Palace Hotel; Cidade: Salvador - BA; Evento: VI
Congresso Brasileiro de Triagem NsonafaI/XXH Congresso Brasileiro de Genética Médica;

Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

ROSA, R. C. M., ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; ZEN, T. D.; RICACHINEVSKY, C. P PEREIRA, V. L. B.;
KOSHIYAMA, D. B.; ROMAN, T.; VARELLA-GARCIA, M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A
Papel da étrica de rotina na i 4o pré-natal de cardi

énitas, 2010. (Outra, 5o de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Ultra-som fetal
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satide humana o servigos sociais

igués; Cidade: Porto Alegre; Evento: lll Congresso Gaticho de

em Pediatria; Inst. de Pediatria do RS

OMENA FILHO, R. L.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. C. M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G.

A

Relato de dois pacientes com trissomia do 9 em mosaico com achados nao usuais e sobrevida
2010. (Outra, 4o de Trabalho)

Palavras-chave: Trissomia do 9, Mosaicismo, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Médica

Serorss de atividade: Saide humana © servigos sociais

; Local: Othon Palace Hotael; Cidade: Salvador - BA; Evento: VI

Congresso Brasileiro de Triagem Neonala/ / XXIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;

Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

ROSA, R. F. M.; BIER, B. A;; GOETZE, T. B.; ALMEIDA, S. T.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN, G. A.

Sindrome de bandas amnidticas: relato de um paciente apresentando multiplas fandas orofaci
2010. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de bandas amnidticas, Fendas orofaciais

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais

; Local: Othon Palace Hotel; Cidade: Salvador - BA; Evento: VI
Congresso Brasileiro de Triagem Neonala/ / XXIl Congresso Brasileiro de Genética Médica;

Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

Moraes, FN; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; TRAVI, G. M.; WALDMAN, C.; MEDINA, C.
T.N.; BAERE, E.; PASKULIN, G. A

de i pte to inverso: relato de um paciente com diagnéstico
por anélise 2010 (Outra de Trabalho)
have: Sindrome de ptose-epicanto inverso

Aleas do conhecimento: Genética Médica

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Porto Alegre; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il Congresso
Gaticho de &0 em Pediatria; In: st de Pediatria do RS

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; RICACHINEVSKY, C. P.; GRAZIADIO, C.; KOSHIYAMA, D. B.;
VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A.; Zen, P. R. G.
Sindrome de delegdo 22q11 e cardiopatias congénitas complexas., 2010. (Outra,Apresentagao de
Trabamo)

have: C congénita, G0 22q11.2
Areas do conhecimento: Genética Médica, Podiatria
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
; Local: PUCRS; Cidade: Porto Alegre; Evento: XI Salo de
Iiciagéo Cientifica da PUCRS; Inst promotora/financiadora: PUCRS

Trevisan, Patricia; ROSA, R. F. M.; RICACHINEVSKY, C. P.; GRAZIADIO, C.; KOSHIYAMA, D. B.;
VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A; Zen, P.R G.
Sindrome de delegao 22q11 (Si ialiDiGeorge) e cardiop:

is., 2010. (Outra, do de Trabalho)
P: hs i , Ci 6 Cardic congénita
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Serorss de atividade: Satide humana © servigos sociais

igués; Local: UFRGS; Cidade: Porto Alegre - RS; Evento: XXII Saldo

de Iniciagao Cientifica da UFRGS; Inst,, pmmctora/frnancradcra UFRGS

de Moraes, Felipe Nora; Lorenzen, Marina Boff, ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.;
ZEN PRG

de Down e tipos de defeitos observados em uma
amostra de 299 pacientes atendidos em um hospital do Sul do Brasil., 2010. (Outra,Apresentagéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congém‘ta
Areas do conhecimento: Genética Médica, Genétic
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais
; Local: UFRGS; Cidade: Porto Alegre; Evento: XXII Saléo de
Iniciagéo Cientifica da UFRGS; Inst. p/omotora/ﬂnancradora UFRGS

Lorenzen, Marina Boff; Moraes, FN; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18): aspectos clinicos, citogenéticos e
{ i i no Servigo de Genética Cl a da UFCSPA/CHSCPA., 2010.

(Outra, Apresentagdo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Trissomia do 18, Caracterizagéo clinica, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria

Setores de anvldade Saude humana e servigos sociais

Meio de &o: Meio digital; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: Il Semana Cientifica da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P.
R. G.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de Edwards (trissomia do 18): ida de uma
amostra consecutiva de pacientes atendidos em um hospital do sul do Brasnl 2010.
(Outra,Apresentacéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sobrevida, Sindrome de Edwards
Areas do conhecimento: Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

gués; Local: Porto Alegre; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il Congresso
Gaticho de &0 em Pediatria; In: t de Pediatria do RS

ROSA, R. C. M.; PFEIL, J. N.; DALLAGNOL, L.; SILVA, A. P.; DIBI, R. P;; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.;
GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de Turner: motivo do de uma amostra de
pacientes diagnosticadas em um servico de genellca clinica, 2010. (Comunicagéo,Apresentagéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Tumer, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Sercres de atividade: Satide humana © servigos sociais
gués; Cidade: Porto Alegrs Evento: Il Congresso Gaticho de
o em Pediatria; Inst. de Pediatria do RS

ROSA R.F.M; DIEI R P PFEIL J.N.; GRAZIADIO,
45,X/46,XY
14 pacientes, 2010. (Outra‘Apresema@ao de Trabalho)
Palavras-chave: Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Médica

Sercres de atividade: Satide humana © servigos sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Simpésio dos
Programas de Pés-Graduagéo da UFCSPA Inst.promotora/financiadora: UFCSPA

en, P. R. G.; PASKULIN, G. A
no periodo pés-natal: relato de

GOETZE, T. B.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Anormalidades auriculares em uma amostra de pacientes com espectro Oculo-Auriculo-Vertebral
(Sindrome de Goldenhar), 2009, (Congresso,Apresentagdo de Trabalho)

h Sindrome de
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660.

661.

662.

663.

664.

665.

666.

667.

668.

669.

670.

671.

672.

673.

674.

Areas do Genética Médica,.
Setores de alrvidade Saude e Servigos Sociais

3 Outro; Local: Ouro Minas Palace Hotel;
Cidade: Belo Harrzanle Evento: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

Trevlsan Pa(rlela ROSA, R F.M; ZEN T.D.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A;; Zen, P. R. G.

em com fenétipo de espectro éculo-auriculo-vertebral
identificadas através do cariétipo de alta resolugéo e estudo de quebras cromossémicas, 2009.
(Comunicagdo, Apresemacao de Trabalho)

Espectro I bral, i ica, Quebras
Areas do Genética Médica, Ci
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il Semana
Cientifica da UFCSPA; /nst.pmmstora/ﬂnancladora UFCSPA

Trevisan, Patricia; ZEN, T. D.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; PASKULIN, G. A;; ZEN, PRG

i émicas em pacit com i énit ital em uma
unidade de tratamento intensivo cardiaca de um hospital iatri 2009. (Outra, 4o de
Traba\h

cit c ia congénita, Cariotipo
Aleas do conhecimento: Genética Médica
Serorss de atividade: Salde e Sen/l;os SOL‘lalS

Federal do Parané; Cidade: Curitiba;
Evento: Curso de Inverno de Genéz/ca /nsl promoto/a/ﬁnancrado/a Universidade Federal do Parana

Trevlsan Patricia; ROSA, R F M.; ZEN, T. D GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G A ZEN PRG

entre com espectro 6cul bral
de ), 2009. (Outra, &0 de Trabalho)
P h. Sindrome de Cariétipo, Cit

Areas do conhecimento: Genética Médica
Serorss de atividade: Salde e Sen/l;os SOL‘lalS

Meio digital; Local: PUCRS; Cidade: Porto
Alegre; Evento: X Saléo de Iniciagdo Clentlllca da PUCRS; Inst.promotora/financiadora: Pontificia
Universidade Catdlica do Rio Grande do Sul

GOETZE, T. B.: SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.: OMENA FILHO, R. L.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.;
Zen, P. R. G.

de atuagao i em um servigo de
Genética Cllmca 2009. (Comunicagao,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Fonoaudiologia, Genética Médica
Areas do Genética Médica,
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il Semana
Cientifica da UFCSPA; /nslvp/omolora/ﬁnanmadara UFCSPA

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.
PERE\RA V. L B.; F'ASKULIN G. A
C de

no
servigo de genétlca clinica da UFCSPAICHSCPA no penodo de 1975-: 2008 2009
(Comunicagéo,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre; Evento: XX Saléo de Iniciagdo Clen[lfca da UFRGS; Inst.promotora/financiadora: UFRGS

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.;
PASKULIN G.A

clinica e cif de de Down
atendldos no servigo de genética clinica da UFCSPAICHSCPA 2009. (Comumcacao Apresentacéo de
Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Anormalidade cromossémica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satide humana © servigos sociais

igués; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il Semana
Cientifica da UFCSPA; /nst.pmmstora/ﬂnancladora UFCSPA

GOETZE, T. B.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.; SLEIFER, P.; FALLAVENA, P. R. V.

Caracterizagao de fendas orais observadas em uma amostra de 34 pacientes com espectro 6culo-
I tebral (si de ), 2009. (C £l &0 de Trabalho)

P h Sindrome de Fenda oral

Areas do Genética Médica,

Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto

Alegre; Evento: 29° Semana Cientifica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre;

Inst promotora/financiadora: Hospital de Clinicas de Porto Alegre

OMENA FILHO, R. L.; SILVA, A. P.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; MAIA, CR; GRAZIADIO, C.; PASKULIN,

G.A.

Diagnéstico pré-natal de Displasia érica: il ancia do ults fetal, 2009.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Displasia Tanatoférica, Ultra-som fetal

Areas do Genética Médica,

Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

ig Outro; Local: Ouro Minas Palace Hotel;
Cidade: Belo Horizonte; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

ZEN, PRG; ROSA,R.F.M.; DALLAGNOL L. GRAZIADIO C. PASKULIN G A
Espectro Oculo -Auriculo-Vertebral )e i 2009.
(Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Sindrome de Goldenhar
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de a[rvldade Saude e Servigos Sociais
. Meio de Outro; Local: Ouro Minas PAlace Hotel;
Cidade: Belo Honzonle Evento: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GOETZE, T.B.; Zen, P. R. G ROSA R.F.M.; DALLAGNOL L.: GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Espectro Il b ) ia e tipo de fendas orais
observadas em uma amostra de 34 i 2009 (Ce icacao,Ap o de Trabalho)
P : Sindrome de Fenda oral

Areas do Genética Médica,

Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais
 Local: USP - Bauru; Cidade: Bauru; Evento: XVI Jornada
Fonoaudiolégica de Bauru; Inst.p) Idade de O de Bauru

SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.; ZEN, T. D.; Trevisan, Patricia; GRAZIADIO, C.; GOETZE, T. B.; PASKULIN,
G.A; Zen, P.R. G.
Espectro Il [ rtebral (sil de ia e tipos de
cromossémicas observados entre pacientes atendidos pelo servigo de genética clinica da
UFCSFA/CHSCPA 2009. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

: Sindrome de
Areas do Genética Médica,
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais

igués; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: XXV Semana
émica da UFCSPA; Inst, : UFCSPA

GOETZE, T. B.; SLEIFER, P.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; DALLAGNOL, L.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.

Espectro 6cul lo-vertebral (sii de ): importancia da
intervengdo sgica de individuos pi de 2009
(Outra,Apresentago de Trabalho)

pectro ocul rtebral,
Areas do Genética Médica,

Sercres de atividade: Satide humana © servigos sociais

igués; Local: Salvador; Cidade: Salvador; Evento: 17° Congresso
Brasileiro de Fonoaudra/og/a e1° Conglssso Ibero-Americano de Fonoaudiologia;
Inst.pi Brasileira de

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;
PEREIRA, V. L. B.; PASKULIN, G. A

F i e padrao de de observados em uma amostra de 50 pacientes
com tri 18 (sit de Edwards), 2009. (Comunicagao,Apresentagao de
Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Malformagées

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de alrwdade Saude humana e servigos sociais

; Local: Hospital de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre; Evento: XX Saléo de Iniciagdo Clen[lfca da UFRGS; Inst.promotora/financiadora: UFRGS

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; ZEN,
PRG

Imperfuragéo anal associada a agenesia parcial do sacro e lipoma pré-sacral: sindrome de
Currarino., 2009. (Congresso, Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Tumores, Sindrome de Currarino

Areas do conhecimento: Genética Médica

Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais

; Local: Hotel Plaza Sdo Rafael; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il
Congresso de Oncologia do Hospital San[a Rita; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita

Trevlsan Patricia; ZEN, T. D.; ROSA R.F.M.; PERE\RA V.L.B.; PASKULIN, G. A; Zen, P. R. G.
iae tlpos de em uma amostra de portadores

de i ita com i de cuidados intensivos, 2009.

(Comunicagao, Apresentagao de Trabalho)

ia congénita
Areas do Genética Médica, Ci
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais
igués; Local: Hosptial de Clinicas de Porto Alegre; Cidade: Porto
Alegre; Evento: XX Saléo de Iniciagdo Clenm'ca da UFRGS; Inst.promotora/financiadora: UFRGS
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Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.
Multiplas imagens ali iperil em i tipo 1: i
clinicas e pi ostit 2009. (Outra, &o de Trabalho)
Palavras-chave: Neurofibromatose
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais
igués; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: XXV Semana
émica da UFCSPA; Inst, : UFCSPA

GOETZE T B.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; DALL’AGNOL, L.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
rtebral and types of oral clefts
observed in a sample of 34 patients, 2009 (Cor\gresso Apresentagio de Trabalho)

3 syndrome, Oculc rtebral spectrum
Aleas do Genética Clinica,
Setores de alrvidade Alfvrdades de atencéo a saude humana

. Meio de Varios. Home page: http://www.scielo.br

/pdfjjaosi17nspe/23. pdl Local: Bauru; Cidade: Bauru - SP; Evento: Abstracts of the works presented at
the 16th Academic Conference of Speech-language Pathology and Audiology of the Bauru School of
Dentistry "Dra. Kétia de Freitas Al "; Inst.p : Bauru School of Dentistry

OMENA FILHO, R. L.; SILVA, A. P.; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; MAIA, CR; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.
Papel do ultra-som fetal na detecgéo da displasia tanatoférica: relato de caso e revisdo da
literatura, 2009. (Outra, Apresentago de Trabalho)

h. Displasia
Areas do Genética Médica,
Setores de a[rvldade Saude humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA Cidade: Porto Alegre; Evento: XXV Semana
da ina/UFCSPA; Inst.p) UFCSPA

ROSA, R. F. M.; Zwart-Storm EA; BAU, A. E. K.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; Van Geel M; Van Steensel
MAM; PASKULIN, G. A.
Relato de um novo pameme apresentando a mutaqao N14Y do gene da conexina 26 e um fenétipo

a0 da p 2009. (Congre P 4o de Trabalho)
P: have: Sindrome da dez, Conexina 26
Areas d¢ Genética Médica, De
Setores de atividade: Satide e Servigos Sociais
io de dil &o: Outro, Local: Ouro Minas Palace Hotel;

Cidade: Belo Honzonle Evento: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst. promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A; ZEN,
PRG

Significado do achado ocasional de multiplos tumores do Sistema Nervoso Central em uma
crianga com Neurofibromatose do tipo I., 2009. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: Neurofibromatose, SNC, Tumores

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de alrwdade Saude e Servigos Sociais

; Local: Hotel Plaza Séo Rafael; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il
Congresso de Oncologia do Hospital San[a Rita; Inst.promotora/financiadora: Hospital Santa Rita

Moraes, FN; Lorenzen, M. (Marlna Lorenzen); ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; FRANCIOSI, L.;
GRAZIADIO C.; PASKULIN, G. A,

de Currarino di i em uma crianga com episédios de infecgao urinaria

, 2009. (Outra, &o de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Currarino, Genética Médica
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais
; Local: UFCSPA; Crdade Pcrto Alegre; Evento: XXV Semana

émica da JFCSPA,‘I"S{

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); Moraes, FN; Zen, P. R. G.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.;

PEREIRA, V. L. B.;; PASKULIN, G. A.

Slndrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18): aspectos cli
dos paci idos no servigo de genética cli

(Comunicagao,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Anormalidade cromossémica

Areas do conhecimento: Genética Médica

Sercres de atividade: Satide humana © servigos sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: Il Semana

Cientifica da UFCSPA; Inst, p/omo(ora/ﬁnanc:adara UFCSPA

os, citogenéticos e
ica da UFCSPA/CHSCPA, 2009

SILVA, A. P.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; FLORES, J.; GRAZIADIO, C.; TASSABEHJI, M.; PASKULIN,
G.A.

de Klippel-Feil i a déficit iti para iagao do espectro
fenotipico da sindrome?, 2009. (Congresso, Apresentacao de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Klippel-Feil
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de anvldade' Saude e Servigos Sociais

. Meio de dit &o: Outro; Local: Ouro Minas Palace Hotel;

Cidade: Belo Honzonle Evento: XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GRAZIADIO C.;ROSA,R. C. M ROSA R F. M.; PFEIL, J. N.; ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
Fenotipica na io der(22)t(11;22)

de Emanuel), 2009. (Congresso, Apresema;ac de Trabalho)

Palavras-chave: Citogenética, Sindrome de Emanuel

Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina

Setores de a[rvldade Saude e Servigos Sociais

; Local: Ouro Minas Palace Hotel; Cidade: Belo Horizonte;

Evento: XX| Congresso Brasileiro de Geném:a Médica; Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira

de Genética Médica

Zen, Paulo Ricardo Gazzola

Aimportancia de LIBRAS para o profissional da satde, 2008. (Conferéncia ou palestra, Apresentagao
de Trabalho)

Palavras-chave: Fonoaudiologia, LIBRAS

Areas do Medicina,| Genética Médica

Setores de alrwdade Saude e Servigos Sociais

Laca/ UFCSPA; Cidade: Porto A/sgre Evento: | Jornada

émica da da UFCSPA In:

DIBI, R. P.; ROSA, R. F. M.; KISS, A;; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG; PICETTI, J. PASKULIN, G. A.
Anormalidades Cromossémicas em casals com hlsténa de abortos de repetigdo avaliados em um
servigo de Genética Clinica: e G i
(Congresso,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: Aborto, Cariétipo, Citogenética
Areas do conhecimento: Medicina, Genética Médica
Setores de alrvidade Saude e Servigos Sociais

. Meio de dit do: Outro, Local: Dall'Onder Grande Hotel;

Cidade: Bento Gon{,‘alves Evento: Il Congresso de Ginecologia e Obstetricia Santa Casa - UFCSPA;

Inst. promotora/financiadora: Santa Casa - UFCSPA

DIBI, R. P; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG PASKULIN, G. A.

Anormalidades cromossémicas observadas em com éia secundaria avaliad
no servigo de Genétcia Clinica da UFCSPAICHSCPA, 2008. (Congresso Apresentagéo de Trabalho)
P: Sia, Cari6tipo, Ci

Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina
Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais

Meio de do: Outro; Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gongalves; Evento: Il Congresso de Ginecologia e Obstetricia Santa Casa - UFCSPA;
Inst.promotora/financiadora: Santa Casa - UFCSPA

PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; Menegotto B; PEIXOTO, M. A. B.; WALDMAN, C.; PEREIRA, V. L. B.;
GRAZIADIO, C.; ZEN, PRG
Delegéo 6 (p23—p25): relato de uma paciente i iais e estenose
traqueal importante, 2008. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude e Servigos Sociais

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Serrano Centro de
Convengées; Cidade: Gramado - RS; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

GOETZE, T. B.; PASKULIN, G. A GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; FALLAVENA, P. R. \.; ZEN, PRG
Fonoaudiologia e Genética: Avangos nos estudos em individuos com fissuras labiopalatinas, 2008
(Comunicagao, Apresentagao de Trabalho)

Genética, Fissura
Areas do Genética Médica, i
Sercres de atividade: Satide e Sen/l;os Sociais
Meio de do: Outro; Local: PUCRS; Cidade: Porto

Alegre; Evento: IX Saldo de Iniciagao Cientifica da PUCRS; Inst.promotora/financiadora: Pontificia
Universidade Catélica do Rio Grande do Sul (PUCRS)

Lcrenzen M. (Marina Lorenzen); ROSA R F M.; GRAZIADIO C F'ASKULIN G.A; ZEN PRG

ia da analise de
expenéncla do servigo de Genética Clmlca da UFCSPA/CHSCPA 2008. (Comunicagao,Apresentagao
de Trabalho)

h

P 3 2

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de anvldade Saude e Servigos Sociais

; Local: UFRGS; Cidade: Porto Alegre; Evento: XX Saldo de
Iniciagao Cientifica; Inst,promotora/financiadora: Pro-Reitoria de Pesquisa

PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; ZEN, T. D.; ZEN, PRG; RICACHINEVSKY, C. P.; PILLA, C. B.;
PEREIRA, \/ L B KOSHIYAMA D. B.; ROMAN, T.; VARELLA-GARCIA, M.
pol ica de rotina na identificagao pré-natal de defeitos
acuracia e iagao de fatores i 2008. (Congresso,Apresentagao

de Trabalno)

congénita, ult
Areas do conhscrmento Satide Materno-Infantil, Genética Médica
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Setores de anvldade Saude e Servigos Sociais

. Meio de dit &o: Outro, Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gong:a/ves Evento: Il Congresso de Ginecologia e Obstetricia Santa Casa - UFCSPA;
Inst.promotora/financiadora: Santa Casa - UFCSPA

PFEIL, J.N.; ROSA R.F.M.; SILVA A. P DIE!I R P; GRAZIADIO C ZEN, PRG PASKULIN, G. A.
Motivo do de Turner
diagnosticadas no servigo de Genética Clinica da UFCSPAICHSCPA 2008 (Ccngressc Apresentagao
de Trabalho)
Palavras-chave: Cariétipo, Citogenética, Sindrome de Turner
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria, Medicina
Setores de alrvidade Saude e Servigos Sociais

. Meio de dit do: Outro, Local: Dall'Onder Grande Hotel;
Cidade: Bento Gon{,‘alves Evento: Il Congresso de Ginecologia e Obstetricia Santa Casa - UFCSPA;
Inst. promotora/financiadora: Santa Casa / UFCSPA

Bernardi P; ROSA, R. F. M.; MEDINA, C. T. N.; PEREIRA, V. L. B.; PASKULIN, G. A; ZEN, PRG; KISS,
A.; GRAZIADIO, C.
Novo relato de uma menina com a sindrome de Baraitser - braquifalangia, polidactilia e auséncia
de tibia, 2008. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Areas do conhecimento: Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais

Meio de do: Outro; Local: Serrano Centro de
Convengdes; Cidade: Gramado - RS; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

Menegotto B; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; PEIXOTO, M. A. B.; WALDMAN, C.; PEREIRA, V. L. B.;
GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
Relato de uma crianga com delegéo/duplicagado 7q secundarias a uma inversao paracentromérica
de cromossomo 7 materno, 2008. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

éncie és. Meio de &o: Outro; Local: Serrano Centro de
Convengées; Cidade: Gramado - RS; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

ZEN, PRG; CAPRA, M. E. Z.; SILLA, L. M. R.; LOSS, J. F.; FERNANDES, M. S.; PASKULIN, G. A.
Significado prognéstico da fusdao TEL/AML1 em uma amostra Gatcha de pacientes pediatri
com leucemia linfoblastica aguda, 2008. (Congresso, Apresentagao de Trabalho)
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude e Servigos Sociais

éncie és. Meio de do: Outro; Local: Serrano Centro de
Convengdes; Cidade: Gramado - RS; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

KOSHIYAMA, D. B.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; RICACHINEVSKY, C. P.; GRAZIADIO, C.; ZEN,
PRG; Coser VM; VARELLA-GARCIA, M.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de delegao 22q11.2: portancia da avaliag&o clinica e da técnica de FISH para
confirmagao diagnéstica, 2008. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Areas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satde e Sen/l;os Sociais

leio de &o: Outro; Local: Serrano Centro de
Convengées; Cidade: Gramado - RS; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; Moraes, FN; KOSHIYAMA, D. EN, PRG;
FLORES, J.; Golendziner, E; PEREIRA, V. L. B.; RICACHINEVSKY, C. P.; PILLA, C. B.; PASKULIN, G. A.
i de Down e i i i caracterizagao clinica e citogenética de pacientes
admitidos em uma Unidade de Tratamento Intensivo Cardiolégica de um Hospital pediatrico, 2008

(Outra, Apresentagéo de Trabalho)

P: have: Aborto, C: congénita, Ci

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria

Setores de alrwdade Saude e Servigos Sociais

; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Semana
Cientifica de UFCSPA; /nst.pmmUfora/ﬂnancladora UFCSPA

Lorenzen, M. (Marina Lorenzen); ROSA, R. F. M.; KOSHIYAMA, D. B.; ZEN, PRG; FLORES, J.;
Gclendzmer E; PEREIRA, V. L. B R\CACHINE\/SKY C. P PILLA, C. B.; PASKULIN, G. A.

de Down e i caracterizagao clinica e citogenética de pacientes
admitidos em uma Unidade de Tratamento Intensivo Cardiolégica de um Hospital pediatrico, 2008.
(Comunicagéo,Apresentagéo de Trabalho)
Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita, Citogenética
Areas do conhecimento: Pediatria,Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide e Serv/gos Sociais
; Local: UFCSPA; Cidade: Porto Alegre; Evento: | Semana
Cientifica da; Insl.promotora/lmancladora UFCSPA

WALDMAN, C.; ROSA, R. F. M.; PEREIRA, V. L. B.; PEIXOTO, M. A. B.; GRAZIADIO, C.; SCHUELE, B.;
ZEN, PRG; FRANCKE, U.; PASKULIN, G. A.
Sindrome de Roberts: Relato de um Caso e Revisao da Literatura, 2008. (Congresso,Apresentacdo
de Trabalho)
Areas do conhecimento: Genética Médica
Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais

leio de do: Outro; Local: Serrano Centro de
Convengoes; Cidade: Gramado - RS; Evento: XX Congresso Brasileiro de Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Sociedade Brasileira de Genética Médica

WALDMAN, C.; ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; SCHWARTZ, I. V. D.; PASKULIN, G. A.

A patient with Lipoproteinosis: case report, 2007. (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
Palavras-chave: lipoproteinosis

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Saude Humana

Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso
Brasileiro de Genética Clinica & 3rd International Conference on Birth Defects Disabilities in the

D Countries; Inst., Brasileira de Genética Clinica

GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; KISS, A.; Menegotto B; Bernardi P;

ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.

Absent ribs and athelia associated to an interstitial deletion of the distal long arm of chromosome

4: an unusual report, 2007. (Congresso,Apresentacdo de Trabalho)

Palavras-chave: athelia, Birth defect, Cytogenetic, Malformation

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Salide Humana

Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso

BraS//e/ro de Genética Clinica & 3rd /nlemal/ona/ Conference on Birth Defects Disabilities in the
Countries; Inst. 3 Brasileira de Genética Clinica

ZEN, PRG; Bernardi P; ROSA, R. F. M.; COPETTI, F.; MEDINA, C. T. N.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G.
A

Angiosarcoma in a 3 years old child with i 2007. (Congresso,Api a

de Trabalho)

Palavras-chave: childhood cancer

Areas do conhecimento: Medicina, Genética Médica

Setores de atividade: Salide Humana

Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso

BIaS//e/ro de Genética Clinica & 3rd International Conference on Birth Defects Disabilities in the
Countries; Inst. Brasileira de Genética Clinica

WALDMAN, C.; ROSA, R. F. M.; MEDINA, C. T. N.; ZEN, PRG; Menegotto B; KISS, A.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.

Cloacal in a child ling Nail-Patella whose mother used cocaine (crack)
dunng pregnancy, 2007. (Congresso,Apresentago de Trabaino)
: Birth defect,

Aleas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Saude Humana

Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de janeiro; Evento: XIX Congresso

Bmsllelm de Genética Clinica & 3rd International Conference on Birth Defects Disabilities in the
Countries; Inst., Brasileira de Genética Clinica

PICETTI, J. §.;ROSA, R F. M.; DIBI, R. P; ROSA, R. C. M.; ZEN, PRG; TOSCANI, N. V.; SILVA, L. L. M.
GRAZIADIO, [N SILVEIRA, G. P. G PASKULIN, G. A.
do entre as clinicas de paci com
cltogenetlcas do cromossomo X, 2007. (Congresso,Apresentagéo de Trabalho)
Ci

Areas do conhecimento. Med/cma,Genél/ca Médica
Setores de atividade: Satide Humana
éncie ig LoL‘aI Centro de Evento do Hotel Dall'Onder; Cidade: Bento
; Evento: | Con, de e Obstetricia - Santa Casa - FFFCMPA;
Inst.promotora/financiadora: Centro de Estudos Prof. Pedro Luiz Costa

ZEN, PRG
Doengas éti 2007. (C é ou palestra, &o de Trabalho)
Palavras-chave: Genética, Sindrome de Down

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria

Setores de atividade: Salide Humana

g
Carga Horéria - seis horas/aula; Local: Hospital da Crianga Santo Anténio; Cidade: Porto Alegre; Evento:
Doengas Genéticas; Inst.promotora/financiadora: Hospital da Crianga Santo Anténio

Menegotto B; ZEN, PRG; WALDMAN, C.; ROSA, R. F. M.; KISS, A.; MEDINA, C. T. N.; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN G. A

child ing a disorder of fatty acid metabolism (LCHAD): report of
an unusual assomatlon 2007 (Congresso,Apresentagao de Trabalho)
sive LCHAD

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Satide Humana

Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso

BIaS//e/ro de Genética Clinica & 3rd /nlemal/ona/ Conference on Birth Defects Disabilities in the
Countries; Inst. 3 Brasileira de Genética Clinica
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PASKULIN, G. A.; ROSA, R. F. M.; ZEN, PRG; WALDMAN, C.; MEDINA, C. T. N.; KISS, A.; Menegotto B;
GRAZIADIO, C.
Isochromosome 18q and 18p deletion mosaicism in a boy with a subtle clinical presentation, 2007.
(Cor\gresso Apresentagéo de Trabalho)
, Birth defect, Cy

Aleas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude Humana
Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso
Bmsllelm de Genética Clinica & 3rd International Conference on Birth Defects Disabilities in the

Countries; Inst., Brasileira de Genética Clinica

MEDINA, C. T. N.: WALDMAN, C.; ROSA, R. F. M.; Menegotto B; ZEN, PRG; KISS, A.; GRAZIADIO, C.;
FLORES, J.; PASKULIN, G. A.

Mother and daughter with Campomelic Dysplasia: a case report, 2007. (Congresso, Apresentagéo de
Trabalho)

P h

ion, Birth defect, C: ic Dysplasia
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salide Humana
Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso
BraS//e/ro de Genética Clinica & 3rd /ntemal/ona/ Conference on Birth Defects Disabilities in the
Countries; Inst. 3 Brasileira de Genética Clinica

PICETTI, J. S.; ROSA, R. F. M.; ROSA, R. C. M.;; TOSCANI, N. V,; SILVA, L. L. M.; DIBI, R. P.;
GRAZIADIO C ZEN, PRG S\LVE\RA G P. G F'ASKULIN G. A

¢ao clinica primaria e cariétipo XY
avaliadas no servigo de Genética Cllmca da FFFCMPAICompIexo Hospltalar Santa Casa, 2007.
(Cor\gresso Apresentacéo de Trabalho)

Areas do conhscrmento Med/cma Genél/ca Médica
Setores de atividade: Saude Humana

; Local: Centro de Eventos do Hotel Dall'Onder; Cidade: Bento
Gongalves; Evento: | Congresso de Glnecologla e Obstetricia - Santa Casa - FFFCMPA;
Inst.promotora/financiadora: Centro de Estudos Prof. Pedro Luiz Costa

ROSA, R. F. M.; MEDINA, C. T. N.; ZEN, PRG; WALDMAN, C.; KISS, A.; Menegotto B; GRAZIADIO, C.;
PASKULIN, G. A.

D (ScD) with different neural tube defects(NTDS): report of
three cases, 2007. (Congresso Apresentaco de Trabalho)
Birth defect, Dysost

Aleas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salide Humana
Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso
Bmsllelm de Genética Clinica & 3rd In[emauonal Conference on Birth Defects Disabilities in the

Countries; Inst. 3 Brasileira de Genética Clinica

ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.; WALDMAN, C.; MEDINA, C. T.
PASKULIN, G. A.
Tnsomy 12p Syndrome acase report, 2007. (Congresso,Apresentagéao de Trabalho)
Birth defect,
Aleas do conhscrmento Genética Médica
Setores de atividade: Salide Humana
Referéncias adicionais: Brasil/Inglés; Local: Hotel Gléria; Cidade: Rio de Janeiro; Evento: XIX Congresso
BIaS//e/Io de Genética Clinica & 3rd /nlemal/ona/ Conference on Birth Defects Disabilities in the
Countries; Inst. 3 Brasileira de Genética Clinica

1SS,

Menegotto B; GRAZIADIO, C.;

ZEN, PRG
A Genética na isténcia Basica, 2005. (C @ ou palestra,, &o de Trabalho)
Palavras-chave: Genética

Areas do conhecimento: Medicina, Genética

Setores de atividade: Salide Humana

igués; Local: Hospital Fémina; Cidade: Porto Alegre;
Inst.promotora/financiadora: Geréncia de Ensino e Pesquisa do Grupo Hospital Conceig¢do

ZEN, PRG
Genético nas ias Ci énif 2005.
(Conferéncia ou palestra, Apresenta(;ao de Trabalho)
Palavras-chave: Genética
Areas do conhecimento: Medicina, Genética
Sercres de atividade: Satde Humana

; Local: Hospital da Crianga Santo Anténio; Cidade: Porto Alegre;
Inst.promotora/financiadora: XXIVEnconIrc de Enfermagem do Hospital da Crianga Santo Anténio

ZEN, PRG LlMA M. C Coser VM; PASKULIN G. A.; MATTEVI, M. S.

(12;21)(p13;922), identificada por FISH, em leucemia
linfoblastica aguda na |nfanc|a. estudo de uma amostra gaticha, 2003. (Outra,Apresentagéo de
Trabalho)

Palavras-chave: Citogenética, FISH, Fusdo TEL/AML1

Areas do conhecimento: Genética

Serorss de atividade: Salde e Sen/l;os Sociais

; Cidade: Aguas de Lindéia - SP; Evento: 49 Congresso Brasileiro
de Genética; Inst, promolo/a/ﬁnanc:adara Sociedade Brasileira de Genética

PASKULIN, G. A.; GRAZIADIO, C.; KARAN, R.; KASPER, C. |.; ZEN, PRG; PINTO, L. L. C.; DIBI, R. P.;
SIKANDAR, T.

tipo II: variabili ipica em um casal de irmaos, 2002. (Outra,Apresentagdo
de Trabalho)
Palavras-chave: atelosteogénese, Ultra-som fetal
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Sercres de atividade: Satde e Sen/l;os Sociais
idade: Ribeiréo Preto - SP; Evento: XIV Congresso Brasileiro
de Genética Clinica; Inst, p/omotora/ﬁnancrado/a Sociedade Brasileira de Genética Clinica

PINTO, L. L. C.; ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; PEREIRA, V. L. B.; LIMA, M. C.; PASKULIN, G. A.
Delegéo intersticial do brago curto do cromosssomo 3: relato de um caso, 2002.
(Outra Apresentagao de Trabalho)
h. delegéo 3, Ci i
Aleas do conhecimento: Genética Médica
Sercres de atividade: Satide e Sen/l;os Sociais
idade: Ribeiréo Preto - SP; Evento: XIV Congresso Brasileiro
de Genética Clinica; Inst, promotora/ﬁnancrado/a Sociedade Brasileira de Genética Clinica

GRAZIADIO C.; Zen, P. R G.; MOMBACH R.; PINTO, L. L. C.; PASKULIN, G. A.
auriculares e ia: uma nova sil ?, 2002.

ragéo
(Outra, Apresemacao de Trabalho)

Areas do conhecimento: Genética Médica

Serorss de atividade: Salde e Sen/l;os Sociais

idade: Ribeirdo Preto - SP; Evento: XIV Congresso Brasileiro
de Genética Clinica; Inst, p/omotora/ﬁnancrado/a Sociedade Brasileira de Genética Clinica

ZEN PRG PINTO, L.L.C.; PERE\RA V.L. E! GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
aanel do 12: relato de um caso,

2002. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: microcefalia, manchas café com leite, anel do 12

Areas do conhecimento: Genética Médica

Serorss de atividade: Salde e Sen/l;os Sociais

idade: Ribeirdo Preto - SP; Evento: XIV Congresso Brasileiro
de Genética Clinica; Inst. promalara/ﬁnancradora Sociedade Brasileira de Genética Clinica

ZEN PRG; PINTO L L.C. SH.E!ERMANN R.; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
e relato de um caso, 2002. (Outra,Apresentagéo de

Trabamo)

Areas do conhscrmento Genética Médrca Oncologia

Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais

idade: Ribeirdo Preto - SP; Evento: XIV Congresso Brasileiro
de Genética Clinica; Inst. promalara/ﬁnancradora Sociedade Brasileira de Genética Clinica

Zen, P. R. G.; PINTO, L. L. C.; SCHWARTZ, I. V. D.; GRAZIADIO, C.; CARSTENS, B.; SMITH, J.;
MCGAVRAN, L.; PASKULIN, G A

Agenesia sacral e mi i a delegao érica em 7q36: relato de um caso.,
2001. (Outra,Apresentagéo de Trabalho)

Palavras-chave: agenesia sacral, Citogenética, microcefalia

Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria

Sercres de atividade: Salde e Sen/l;os Sociais

; Cidade: Sao Pedro - SP; Evento: XlIl Congresso Brasileiro de
Genética Clinica; Ins[.pmmmara/fmancradura Sociedade Brasileira de Genética Clinica

ZEN, PRG; PINTO, L. L. C.; SCHWARTZ, I. V. D.; MOMBACH, R.; PASKULIN, G. A.

Aparéncia facial acromegaléide e hipertricose em uma paciente filha de pais consangiiineos., 2001.
(Outra, Apresentacéo de Trabalho)

Palavras-chave: AFA syndrome, Ap facial ica recessiva,

Areas do conhecimento: Genética Médica

Seto/es de atividade: Satide e Sen//gos Sociais

; Cidade: S&o Pedro - SP; Evento: XIIl Congresso Brasileiro de
Genética Clinica; Ins[.promorara/ﬁnancradora Sociedade Brasileira de Genética Clinica

ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
Estudo ci éti i

x PCR para o di 6stico de Leucemia Mit itica Cronica -

analise de 544 casos, 2001. (Outra,Apresentagao de Trabalho)

Palavras-chave: Citogenética, Leucemias

Areas do Genética Médica,

Seto/es de atividade: Satide e Serv/gos Sociais
91

leio de do: Outro; Local: UFCSPA; Cidade: Porto
Alegre; Evento: Apresentag&o dos trabalhos de concluséo de Residéncia Médica - Genética Médica;
Inst.promotora/financiadora: Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

Demais produgdes bibliograficas

PASKULIN, G. A.; RIEGEL, M.; ROSA, R. F. M.; GRAZIADIO, C.; Zen, P. R. G.
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4649 Chromosome 7, interstitial del 7q. Descrigéo de Sindrome. Melbourne:Possum Project, 2011.
(Outra produgzo bibliografica)
P h icial deletion, ic inversion
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

Meio de do: Meio digital

Dysmorphology Database

GRAZIADIO, C.; Lorenzen, Marina B.; ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; Zen, P. R. G.; TRAVI, G. M.;
VALIATTI, F.; PASKULIN, G. A.

Moebius syndrome (congenital facial diplegia).. Descrigdo de Sindrome. London, UK:Oxford: Oxford
University Press, 2010. (Outra produgao bibliografica)
Palavras-chave: Moebius syndrome

Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

: Meio digital
(London Medical Databases (LMD): Dysmorphology)

GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; Zen, P. R. G.; FLORES, J.; PASKULIN, G. A.
Pierre Robin sequence - cleft mandible - pre/postaxial hand anom - clubfoot.. Descrigio de
Sindrome. London, UK:Oxford: Oxford University Press, 2010. (Outra produgéo bibliogréfica)
Palavras-chave: Acrofacial disostosis

Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de atividade: Saude humana e servigos sociais

: Meio digital
(London Medical Databases (LMD): Dysmorphology)

Zen, P. R. G.; RIEGEL, M.; ROSA, R. F. M.; PINTO, L. L. C.; GRAZIADIO, C.; SCHWARTZ, I. V. D.;
PASKULIN, G. A.
POSSUM syndrome: 4663 Chromosome 7, terminal del 7q.. Descrigao de Sindrome. Melbourne,
Austrélia::POSSUM Project, 2010. (Outra produgéo bibliogréfica)
Palavras-chave: 7q terminal deletion, Chromosome 7
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de anvldade Saude humana e servigos sociais
és. Meio de 50: Meio digital

(Dysmorphology Database)

GRAZIADIO, C.; ROSA R F.M.; Zen, P.R.G.; FLORES PASKULIN G.A.
POSSUM : hieri- P type.. Descrigdo de
Sindrome. Melbourne, Austréha POSSUM Project, zow (Outra proaugao bibliogrélfica)
Palavras-chave: Acrofacial disostosis
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de anvldade Saude humana e servigos sociais

és. Meio de 50: Meio digital

(Dysmorphology Database)

Bemardi P; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; DALUAGNOL, L; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
Baraitser (1997) - brachyphalangy - polydactyly - absent Descrigdo de Sindrome. London,
UK:Polyhedron Software Ltd - Oxford University Press, 2009. (Outra produgéo bibliografica)
Palavras-chave: Brachyphalangy, Absent tibiae

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Saude humana selvigas soriis

o

de do: Meio digital
(London Medical Databases (LMD): Dysmolpho/ogy)

Bernardi P; GRAZIADIO, C.; ROSA, R. F. M.; DALLAGNOL, L.; Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A.
POSSUM 5754 tibial aplasia, Descrigao de Sindrome.
Melbourne, Australia:POSSUM Project, 2009. (Outra produgdo bibliogréfica)
Palavras-chave: Brachyphalangy, Tibial aplasia, Polydactyly
Areas do conhecimento: Genética Médica
Semrss de atividade: Satide humana e servigos sociais

gués. Meio de do: Meio digital

(Dysmorphology Database).

ZEN, PRG; ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.
POSSUM syndrome: 3817 Absent hands and feet. Descrigéo de Sindrome. Melbourne:POSSUM
Project, 2006. (Outra produgZo bibliografica)
Palavras-chave: auséncia de maos e de pés, Genética, defeito de redugéo de membros
Areas do conhecimento: Genética Médica, Satide Materno-Infantil
Sefores de atividade: Satide e Servigos Sociais
és. Meio de do: Meio digital

ZEN, PRG; ZEN, PRG; GRAZIADIO, C.; PASKULIN, G. A.

Syndrome: Rosa (2006) - handless - footless - radial aplasia. Descrigao de sindrome. Londres:London

Medical Databases (LMD): Dysmorphology, 2006. (Outra produgéo bibliografica)

Palavras-chave: auséncia de méos e de pés, defeito de redugdo de membros

Areas do conhecimento: Genética Médica, Satde Materno-Infantil

Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais
énci és. Meio de go: Meio digital

Zen, P. R. G.; SCHWARTZ, I. V. D.; PASKULIN, G. A.
Hypertrichosis - acromegaloid facial appearance.. Descrigo de Sindrome. London - UK:London:
Polyhecron Saftwara L - Oord University Press. 2004, Oura produgéo bibogréfica)

facial

Areas do Conhecrmento Genética Médica
Setores de alrwdade Saude humana e sen//gos soc:ars

de Meio digital
(London Medical Databases (LMD): Dysmolpho/ogy)

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

Produgéo técnica

Trabalhos técnicos

Zen, P.R. G.
Parecerista ad hoc no Edital do Prémio de Incentivo em Ciéncia e Tecnologia para o SUS., 2011

Palavras-chave: Ciéncia e Tecnologia
Areas do conhecimento: Medicina
Seto/es de atividade: Satide humana e servigos sociais
gués. Meio de Go: Outro

, mesas prog e arios na midia

Zen, P.R. G
Servico de Genética Clinica da UFCSPA, 2016

Palavras-chave: Genética Médica h
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Sefores de atividade: Atividades de atengao & satide humana

. Home page: https://www.youtube.com

Jresults?search_query=ufcspa

Zen, P.R. G.
Qual é o grau de precisdo do Aconselhamento Genético?, 2010

Palavras-chave: Aconselhamento genético

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais
91

ZEN, PRG
Uniao entre Consangiiineos, 2006

Palavras-chave: consangliineos
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saude Humana

ZEN, PRG
Médico do Ano, 2005

ZEN, PRG
Sindrome de Down, 2005

Palavras-chave: Sindrome de Down
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saude Humana

Demais produgdes técnicas

1.

ZEN, PRG; LUCA, G.R.

e semiologia genética, 2013. (Extensdo, Curso de curta duragdo ministrado)
Palavras-chave: Dismorfologia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de anvldade Anvrdades de aten(:ao a saude humana
és. 4 horas. Meio de divulgagéo: Outro

ZEN, PRG; TREVISAN, P, ROSA, R. F. M.; PASKULIN, G. A.
Prestagdo de Contas, 2013 (Relatomo de pesquisa)

Quel Trocas de 4 irmas, Cit
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo & salide humana
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éi igués. Meio de do: Outro
FAPERGS / Tipo de Auxilio: 11/0690-5 /Auxilio Recém Doutor-ARD

ZEN, PRG; SILVA, A. P.; ROSA, R. F. M.; TREVISAN, P.; DORNELES, J. C.; MESQUITA, C. S.;
PASKULIN, G. A.
Relaténo Técmco e Prestagao de Contas, 2013 (Relatério de pesquisa)

syndrome, Ocul I bral spectrum, FISH, Fanconi anemia,

Mosarmsm Teratogens

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saude humana
i is: . Meio de di

Varios

ZEN, PRG ROSA R F.M.

Oficina 4 - Aplicada, 2012. &0, Curso de curta duragéo ministrado)
Pa/avrasfhave: Citogenética Molecular.

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Seto/es de atividade: Atividades de atengdo a satide humana

és. 4 horas. Meio de divulgagéo: Outro

ROSA, R.F. M.; Zen, P. R. G.
Trissomia do il de ,2012. (Ds i de material didatico ou
instrucional)
Palavras-chave: Sindrome de Edwards, Trissomia do 18
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais
icionais: . Meio de dil do: Meio digital. Home page: http://sprs-
blogspot.com.br/2012/0. ia-d 18-sindi -de.html

ROSA,R.F.M.; Zen, P. R.
Trissomia do cromossomo 21 (sindrome de Down), 2012. (Desenvolvimento de material didatico ou
instrucional)

Palavras-chave: Sindrome de Down, Trissomia do 21
Areas do conhecimento: Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salide humana e servigos sociais

Meio de Meio digital. Home page: http://sprs-
ja-dl 21-sindrome-de. html

blogspot.com.bi/201

Zen, Paulo Ricardo Gazzola
ano com prima pode?, 2008. (Outra produgao técnica)
Genética,
Aleas do conhscrmento Genética Médica
Sercres de atividade: Satide e Servigos Sociais
gués. Meio de Go: Outro

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

Inovag

Projetos

Projetos de
pesquisa

2013 - Atual Implementagao da produgao de sondas de DNA para hibridizago in situ fluorescente

Descrigéo: O diagnéstico citogenético molecular ainda € muito distante da realidade do nosso Sistema
Unico de Satde, sendo, em geral, disponibilizado apenas através de iniciativas pontuais e ligadas a
projetos de pesquisa, tendo em vista o alto custo das sondas de DNA para FISH comerciais disponiveis.
Devido a isso, ha uma grande demanda reprimida, o que retarda ou mesmo impossibilita o diagndstico
trazendo grande sofrimento fisico e psiquico aos pacientes e seus familiares. O Servico de Genética
Médica da UFCSPA, composto pelo Ambulatério de Genética Médica e pelo Laboratério de Citogenética,
completou 37 anos de atividade ininterrupta em agosto de 2012. O servigo possui grande experiéncia em
citogenética cléssica e molecular, com uma equipe bem estabelecida. Contamos com uma estrutura fisica
adequada e com alguns equipamentos de alto qualidade Nossa
conta com uma infra-estrutura excelente, com diversos 6 de &0 e po &0. O
Servigo esta desenvolvendo diversas agées, tanto do ponto de visto clinico como laboratorial, que
envolvem varias instituigdes puiblicas e contemplam um forte aspecto multidisciplinar, que permitem que
os colaboradores possam usufruir das facilidades de nossa Instituicao. Assim, o objetivo principal do
projeto é estabelecer a técnica de manufatura de sondas de DNA para hibridizag&o in situ fluorescente
(FISH), com vistas a estruturago futura de um Centro de Citogenética Molecular. Futuramente o nosso
servico tanto poderé realizar os procedimentos laboratoriais de FISH como fornecer as sondas de DNA
para servigos parceiros, ligados ao SUS. A prestagao de servigos de diagnéstico em citogenética cléssica
e molecular, nao completamente contemplada pelo SUS, esta intrinsecamente ligada ao objetivo principal
para abranger pacientes e suas familias atendidas pelo SUS. A tecnologia de FISH permite a identificagao
de Opicas tanto em como em doengas congenltas A

d:

identificagdo destas anomalias em cancer permite a do ico preciso, da a
alternativa terapéutica mais adequada e da indicagao de prognéstico. Esta investigagao j4 faz parte dos
protocolos de diagnéstico e tratamento de iniimeros tipos de cancer Em mdlvwduos portadcres de
malformagdes mltiplas e déficit cognitivo, permite a de
e ndo sdo pela técnica classica de bandamento GTG, mas somente

utilizando 1écmcas de mlogenéhca molecular como a hibridizagdo in situ fiuorescente (FISH). A

o L la UFCSPA para a produgao de sondas de DNA para
hibridizagao i m situ pcss.bmtara  confecgo de sondas de DNA para hibridizagéo in situ fluorescente
(FISH). Permitira também: a consolidacéo da metodologia no laboratério; a produgéo de sondas a um
menor custo que o comercial; disponibilidade de uma ferramenta de ponta para a pesquisa basica; a
disponibilizagéo dos testes para os pacientes do SUS; a disponibilizagdo da sonda para outros servnccs o
fortalecimento da formagao de recurscs humanos i em nivel de
de nossa e de outras icagdo de projetos de pesqulsa
Situagéo: Em andamento Na(ureza Projetos de pesqulsa
Alunos envolvidos: Graduagéo (4); Doutorado (1);
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsével); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Patricia
Trevisan; Luiza Emy Dorfman; Diego D'Avila Paskulin
Financiador(es): Fundag&o de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS
Nimero de orientagdes: 3;

Projetos de

desenvolvimento

tecnolégico

2016 - Atual Instituto Nacional de Ciéncia e Tecnologia de Inovagéo em Diagnéstico Molecular - INCT-IDM

Descrigéo: As agGes deste Instituto se dardo em trés pilares fundamentais: (i) em curto prazo, pretende-
se: realizar revisoes sistemiticas sobre testes moleculares e proceder com experimentos laboratoriais
para desenvolver os testes moleculares in house, que serdo utilizados nas etapas seguintes de validagao
clinica; (i) emmédio prazo, conduzir-se-ao estudos clinicos para validar os testes moleculares
desenvolvidos nas etapas iniciais; (ii) por fim, planeja-se construir, com base na melhor evidéncia
disponivel, diretrizes para o uso clinico dos testes moleculares. Mobilidade académica ¢ prevista durante
a execugao deste projeto, particularmente em articulagdo com nossos colaboradores intemacionais, em
um intuito de promover crescente internacionalizagéo. Os encontros entre os pesquisadores nacionais do
INCT-IDM deverao ocorrer quando da realizagéo de eventos cientificos das sociedades afins elou através
de web meetings. O programa cientifico o Instituto refletira as atuais linhas de pesquisa dos
pesquisadores doutores que o compge fortalemdcs pela aquisicéo de equipamentos que permitirdo a

produgéo de informagao por uma rede nacional e
internacional de colaboradores. A pammpagao de alunos sera mtensameme estimulada, incluindo
estudantes do ensino médio, alunos de mestrado e Conforme

a0 longo deste projeto, o INCT-IDM devera trazer beneficios adicionas & geragéo de conhecimento
cientifico, incluindo o de produtcs , 0s quais poderdo
interessar a empresas do setor. Tr e para hospitais

e/ou ligados ao Sistema Unico de Satde (SUS) & meta primordial do INCT-IDM, sendo isto algo que ja
vem ocorrendo no grupo. Neste contexto, cabe destacar que a implementac&o do processo de gestéo de
tecnologias no sistema de satde brasileiro é orientada pela Politica Nacional de Gestao de Tecnologias
em Saude (PNGTS), a qual norteia as agoes em avaliagdes de tecnologia em satde no Brasil. Além
disso, a Lei n° 12.401, de 28/abril/2011, que dispde sobre a ea de
tecnologias em satde no &mbito do SUS, atribuiu & Comiss&o Nacional de Incorporagéo de Tecnologias
(CONITEC) a fungéo de incorporagéo, exclusao ou alteragao dessas tecnologias no SUS. Neste sentido,
INCT-IDM se propde a apresentar conceitos de avaliagao de tecnologias em satide, bem como orientar a

ao de pareceres t ifi em molecular. O parecer é uma ferramenta de
resposta répida que dé suporte a gestdo e 4 tomada de decisdo em saude, baseada em evidéncias
cientificas. Sua execugéo e contetdo devem ser simplificados e de linguagem acessivel. Além de
subsidiar a tomada de decisao, os resultados de um parecer podem sugerir a realizagéo de novos estudos
quando a evidéncia for insuficiente. A presente proposta vai também ao encontro do Plano de Agdo em
Ciéncia, Tecnologia e Inovagao para o Desenvolvimento Nacional, do Governo Federal, que envolve: i)
Sistema Nacional de Ciéncia, Tecnologia e Inovag&o; ii) Inovagéo na Sociedade e nas Empresas; iii)
Pesquisa, Desenvolvimento e Inovagéo em Areas Estratégicas; iv) Ciéncia, Tecnologia e Inovagéo para o
Desenvolvimento Social. Considerando que a Saude ¢ uma das éreas estratégicas dentro deste Plano, a
geracao de novos prcdu s, € servigos que p melhora nas igbes de satde
par: de direta ou na economia do pais, é uma das metas a
serem alcar\cadas por este INCT. Salientamos, por fim, que existem poucos INCTs no Brasil com as
caracteristicas aqui propostas — para que tenhamos crescimento sustentavel no setor, com geracéo de

e de 0 apoio a esta estratégic
Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de desenvolvimento tecnolégico
Alunos envolvidos: Graduagao (10); Mestrado académico (10); Doutorado (15);
Integrantes: Pau\c R\Cardo Gazzola Zen; Rafael Fabiano Machado Rosa; Rodrigo Della Mea Plentz;
Com: Diego D'Avila Paskulin; Airton T. Stein; Daniela D. Rosa;

Juliana Glacomazzl Maria Inés da Rosa; Vlademir Cantarelli
Financiador(es): Ministério da Ciéncia, Tecnologia e Inovagao-MCTI

2013 -2014 da e &0 de e para a producéo de sondas de DNA para

hibridizag&o in situ no Laboratdrio de Citogenética

Descrigao: A proposta deste projeto de 6gico e inovagao visa &
adequagéo dos protocolos referentes as diferentes etapas envolvidas na produgao de sondas de DNA
para FISH e CISH para o Laboratério de Citogenética da UFCSPA. Esta proposta inicial envolve

dos padro que serdo utiizados

posteriormente e % composigéo da estrutura de apoio dos
laboratoriais. Futuramente, ao invés de comprar uma sonda pronta, que é especifica para um determinado
experimento, passaremos a produzir aquela que necessitamos. Isto permitira uma inovagao de um
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2013 - Atual

Projeto de
ensino

2018 - Atual

processo tecnolégico (implantagéo do método de produgéo de sonda) como, no futuro, uma inovagéo de
produto (produgéo de novas sondas nao disponiveis no mercado). De modo concomitante  produgéo da
sonda, devera ocorrer a sua validagéo como um insumo para que possa ser utilizado néo somente para
pesquisa, mas também para o diagnéstico clinico. Ad\clona\men(e uma vez que a sonda seja validada,
ela se tornara um produto 6gico podendo ser

Situagdo: Concluido Natureza: Projetos de desenvolvimento 1ecnomg|co

Alunos envolvidos: Graduaggo (1); Doutorado (2);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Juliane Nascimento da Silva; Patricia Trevisan; Rafaela Ribeiro Machado Oliveira
Numero de orientages: 1;

Implementagéo da produgéo de sondas de DNA para hibridizagéo in situ fluorescente

Descrigéo: O diagnéstico citogenético molecular ainda € muito distante da realidade do nosso Sistema
Unico de Saude, sendo, em geral, disponibilizado apenas através de iniciativas pontuais e ligadas a
projetos de pesquisa, tendo em vista o alto custo das sondas de DNA para FISH comerciais disponiveis.
Devido a isso, ha uma grande demanda reprimida, o que retarda ou mesmo impossibilita o diagndstico
trazendo grande sofrimento fisico e psiquico aos pacientes e seus familiares. O Laboratério de
Citogenética da UFCSPA completou 37 anos de atividade ininterrupta em agosto de 2012. Possuimos
grande experiéncia em citogenética cléssica e molecular, com uma equipe bem estabelecida e uma
estrutura fisica bastante adequada. Assim, o objetivo principal do projeto é estabelecer a técnica de
manufatura de sondas de DNA para hibridizagao in situ fluorescente (FISH), com vistas a estruturagéo
futura de um Centro de Citogenética Molecular. Futuramente o nosso servigo tanto podera realizar os
procedimentos laboratoriais de FISH como fornecer as sondas de DNA para servigos parceiros, ligados a0
SUS. A prestagdo de servicos de diagnéstico em citogenética classica e molecular, ndo completamente
contemplada pelo SUS, estd intrinsecamente ligada ao objetivo principal para abranger pacientes e suas
familias atendidas pelo SUS. A tecnologia de FISH permite a
submicroscopicas tanto em r\eup\aslas como em doengas énitas. A 50 destas

em cancer permite a preciso, da 50 da & mais
adequada e da indicagéo de Esta a faz parte dos

tratamento de inimeros tipos de céncer Em md\vwduos portadores de malformagées mu\ﬂplas e defcwt
cognitivo, permite a que ndo sdo
identificados pela tecnlca class\ca de bandamento GTG mas somente utHlZando tecr\lcas de Cltogenetlca
molecular como a (FISH). A

da UFCSPAa\ém da produgac de sondas de DNA para hibridizagéo in smu perrmtlré Iambém a

a produgao de sondas a um menor custo que o comercial;
dlspombmdade de uma ferramenta de ponta para a pesquisa bésica; a disponibilizagao dos testes para os
pacientes do SUS; a disponibilizagdo da sonda para outros servigos; o fortalecimento da formagéo de
recursos humar\os qualificados, em nivel de graduagao e pés-graduagdo de nossa e de outras

de projetos de pesquisa,

Situagao: Em andamento Natureza: Projetos de desenvolvimento tecnolégico

Alunos envolvidos: Graduagao (2); Doutorado (1);

Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Giorgio Adriano Paskulin; Rafael Fabiano
Machado Rosa; Marilu Fiegenbaum; Patricia Trevisan; Rafaela Ribeiro Machado Oliveira; Luiza Emy
Dorfman; Diego D'Avila Paskulin

Financiador(es): Fundag&o de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul-FAPERGS

de um atlas de ia para auxilio no ensino da Genética Humana

Descrigao: As di 5 a forma de uma parte ou de um 6rgo do corpo, ja
observadas ao nasmmemo que podem ter diferentes \mpllcacoes e significados. Elas podem ser
classificadas em maiores, que sao aquelas anor a sintomas e Ges de fungao,
ou menores, que t&m um significado mais estético do que funcional. Contudo, estas tltimas, apesar de
n&o se associarem a uma maior gravidade, podem dar pistas importantes para o reconhecimento de
diversas sindromes genéticas. Atualmente, sabe-se que a maioria das sindromes genéticas é
diagnosticada clinicamente n@o pela presenga de dismorfias ou malformagdes maiores, mas mais pelo
padrao das fias menores rvado. Dai a i do tanto do ponto de vista
visual como conceitual, das mesmas. Assim, este projeto visa realizar a montagem de um Atlas de
Dismorfologia para auxilio no ensino dentro da disciplina de Genética Humana. Este resultara ndo s6 em
uma importante ferramenta de aprendizado, como em uma publicagéo, o que ajudaré ainda mais a
difundir o conhecimento da Genética, dentro e fora da Universidade. Além disso, seré organizada uma
exposigéo com os desenhos das dismorfias, junto com as suas respectivas informagdes, no intuito
também de divulgagao deste conhecimento.
Situagdo: Em andamento Natureza: Projeto de ensino
£ um projeto em cooperagdo com: Instituigdo de Ensino.
O projeto possui agdes inovadoras no(a): Graduagéo.
Em relagao a tematica: Ensino e aprendizagem.
Objetivos e metas: Objetivo geral: - Realizar a montagem de um atlas de dismorfologia para auxilio no
ensino da Genética Humana. Objetivos especificos: - Ampliar e auxiliar a consolidar o conhecimento
oferecido dentro Disciplina de Genética Humana da UFCSPA Auxiliar na compreenséo de assuntos
abordados na Disciplina, em especial a melhor das caracteristicas fisicas das
genéticas, por meio do conhecimento das dismorfias, tanto do ponto de vista visual como de significado; -
Elaborar e criar entre as presentes no Atlas de Dismorfologia com os
temas abordados em aula no intuito de pz)(er\clallzar o Conhec\men(o da Genética Humana, bem como

- Realizar a do Atlas de Di ia, no sentido de expandir
ainda mais o conhecwmenm da Genética, tornando-o acessivel a todos os estudantes; - Montar uma
exposigao com os desenhos das dismorfias presentes no Atlas, junto com a sua respectiva definigao e
significado, afim de difundir o conhecimento da Genética, nao s6 aos alunos que estéo cursando a
Disciplina como queles pertencentes a comunidade académica da UFCSPA.
Alunos envolvidos: Graduagao (1
Integrantes: Paulo Ricardo Gazzola Zen (Responsavel); ; Rafael Fabiano Machado Rosa; Marilu
Fiegenbaum

lor(es): Fundagéo L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre-UFCSPA

Nimero de orientagdes: 1;

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

Educacéo e Popularizagao de C&T

Outro; Local: Auditério da Faculdade de

Ap 3o de e
1. Zen,P.R.G.
Tecnologia e Inovagéo em Genética Médica, 2012. (Conferéncia ou palestra,Apresentacéo de Trabalho)
Areas do conhecimento: Citogenética
Setores de ativrdade Atrvidades de atengao a saude humana
. Meio de
Medicina da UFPel; Cidade: Pelotas - RS; Evento: XXX Semana Académica da Faculdade de Medicina da
UFPel; Inst. Diretério Naum
Par em tos, gl , exposigoes, feiras e i
1. UFCSPA Acolhe, 2019. (Feira)

Orientag0es e

Eu e os cromossomos.

Supervisoes

Orientagdes e supervisdes

Orientagdes e supervisdes concluidas

Dissertagdes de mestrado: orientador principal

1.

(S
9 Bruna Lixinski D\mz Investigagdo clmlca e anlise por hibridizagao in situ fluorescenle (FISH)
de de doengas

2020. Di 40 (Patologia) - Fundagao Universidade Federal de Ciénmas da Satde de
Porto Alegre

: 4 de per de Pessoal de Nivel Superior
P /e h , FISH, Sir de o]

Areas do conhec:mento GENET/CA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Ana Paula Rossetto. Potencial Evocado Cervical em i com
lico de Vertigem i ica Benigna. 2020. D 4o (Patologia) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre
Palavras-chave: Potencial evocado, Vertigem posicional paroxistica benigna
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S
0 Maiara Anschau Floriani. iagdo de paci ita através da técnica
de Multlplex igati probe ificati (MLPA) anéllse de genes de referéncla para
ita e regides i 019.
Dlssertacéo (Patclugia) Fundacao Universidade Federal de Cler\mas da Saude de Porto Alegre
nst. per de Pessoal de Nivel Superior
F /e have: MLF’A congénita, Sir de

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
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4.

[
Laura Flach Schwade. Mismatch negativity em criangas com queixas de aprendizagem e com
dislexiav 2019. Dissertagao (Patologia) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto
Alegre
Inst. : C 4o de de Pessoal de Nivel Superior
Pal: have: Dislexia, Di Mismatch negativity
Areas do conhecimento: Fonoaud/o/ogra GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Barbara Melissa Pereira da Silva. Potencial evocado das
respostas de criangas tipicas e criangas com sindrome de Down. 2019. D\ssenacao (Patologia) -
Fundagao Unlversmade Federa\ de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. de Pessoal de Nivel Superior

Palavras-chave: QuelXaS Vestlbulares. Potencial evocado miogénico cervical, Sindrome de Down

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(o)

e Bibiana Fuzer da Silva. Achados audiolégicos centrais e periféricos em pacientes acometidos
pela sindrome de delegéo 22q11.2. 2018. Dissertagéo (Patologia) - Fundagao Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. : C de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: Sindrome de de/egao 22q11.2, Achado audiolégico central, Achado audiolégico
periférico, Audiologia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

igués.

(o)

Q Rayane Brum de Fraga. Avaliagao auditiva periférica, central e avaliagdo do equilibrio em
portadores de sindrome de Williams. 2018. Dissertag&o (Patologia) - Fundagéo Universidade Federal
de Ciéncias da Saude de Por\o Alegre

Inst. de de Pessoal de Nivel Superior

Palavras-chave: Ava/:a;au auditiva periférica, Avaliagéo auditiva central, Avaliagéo do equilibrio, Sindrome
de Williams )

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ersele Calai. D ionais e is i i i a i materna:
um estudo transversal realizado em um hospital publico de Porto Alegre. 2018. Dissertagao
(Patologia) - Fundagdo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Obesidade materna, Gestagdo, Periodo neonatal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

e Carla da Silveira. Aspects i e iti de uma amostra de pacientes
com sindrome de delegao 22q11.2. 2017. Dissertagao (Patologia) - Fundagéo Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de deleg&o 22q11.2, Aspectos psiquidtricos, Aspectos cognitivos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

(o)

e Leticia Gregory. Avallagao audmva periférica e central em cnangas e adolescentes com
( gia) - Fundagé Federal de Ciéncias da

Satde de Porto Alegre

. Avaliagdo auditiva periférica, Avaliagao auditiva central
Areas do conhec/mento Fonoaud/o/ogra 'GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

. gues.

(o)

e Camila Feij6 Borges. iagao de dif indid de estado i e sua relagao
com o desfecho clinico de pacientes oncolégicos. 2016. Dissertagao (Patologia) - Fundagdo
Universidade Federal de Clencwas da Salde de Porto Alegre

Inst. : Ci de de Pessoal de Nivel Superior

Pal have: Estado nutri Oncologia, gastricas,
intestinais

Areas do conhecimento: Medicina,Nutrigéo

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

(o

© Daniélle Bernardi Silveira. Caracteristicas do parto e perinatais de pacientes portadores de
ita: um estudo com controle. 2016. Dissertagao (Patologia) - Fundago
Universidade Federal e Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Gestagdo, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: Medicina, Enfermagem
Setores de atividade: Atividades de atengao & satide humana

(3

eJulia Barbi Melim. Estudo das i clinicas, radi i e de

o i ao di: lico pré-natal de i i fetais através
do exame de cariotipo. 2016. Dissertago (Patologia) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Inst. de Pessoal de Nivel Superior
Pal: h l" i /é na tal, i C: isticas clinicas, Cariétipo
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

igués.

OJar\ama Borges POIII ancia da i étrica de rotlna nai i a0 pré-
natal de defeitos énif eficaciae iagao de fatores 2016.
Dissertagéo (PPG Patologia) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Defeito cardiaco congénito, Ultrassonografia obstétrica, Pré-natal

Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

g
[
0 Thayse Bienert Goetze. Aspectos fonoaudiolégicos de uma amostra de pacientes com fenétipo
de espectro écul iculo-vertebral (sit de ). 2014. D 50 (Patologia) -
Fundagéo Unlversldade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de F Espectro Oculo-auricul bral (EOAV)
Areas do conhecimento: Fonoaud/o/ogra, Genética Médica
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
. i qués.
[
e Fernanda leflm Santa Marla Estudo sobre 6 ogi em i com
. 2014. Di 30 ( gia) - &0 Uni Federal
de Cléncwas da Saude de Por\o Alegre
5 ~
igmentar
Areas do conhecimento: Odontologia,Medicina
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
. i qués.
(S
0 Juliane Nasmmenm da Silva. Medicamentos e drogas de abuso em gestagées de mées de
criangas p do seu uso e
201A D\ssena;ao (Patologla) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre
congénita, Drogas de abuso
Areas do conheclmema Saude Matemno-Infantil, Medicina
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
. i qués.
(S
e Patricia Trevisan. i omi i i alraves do cariétipo de alta
resolugdo em uma amostra de paci com i éni em uma

Unidade de Tratamento Intensivo Cardiaca de um Hospital Pediatrico do Sul do Brasil. 2013,
Dissertagdo (Palologla) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. de de Pessoal de vae\ Superior

Pal have: r ia congénita, Ci stica, Cariotipo,

Areas do conhecimento: Genética Médica, Genética

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
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19.

20.

21.

22.

[

Alessandra Pawelec da Silva Aspectos cllmcos cntogenéncos e moleculares de uma amostra
de paclenles com fenstipo de espectro ): um
esf . 2013. Di ( gia) - a0 Uni Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Inst. C de Pessoal de Nivel Superior

Palavras-chave: Sindrome de Go/denhar Citogenética, Genética Humana, Genética Médica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

(o)

9 Valentina Oliveira Provenzi. Aspectos clinicos, é ostit de com
tumor de Wilms: um estudo retrospectivo. 2013. Dissertagao (Palologla) Fundag&o Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. : Ci 4o de

de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: Tumor de Wilms, Prognostico, Caracterizagéo clinica

Areas do conhecimento: Anatomia Patolégica e Patologia Clinica,Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengao & satide humana

0 Dayane Bohn i i i com mesilato de im: em
pacientes com Leucemia Mieléide Crénica. 2012. Dlssenagao (Patologia) - Fundagao Unlversuﬂade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Citogenética, Leucemia Mieléide Crénica, Mesilato de imatinibe

Areas do conhecimento: Medicina, Genética

Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

P

9 Rosana Cardoso Manique Rosa. F ia e tipos de

pelo exame de ultrassom em uma amostra de i de i i ita: um
estudo de caso e controle. 2011. Di: ( gia) - Fundagéo Uni i Federal de Ciéncias
da Saude de Ponc Alegre

Inst. &0 de de Pesscal de Nivel Superior

Pal h r‘ i

ongéni
Areas do conhecimento: Medrcma Genelrca Meédica, Pediatria
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
§ iques.

Dissertagdes de mestrado: co-orientador

Mauricio Rouvel Nunes. Si de Turner: isti clinicas e i i
diagnosticadas em um servigo de Genética Clinica. 2020. Dissertagéo (Patologia) - Fundacao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Citogenética, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

igués.

Leonardo Augusto Schreiner. G icas em P de
énita. 2018. Di a gia) - 40 Uni i Federal de Ciéncias da Salde de

Por(o Alegre
Inst C 0 de de Pessoal de Nivel Superior
Pa/avlas chave: Cardiopatia congénita, Alteragdo hematolégica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana
igués.

Emam Bohrer da Rcsa Avallagao do uso de medicamentos e drogas de abuso por gestantes com
ervico de Medicina Fetal do Hospital Materno
Infantll Presldenle Vargas um estudo de case e controle. 2017. Dissertagdo (PPG Patologia) -
Fundagéo Unlversldade Federa\ de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Inst. de Pessoal de Nivel Superior

Palavras-chave: Ma/formagoes Feto Gestagdo, Medicamentos, Drogas de abuso

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

g
kS
Jamile Dutra Correia. 6 i em i portadores de cardiopatia

énita. 2017. D A gia) - 40 Uni i Federal de Ciéncias da Saude de
Porto Alegre
Inst. C 0 de de Pessoal de Nivel Superior
Pal: have: a £ Cardic congénita

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

g
phanie D: Rochav ifi dos riscos ionais de equlpes de saide que

atuam na administraga i 30 de quimioterapicos. 2014. D (PPG gia) -

Fundag&o Universidade Federa\ de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Clenilfcc e 6gi

Palavras-chave: Risco ocupacional, Equipes de satde, Quil Quebras Trocas

de crométides-irmas
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

Teses de doutorado: orientador principal

1.

»
e Rosana Cardoso Manique Rosa. ia da i do aspecto il i através
do exame fisico como prednor da presenca de

0. Tese (| gia) - Fundagéo Uni Federal de Clencwas da Saude de Porto
Alegre
Inst. C 0 de de Pessoal de Nivel Superior
Pal: h C: congénita, Di: Aspecto sir X i

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana
. gues.

e Patricia Trevisan. iaga cllnlca e ci éti através da ibridizaga In sllu
(FISH): é i clinico de legao,

fusdes génicas em glloblastomas 2018. Tese (Programa de Pds- Gradua;ao em Patolcgla) Fundagao

Universidade Federal de Cléncwas da Satde de Porto Alegre

Inst. de de Pessoal de Nivel Superior

Palavras-chave: Glloblas[ama

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(o)

© ... Emy Dorfman. Implementagao da produgio de sondas de DNA para hibridizagao in situ
fluorescents. 2018. T (Patologia) - Fundagéo Universidada Faderal de Cidncias da Satde do Porto
legre

Insl : Ci 4o de de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: Sondas de DNA , &o In Situ
congénitas

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

g
0 Dayane Echr\ i iaga clinicae if éti de uma amostra de
i adullos & ignifi clinico da idia dos
e10 i a dogeneEGFR 10q ficiéncia de 17p e de

1p/19q. 2017. Tese (Programa de P6s-Graduagao em Patologia) - Funda;ao Universidade Federal de
Cléncwas da Saude de Porto Alegre

Molecular
Areas do L‘onheclmema Medlclna GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Teses de doutorado: co-orientador

1.

D

0 Rafael Fabiano Machadc Rosa il de Edwards (tri ia do 18): aspectos
dos i no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPAICHSCPA 2011 Tese (Patologia) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de

Porto Alegre

Palavras-chave: Trissomia do 18, Sindrome de Edwards, Anomalias cromossémicas, Cariétipo,

Sobrevida, Prognéstico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
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Monografias de conclusao de curso de aperfei P

1.

leclus Freitas Mattos. Hi ia como predltor i de delegdo 22q11.2
iopati (Geneﬂca Médica) - Fundagao

Unlver5|dade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Ministério da Educagao

Palavras-chave: Residéncia Médica

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Reinaldo Luna de Dmena F\Iho Papel da de rotina na i pré-
natal de (Genética Médica) - Fundagao Universidade
Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre

Inst. financiadora: Ministério da Educagao

Palavras-chave: Residéncia Médica

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

Alessandra Pawelec da Silva. i i em com espectro 6culo-
auriculo-vertebral de . 2010. (Genética Médica) - Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Ministério da Educagao
Palavras-chave: Residéncia Médica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Trabalhos de concluséo de curso de graduagao

@

Priscila Ramires da Silva. Hibridizagéo in situ (FISH) na i igacdo da de
delegao 22q11.2 (SD22q11). 2019. Curso icina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Pal: have: FISH, Hibri &o In Situ , Sindrome de delegéo 22q11.2

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

()

Naiane Carlesso Bassani. Desenvolvimento da sonda de DNA para hibridizagéo in situ fluorescente
para diagnéstico da sindrome de delegao 22q11.2. 2018. Curso (Biomedicina) - Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Sondas de DNA , FISH, Hibridizagao in situ , Sindrome de dele¢éo 22q11.2
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana

igués.

Juliete Nathali Scholl. Estudo citogenético molecular de uma amostra de gllohlastomas ‘em adultos:
codelegdo 1p19q e delegdo de p53. 2016. Curso ) - Fundagéo L Federal de
Clenmas da Saude de Porto Alegre

Molecular, Codelegéo 1p19q, Delegéo de p53
Areas do conhecimento: Genél/ca Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Eo)
Bibiana Cunegatto. Estudo de anormalidades nos genes EGFR e PTEN em uma amostra de
glloblastomas ‘em adultos através da técnica de hibridizagao in situ fluorescente. 2016. Curso
- Fundagao Uni Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre
P l: h Ci 2 Molecular, EGFR, PTEN
Areas do conheclmema. Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Lecnardo Augusto Schreiner.
2015. Curso icina) - g0 Uni Federal de Ciéncias da

Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Alteragéo Alteragéo de
Areas do conhecimento: Hematologia, Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
igués.

Silvia Barbosa. Anélise cariotipica de glioblastomas adultos humanos. 2013. Curso (Biomedicina) -
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre
Pal: have: Ci 5

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

»
Wiadiana Maria L de Oliveira. liagéo no perfil de i ‘em um servigo
de medicina fetal de referéncia do Sul do Brasil com indicagdes de cariotipagem fetal. 2013. Curso

- Fundagéo Uni Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palovras-chave: Diagnostico genético, Medicina fetal
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Satide Materno-Infantil
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

(S

Leyce da Rosa dos Rels Caracle as fonoaudlologlcas de uma amoslra de pacientes com
fenétipo . 2013. Curso ) - Fundagéo
Unlver5|dade Federal de Cléncwas da Saude de Porto Alegre

Areas do conhec/mento Fonoaud/o/ogra Geneética Clinica

Selores de atividade: Atrvldades de aten;ao a saude humana

g
Co-orientador.

(o]

Thuila Corezola Ramos. Caracterpisticas fonoaudlologlcas de uma amoslra de paclenles com
espectro 6culo-auriculo-vertebral. 2013. Curso ( - Fundags Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Pal: : Espectro I bral, C: &o clinica

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Clinica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
. ques.

Co-orientador.

Marilia Moraes Wallauer. Determinagéo do critério de normalidade para trocas entre cromatides
irmés e quebras cromossémicas na faixa etaria de 30-40 anos. 2013. Curso (Biomedicina) - Fundagéo
Unlversldade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Pal Quebras Trocas de
Areas do conhec/mento Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

Mirela Mamnez Marset. Caractensncas fonoaudloléglcas de uma amostra de paclentes com
fenétipo de de gl . 2012. Curso (F - Fundagéo
Unlversldade Federal de Clencwas da Saude de Porto Alegre

Areas do L‘onheclmema Foncaudlolagra Genetlca Clinica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Co-orientagéo.

(S

Juliane Nascimento da Silva. Determinagao do critério de normalidade para trocas entre cromatides
irméas e quebras cromossémicas na faixa etaria de 20-30 Anos. 2012. Curso (Biomedicina) -
Fundag&o Universidade Federal de Clencwas da Saude de Porto Alegre

Pale have: Trocas de as, Cit

Areas do L‘Onheclmen 6
Setores de at/vrdade Atrwdades de atenqao a saude humana

Ken Pinto Nishimura. Caracterizagao do da li de criangas com
de Down.. 2011. Curso (F - Fundag&o Universit Federal de Ciéncias da Saude de
Porto Alegre

Palavras-chave: Sindrome de Down, Linguagem

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica

Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

Patricia Trevisan. Evaluation of genotoxic effects of benzene and its derivatives in workers of gas
stations.. 2011. Curso (Farmécia) - Pontificia Universidade Catélica do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Chromosome breaks, Sister chromatid exchanges, Benzene, Gas stations
Areas do conhecimento: Farmécia,Medicina
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais
Referéncias adicionais: Brasil/Inglés.

Co-orientador.
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Iniciagao cientifica

Laura Peroni Baldino. Analise de pacientes encaminhados ao Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA para investigagéo de genitalia ambigua: uma experiéncia de mais de 40 anos. 2020.
Iniciagao cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Programa de Iniciagao Cientifica - UFCSPA

Palavras-chave: genitalia ambigua, Avaliagéo clinica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

(o)

Andressa Santos 4o etiologica de paci itos ou de
doengas ivas. 2020. Iniciagéo cientifica (Biomedicina) - Fundagéo
Univoraidade Foderal de Ciénoias da Satdo do Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e

Palavras-chave: Malformagdes, Etiologia, Doengas genéticas
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Eo
Andreza Avila de Moura. Desenvolvimento de sonda de hibridizagao in situ por para
identificacéo de alteragdes do gene EGFR em carcinomas de pulmé&o. 2020. Iniciago cientifica

- Fundag&o Uni Federal de C\enclas da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: FISH, Sondas de DNA , EGFR
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

igués.

Jénio Vieira Ferre\ra Estudo dos aspectos etloléglcos e clinicos de pacientes portadores de
doengas ou no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2020. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana

igués.

Leticia Machado Gcmes Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSPA. 2020 Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Etiologia, Aspecto clinico, Ma/forma(;aes
Areas do conhecimento: GENETICA MEDI
Setores de atividade: Atividades de aten;ao a saude humana

g
Carolina Pereira Fernandes. i ‘em criangas de
congénita hospltallzadas em uma umdade de tratamento intensivo cardiaca. 2020. Iniciagao
cientifica (| - Fundagéo L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Fundacao de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Achados fonoaudiolégicos, Malformag6es
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

igués.

Andreza Avila de Moura. Desenvolvimento de sonda de in situ para
identificagdo de alteragdes do gene EGFR em carcinomas de pulmao. 2019. Iniciagéo cientifica

- Fundagéo Uni Federal de C\enclas da Salde de Porlo Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: FISH, Sondas de DNA , Hibridizagao In Situ Fluorescente
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

André Kohatsu Coutinho. Estudo dos aspectos eti i clinicos e i de
atendidos nos Servigos de Genética Clil e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2019. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

(S

Douglas Tomio Nakata. Estudo dos aspe: tos i i clinicos e

atendidos nos Servigos de Genética Clil e Medicina Fetal do Hospital Materno Infamll
Presidente Vargas. 2019. Iniciagao cientifica (Medlcwna) Fundacao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

fo)
Samuel Carel Land. Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes portadores de
doengas ou no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPA/CHSCPA. 2019. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Fernanda Scalco Accc Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes portadores de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2019 Iniciago cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Malformagao congénita, Doenga genética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

E)

Thomas Kelm Esludo dos aspeclos iologi e clinicos de i de doengas

0 Servigo de Genética Clinica da
UFCSPAICHSCPA 2019. Iniciagéo cientifica (Medlcma) Fundag@o Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Malformagéo congénita, Etiologia, Aspecto sindrémico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Lo
Victor Augusto Zanesi Maclel Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de
de doengas idos no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPA/CHSCPA. 2019 Imcnagao cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Malformagao congénita, Aspecto sindromico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Andrius Endngo Andrm Estudo dos aspectos iologi e clinicos de i de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2019 Iniciago cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

©
Bruna Pavan Salvaro Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de paci de
doengas i rvigo de Genética Clinica da

UFCSPA/CHSCPA. 2019 Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Bibiana de Souza Boger Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de
doengas idos no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2019 Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundacéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
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20.

22.

30.

31.

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Diogo Bolsson de Moraes Rocha Esludo dos aspectos ellologlcos e cllnlcos de paclentes

de doengas no Servigo de Genética
Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 2019 Imcnagao cientifica (Medicina) - Fundagao Unlverswdade Federal de
Ciéncias da Sautde de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

@
Andressa Santos. Estudo e ci éti de
de cardiopatia congénita: em busca de novas etiologias. 2019. Iniciaao cientifica (Biomedicina) -
Fundagdo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Insl financiadora; Conselho Nacional de D Cientifico e
congénita, C stica, Etiologia
Areas do conheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

(S

Carolina Pereira em criangas de
congénita hospltallladas em uma unldade de tratamento intensivo cardiaca. 2019. Iniciagdo
cientifica (F - Fundag: Federal de Ciéncias da Sautde de Porto Alegre
Inst. ﬁnancwadcra, Programa de |mcnagac Cientifica - UFCSPA

Pal: h C: congénita, it a [

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Henry Victor Dutra Correia. Sindrome de Turner: caracteristicas clinicas e citogenéticas de
pacientes diagnosticadas em um Servigo de Genética Clinica. 2019. Iniciagéo cientifica (Biomedicina)
- Fundacéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Citogenética, Achados clinicos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

ES)

Andressa Barreto Glaeser. iagao de com ita através da técnica de

Multiplex ngallon Probe Amplification (MLPA): anallse de genes de referéncia para cardiopatia
de 2018. Iniciagao

cientifica i ) - Fundagéo Uni i Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, MLPA, Sindromes de microdelegao
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Ravena Maya Cardoso da Silva. D i de sonda de hibridizagao in situ por é
para Idenllf'cagao de altera;oes do gene EGFR em carcinomas de pulmao. 2018. Iniciagéo cientifica
undagao Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Insl ﬁnancwadcra Funda;ao de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
, EGFR, Cancer

: FISH, In Situ
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

@
Aline Ramos Garcia. D
materna: um estudo transversal. 2018, Inlc\a(;ao cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal
de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e
Palavras-chave: Obesidade materna, Desfechos, Gestagao
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana
igues.

fo)
Fabio Manaresi Guilherme. Estudo dos aspectos eti i clinicos e p de
atendidos nos Servigos de Genética Cl a e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2018. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
igués.

Giovana Dal Pozzo Sarlcn Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de
doengas ou i no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2018. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana

g
Carolina Pereira Fernandes. i O i i ‘em criangas de
congénita hospltallladas em uma unldade de tratamento intensivo cardiaca. 2018. Iniciagdo
cientifica (| - Fundagéo L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Ccnselho Nacional de D i Cientifico e 6

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Achados fonoaudiol6gicos
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

. ques.

(S
Danilo Candido de S&. Sindrome de Turner: caracteristicas clinicas e citogenéticas de pacientes
diagnosticadas em um Servigo de Genética Clinica. 2018. Iniciagao cientifica (Medicina) - Fundagdo
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: Sindrome de Turner, Citogenética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Naiane Carlesso Bassani. Validagdo da sonda de DNA dual signal para verificagao da fusao
BCR/ABL em leucemia mieléide crénica. 2018. Iniciagéo cientifica (Biomedicina) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: FISH, Sondas de DNA , BCR/ABL
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

»

Lais Sayuri Gianotti Tsugami. Aspectos psiquiatricos e cognitivos de uma amostra de pacientes
com sindrome de delegao 22q11.2. 2017. Iniciagao cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Fundagéo de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Sindrome de delegdo 22q11.2, Aspectos psiquidtricos, Aspectos cognitivos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

fS]

Aline Ramos Garcia. Dt
materna: um estudo transversal. 2017 Imcwa;ao cientifica (Medicina) - Fundagao Umverswdade Federal
de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e

Palavras-chave: Gestagédo, Periodo neonatal, Desfechos, Malformagées

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

kS
Alexandre Pires de Sé Esludo i éti e i i de ias solidas
de comi ia sobre a resposta terapéutica e o
prognéstico. 2017. Iniciago cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da
Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e
Palavras-chave: Neoplasia sélida, Prognéstico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA,Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Jovens Talentos
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32.

33.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

M.

42.

43.

45.

46.

47.

[

Luciana Amorim Beltrdo. Estudo dos aspectos etit i clinicos e p

atendidos nos servigos de genética clinica e medicina fetal do Hospnal Materno Infantll Presidente
Vargas. 2017. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de
Porto Alegre

Palavras-chave: Genética Médica, Medicina fetal, Aspecto clinico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

Renata Gongalves Teixeira. Estudo dos aspectos i i clinicos e p de

atendidos nos servigos de genética clinica e medicina fetal do Hospital Materno Infantil Presidente
Vargas. 2017. Iniciagao cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de
Porto Alegre

Palavras-chave: Genética Médica, Medicina fetal, Aspecto clinico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Eo)
Barbara Nunes e Silva Rodrigues do Nasclmento Estudo dos aspectos etlologlcos ecl os de
pacientes portadores de doengas no Servigo de

Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 2017 Imcwa;ao cientifica (Medicina) - Fundagéao Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Genética Médica, Malformagées, Aspecto clinico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S

Catarine Benta Lopes dos Santos. Prevaléncia e caracterizagéo clinica dos pacientes que internam
na UTI cardiolégica do Hospital da Crianga Santo Anténio e detecgado da sindrome de delegdo
22911 através do exame do cariétipo sincronizado e de FISH. 2017. Iniciagéo cientifica (Medicina) -
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: Microdelegéo 22q11.2, FISH, Caridtipo de alta resolugéo

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S

Naiane Carlesso Bassani. Validagdo da sonda de DNA dual signal para verificagao da fusao
BCR/ABL em leucemia mieldide crénica. 2017. Iniciago cientifica (Biomedicina) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Inst. financiadora: Fundagao de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Scndas de DNA FISH, Leucemia Mieldide Croénica

Areas do conhecimentc a Humana e Médica

Setores de at/vrdade Atrwdades de atenqao a saude humana

Lais Sayuri Gianotti Tsugami. Aspectos psiquiatricos e cognitivos de uma amostra de pacientes com
sindrome de delegédo 22q11.2. 2016. Iniciag&o cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de
Ciéncias da Sautde de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e

Palavras-chave: Microdelecdo 22q11.2, Aspectos psiquidtricos, Aspectos cognitivos

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Bibiana Cunegatto. Validagéo da sonda de DNA dual signal para verificagéo da fusdo BCR/ABL em
leucemia mieléide crénica. 2016. Iniciagéo cientifica - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e
Palavras-chave: FISH, Sondas de DNA , Leucemia Mieléide Crénica
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

(o)
Luciana Amorim Beltrdo. Anélise iva de paci i ao Servigo de Genética
Clinica da UFCSPA para investigagao de genitalia ambigua. 2015. Iniciagéo cientifica (Medicina) -

Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e
Palavras-chave: genitalia ambigua, Aspecto clinico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Eo)

Lais Gianotti Tsugami. Aspectos psiquiatricos e cognitivos de uma amostra de pacientes com
sindrome de delegédo 22q11.2. 2015. Iniciag&o cientifica (Medicina) - Fundacéo Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e
Palavras-chave: Sindrome da dele¢édo 22q11, Aspectos psiquiatricos, Aspectos cognitivos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Psiquiatria
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

igués.

Daniélle Bernardi Silveira. Avaliagao do uso de medicamentos e drogas de abuso em gestagdes de
mies de criangas portadoras de cardiopatia congénita. 2015. Iniciacéo cientifica (Enfermagem) -
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Drogas de abuso, Cardiopatia congénita, Gestagao, Medicamentos
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

g

Juliete Nathali Scholl. Estudo cif i ei i imico de ias sélidas e
i i ificagao de com i ia sobre a resposta terapéutica e o

prognéstico. 2015. Iniciagéo cientifica ina) - Fundagéo Uni Federal de Ciéncias da

Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Neoplasia solida, Citogenética, Bralogla Molecular

Areas do conhecimento: Genética Humana e

Setores de atividade: Atividades de atengéo & saude humana
igués.

Caroline Suemi Nunes Pereira. Estudo dos aspectos etiolégicos, clinicos e prognésticos de
pacientes atendidos nos Servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2015. Iniciagao cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Doengas genencas Prognéstico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDI

Setores de atividade: Atividades de atem;ao é saude humana

fo

Lucas Augusto Camillo de Souza. Estudo dos aspectos etiolégicos, clinicos e prognésticos de
pacientes atendidos nos sel s de genética clinica e medicina fetal do hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2015. Iniciagao cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Progndstico, Genética Médica, Medicina fetal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

fo)
Gabriel Drumond Ferreira. Estudo dos aspectos ellologlcos e clinicos de pacientes portadores de
doengas ou 0 Servigo de Genética Clinica da

UFCSPA/CHSCPA. 2015. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundacao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Doengas genéticas, Sindrome malformativa

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Camila Ohomoto de Morais. Estudo dos aspectos etiolégi e osti dos

atendidos nos servigos de genética clinica e medicina fetal do hospital Materno Infantil Presidente
Vargas. 2015. Iniciagdo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satide de
Porto Alegre

Palavras-chave: Genética, Medicina fetal, Caracteristicas clinicas, Prognéstico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S

Tatiane Mayumi Yonamine. Estudo dos aspectos etiolégi e ostit dos

atendidos nos servigos de genética clinica e medicina fetal do hospital Materno Infantil Presidente
Vargas. 2015. Iniciagdo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satide de
Porto Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Prognéstico, Genética Médica, Medicina fetal

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
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59.

60.

61.

62.

63.

w
Julia Santana Trombelta ia da i ica de rotina na it pré-
natal de defeitos i eficacia e iagéo de fatores i 2015. Iniciagéo

cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. ﬁnanc\adora Programa de Imclacao Cientifica - UFCSPA
Pal congénita, L ia, Pré-natal
Areas do conhec/mento Ginecologia e Obstetricia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
iguss.

Leonardo Paludo Sulczinski. iae gao clinica dos i que internam na UTI
cardiolégica do Hospital da Crianga Santo Anténio e detecgao da sindrome de delegdo 22q11
através do exame do cariétipo sincronizado e de FISH. 2015. Iniciagao cientifica (Medicina) -
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Microdeleg&o 22q11.2, FISH Caridtipo de alta resolugéo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDI
Setores de atividade: Atividades de atem;ao é saude humana

Eo)

Bibiana Cunegatto. Validagao da sonda de DNA dual signal para verificagéo da fusdo BCR/ABL em
leucemia mieléide crénica. 2015. Iniciagao cientifica ) - Fundagao Uni Federal de
Ciéncias da Sautde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e

Palavras-chave: Leucemia Mielide Crénica, Sondas de DNA , Validagédo, BCR/ABL
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Paulo Cezar Muxfeldt Ferreira. Avaliagdo do uso de medicamentos e drogas de abuso em gestagdes
de mées de criangas portadoras de cardiopatia congénita. 2014. Iniciagao cientifica (Ensino Médio) -
Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e

Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Drogas de abuso

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Eo)
Blblana Cunegal(o Estudo if éti e i i i ias sélidas e
sua do de ia sobre a resposta terapéutica e o

prognéstico. 2014 Iniciagao cientifica (B\cmed\cma) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e

Palavras-chave: Cultivo celular, Tumores, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Agnes Fernanda Rossi Pedroso Sllva Estudo if éti el i imico de
ias sélidas e sua apli do de com i ia sobre a
resposta terapéutica e o prognésnco 2014. Iniciagao cientifica (Bit ina) - Fundagao U

Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Programa de Iniciagéo Cientifica - UFCSPA

Palavras-chave: Neoplasia solida, FISH, Citogenética, Prognéstico

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Juliete Nathah Schcll Estudo if i ei i imico de ias sélidas e
de com i ia sobre a resposta terapéutica e o

prognéstico. 2014. Iniciagao cientifica (Biomedicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da

Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e

Palavras-chave: FISH, Neoplasia sdlida

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

g
kS

Amanda Munela Gcbano Estudo dos aspectos i i e clinicos de i P de
doengas i no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPA/CHSCPA. 2014 Iniciagdo cientifica (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da
Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome malformativa, Doengas genéticas, Aspecto sindrémico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Luciana Amorim Beltrao. Analise de ao Servigo de Genética
Clinica da FFFCMPA para investigagao de genitalia ambigua. 2013. Iniciagéo cientifica (Biomedicina) -
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Fundagéo de Amparo & Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: genitélia ambigua
Areas do conhecimento: Genética Clinica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

Julia Luchese Custodio. i i i ifi através do cariétipo de alta
resolugdo em uma amostra de i com i i i
Unidade de Tratamento Intensivo Cardiaca de um Hospnal Pediatrico do Sul do Brasil. 2013,
Iniciag&o cientifica (Ensino Médio) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto
Alegre
Insl ﬁnancwadcra Conselho Nacional de D i Cientifico e

congénita, Cit b
Areas do conhec/mento Genética Médica, Pediatria
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

igués.

Thuila Ccrezola Ramos Aspectos fonoaudmléglcos de uma amostra de pacientes com fenétipo de
espec ro ). 2013. Iniciagéo cientifica

undaca Federal de C\enclas da Saude de Porto Alegre
Insl financiadora: Ccnselho Naclonal de Desenvolvimento Cientifico e Tecnolégico

have: Espectro Oculc icul bral (EOAV), Sindrome de Goldenhar
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
igués.

Francyelle Diones da Silva Oliveira. Avaliagdo dos efeitos genotéxicos do benzeno e seus derivados
em trabalhadores de postos de gasolina. 2013. Iniciagao cientifica (Biomedicina) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. ﬁnanc\adora Ccnselho Naclonal de D i Cientifico e
Pal

Areas do conhec/mento Genél/ca
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

g
Juliana Cavalhelrc Dorneles. Estudo i i e i L imico de
solidas e sua na i 4o de com i ia sobre a resposta

terapéutica e o prognéstico. 2013. Iniciagao cientifica (Farmécia) - Fundacéo Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Fundagéo de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul

Palavras-chave: Citogenética, Neoplasia solida, Prognéstico

Areas do conhecimento: Medicina, Genética

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

g
Bibiana Cunegatto. Estudo ci i e il i imico de ias sélidas e
sua aplicagéo na it ificagdo de com i éncia sobre a resposta terapéutica e o
prognéstico. 2013. Iniciacéo cientifica ina) - Fundagao Uniy Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e

Palavras-chave: Neoplasia sélida, Cultivo celular, Crtogenél/ca
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médic:
Setores de atividade: Atividades de atengéo a sau’de humana

Rafaela Ribeiro Machado Oliveira. j dai el de pi e
para a produgéo de sondas de DNA para hibridizagao in situ no L ério de Ci ética. 2013.
Iniciag&o cientifica - Fundagéo L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Fundagéo de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Sondas de DNA , Hibridizagéo in situ
Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana
igués.

Luciana Amorim Beltr&o Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de
engas i Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/ISCMPA. 2012 Iniciag@o cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
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65.

66.

67.

68.

69.

70.

.

Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Malformagées, Doengas genéticas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.
Aluna do Programa de Iniciagéo Cientifica Voluntaria da UFCSPA.

Eo]
Wiladiana Maria \ de Oliveira. ao de paraap 4o de sondas
de DNA para hil izag&o in situ no L ério de Ci ética. 2012. Imclacac cientifica
- Fundagéo Uni Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Fundagao de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Hibridizagéo in situ, Sondas de DNA , Citogenética
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana
. . qués.
Juliana Cavalheiro Dorneles. Aspect: cllmcos. i i e de uma amostra de
pacientes com fenétipo de espectro cul um estudo

prospectivo.. 2011. Iniciagéo cientifica (Farmécia) - Fundacao Unlvers\dade Federal de Clenmas da
Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Fundagéo de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Sindrome de Goldenhar, FISH, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

Fernanda Teixeira Subtil. Determinagao do critério de normalidade para trocas de cromatides-irmas
e quebras cromossémicas: Um estudo piloto. 2011. Iniciagao cientifica (Biomedicina) - Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Insl ﬁnancwadcra Fundag&o de Amparo & Pesqulsa dD Estado do Rlo Grande do Sul

: Trocas de . Quebra:
Areas do conheclmema Genética
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
igués.

Patricia Trevisan. Avaliagao dos Efeitos Genotéxicos do Benzeno e seus Derivados em
Trabalhadores de Postos de Gasolina.. 2010. Iniciagéo cientifica (Farmacia) - Pontificia Universidade
Catdlica do Rio Grande do Sul
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e
Pal have: Quebras Trocas de i as,

Areas do conhecimento: Farmécia,Medicina

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

igués.

Guilhe Anguinoni. iagao dos efeitos i do benzeno e seus derivados em
trabalhadores de postos de gasolina.. 2010. Iniciagéo cientifica (Ensino Médio) - Fundagéo
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Clenilfcc e

Palavras-chave: Genotoxicidade, Benzeno, Trocas de , Quebras

Areas do conhecimento: Genética,Biologia Geral

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

gués.
Aluno bolsista do Programa Institucional de Bolsas de Iniciagéo Cientifica do Ensino Médio (PIBIC-EM) do
CNPg.

Thiago Persi C: izagéo clinica e ci éti i com di éstico de
sindrome de Down atendidos no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/ CHSCPA.. 2010. Iniciagdo
cientifica (Ensino Médio) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: Sindrome de Down, Caractenzagao clinica, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medici
Setores de atividade: Saide humana e servigos socrais

Aluno bolsista do Programa /nstrtucrona/vde Bolsas de Iniciagéo Cientifica do Ensino Médio (PIBIC-EM) do
CNPg.

Patricia Trevisan. i i éti em i com fenétipo de espectro 6culo-
auriculo-vertebral identificadas através do cariétipo de alta resolugéo e estudo de quebras
cromossdmicas. 2009. Iniciagéo cientifica (Farmacia) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico
Palavras-chave: Sindrome de Goldenhar, Anemia de Fanconi, Quebras cromossémicas
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

igués.

Felipe Nora de Moraes. Caracterizagao de com de
sindrome de Down atendidos no Servigo de Genétlca Clinica da UFCSPA/ CHSCPA. 2009. Iniciagédo
cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

igués.
O aluno recebeu dois anos de bolsa CNPq para a realizagéo do estudo (2009-2011)

Supervisdo de pés-doutorado

1.

Rafael Fabiano Machado Rosa. 2014. Superviséo de p6 - Fundagéo Uni: Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Genética Médica, Condigéo rara, Relato de caso

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.
Condigées raras diagnosticadas em um servigo de Genética Clinica: descrigéo de relatos e séries de
casos.

Marcia Angelica Peter Maahs. 2014. Supe 4o de po - Fundagéo Unis Federal de
Clenmas da Saude de Porto Alegre

, Achados
Areas do conhec/mento Odonlo/ogra GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

g
Orientacao de outra natureza
1. @
Andressa Schne\ders Santos Assisténcia, ensmo e pesquisa em Genética Clinica. 2017. Orientagao
de outra natureza - Fundagéo Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Programa de Extens&o Unlvers\téna‘ PROEXT - MEC/SESu
Palavras-chave: Extens&o, Assisténcia
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
. . qués.
2.
Ana Flavia Zerbin Mazzia. Estudo dos aspectos eti i clinicos e pi i de
atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2017. Orientag&o de outra natureza (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Pal: pect , Sindrome
Areas do conhec/mento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. i quss.
3. @
Juliana Rosa Cmne\atc Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2017 Orientag&o de outra natureza (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de
Clenmas da Salde de Porto Alegre
have: Sindrome iva, Aspecto 6
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. i quss.
4.
Gabriela da Cunha Pereira a de atuagdo
atendidos em um servigo de genétlca clinica. 2014. Onentacao de outra natureza (Fonoaudlclcgla) -
Fundagao Unlversmade Federal de Cléncwas da Satde de Porto Alegre
chados Genética
Areas do conheclmema. GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
5. @

Lucas Augusto Camillo de Souza. Estudo dos aspectos etiolégicos, clinicos e prognésticos de
pacientes atendidos nos Servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2014. Orientag&o de outra natureza (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de
Ciéncias da Sautde de Porto Alegre
Palavras-chave: Medicina fetal, Caracterizagéo clinica, Prognéstico
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
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20.

21.

ES)
Tatiane Mayumi Yonamine. Estudo dos aspectos eti i clinicos e pi
atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infamll
Presidente Vargas. 2014. Orientagéo de outra natureza (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de
Clenmas da Salde de Porto Alegre

2 Aspecto sindro) , Sindrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

Camila Ohomoto de Morais. Estudo dos aspectos eti i clinicos e de
atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2014. Orientag&o de outra natureza (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de
Clenmas da Salde de Porto Alegre

have: Aspe 01 , Sindrome
Areas do conhec/mento GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Eo)

Gabriela da Cunha Pereira. Estudo dos aspectos etioldgi clinicos e pi ostit de
atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospltal Materno Infamll
Presidente Vargas. 2014. Orientagé&o de outra natureza (F ) - Fundagéo L

Federal de Clenmas da Saude de Porto Alegre

 Aspect
Areas do L‘onheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S
Julianne Wagner. Estudo dos aspectos
nos servigos de Genética Clinica e Medlcma Fetal do Hospltal Materno Infamll Presidente Vargas.
2014. Orientag&o de outra natureza (F - Fundagéo L Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

: Aspecto , Sindrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S

Kariny Zencke da Silva. Estudo dos aspectos etiologit clinicos e pi

atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospltal Materno Infamll
Presidente Vargas. 2014. Orientagéo de outra natureza (F ) - Fundagéo L
Federal de Cléncwas da Satde de Porto Alegre

Aspecto si , Sindrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengao 4 satde humana

Filipe Augusto da Sllva Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes portadores de
doengas genétci no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2014 Orientagdo de outra natureza (Medicina) - Fundagdo Universidade Federal de
Cléncwas da Saude de Por\o Alegre

have: Sindror specto
Areas do conheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

(S

O\ga Ga\o Mllner Estudo dos aspeclos iologi e clinicos de i de doengas
no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPAICHSCPA 2014. Orientag&o de outra natureza (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de

Cléncwas da Saude de Por\o Alegre

pect indrome
Areas do conheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

©

Leonardo Paludo Sulczinski clinica dos paci que internam na UTI
cardiolégica do Hospital da Crianga Santo Antanio o detecgo da sindrome de delegdo 22q11
através do exame do cariétipo sincronizado e de FISH. 2014. Orientagao de outra natureza (Medicina)
- Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Sauide de Porto Alegre

Palavras-chave: Caracterizagéo clinica, Sindrome da delegdo 22q11, FISH, Carictipo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atencdo a satide humana

Leyce da Rosa dos Rels Assnsténcna Ensino e Pesqulsa em Genética Clinica. 2013. Orientag&o de
outra natureza (| ) - Fundagao L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. ﬁnanc\adora Programa de Extens&o Universitaria, PROEXT — MEC/SESu
Palavras-chave: Genéi/ca Médica, Fonoaudiologi: a

Areas do Genética Clinica,f
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. gues.

Kariny Zencke da Silva. Assnsténcua Ensinoe Pesqulsa em Genética Clinica. 2013. Orientagdo de
outra natureza (F ) - Fundagéo L Federal de Ciéncias da Sautde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Programa de Extens&o Unlvers\tana PROEXT —~ MEC/SESu
Palavras-chave: Genética Médica, Fonoaudiologia
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Clinica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Eo)
Marilia Moraes Wal\auer Asslstencla Ensino e Pesqulsa em Genética Clinica. 2013. Orientacéo de
outra natureza ) - Fundagao Uni Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Programa de Extensao Universitaria, PROEXT — MEC/SESu
Palavras-chave: Genética Médica, Biomedicina

Areas do conhecimento: Genética Clinica, Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

(S

Gabriela Pereira da Sllva Asslslenc Ensino e Pesqulsa em Genética Clinica. 2013. Orientagéo de
outra natureza (| - Fundagao L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Programa de Extensao Universitaria, PROEXT — MEC/SESu

Palavras-chave: Genética Médica, Fonoaudiologia

Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Clinica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

g
(S

Julianne Wagner. Assnsténcna, Ensino e Pesqulsa ‘em Genética Clinica. 2013. Orientagéo de outra
natureza (| ) - Fundagéo L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Programa de Extens&o Universitaria, PROEXT — MEC/SESu
Palavras-chave: Genética Médica, Fonoaudiologia
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, Genética Clinica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

(S

Daniélle Bernardi Silveira. Avaliagao do uso de medicamentos e drogas de abuso em gestagdes de
maes de criangas portadoras de cardiopatia congénita. 2013. Orientagao de outra natureza
(Enfermager) - Funda;ac Unwers.dade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Drogas de abuso

congéni
Areas do L‘onheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S

Blblana Cunegal(o Estudo if éti eil i imico de ias sélidas e
sua a com influéncia sobre resposta terapéutica e
prognéstico. 2013 Orientagao de outra natureza icina) - Fundagao . Federal de
Ciéncias da Sautde de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e

Palavras-chave: Neoplasia solida, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Juliete Nathali scholl. Estudo cif éti el i imico de ias solidas e
sua aplit na it ificagao de com i ia sobre resposta terapéutlca e
prognéstico. 2013. Orientagdo de outra natureza icina) - Fundagao . Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Conselho Nacional de D i Cientifico e

Palavras-chave: Neoplasia solida, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. ques.
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23.

24.

25.

27.

28.

30.

31.

32.

33.

35.

36.

w
Anna Manoela de Holleben Blcca Estudo dos aspectos etloléglcos e cllmcos de pacientes

de doengas no Servigo de Genética
Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 2013 Or\entacao de outra natureza (Medicina) - Fundag&o Universidade
Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

: Aspecto sindrémico, Sindrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Thais Kappel \/\ewa Dal Pal Estudo dos aspectos etloléglcos e clinicos de pacientes portadores de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2013 Orientagdo de outra natureza (Medicina) - Fundago Universidade Federal de
Clenmas da Salde de Porto Alegre

have: Sindr ecto
Areas do conhec/mento GENET/CA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Rosana Cardoso Manique Rosa. 18 de

malformagdes gastrointestinais maiores. 015 Orientagao de outra natureza (Podiatra) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Edwards syndrome, Trissomia do 18,
Areas do conhecimento: Pediatria, GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Marcela Felix Fortis. Esh‘iglo Curricular do Curso de Biomedicina. 2011. Orientag&o de outra natureza
- Fundagéo L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Estagio curricular, Biomedicina
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais
igués.

David Tlmm Kvitko. Estagio Currlcular do Curso de Biomedicina. 2011. Orientag&o de outra natureza
- Fundagéo L Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre
Palavras chave: Estégio curricular, Biomedicina
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

Reinaldo Luna de Omena Filho. Residéncia Médica em Genética Médica. 2011. Orientacéo de outra
natureza (Residéncia Médica em Genética Médica) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Ministério da Educagao
Palavras-chave: Residéncia Médica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Liara Mendonga Liitkemeyer. Supervisao de Estagio Obrigatério de Biomedicina. 2011. Orientagéo de
outra natureza i ) - Fundagéo Uni Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Estagio obrigatério
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

Itiana Castro Menezes Estagio Curncular do Curso de Biomedicina. 2010. Orientag&o de outra
natureza ) - Fundagéio U Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Estagio curricular
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

Alessandra Pawelec da Silva. Residéncia Médica em Genética Médica. 2010. Orientagao de outra
natureza (Residéncia Médica em Genética Médica) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Ministério da Educagao

Palavras-chave: Residéncia Médica

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Patricia Trevisan. i i entre i com espectro éculo-auriculo-
vertebral (sindrome de Goldenhar). 2009. Orientagéo de outra natureza (Farmacia) - Pontificia
Universidade Catélica do Rio Grande do
Palavras-chave: Sindrome de Goldenhar, Cariétipo, Citogenética
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

g
Thayse Blenerl Goelze Proje!o de Extensao em pi G0 a salde e

pelo servigo de Genética Clinica da UFCSPA 2009.
Onen(acao de ou(ra natureza (| i - Fundagéo Unit Federal de Ciéncias da Saude

de Porto Alegre
Inst. financiadora: Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Fonoaud/o/og/a Genética Médica
reas do Genética Médica,F
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

igués.
Aluna bolsista do Programa Institucional de Extensao da UFCSPA (PIE-UFCSPA), no periodo de abril de
2009 a abril de 2010.

Virginia Lazzari. Superviséo de Estagio de Biomedicina. 2009. Orientag&o de outra natureza
(Biomedicina) - Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Cultivo celular, Citogenética

Areas do conhecimento: Genética

Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

igués.
Estagio de concluséo do curso de Biomedicina - UFCSPA.

Thayse Bienert Goetze. Fonoaudiologia e Genética: Avangos nos estudos em individuos com
fissuras labiopalatinas. 2008. Orientagéo de outra natureza (Fonoaudiologia) - Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Pal : Genética, Fissura
Areas do Genética Médica,F
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

igués.

Marina Boff Lorenzen. ia da analise em casos

de mosaicismo: experiéncia do servigo de Genética Clinica da UFCSPAICHSCPA 2008. Orientagéo
de outra na(ureza (Medlcma) Fundagé&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Pal i

Areas do conheclmem : Genética Médica

Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

Marina Boff Lorenzen. Prevaléncia e caracterizagéo clinica de pacientes com amenorréia primaria e
cariétipo XY avaliadas no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA. 2008. Orientag&o de outra
natureza (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Amenorréia, Cariotipo XY
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

Orientagoes e supervisdes em andamento

Dissertagdes de mestrado: orientador principal

1.

D

0 Bianca Soares Carlotto. liagdo da tumoral a de
FISH em uma amostra de glioblastomas. 2020. Dissertagdo (Patologia) - Fundag&o Universidade
Federal de Cléncwas da Saude de Porto Alegre

Inst. de Pessoal de Nivel Superior

Pale have: FISH F tumoral

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

@

e Fernanda Oliveira da Silva. Criangas com cardiopatia congénita: avaliagdo do uso de
medicamentos durante a gestagao.. 2020. Dissertagéo (Patologia) - Fundagao Universidade Federal de
Clenmas da Salde de Porto Alegre

ia congénita, Gestagdo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Camila Coelho Nunes. O uso periconcepcional de écido félico em gestagdes de criancas
ita. 2020. Di 4o (Patologia) - Fundago Universidade Federal

de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Acido félico, Gestagédo
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

@

O Aline Pinto Kropidlofscky. Potencial evocado cognitivo - P300 em criangas com queixas de
dificuldade de aprendizagem. 2020. Dissertacéo (Patologia) - Fundagao Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Potencial evocado, Dificuldade de aprendizagem

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica, Fonoaudiologia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(o)

0 Bruna Teixeira. Suscetibilidade a cinetose em criangas com dificuldade de aprendizagem. 2020.
Dussenagao (Patologia) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
have: Cinetose, Dificuldade de
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

D

0 Andressa Barreto Glaeser. Analise através da técnica de Multiplex ligation-dependent probe
ampllf‘canon 1MLPA) em paclemes com suspeita clinica de doengas genéticas associadas a

2019. D %0 (Patologia) - Fundagao Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. : C 40 de de Pessoal de Nivel Superior

Pal h i 50, Mi jcagéo, MLPA

Areas do conhecimento: Genél/ca Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. ques.

D

0 Otllla Valéria Melchlors Angst Avallagao audmva periférica e central em cnangas e adolescentes
de gia) - Federal de

Clenmas da Salde de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de Rubinstein-Taybi, Avaliagdo auditiva central, Avaliagéo auditiva periférica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

D

© Luiza Carclma da Rosa Schemer Desenvolvimento de sonda de hibridizagao in situ por
ene EGFR em carcinomas de pulmao. 2018.
Dissertagéo (Patclogla) Fundacao Universidade Fodoral do Ciéncias da Satdo de Poro Alegre
Inst. de de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: EGFR, Neoplasia de pulmao, FISH
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

igues.

@

Monallsa Debom Potenclals evocados auditivos de médla Iaténcna ‘em criangas com dificuldade de
( gia) - Fundagéo . Federal de Ciéncias da Satde de

Porto Alegre
Palavras-chave: Potenciais Evocados Auditivos, Dificuldade de aprendizagem
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

Teses de doutorado: orientador principal

Bruna Lixinski Diniz. iagao clinica de indivi i de si de DiGeorge e analise
citogenética molecular através das técnicas de FISH e MLPA: em busca da relagédo gene versus
fenétipo.. 2020. Tese (Patologia) - Fundagédo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de DiGeorge, FISH, MLPA, Gene, Fendtipo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

g
Eo]

eRayane Brum de Fraga. Avaliaga i de individuos com
sindrome de Williams pré e pés treinamento auditivo. 2019, Toso (Patologia) - Fundagdo Universidade
Federal de Ciéncias da Satde de Pono Alegre

Inst. C de Pessoal de Nivel Superior

Palavras-chave: Sindrome de Wr//rams Avaliagdo comp: , Avaliagéo

Treinamento auditivo
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Laura Flach Schwade. Mismatch negativity em criangas com desvio fonolégico. 2019. Tese
(Patologla) Fundagdo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Inst. C de de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: Mismatch negativity, Desvio fonolégico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

O Juliane da Silva. Estudo cif ético através do teste de micronicleos, trocas entre
cromatides irmas e quebras cromossémicas em trabalhadores rurais expostos a pesticidas.. 2018.
Tese (Pato\cg\a) Funda;ao Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Pcr\c Aleg e

Quebras Trocas de , Teste de
microniicleo, Pesticidas, Agricultor
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

0 Leticia Gregory. Avaliagao auditiva periférica e central em portadores de Incontinéncia
Pigmentar. 2017. Tese (PPG Patologia) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto

Alegre
Inst. : C a0 de de Pessoal de Nivel Superior
Pal , Avaliagéo auditiva central, Avaliagao auditiva periférica

Areas do conhec/mento Fonoaud/o/ogra 'GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

g
Eo)

Josenel Maria Earcelos Marca\ Esludo i éti ei i i imico de

de pulméo e sua ia sobre a resposta

terapéutica e o prognéstlco 2016 Tese (Palo\ogla) Fundagao Unwers.dade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Carcinoma de pulmao, Ci Ci §
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Anatomia Pato/:f)g/ca e Pato/ogra Clinica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Teses de doutorado: co-orientador

Leonardo Leiria de Moura da Silva. Aspect e col
influéncia de fatores extracardiacos sobre a evolugio e o prognéstico. 2015 Tose (Patologia) -
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Cardiopatia congénita, Anestesia, Prognostico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Anestesiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
iguss.

Emani Bohrer da Rosa. Aspectos gestacionais de pacientes com espectro 6culo-auriculo-vertebral
(sindrome de Goldenhar): um estudo de caso e controle. 2018. Tese (Patologia) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de Espectro 6 I rtebral, Achados
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

(S
Jamile Dutra Correia. Analise de pacientes encaminhados ao Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA para investigacéo de genitalia ambigua: uma experiéncia de 40 anos. 2017. Tese
(Patologia) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre
Palavras-chave: genitélia ambigua, Dismorfias
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

igués.
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4.

@

Daniélle Bernardi Silveira. ico de pacientes com p por
um periodo de 10 anos: avali a e de fatores iados. 2017. Tese (Patologia) -
Fundagéo Unlversldade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre

Pal: ia congénita, Sobrevida,

Areas do L‘onheclmema Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengao & satde humana

Trabalhos de concluséo de curso de graduagao

Nathali Avila Neves. Analise de genes de i ita através da técnica
de Multiplex Ligation-Dependent Probe Amplificat mn (MLPA) 2019. Curso (Biomedicina) - Fundagao
Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: MLPA, Cardiopatia congénita
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Iniciacao cientifica

Kerolainy Alves Gade\ha iaga: i ica de i de doencas
2020. Iniciag@o cientifica (Blomedlclna) Fundagéo

Unlversldade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. ﬁnanc\adora Ccnselho Nacional de D i Cientifico e

Pal: 2 Fl. de

Areas do conhec/mento Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
. ques.

Andressa Santos iaga: i ica de i itos ou de
doencas i 2020. Iniciagéo cientifica - Fundagao Universidade
Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Inst. financiadora: Fundagéo de Amparo a Pesquisa do Estado do Rio Grande do Sul

Pale : Fl.

Areas do conhec/mento Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana

g
(S
Gisele Delazeri. Estudo dos aspectos etit i e clinicos de i de doengas

i ou sil i i no Semgo de Genétlca Cllmca da
UFCSPA/CHSCPA. 2018. Iniciagéo cientifica Federal de Ciéncias

da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Malformagdes, Etiologia, Aspecto clinico

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Larissa Lemos Karsburg. Estudo dos aspectos eti i clinicos e de
atendidos nos Servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2016. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

(S
Luciana Amorim Beltrdo. Analise iva de i i ao Servigo de Genética
Clinica da UFCSPA para investigagao de genitalia ambigua. 2015. Iniciagao cientifica (Medicina) -
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. financiadora: Conselho Nacional de D Cientifico e
Palavras-chave: genitalia ambigua, Genética Médica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

@

Isabel Cristina Feltes. C: ao clinica e de com de
sindrome de Down atendidos no Servigo de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 2015. Iniciagéo
cientifica (Medicina) - Fundagdo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de Down, Citogenética, Caracteristicas clinicas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengao & satde humana

@
Eduardo Morais Everling. Estudo dos asj eclos iologie clinicos e ostit de
atendidos nos Servigos de Gené e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2015. Iniciagao menhﬁca (Medlcwna) Fundacao Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
have: Sindrome iva, Doengas genéticas, Aspecto clinico,
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

f]

Géssica Haubert. Estudo dos aspectos eti i clinicos e

nos Servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infanlll Presidente Vargas.
2015. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto
Alegre

Palavras-chave: Aspecto clinico, Prognéstico, Sindrome malformativa, Doengas genéticas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

Gabriela da Cunha Pereira. Estudo dos aspectos etioldgi clinicos e pi ostit de
atendidos nos Servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2015. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa, Doengas genéticas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
igués.

Eo)

O\ga Ga\o Mllner Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de doencas
no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPAICHSCPA 2015. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da

Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Malformagdes, Doengas genéticas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana

g
(S

Filipe Augustc da Sllva Estudo dos aspectos etloléglcos e clinicos de pacientes portadores de
doengas no Servigo de Genética Clinica da

UFCSPA/CHSCPA. 2015 Iniciago cientifica (Medicina) - Fundacéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Malformagées, Doengas genéticas
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
igués.

Gabriel Ricardo Loesch Sleblger Estudo dos aspectos etloléglcos e cllmcos de pacientes
ervigo de Genética
Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 201 5. Imcla(;ao cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de
Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Sindrome malformativa, Doengas genéticas, Prognostico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
igués.

Marco Aurélio Fanna Jumor Estudo dos aspectos i i e clinicos de i de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA. 2015 Iniciago cientifica (Medicina) - Fundacéo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Doengas genéticas, Aspecto clinico, Sindrome malformativa, Prognéstico
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

igués.

(S

Géssica Haubert. Estudo dos aspectos eti i clinicos e pi

nos servigos de genética clinica e medicina fetal do hospital Matemo Infantll Presudeme Vargas.
2014. Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto

Alegre
Palavras-chave: Aspecto clinico, Prognéstico, Genética Médica, Medicina fetal
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Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengo & satide humana

15.
Thais Kappel Vieira Dal Pai. Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes portadores de
doengas i no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPA/CHSCPA 2014 Iniciago cientifica (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da
Satde de Porto Alegre
Pal have: Sindror Doengas genéticas, Aspecto
Areas do conheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

16. @

Gabriel Drumond Ferrelra Estudo dos aspectos etiolégicos e clinicos de pacientes portadores de
doengas no Servigo de Genética Clinica da
UFCSPAIGHSCPA, 2014 Iniciagéo cientifica (Medicina) - Fundagdo Universidade Federal de Ciéncias da
Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: MalformagGes, Doengas genéticas

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Orientacao de outra natureza

1.

Braion Antonio Pelissoni. Montagem de um atlas de dismorfologia para auxilio no ensino da
Genética Humana. 2018. Orientagéo de outra natureza (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de
Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. financiadora: Programa de Iniciagéo a Docéncia
Palavras-chave: Dismorfologia, Atlas, Genética Humana
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

. i qués.
2. @

Danilo Candido de Sa. C: izagéo clinica e
sindrome de Down atendidos no Servigo de Genética Cllmca da UFCSPAICHSCPA 2014. Omentag‘,ao
de outra natureza (Medlcma) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Inst. de Aper de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: Smdrame de Down, Caracterizagdo clinica, Citogenética
Areas do conhecimento: Medicina, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

3. @

Isabel Cristina Feltes. C: o cli de com de
sindrome de Down atendidos no servigo de Genétlca Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 2014. Orientagao
de outra natureza (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Sindrome de Down, Caracterizagéo clinica, Citogenética
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

4. @

Fernanda Altmann Oliveira. Estudo dos aspectos etiol6git clinicos e pi de
atendidos nos servigos de Genética Clil e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2014. Orientag&o de outra natureza (Medicina) - Fundagao Universidade Federal de
Cléncwas da Satde de Porto Alegre

have: Aspecto ico, Sindrome
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
5 @

Gabriela Pereira da Silva. Estudo dos aspectos etiol6git clinicos e pi ostit de
atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infanlll
Presidente Vargas. 2014. Orientagéo de outra natureza (| ) - Fundagao L
Federal de Ciéncias da Saude de F'orto Alegre

: have: Aspect , Sindrome
Areas do conheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
. . qués.
6. @

Renata Gongalves Teixeira. Estudo dos aspectos etit i clinicos e p i de
atendidos nos servigos de Genética Clinica e Medicina Fetal do Hospital Materno Infantil
Presidente Vargas. 2014. Orientac&o de outra natureza (Medicina) - Fundagéo Universidade Federal de
Cléncwas da Saude de Porlo Alegre

pect indrome
Areas do conheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
. . qués.
7. @

Bérbara Nunes e Silva Rodrigues do Nascimento. Estudo dos aspectos enoléglcos e clinicos de
pacientes portadores de doengas ou malformativ: no Servigo de
Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA. 2014. Orientag&o de outra natureza (Medlcma) Fundagéo
Umversndade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

: Aspecto ico, Sindrome
Areas do conhectmento, GENETICA MED/CA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana
. . qués.
8. @
Tyana Mara Ribas D'Avila de Oliveira. i ica ao com mesilato

de imatinibe em pacientes com leucemia mieldide crénica. 2014. Orientagdo de outra natureza
(Medicina) - Fundagdo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Inst. de Aper de Pessoal de Nivel Superior
Palavras-chave: Leucem:a Mieléide Crénica, Citogenética, Mesilato de imatinibe
Areas do conhecimento: Hematologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atencdo a satide humana

igués.

Eventos

Participagao em eventos

1. Ce UFCSPA: saude e i 2019. (C

2. Conferencista no(a) Genética, Comportamento e Cognigo, 2019. (Outra)
Aspectos genéticos da deficiéncia intelectual.

3. UFCSPA Acolhe, 2019. (Feira)
Eu e os cromossomos.

4. VJornada do Servigo de Genética Clinica e XIl Jornada do Programa de Pés-Graduagéo em
Patologia da Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre, 2019. (Outra)

no(a) XXIX C: ileiro de Genética Médica, 2017. (Congresso)

o
ci aplicada:

6. XXIX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2017. (Congresso)
7. 4°Jornada Integrada de Pediatria, 2016. (Outra)
8. Conferencista no(a) 4° Jornada Integrada de Pediatria, 2016. (Outra)

Avaliagao do recém-nascido malformado.

9. Conferencista no(a) 5° Simpésio em Biologia Celular e Molecular Aplicada a Saude, 2016. (Simpésio)
Citogenética Aplicada.

10. Il Encontro Educagéo e Saude: Ensinar por Competéncias?, 2016. (Encontro)

11. Il Encontro do O 6rio de il Social das Uni i ileiras - ORSUB,
2016. (Encontro)

12.  Avaliador no(a) XXVIIl Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2016. (Congresso)
Prova do Titulo de Especialista em Genética Médica.

13. C no(a) XXXVI C: da Soci ileira de C 50, 2016. (C
Almportancia da Submiss&o de Projetos de Pesquisa em Satide aos Comités de Etica das Instituigoes.
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14.

30.

31.

32.

33.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

45.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

55.

Conferencista no(a) 4a Reuniao ileira de Cif ica, 2015. (C
Panorama da Citogenética no Sul do Brasil.

Il Jornada do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA, 2015. (Outra)

Semana de ia, Inovagao e i 2015. (Outra)

XXVIl Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2015. (Congresso)

C no(a) XXVI C ileiro de Genética Médica, 2014. (Congresso)
Andlise omica de fi em casos de
C no(a) XXVI C ileiro de Genética Médica, 2014. (Congresso)

Deficiéncia intelectual.

XXVI Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2014. (Congresso)

14° Congresso Internacional da Gestéo, 2013. (Congresso)

C no(a) XXV C: ileiro de Genética Médica, 2013. (Congresso)
Avaliagdo dismorfolégica e semiologia genética.

no(a) XXV C: ileiro de Genética Médica, 2013. (Congresso)
Educacao em Genética.

XXV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2013. (Congresso)

C no(a) XXIV C ileiro de Genética Médica, 2012, (Congresso)
Oficina 4 - Citogenética Aplicada.

no(a) XXIV C ileiro de Genética Médica, 2012, (Congresso)
Citogenética Molecular Aplicada 4 Clinica.

no(a) XXIV C: ileiro de Genética Médica, 2012. (Congresso)
Citogenética Aplicada.

no(a) XXIV C ileiro de Genética Médica, 2012, (Congresso)
Citogenética Molecular Aplicada a Clinica.

5° Ci ileiro de E: a i itaria, 2011. (Ce

1 Encontro Nacional de Educago Permanente em Satide e do lll Encontro Estadual de Educagéo
Permanente em Satde, 2011. (Congresso)

| Jornada do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA, 2011. (Outra)

Moderador no(a) IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovagéo, 2011.
(Outra)
& -

da Sesséo de
Biologia Celular/

de Trabalhos de Iniciagao Cientifica: Genética e Biologia

Avaliador no(a) IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovago, 2011. (Outra)

Membro da Banca Examinadora de Trabalhos do Programa de Iniciagao Cientifica.

Moderador no(a) IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovagéo, 2011.
(Outra)
o

da Sesséo de de Trabalhos de Iniciagéo Cientifica: Biosseguranga/
Enfermagem/ Saulde Coletiva/ Satide Mental/ Patologia.

LMC em foco, 2011. (Simpdsio)

Vil Jornada do gl de Po &0 em gia, 2011. (C

VI Congresso Brasileiro de Triagem Neonatal e XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica,
2010. (Congresso)

Avaliador no(a) 8° Congresso Londrinense de Biologia Aplicada a Saude, 4° Encontro Paranaense
de Patologia Experimental, e 1° Encontro Nacional da Rede de Cooperagéo das P6s-Graduagdes
em Patologia, 2009. (Congresso)

Rede de Cooperacéo das Pés-Graduagdes em Patologia.

Apresentagéo de Poster / Painel no(a) XXI Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2009
(Congresso)
Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral (St de )e i e

11° CGEM - C Gaticho de &0 Médica, 2008. (C

XX Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2008. (Congresso)

Apresentacéo de Poster / Painel no(a) 3rd International Conference on Birth Defects and Disabilities

in the Developing World, 2007. (Congresso)
Angiosarcoma in a 3 years old child with congenital lymphedema.

XVIII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2006. (Congresso)

gias Cirargi Comuns do R ido, 2005.

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

XVII Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2005. (Congresso)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

Capacitago do Protocolo da Crianga, 2004. (Encontro)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

| Encontro dos Trabalhadores da Geréncia Di
2004. (Encontro)

rital Gléria Cruzeiro Cristal sobre Acolhimento,

Setores de atividade: Saide Humana
Congresso Nacional de Genética, 2003. (Congresso)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

égias de i ligagdo de doengas éti no feto e no é ido, 2003.

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

XV Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2003. (Congresso)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

XIV Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2002. (Congresso)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

XIll Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2001. (Congresso)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

Curso de Extensao Biologia Molecular Aplicada a Cli

ica, 2000. (Outra)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satde Humana

Encontro de Geneticistas do Rio Grande do Sul, 2000. (Encontro)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satde Humana

Patologia Fetal, 2000. (Outra)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana
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56. Semana Académica da FFFCMPA e da ISCMPA, 2000. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

57. Xl Congresso Brasileiro de Genética Clinica, 2000. (Congresso)

Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saide Humana

58. Curso de Extensdo Cooperativismo de Crédito, 1998. (Outra)

Areas do conhecimento: Administragéo de Empresas »
Setores de atividade: Atividades de Assessoria e Consultoria As Empresas

59. inario de D i ial, 1997. (Seminario)

Areas do conhecimento: Administragéo Publica
Setores de atividade: Admir do Publica, Defesa e Social

60. Curso Controle da Qualidade Total para Gerentes, 1994. (Outra)

Areas do conhecimento: Administragdo
i de

Setores de atividade: e ia e C ia As Ef
61. C ileiro de i iatrica e Jornada ileira de Fibrose Cistica, 1989.
(Congresso)

Areas do conhecimento: Pediatria
Setores de atividade: Saide Humana

62. C ileiro de Peril ia, 1988. (C

Areas do conhecimento: Pediatria
Setores de atividade: Saide Humana

63. Jornada Gaulcha de Neonatologia, 1987. (Outra)

Areas do conhecimento: Pediatria
Setores de atividade: Saide Humana

64. Treinamento nas Agdes Basicas de Assisténcia a Saude da Crianga, 1987. (Outra)

Areas do conhecimento: Pediatria
Setores de atividade: Saide Humana

65. 16 Semana de Estudos do Hospital Ernesto Dornelles, 1986. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

66. Curso sobre Assisténcia ao Paciente Cirargico, 1986. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

67. Curso - Atualizagdo em Contracepgao, 1985. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

68. Il Seminario Regional de Terapia Intensiva, 1985. (Seminario)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

69. Curso sobre Terapéutica Dermatolégica, 1984. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

70. i Curso de Trei e Revisdo em

linica Médica, 1984. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

71. Il Simpésio Sobre Dor, 1984. (Simpésio)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

72. V Curso de Gastroenterologia, 1984. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

73. 1Jornada de Pneumologia de Pelotas, 1983. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

74. VI Semana Académica de Medicina, 1982. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

75. Curso de Urgéncias Médicas, 1981. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

76. V Semana Académica de Medicina, 1981. (Outra)

Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Saide Humana

Organizagao de evento

1. Zen,P.R.G.
V Jornada do servigo de Genética Clinica da UFCSPA e XIl Jornada de Patologia, 2019. (Congresso,
Organizagéo de evento)
Palavras-chave: Evento, Jornada, Servigo de Genética Clinica, Laboratério de Citogenética
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salide humana
igués.

2. Zen,P.R.G.
IV Jornada do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA, 2017. (Congresso, Organizagao de evento)
Palavras-chave: Genética Clinica, Extens&o
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

3. Zen, P.R. G.;ROSA, R. F. M.; TROMBETTA, J. S.; LLIGUIN, K. L. P.; DORFMAN, L. E.; MATTOS,
VINICIUS FREITAS DE; CUNEGATTO, B.; SCHOLL, J. N.; ROSA, E. B.; SILVEIRA, D. B.; SCHREINER,
L.A; CORREIA, J. D.

Il Jornada do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA, 2015. (Outro, Organizagéo de evento)

Palavras-chave: Genética Humana, Genética Médica

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
ie i il . Meio de do: Varios

4. Zen,P.R.G.
Terapia génica, medicina regenerativa e biotecnologia: o futuro da ciéncia ao alcange de uma
peraga idisciplinar., 2014. (Outro, Organizagao de evento)
Palavras-chave: Terapia génica, Medicina regenerativa, Biotecnologia
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
6 igués. Meio de do: Outro

5. ZEN, PRG; BOY,R.
Coordenador dos temas livres Educagio em Genética, 2013. (Congresso, Organizagéo de evento)
Palavras-chave: Educagéo, Genética Médica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
ie i il . Meio de do: Outro

6. ZEN, PRG
Coordenador da Mesa Redonda — Citogenética Molecular Aplicada a Clinica, 2012. (Congresso,
Organizagéo de evento)
Palavras-chave: Citogenética Molecular
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana
ie i il . Meio de do: Outro

7. FACCINJ, L. S.; SANSEVERINO, M. T. V.; ALHO, C.; VAIRO, F.; SCHWARTZ, I. V. D.; LEITE, J. C.; ZEN,
PRG; ROSA, R. F. M, OPES, V.L.G. S.
XXIV Congresso Brasileiro de Genética Médica, 2012. (Congresso, Organizagéo de evento)
Palavras-chave: Genética Médica, Ensino, Pesquisa
Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina, Fonoaudiologia
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Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

Varios

Zen, P. R. G.; PASKULIN, G. A;; GRAZIADIO, C.; ALMEIDA, S. T.

1 Jornada do Servigo de Genética Clinica da UFCSPA, 2011. (Congresso, Organizacdo de evento)
Palavras-chave: Genética Médica, Fonoaudiologia

Areas do conhecimento: Genética Médica,Medicina, Fonoaudiologia

Setores de atividade: Satide humana © servigos sociais

do: Varios

FIN, C. A; Zen, P. R. G.; PAGNUSSAT, A. S.; REPPOLD, CT
IV Semana Cientifica da UFCSPA e | Semana de Tecnologia e Inovagéo, 2011. (Outro, Organizagéo de

evento)
Palavras-chave: Iniciagdo clem‘mca Pesquisa, Ensino
Areas do Medi Nutrigéo
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais
i i i leio de go: Varios
PASKULIN, G. en, P. R. G.; Roehe, Adrlana Vial; SILVA A.P.
VIl Jornada do Prog de P em , 2011, (Congresso, Organizagao de
evento)

Palavras-chave: Patologia Molecular, Genética, Patologia
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atlvrdade Saude humana e servigos sociais

. Meio de

Outro

Zen, P. R. G.; FIN, C. A; REPPOLD, CT; OLIVEIRA, A. T.
il Semana Cientifica da UFCSPA, 2010. (Congresso, Organizagéo de evento)
Palavras-chave: Iniciagéo cientifica, Pesquisa

reas do e Terapia O i Medicina, Fonoaudiolo;
Setores de atividade: Satide humana © servigos sociais
igués. Meio de do: Varios

ZEN, PRG; GIOVENARDI, M.; PLENTZ, RDM; REPPOLD, CT; VITOLO, MR
Il Semana Cientifica da UFCSPA, 2009. (Outro, Organizagao de evento)
Palavras-chave: Semana Clennfrca

Areas do Nutrigéo

Setores de atividade: Saude e Ssrvr{:os Sociais

Zen, P. R. G.; Hartmann, Anténio Atalibio; Roehe, Adriana Vial; Bicca, Claudia; Graziotin, Tulio
VIl Jornada de Patologia, 2009. (Outro, Organizacéo de evento)

Palavras-chave: Pés-Graduagéo, Patologia, Pesquisa

Areas do conhecimento: Medicina, Genética Médica

Setores de atividade: Satide humana © servigos sociais

: Varios
Membro da Comissao Organizadora da VH Jornada de Patologra do Programa de Pés-Graduagdo em
Patologia da UFCSPA

Bancas

Participacao em banca de trabalhos de conclusao

Mestrado

Zen, P. R. G.; GAZZONI, F. F; TORRES, F. S.

Participagdo em banca de Adriano Basso Dias. Ci da acurécia da
magnética com difuséo e do 18 F-FDG PET/CT na diferenciagao de lesao pulmonar maligna de
benigna: revisao sistematica e metanalise, 2019

(Patolcgla) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Lesao pulmonar

Areas do Donheclmema. Radiologia Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Zen, P. R. G.; HAAG, T; GUTIERRES, J. M.

Participagéo em banca de Paula Prietsch Pacheco. Efeito da taurina e do ambiente enriquecido no
cerebelo de ratos diabéticos - uma analise de marcadores de dano celular, 2018

(Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

Palavras-chave: Taurina, Cerebelo, Ram dlabetu:o Dano celular

Areas do
Setores de atlvrdade Atrvldades de atsn{;ao a saude humana

Zen, P. R. G.; MANFRO, R. C.; RODRIGUES JUNIOR, L. C.

Participagdo em banca de Helen Kris Zanetti. Incidéncia de infecgao e doenga por citomegalovirus
pelo manejo preemptivo no transplante renal, 2018

(Patolcgla) Fundagac Universidade Federal de c.énmas da Saide de Porto Alegre

Areas do conheclmema Nefrologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S.; JIMENEZ, M. F.
Participagdo em banca de Alessandra Chiele Barros. Estudo de sindromes de cancer familial
relacionadas ao cancer de mama, 2017

(Patologia) Fundago Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palauras-chavo: Céncer d mama, Céncer familal, Sindrome de Géncer familial

Areas do Anatomia Patologica e Patologia Clinica, Genética Humana e
Meédica

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Zen, P. R. G.; ARNONI, C. P.; LINDENAU, J. D.

Participagdo em banca de Gabriela Hoher. Investigagéo da variabilidade do gene ACKR1 em
doadores de sangue de Porto Alegre/RS, 2017

(BIOCIENCIAS) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Gene ACKR1, Doadores de sangue, Variabilidade génica

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

ZEN, PRG; Fiegenbaum, M; PILGER, D. A.

Participagéo em banca de Natélia Moreira Vieira. Associagéo de polimorfismos de genes
transportadores do mesilato de imatinibe e a resposta ao tratamento em pacientes com Leucemia
Mieldide Crénica, 2016

(Ciéncias da Satide) Fundagao Universidade Federal de C\énmas da Satide de Porto Alegre
Palavras-chave: Leucemia Mieldide Crénica, Gene 3

Areas do conhecimento: Genética Humana e Medlca,HemaloIogla

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ZEN, PRG; MATTEVI, V. S.

Participagéo em banca de Tales Bohn Mirandolli. Associagéo de polimorfismos no gene GATA3 com o
tempo de progresséo a AIDS, 2016

(Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre

Palavras-chave: AIDS, Gene GATA3, Polimorfismos

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

ZEN, PRG; FACCINI, L. S.; MAROSTICA, P. J. C.

Participagdo em banca de Claudia Fernandes Lorea. Caracterizagao clinica da sequéncia de Pierre

Robin no Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2016

(Mestradc Profssnonal em Genética Aphcada a Medlcma) Unlversndade Federal do Rio Grande do Sul
de , C: clini

Areas do Donheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ZEN, PRG; BICA, C. G.; FERNANDES, L. L.

Participagédo em banca de Marilia Moraes Wallauer. Efeitos do etanol e do tabaco no cerebelo de ratos
wistar, 2016

(Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: Etanol, Tabaco, Cerebelo, Ratos wistar

Areas do conhecimento: Biologia Geral

Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

ZEN, PRG; OSTERMAN, A. C.; CRUZ, F. M.; CORONA, M. O.
Participagdo em banca de Minéia Frezza. A entrega de noticias em aconselhamentos genéticos: uma
investigagao interacional sobre como acontece na pratica, 201

(Lingiistica Aplicada) Universidade do Vale do Rio dos Sinos

Palavras-chave: Aconselhamento genético, Entrega de noticias, Sequéncias didéticas, Apresentagdo de
perspectivas otimistas, Agentividade dos exames

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA, Lingiiistica Aplicada

Setores de atividade: Educagédo

Zen, P. R. G.; FURLANETTO, T. W.; DALBOSCO, S. M
Participagdo em banca de Bruna Breyer de Freitas. 3 ici élica em
com excesso de peso com e sem hiperprolactinemia causada por prolac!moma 2015
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20.

21.

22.

Doutorado

(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Excesso de peso, Hiperprolactinemia, Prolactinoma
Areas do conhecimento: Endocrinologia,Nutrigdo
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana
igués.

ZEN, PRG; VIANNA, F. S. L; CONTINI, V.
Participagao em banca de Angelica Menin. Estudo da influéncia do polimorfismo rs8014194 do gene
Calmina na farmacogenética das estatinas, 201

(Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

% e d

as,

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. ques.

Zen, P. R. G.; ANDRADE, F. M.; GENRO, J. P.
Participagéo em banca de Jésswca Aguiar de Souza. Influéncia de polimorfismos do gene PON1 na
resposta terapéutica de estatinas, 2015
(PPG Patologia) Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Polimorfismos, Gene PON1, Estatinas, Terapia
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Zen, P. R. G.; SUN, S. Y., CUNHA FILHO, J. S. L.
Participagédo em banca de Rodrigo Cardoso. icagdes do conservador na
gestagao ectépica em um hospital de Porto Alegre, 2014
(PPG Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Gestagao ectopica, Tratamento
Areas do conhecimento: Ginecologia e Obstetricia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

ZEN, PRG; ALMEIDA JUNIOR, H. L.; MARQUES, S. A.

Partlcwpa;ao em banca de Lisia Mamns Nude\mann Linfoma cutaneo primario: estudo Iongnudmla e
sobre aspectos

(PPG Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude 'de Porto Alegre

Palavras-chave: Linfoma, Linfoma cuténeo primario, Prognéstico

Areas do conhecimento: Medicina, Dermatologia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ZEN, PRG
Partlcwpa;ao em banca de Lulza Emy Dorfman. Pesqulsa de

as
analise p: de genomas baseada em microarranjos, 2014

(Genetlca e Biologia Molecular) Umversmade Federal do Rio Grande do Sul
congénita,

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

ZEN, PRG
Partlcwpa;ao em banca de S\mcne Gelger de Almeida Selistre. Caracterizagao de pacientes com
de s servigos de oncologia pediatrica, oftalmologia e
genética do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, 2013
(Medlclna Clenmas Médicas) Universidade Federal do Rio Grande do Sul
C o clinica

Areas do conhec/mento Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ZEN, PRG; TONETO, M. G.; GURSKI,

Participagdo em banca de Roberto Vifia Coral Estudo clinico-epidemiolégico do cancer de eséfago
no Brasil: analise de fatores prognésticos e de sobrevida, 2013

(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Salde de Porto Alegre

Palavras-chave: Céncer de es6fago, Prognéstico, Sobrevida

Areas do conhecimento: Medicina

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ZEN, PRG; MARRONI, C. A;; DAVILA, D. O. L.

Participagéo em banca de Fabiano Klaus. Insuficiéncia renal aguda em pés-operatério imediato de
pacientes submetidos a transplante hepatico, 2013

(PPG Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre
Palavras-chave: Insuficiéncia renal aguda, Transplante hepatico

Areas do conhecimento: Medicina,Nefrologia

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Zen, P. R. G.; CRUZ, |. B. M.; PASQUALOTTO, A. C.
Partlmpacéo em banca de Alana Durayski Ranzi. Infecgao por poliomavirus em

a citologia no 2012
(Patolcgla) Fundagac Umversudade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
renal, Citologia urinaria

Areas do conheclmema Medlclna
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

Zen, P. R. G.; ALMEIDA, S.; FERREIRA FILHO, A. F.

Participagdo em banca de Carmela Nicolini. Analise da quantificagdo do DNA livre no plasma de
mulheres com cancer de mama e voluntérias saudaveis., 2011

(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: DNA livre, Céncer de mama

Areas do conhecimento: Medicina, Genética

Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

Zen, P. R. G.; GRAUDENZ, M. S.; CASTRO, WP

Par(lmpacéo em banca de Tlago Denicol Schiavo Decoy cells, viraria e viremia por BK virus em
enal intervivos., 2011

(Patolcgla) Fundagao Umversudade Federal de Ciéncias da Salide de Porto Alegre

Palavras-chave: Transplante renal, BK virus, Decoy cells

Areas do conhecimento: Medicina

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

Zen, P. R. G.; BAKOS, R. M.; Weber, MB

Participagdo em banca de Thais Corsetti Variagdes éti de i com
familiar ou multiplo no Sul do Brasil., 2(
(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Melanoma
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

igués.

ZEN, PRG; MENKE, C. H.; CALEFFI, M.

Participagdo em banca de Morgana Trmdade Pacheco Acuracla da um:za;ao do sistema bi-rads para
a de nédulos arios., 2010

(Patologia) Fundagac Umversudade Federal de Cléncwas da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: Bi-ra

Areas do conhec/‘men(o, Medicina

Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
igués.

Zen, P. R. G.; Frasson, AL; ELY, P. B.
Participagéo em banca de Michel i éncia da ia de aumento com insergao
de prétese de silicone por via axilar na drenagem linfatica para o linfonodo sentinela., 2010
(Patologia) Fundacéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Mamoplastia, Linfonodo sentinela
Areas do conhecimento: Cirurgia,Oncologia
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais
igués.

Zen, P. R. G.; BARSCHAK, A. G.; MOREIRA, D. C.; ALMEIDA S E.M.

Participagdo em banca de Rober Rosso. Aspectt do crénico com
estatinas: impacto no metabolismo da glicose, 2019

(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: Farmacogenética, Estatinas, diabetes, Polimorfismos

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

Zen, P. R. G.; GENRO, J. P; SILVA, J.; MOREIRA, D. C.
Participagdo em banca de Pamela Ferreira Todendi. igagao de em
criangas e sobre imi 2019
(Patolcgla) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

: 3 : imico, Crianga,

Adalesceme
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Zen, P. R. G.; ZELMANOVITZ, T.; FURLANETTO, T. W.; Roehe, Adriana Vial
Participagdo em banca de Geraldine Trott. Pesqulsa de marcadores preditores de recidiva e
2018

{Patologi)| Fundagac Umversndade Fodersl pie Cléncwas ¢a Salde do Porto Alagre

Areas do conhecimento: Endomnologla
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Curso de aper

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

4. Zen, P. R. G.; MOREIRA, J. S;; LOUREIRO, F. S.; GARCIA, E.
Participagéo em banca de Betina Scheeren. Achados da lomograra computadorizada de térax em
com pela 2017
(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Deglutigéo, Aspiragéo,
Areas do Médlca
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

5. Zen, P. R. G.; RUPENTHAL, R. D.; ALEIXO, P. B.;; ALMEIDA, S.
Participagdo em banca de Lisiane Silveira Zavalhia. Estudo da perda da heterozigosidase do gene
FHIT no cancer de mama, 2017
(Patolcgla) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

T, Cancer de mama

Areas do L‘onheclmema GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana
. qués.

6. ZEN, PRG; BAKOS, R. M.; GRAUDENZ, M. S.; BICA, C. G

Participagdo em banca de Thais Corsetti 50 entre a 40 morfolégica
confocal e os il clinicos de em uma &0 de alto risco, 2016
(Patolcgla) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
enotipo, confocal
Areas do conhec/mento De/mato/og/a
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
- . qués.
7. ZEN, PRG; ROSA, R. F. M.;; ZELMANOVITZ, T.; SILVA, M F
Participagdo em banca de Cyro Garcia Soares Ledes. é i de

saide fisica no pre e pos-operatorio de cirurgia hipofisaria em pacientes com adenomas
e com doenga de Cushing, 2016

(Patolcgla) Fundagac Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

de satide, Adenoma hipofisério, Acromegalia, Doenga de

Cusmng
Areas do i Educacéo Fisica
Setores de atividade: Atrwdades de aten(;ao 4 saide humana

8. ZEN, PRG; PASQUALOTTO, A. C.; FRAZZON, A. P. G.; SCHOTSAERT, M.
Par(lmpacao em banca de Luiz Gus'avo dos Anjos Borges. Microbioma e diversidade bacteriana do
trato io superior em pelo virus Influenza A, 2016
(Patologia) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Microbioma, Virus Influenza A, Trato respirat6rio
Areas do conhecimento: Microbiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a salde humana

9. ZEN, PRG; OLIVEIRA, J. R.; Fiegenbaum, M; SANTOS, A. K. C. R.
Participagdo em banca de Paulo Roberto Vargas Fallavena Varlanles  polimérficas de genes
envolvidos com o processo il em criticas de sauide., 2011
(B\ologla Celular e Molecular) PDMIfICIa Umverswdade Catéhca do Rio Grande do Sul

Areas do L‘onheclmema Medicina, Blologla Geral
Setores de atividade: Satide humana e servigos sociais

10. ZEN, PRG; GARCIA, C. D.; ANTONELLO, I. C. F.; GRAUDENZ, M. S.
Participagdo em banca de Regina Barbosa Schroeder Infec;ao por HHV-6 e associagdo com CMV e
primeiro ano pi .,
(Programa de Pos- Graduacao em Patologia) Fundagao Umversuﬂade Federal de Ciéncias da Salde de
Porto Alegre
Palavras-chave: Transplante renal, HHV-6, Citomegalovirus
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

11. ZEN, PRG; HALPERN, R.; MIURA, E; PITREZ, P. M. C.
Participagéo em banca de Paulo Roberto da Silva Pereira. Efeito do corticéide intramuscular sobre o
intestino de ratos submetidos a agéo intraperitoneal de mecénio e urina neonatal, 2009
(PPG Patologia) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satide de Porto Alegre
Palavras-chave: Gastrosquise, Corticoide
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

Exame de qualificagado de doutorado

1. Zen, P.R. G.; JOTZ, G. P; SCHWEIGER, C.
Participagdo em banca de Dayane Domeneghini Didoné. Correlagao dos limiares auditivos
comportamentais e corticais em criangas e adolescentes com e sem perda auditiva, 2018
(Saude da Crianga e do Adolescente) Universidade Federal do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Limiar auditivo comportamental, Limiar auditivo cortical, Perda auditiva
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

2. Zen, P. R. G.; MATTEVI, V. S.; MOREIRA, D. C.
Participagédo em banca de Rober Rosso. Statins and the development of Type-2 Diabetes mellitus in a
Brazilian cohort study?, 2018
(Ciéncias da Satde) Fundacéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Statins, Type 2 Dlabefes mellitus, Cohort
Areas do conheciment
Setores de at/vrdade Atrwdades de aten(;ao a saude humana

3. ZEN, PRG; ROMAN, T; Matte, U.
Participagdo em banca de Louise Lapagesse de Camargo Pinto. Histéria Natural das
Mucopolissacaridoses Tipo Il no Brasil: Um Estudo de Casos, 2009
(Saude da Crianga e do Adolescente) Universidade Federal do Rio Grande do Sul
Palavras-chave: Mucopolissacaridoses, Genética
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

1. ZEN, PRG; Barea, Liselotte Menke
Participagédo em banca de Thais Rodrigues. Banca Examinadora dos Trabalhos de Concluséo de
Residéncia Médica - Neurologia, 2011
(Neurologia) Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Residéncia Médica
Areas do conhecimento: Neurologia
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

2. Zen,P.R.G.
Participagdo em banca de Helena Breier Bonato. Banca de Avaliagao dos Trabalhos de Conclusao do
g de i ia Médica em ia,
( i ) Funda(;ao Uni i Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras -chave: Nefrolog
Areas do conhecimento: Medrcma
Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

gués.
Foram avaliados os alunos Thais Rodrigues, Angela Zanonato, Marcio Schneider Medeiros.

3. PASKULIN, G. A; ZEN, PRG
Partlcwpa;ao em banca de Clrurgla de Cabeca e Pescogo. Banca de Avaliagdo dos Trabalhos de
édica, 2007
(C\rurgla de Cabeca e Pescoco) Fundago Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais
4. PASKULIN, G. A; ZEN, PRG
Participagdo em banca de Cirurgia Vascular. Banca de Avaliagdo dos de C 50 do
Programa de Residéncia Médica, 2007
(Cirurgia Vascular) Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais
5. ZEN,PRG
Participagdo em banca de Cirurgia Pediatrica. Banca de 4o dos de C do do
Programa de Residéncia Médica, 2007
(Cirurgia Pediétrica) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
reas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais
. i gués.
6. ZEN, PRG; PASKULIN, G. A.
Participagéo em banca de Programa de & Medlca de C ia. Banca de iagdo dos
de C a i Médica, 2007

(Ce i L Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

§ ques.

https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

22/10/2020 10:30



Curriculo Lattes

125 of 127

Graduagao

2.

3.

4.

5.

6.

Zen, P. R. G.; MARTINEZ, C. C.

Par(lmpacao em banca de Nadini Cristina Marins Martinez. &0 das dif i em
num io de genética clinica, 2019
Fundagéo U i Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Pa/avlas chave: Disfagia, Dificuldade alimentar, Doenga genética
Areas do conhecimento: Fonoaudiologia, GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

Zen, P. R. G.; FIEGENBAUM, M.

Participagédo em banca de Simone Gottfried Scherer. Influéncia de polimorfismos de SELENOP
(rs3877899 e rs7579) sobre a memoria e sobre a doenga de A, 2018

(Biomedicina) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Pal: have: SELENOP,

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

ZEN, PRG; DUTRA, A. M.

Participagdo em banca de Natalia Moreira Vieira. e cil ética de i com
leucemia miel6ide crénica tratados com mesilato de imatinibe em dois hospitais publicos do sul do
pais., 2013

(Biomedicina) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Leucemia Mieldide Cronica, Mesilato de imatinibe

Areas do conhecimento: Genética

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

ZEN, PRG; CASTRO, E. C.

Participagdo em banca de Gustavo Machado das Neves. Analise filogenética de Bocavirus humano
associado a infecgao respiratéria aguda em driangas do estado do RS, 2009

(Biomedicina) Fundagao Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Palavras-chave: Bocavirus humano, PCR, Sequenciamento

Areas do conhecimento: Genética

Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais

ALMEIDA, S.; OLIVEIRA, A. T; ZEN, PRG
Participagdo em banca de Glaucia C. Akutagava Martins. Estudo da influéncia de polimorfismos do
gene do receptor D4 de dopamina (DRD4) sobre a etiologia e a clinica do transtorno do déficit de
atencao e hiperatividade, 2008
(Biomedicina) Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

igués.

ZEN, PRG

Participagdo em banca de Anna Maria Siebel. Instabilidade gendmica avaliada através da técnica de
onlcleos e ensaio cometa em profissionais da pintura automotiva., 2008

(Ciéncias Biologicas) Ur\lversldade Feev e

Areas do conhec/mento Bro/ogra Ge/a/ Genélrca
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

Exame de qualificagdao de mestrado

1.

ZEN, PRG; BATTISTI, E,; CORONA, M. O,
Participagdo em banca de Minéia Frezza. A iali i 6dica da entrega de
boas e mas noticias em consultas de pré-natal de médio e alto risco, 2014

(Lingliistica Aplicada) Universidade do Vale do Rio dos Sinos
Pal: have: Anélise i

Prosédia, Pré-natal
Areas do conhecimento: Lingistica
Setores de atividade: Pesquisa e desenvolvimento cientifico

. qués.

Participagao em banca de comissdes julgadoras

Concurso publico

Outra

1.

2.

3.

3.

5.

6.

7.

8.

9.

Cargo de Professor Adjunto-A na area de Genética Médica, 2015
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Genética Médica, Concurso

Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Professor substituto da disciplina de Genética Humana, 2013
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Genética Humana
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

igués.

Professor Substituto da Disciplina de Genética Humana, 2007
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Genética, Genémica
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Saude Humana

Avaliador do C UFC e e 2019
Fundagao Universidade Federa\ de Ciénciae da Sadde de Porto Alegre
Palavras-chave: Iniciagdo cientifica, Pesquisa

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo & satide humana

Comisséo Avaliadora da XIl Jornada do Programa de Pés-Graduagéo em Patologia, 2019
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Pos-Graduagdo, Avaliagdo, Jornada
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Comité Externo de Avaliagao dos Projetos i ao gl ituci de Bolsas de
Iniciagdo Cientifica CHAMADA GERAL 2019, 2019

Pontificia Universidade Catdlica do Rio Grande do Sul

Palavras-chave: Iniciago cientifica, Bolsa Pesquisa

Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

IV Mostra de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extenséo da UFCSPA, 2018
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Ensino, Pesquisa, Extensdo
Areas do conhecimento: Genética Humana e Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

igués.

Comité Externo de Avaliagado dos Projetos Submetidos ao Programa Bolsa Pesquisa Aluno -
BPA/PUCRS, 2016

Pontificia Universidade Catdlica do Rio Grande do Sul

Palavras-chave: Avaliagéo, Bolsa Pesquisa

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Membro da Comissao de Avaliagdo dos Posteres, 2016

Universidade Catélica de Pelotas

Palavras-chave: Banca avaliadora, Péster

Areas do conhecimento: Pediatria

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

| Mostra de Trabalhos de Ensino, Pesquisa e Extensdo da UFCSPA, 2015
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Ensino, Pesquisa, Extenséo
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Prova do Titulo de Especialista em Genética Médica, 2015

Sociedade Brasileira de Genética Médica

Palavras-chave: Genética Médica, Titulo de espe(:/a//sta

Areas do conhecimento: GENETICA MEDI

Setores de atividade: Atividades de aten;ao a saude humana
igués.

Membra do Banca Avaliadora de Trabalhos da Ill Semana Académica da UFCSPA, 2014
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: Semana académica, Iniciagéo cientifica

Areas do conhecimento: Medicina

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
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10.

20.

21.

23.

24.

Citagdes

g

Prova do Titulo de Especialista em Genética Médica, 2014
Sociedade Brasileira de Genética Médica

Palavras-chave: Genética Médica, Titulo de especialista
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Comissao Cientifica do Simpésio Internacional sobre Interdisciplinaridade no Ensino, na Pesquisa
e na Extenséo - Regido Sul, 2013

Universidade Federal de Santa Catarina

Palavras-chave: Interdisciplinaridade, Ensino, Pesquisa, Extens&o

Areas do Medicina,,

Setores de atividade: Educagdo

Processo Seletivo para Médicos i do gl de idéncia em Genética Médica,
2013

Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Residéncia Médica
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana
igués.

Prova do Titulo de Especialista em Genética Médica, 2013
Sociedade Brasileira de Genética Médica

Palavras-chave: Genética Médica, Titulo de especialista
Areas do conhecimento: GENETICA MEDICA

Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana

Comissao Examinadora do Processo Seletivo do PPG-Patologia, 2012
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Concurso
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satde humana

igués.

Processo Seletivo para Médicos i do gl de i ia em Genética Médica,
2012

Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Residéncia Médica, Processo seletivo
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
igués.

Banca de Sele¢éo de Alunos do PPG-Patologia - UFCSPA, 2011
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Pés-Graduagéo, Processo seletivo
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Atividades de atengéo a saiide humana

g de a i no Exterior no g Ciéncia sem iras - CNPq, 2011
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre

Palavras-chave: Graduagédo Sanduiche, CNPq

Setores de atividade: Satde humana e servigos sociais

Banca de Selegao de Alunos do PPG-Patologia - UFCSPA, 2010
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Pés-Graduagéo, Patologia
Areas do conhecimento: Medicina
Setores de atividade: Salde humana e servigos sociais

igués.

Processo Seletivo para Médicos i do gl de i ia em Genética Médica,
2009
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Residéncia Médica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Atividades de atengéo a satide humana
. ques.

Selegéo para o Programa Bolsas de Extensdao da UFCSPA - Projeto "Avaliagao de necessidade de
atuagao i icaem i i ‘em um servigo de Genética Clinica", 2009
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre

Pale have: nsé&o, Genética Médica

Areas do Genética Médica,
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

| Semana Cientifica da UFCSPA, 2008
Fundag&o Universidade Federal de Ciéncias da Satde de Porto Alegre
Palavras-chave: Genética Humana, Biologia Molecular
Areas do conhecimento: Genética
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais
igués.

| Semana Cientifica da UFCSPA, 2008
Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Genética Humana
Areas do conhecimento: Genética Médica, Medicina
Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

Processo Seletivo para Médicos i do gl de idéncia em Genética Médica,
2008

Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Residéncia Médica

Areas do conhecimento: Genética Médica

Setores de atividade: Salde e Servigos Sociais

Processo de selegao 2008/2009.

Processo Seletivo para Médicos i do gl de idéncia em Genética Médica,
2007

Fundagéo Universidade Federal de Ciéncias da Saude de Porto Alegre
Palavras-chave: Residéncia Médica
Areas do conhecimento: Genética Médica
Setores de atividade: Satde e Servigos Sociais
igués.

[ web of science
Total de trabalhos: 91 Total de citagdes: 480

Zen, Paulo RG
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Fator H: 11

SciELO
Total de trabalhos: 45 Total de citagdes: 117

ZEN, PAULO R. G.; ZEN, PAULO RICARDO GAZZOLA; ZEN,
PAULO RICARDO G

SCOPUS

Total de trabalhos: 129 Total de citagdes: 627

Zen, PRG; Gazzola Zen, PR

Outras

Total de trabalhos: 256 Total de citagdes: 1332

Paulo Ricardo Gazzola Zen

Totais de produgdo

Producéo bibliografica

Artigos completos publicados em periddico
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Curriculo Lattes https://wwws.cnpq.br/cvlattesweb/pkg_impcv.trata

Capitulos de livros publicados 5
Jornais de Noticias 2
Trabalhos publicados em anais de eventos 447
Ges de trabalhos (C =] 20

P des de trabalhos (Ci ia ou palestra) 17
Ges de trabalhos (C 443

P des de trabalhos i 1
Apresentagdes de trabalhos (Simpésio) 52
Apresentagdes de trabalhos (Outra) 188
Demais produgdes bibliogréficas 10

Produgao técnica

Trabalhos técnicos (parecer) 1
Curso de curta duragéo ministrado (extensao) 2
Desenvolvimento de material didatico ou instrucional 2
Programa de Rédio ou TV (entrevista) 3
Programa de Rédio ou TV (mesa redonda) 1
Programa de Rédio ou TV (outra) 1
Relatério de pesquisa 2
Outra produgéo técnica 1
Orientagdes

Orientag&o concluida (dissertag&o de mestrado - co-orientador) 5
Orientagéo concluida (dissertagao de mestrado - orientador principal) 22
Orientagéo concluida (tese de doutorado - orientador principal) 4
Orientagéo concluida (tese de doutorado - co-orientador) 1
Orientagéo concluida de 40 de curso de aperfei a 3
Orientagéo concluida (trabalho de concluséo de curso de graduagio) 14
Orientagéo concluida (iniciagao cientifica) 7
Orientagéo concluida (supervisao de pos-doutorado) 2
Orientagéo concluida (orientagao de outra natureza) 36
Orientagdo em andamento (dissertacdo de mestrado - orientador principal) 9
Orientagdo em andamento (tese de doutorado - orientador principal) 6
Orientagdo em (tese de - ) 4
Orientagdo em (trabalho de conclus&o de curso de 50) 1
Orientagdo em andamento (iniciagéo cientifica) 16
Orientagdo em andamento (orientagéo de outra natureza) 8
Eventos

Participagdes em eventos (congresso) 36
Participagdes em eventos (seminario) 2
Participagdes em eventos (simpésio) 4
Participagdes em eventos (encontro) 6
Participagdes em eventos (outra) 27
Organizag&o de evento (congresso) 8
Organizagéo de evento (outro) 5
Participagdo em banca de trabalhos de conclusdo (mestrado) 25
Participagdo em banca de trabalhos de concluséo (doutorado) 1
Participagdo em banca de trabalhos de 40 (exame de qualificagdo de 3
Participagdo em banca de trabalhos de 40 (curso de aper a 6
Participagdo em banca de trabalhos de conclusdo (graduagéo) 6
Participago em banca de comissées julgadoras (concurso publico) 3
Participagdo em banca de comissdes julgadoras (outra) 24

Outras informagGes relevantes

1 1. Edital CAPES Pro-Equipamentos Institucional n° 13/2008/ CAPES R$ 299.000,00. Pesquisador
Colaborador.

. Edital PROEXT 2010 MEC/SESu R$ 92.386,00. Pesquisador Colaborador.

Edital FAPERGS Programa Pesquisador Gaticho PqG R$ 19.974,00. Pesquisador Colaborador.

Edital MCT/CNPq 14/2010 - Universal - Faixa A - Até R$ 20.000,00. Coordenador.

Edital ARD/2011 R$ 11.555,00 FAPERGS. Coordenador.

Edital PROINFRA - 02/2010 R$ 412.215,00. Coordenador.

Edital Proext 2013 MEC/SESu R$ 150.000,00. Coordenador.

Edital FAPERGS/PPSUS 2013 R$ 149.945,00. Coordenador.

Chamada Publica MCTI/FINEP/CT-INFRA - PROINFRA — 02/2014 R$ 2.541.439,20. Colaborador.

10. Edital Proext 2016 MEC/SESu R$ 285.630,00. Coordenador.

11. Edital Pesquisador Gaticho / FAPERGS - 02/2017 R$ 36.300,50. Coordenador.
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