ESCOLA POLITECNICA DE SAUDE

JOAQUIM VENANCIO

Introducao

A citogenética € um campo da genética que estuda especificamente
alteracOes cromossomicas, muitas vezes associadas a fendtipos clinicos
especificos.

As anomalias cromossOmicas podem ser tanto estruturais quanto numeéricas,
podendo envolver autossomos, Cromossomos sexuals, ou ambos, e sao
descritas através de um conjunto padrao de abreviaturas e nomenclaturas que
Indicam a tecnologia utilizada e a natureza da anomalia (Thompson e Cols,
2009).

O tipo mais comum dessas alteracOes é a aneuploidia, a qual consiste no
numero anormal de cromossomos devido a auséncia de um deles ou a
existéncia de um cromossomo extra. As trocas de segmentos entre
cromossomos nao homologos, conhecidas como translocacoes reciprocas,
também sao relativamente comuns, porem nao alteram o fenotipo do paciente,
embora possam estar relacionadas a um risco maior de prole
cromossomicamente anormal.

Para que uma anomalia cromossOmica transpareca no fenotipo, depende-se
dos genes especificos afetados, da sua natureza especifica e do desequilibrio
causado nas partes envolvidas do genoma.

Este trabalho visa apresentar o estudo, atraves de diferentes técnicas
citogenéticas, da caracterizacao de causas cromossoOmicas em casoS

Resultados e discussao

Caso | — Paciente do sexo
masculino, encaminhado para
aconselhamento genético por esposa
sofrer trés abortos espontaneos de
primeiro trimestre.

Caso Il - Paciente encaminhado por
apresentar caracteristicas clinicas
sugestivas de Sindrome de Down

Figura 5- Cariotipo correspondente a
Sindrome de Down por translocacao
(seta) - 46,XX, der t(14,21)[20]

Figura 4 — Cariotipo masculino normal
por bandeamento GTG - 46,XY

Caso IV - Amostra de cordao umbilical

Caso Ill — Paciente, sexo feminino, 16
anos, encaminhada por apresentar
baixa estatura associada a amenorreia

(cordocentese) para diagnaostico
citogeneético pre-natal, pois o feto
apresenta alteracoes morfologicas

encaminhados por malformacoes congénitas, atraso de desenvolvimento e
aconselhamento genetico, realizado durante o periodo de estagio de iniciacao
cientifica (PROVOC), no qual foi possivel vivenciar a rotina do laboratério de
citogenetica.

primaria (suspeita clinica de Sindrome
de Turner)

iIdentificadas na ultrassonografia. Suspeita
clinica de Sindrome de Patau.
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Figura 7— Técnica FISH em amostra de

cordocentese. Presenca de cinco sinais vermelhos. Os dois

Figura 6- Cariotipo em bandeamento
GTG, de uma paciente com sindrome de
turner (45,X)

Analise por banda G

menores correspondem ao centromero do cromossomo 21 e
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confirmando a suspeita clinica de Sindrome de Patau

Sistema de imagem Caridétipo montado

(trissomia de 13).

cromossomos metatisicon Figura 2- Esquema da téenica coloragdo - Concluséo
. e R ) A aplicagao de diferentes técnicas foram essenciais para a caracterizagao dos
de ke L@ 7 casos apresentados nesse trabalho. Todos tiveram a complementagao
e P diagndstica concluida. Nos trés primeiros casos a técnica de bandeamento GTG
N : .&@, foi suficiente para a resolucao diagnostica. Entretanto, para o caso |V, a
I it S utilizac&o da técnica FISH foi fundamental, uma vez que, sem a presenca de
; metafases, consequentemente, sem a possibilidade de montar o cariotipo, esse
caso ficarla sem resposta.

Figura 3- Esquema da tecnica de Hibridizacao In Situ por Fluorescéncia (FISH)
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