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Introdução

Anomalias cromossômicas são alterações genéticas causadas por

diversos fatores. Elas podem ser tanto cromossômicas como numéricas.

Fatores esses que são investigados mais a fundo nos exames

citogenéticos. Elas podem ocorrer por consequência de uma desordem

genética, desordem no número de cromossomos, ou até mesmo falhas

estruturais nas sequências de DNA. Para isso são solicitados os exames

de cariótipo, que mostram a constituição total dos cromossomos do

indivíduo. Dependendo da indicação clínica, outros exames podem ser

solicitados, caso o cariótipo seja normal , como as técnicas de hibridização

in situ ou novos métodos moleculares.

Este trabalho visa a demonstração das técnicas mais rotineiramente

utilizadas na investigação cromossômica de um laboratório de

Citogenética e apresentar o estudo citogenético em quatro casos

selecionados durante o período de estágio PROVOC.
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Resultados e discussão

Conclusão

A partir desse estudo podemos observar que a maioria dos casos

encaminhados são resolvidos através da técnica de bandeamento, sendo

considerada a principal técnica utilizada para a caracterização de alterações

cromossômicas. Entretanto, em casos como o caso IV, a aplicação da técnica

FISH torna-se mais efetiva, uma vez que, com a utilização de sondas que

reconhecem especificamente uma região do cromossomo, torna-se possível a

caracterização de alterações menores (na ordem de menos de 3 Megabases de

DNA.
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Caso I - Paciente, 03 anos, sexo

feminino, encaminhada para avaliação

citogenética por apresentar atraso de

desenvolvimento global e dismorfias

leves.

Fig 4 - Cariótipo feminino por bandeamento 

GTG (46,XX)

Caso II - Paciente do sexo feminino,

recém-nascido, encaminhado por

suspeita de Síndrome de Down.

Fig 5 - Cariótipo com bandeamento GTG

cuja seta demonstra a presença de um

cromossomo extra do pr 21, caracterizando

trissomia livre do cromossomo 21.

Caso III - Paciente apresentando atraso

intelectual associado a dismorfias que

incluem: hipertelorismo ocular, orelhas

pequenas e baixo implantadas, lábios

finos.

Fig 6 - Cariótipo de bandeamento GTG onde 

podemos observar a perda do segmento 

terminal do braço longo do cromossomo 13 

(deleção de 13q) (seta). 46,XY, del 13(q32-

qter) 

Caso IV - Paciente do sexo masculino,

apresentando dismorfias faciais, atraso

de desenvolvimento intelectual -

Síndrome de deleção de 1p36?

Fig 7 - Técnica de FISH demonstrando 

ausência de sinal vermelho em um dos 

cromossomos do par 1 (seta), confirmando a 

deleção de 1p36

Fig 1 – Esquema da técnica de obtenção de

cromossomos metafásicos.

Fig 2 – Esquema da técnica coloração –

Bandeamento GTG

Fig 3 – Esquema da técnica de Hibridização In Situ por Fluorescência (FISH)


