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Resumo

O conjunto de cromossomos é denominado cariétipo, que armazena todas as informacdes, determinando
as caracteristicas do individuo. O cariétipo pode apresentar alteragcdes que, em sua maioria, sdo detectadas
por um exame citogenético chamado cariotipagem. De 1995 a 2003 foram realizados 3234 exames citogenéticos
no Centro de Aconselhamento e Laboratorio de Genética — Genetika. Os resultados foram transferidos dos
livros-registro para tabelas e analisados cuidadosamente para obter o niumero de resultados normais e
alterados de acordo com a indicacdo. Foram utilizadas 485 indicacGes e estas divididas em cinco grupos:
sindromes, deficiéncias fisicas, abortos, IMA e outros. No grupo “sindromes”, avaliou-se que, de 459 casos,
apenas 169 se confirmaram a partir das indicacdes utilizadas como pré-diagnéstico, 44 resultaram em
alteracdo, 242 obtiveram resultado normal e apenas 4 ndo apresentaram resultados. Foram avaliados 410
exames para o grupo “deficiéncias fisicas”, em que 341 resultaram em caridtipo normal, 56 obtiveram
alguma alteracdo e 13 ndo obtiveram resultado. Em 723 casos analisados para o grupo “abortos”, 542
obtiveram resultados normais, 103 obtiveram alteracdes e 78 ndo apresentaram resultados. Do grupo “IMA”,
foram avaliados 94 casos, em que 81 obtiveram resultado normal, 6 resultaram em alteracdo e 7 nao
apresentaram resultados. No grupo “outros”, avaliaram-se 299 casos, em que 260 obtiveram resultado
normal, 32 apresentaram alteracdo e apenas 7 ndo apresentaram resultados. A freqliéncia de alteracBes
cromossdmicas na populacdo é bastante elevada, sendo as mais comuns as que geram sindromes.
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Abstract

The chromosomes set is called cariotype, that stores all the information determining the characteristics of an
individual. Cariotype can present alterations, that in its majority, are detected by a citogenetic examination
called cariotyping. From 1995 to 2003 it have been carried out 3234 citogenetics examinations at the
Advisory Center and Genetic Laboratory - Genetika. Results have been transferred from book-register to
tables and analyzed carefully in accordance to the number of normal and altered results. From these 485
indications have been used and divided into five groups: physical syndromes, deficiencies, abortions, IMA
and others. In the “syndromes” group were evaluated 459 cases in which only 169 were confirmed from the
indications in the pre-diagnosis, 44 resulted in alteration, 242 resulted normal and only 4 did not present
results. For “physical deficiencies” group, 410 examinations were evaluated, 341 resulted in cariotype
normal, 56 resulted in some alteration and 13 did not show any results. In 723 cases analyzed for the group
“abortions”, 542 resulted normal, 103 got alterations and 78 did not present results. From “IMA” group 94
cases were evaluated, where 81 resulted normal, 6 resulted in alteration and 7 did not present results. In the
group “others”, 299 cases were evaluated, where 260 resulted normal, 32 presented alteration and only 7
did not present results. The frequency of chromosomic alterations in the population is sufficiently high,
being the most common the ones that generate syndromes.

Keywords: Cariotype; Indications; Citogenetic.

Introducéo

O sistema genético de qualquer organis-
mo depende da estabilidade das informagdes con-
tidas nos cromossomos. O cariétipo, conjunto de
autossomos e cromossomos sexuais definidos pelo
seu numero, forma ou tamanho, pode modificar-
se levando a alteracdes cromossdémicas que po-
dem ser numéricas ou estruturais (CONNOR;
FERGUSON-SMITH, 1993).

O cariotipo de uma célula humana nor-
mal é formado por 22 pares de cromossomos
homologos (idénticos) e um par de cromossomos
sexuais, que € designado pelas letras X e Y. O
cariotipo é o conjunto de informacdes de um gru-
po ou individuo, que determina suas caracteristi-
cas, presentes ou ausentes (CONNOR; FERGUSON-
SMITH, 1993).

O método da cariotipagem € um exame
citogenético utilizado para verificar o estado do
cariotipo das células. A analise deste caridtipo é
feita evidenciando os cromossomos por coloracéo,
utilizando o bandeamento.

No Centro de Aconselhamento e Labora-
torio de Genética — Genetika, utilizou-se o
bandeamento G, que trata 0S cromossomos com
tripsina (para a desnaturacdo das proteinas
cromossdmicas) e em seguida corou-os com o
corante Giemsa (que iria auxiliar na visualizagdo
de bandas claras e escuras que sdo caracteristica
de cada par), para realizar a observacéo, permitin-
do o diagndstico de possiveis alteragbes (BECAK;
FROTA-PESSOA, 1973).

A analise microscopica dos cromossomos
visa ao pareamento deles para a avaliacdo de sua
integridade.

A realizacdo desta técnica é eficiente para
obter-se a identificacdo de anormalidades
cromossémicas, e assim, diagnosticar possiveis
doencas hereditérias.

A cariotipagem pode ser feita por trés
métodos basicos, cultura temporaria de leucécitos
do sangue periférico, cultura de tecidos e cultura
de fibroblastos de medula éssea (BEIGUELMAN,
1982).

O cari6tipo de rotina pode ndo detectar
algumas alteracdes em determinados sitios, neste
caso, deve-se pedir o cariotipo especifico para tal
diagndstico, de modo que as culturas aplicadas
sejam apropriadas (GELEHRTER; COLLINS, 1993;
THOMPSON et al., 1993). Este processo € impor-
tante ndo s6 na realizagdo de diagnostico de anor-
malidades genéticas, como também no diagnosti-
co e monitoramento do cancer (NORA; FRASER,
1991).

Outros métodos, como a hibridizacéo in
situ por fluorescéncia (FISH - fluorescence in situ
hybridization), permitem a répida visualizagdo de
sondas de DNA hibridadas para seqiiéncias de DNA
na metafase ou intérfase dos cromossomos
(MATERBABY, 2003). Estes métodos
complementam o método da cariotipagem, auxili-
ando em situagdes especificas.

A freqliéncia de alteragdes cromossdmicas
na populacdo € bastante elevada, sendo as mais
comuns as que geram sindromes, como a Sindrome
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de Down, que ocorre aproximadamente em 1 a
cada 600 nascidos vivos (FSDOWN, 2004). A
sindrome de Klinefelter, que ocorre aproximada-
mente em 1 a cada 1.000 meninos nascido vivos
(FROTA-PESSOA et al., 1978). Estima-se que a
sindrome do X Fragil ocorra em 1 a cada 1.500
meninos nascido vivos e 1 a cada 2.000 meninas
nascidas vivas (HENRIQUES, 2004). A sindrome
de Patau ocorre em aproximadamente 1 a cada
4.000 a 10.000 nascidos vivos (CITOCEL, 2004). A
sindrome de Turner ocorre em aproximadamente
1 a cada 5.000 meninas nascidas vivas. As sindromes
de Cornélia de Lange e de Edwards ocorrem em 1
para cada 10.000 nascidos vivos (RARISSIMAS, 2004;
CITOCEL, 2004). E a sindrome de Cri du Chat,
ocorre aproximadamente em 1 a cada 20.000 a
50.000 nascidos vivos (CITOCEL, 2004).

Metodologia

Os resultados dos exames realizados no
laborat6rio foram armazenados em livros-registro,
gue foram consultados para preencher tabelas pre-
viamente montadas para receber todos os dados
necessarios a realizacdo da contagem. Estas foram
elaboradas de acordo com o tipo das amostras
analisadas. A tabela utilizada para armazenar os
dados dos exames de amostra de sangue periféri-
co (CSP) recebeu o nome do paciente, o numero
de identificacdo do laboratério de citogenética, o
namero do protocolo, o nimero da ficha, a idade
do paciente, o sexo do paciente, a indicacédo (pré-
diagnostico), o resultado e observacBes. Para as
amostras de liquido amnidtico (CLA), vilosidade
corionica (CVC), restos ovulares (CTR) e sangue
fetal (CLF), foram utilizadas tabelas, que recebe-
ram o nome do paciente, o numero de identifica-
cdo do laboratério de citogenética, 0 nimero do
protocolo, o numero da ficha, a idade do pacien-
te, a idade gestacional, o niUmero de gestages, de
cesarianas, de partos e de abortos (em uma so
coluna), a indicacdo (pré-diagndstico), o resulta-
do e observagoes.

Todos os exames que estavam nos livros-
registro foram transportados a estas tabelas para
facilitar as analises.

Os exames foram analisados de acordo
com a indicacdo que receberam. Verificou-se a
presenca de 485 indicagbes distintas, sendo que
apenas 51 delas foram selecionadas de acordo com

0 numero de vezes em que foram utilizadas (igual
ou maior a seis vezes) como pré-diagnadstico. Es-
tas 51 indicagbes foram divididas em 5 grupos. O
grupo “sindromes”, que foi preenchido com as
sindromes de Cornélia de Lange, Cri du Chat,
Down, Edwards, Klinifleter, Patau, Turner e X-Fra-
gil. O grupo “deficiéncias fisicas” englobou defici-
éncias como a agenesia, artéria umbilical Unica,
cardiopatia, déficit estatural, déficit pondero-
estatural, displasia esquelética, fenda palatina, feto
malformado, genitdlia ambigua, hidrocefalia,
hidropisia, hipertelorismo, hipogonadismo,
hipotonia, implantacdo baixa da orelha,
macrocranio, malformac¢des, microcefalia,
micrognatia, pés tortos, polidactilia e prega palmar
Unica. O grupo “abortos” recebeu as indicacdes
de um aborto de 1° trimestre, dois ou mais abortos
de 1° trimestre, aborto, aborto espontaneo, aborto
habitual, aborto retido e abortos repetidos. O gru-
po “outros” englobou alteracdes como amenorréia,
atraso cognitivo, atraso da aprendizagem, atraso
da fala, atraso do desenvolvimento, atraso do de-
senvolvimento motor, atraso do desenvolvimento
psicomotor, convulsdes, epilepsia, esterilidade,
hiperatividade, oligoospermia e retardo mental. E,
o ultimo grupo, “IMA”, foi formado pelos exames
gue receberam a indicacdo de idade materna avan-
cada.

Estes grupos foram utilizados para fazer
a comparacao entre 0s exames que obtiveram re-
sultado normal (cariétipo 46, XX ou XY), os que
resultaram em alguma alteracdo (no caso das
sindromes, verificou-se a quantidade de casos em
gue foram confirmadas e 0s casos que resultaram
em outra alteracdo) e os exames que nao obtive-
ram resultado por falhas no processo.

Resultados

No Centro de Aconselhamento e Labora-
torio de Genética — Genetika foram realizados 3.234
exames citogenéticos entre os anos de 1995 a 2003.
Estes foram feitos com amostra de sangue periféri-
co (2.407 exames), com amostras de restos ovulares
(418 exames), com amostra de liquido amnidtico
(303 exames), com amostra de vilosidade coridnica
(98 exames) e com amostra de sangue fetal (8 exa-
mes). Deste total de exames, 2.371 (73,32%) obti-
veram resultado com cariétipo normal (46, XX ou
XY), 623 (19,26%) obtiveram resultado com algu-

Revista Estudos de Biologia, v. 26,n.57, p.41-48, out./dez. 2004 43



Monalisa Castilho Mendes et al.

ma alteracdo e 240 (7,42%) nao obtiveram nenhum
resultado, devido a diversos fatores como, cultura
sem crescimento, cultura ou amostra contamina-
da, baixo numero de células em metafase, materi-
al insuficiente, amostra coletada sem anticoagulante
(heparina), mé qualidade do material, ma qualida-
de das metéfases e cancelamento do exame.
Observou-se que 741 exames (22,91%)
nao receberam registro de nenhuma indicacéo.
No grupo “sindromes”, avaliou-se que
num total de 459 casos, apenas 169 (36,82%) se
confirmaram a partir das indicagOes utilizadas como

pré-diagnostico, 44 casos (9,59%) resultaram em
outra alteracdo, 242 (52,72%) obtiveram resultado
normal e apenas 4 casos (0,87%) ndo apresenta-
ram resultados. Essa distribuicdo pode ser
visualizada na figura 1.

Para a indicacdo de Sindrome de Down,
foram avaliados 247 casos, em que 141 (57,08%)
foram confirmados, 15 (6,07%) obtiveram resulta-
do com alguma outra alteracdo, 90 (36,44%) nao
obtiveram nenhuma alteracéo, ou seja, obtiveram
cariotipo normal e apenas 1 caso (0,41%) ndo ob-
teve nenhum resultado.

Figura 1 — Resultados obtidos quando comparados com as indicagoes dentro

do grupo “sindromes”.
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Nota: N = nimero de exames analisados.

Para sindrome de Turner, foram observa-
dos 99 casos em que se utilizou esta indicacao.
Em 13 casos (13,13%), o resultado foi confirmado,
em 14 casos (14,14%) observou-se outra alteragao,
71 (71,71%) obtiveram resultado normal, e em
apenas 1 caso (1,01%) ndo houve resultado.

Observaram-se 37 casos em que a indica-
¢do para sindrome de Edwards foi utilizada. Des-
tes, 9 casos (24,33%) foram confirmados, 5 (13,51%)
casos obtiveram resultado para outras alteragdes,
23 casos (62,16%) obtiveram resultado normal e
nao se observou nenhum caso sem resultado.

Houve 15 casos em que a indica¢do para
Sindrome de Klinefelter foi citada. Destes, 5 casos
(33,33%) foram confirmados para esta sindrome,
apenas 1 caso (6,67%) obteve resultado com uma
alteracdo diferente, 9 casos (60%) obtiveram resul-
tado normal e ndo houve casos sem resultados.

A indicacdo para a Sindrome de Cri du
Chat foi citada em 8 casos. Destes, 2 casos (25%)
confirmaram-se para esta sindrome, 1 caso (12,5%)

resultou em outra alteracédo e 5 (62,5%) resultaram
em cari6tipo normal.

Foram avaliados 14 casos em que se utili-
zou a indicacdo para sindrome de Patau. Destes,
apenas 1 caso (7,14%) foi confirmado para esta
sindrome e 13 casos (92,86%) obtiveram resultado
normal. Ndo houve casos com outra alteracdo, nem
casos sem resultado.

No grupo “sindromes”, foram avaliados
11 casos em que a indicacdo para sindrome de
Cornélia de Lange foi utilizada. Nenhum caso se
confirmou para esta indicacdo. Em 5 casos (45,45%),
o resultado foi de outra alteracdo e 6 casos (54,55%)
resultaram em cariétipo normal.

Para a sindrome do X-Fragil, foram avali-
ados 28 casos em que se utilizou esta indicagéo.
Destes, ndo foram obtidos casos confirmados para
esta sindrome. Em apenas 1 caso (3,57%) obser-
Vvou-se uma alteracdo, em 25 casos (89,29%) o re-
sultado foi normal e em 2 casos (7,14%) ndo hou-
ve resultado.
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O grupo “deficiéncias fisicas” recebeu este
nome por serem caracteristicas fenotipicas, que
podem estar relacionadas com alguma sindrome
ou qualquer outra alteragdo cromossGmica.

Foram avaliados 410 exames para o gru-

po das deficiéncias fisicas. Destes, 341 (83,17%)
obtiveram resultado normal, 56 casos (13,66%)
obtiveram algum tipo de alteracdo e 13 (3,17%)
ndo apresentaram resultado. Estes dados podem
ser visualizados na figura 2.

Figura 2 — Resultados obtidos quando comparados com as indicagoes dentro

do grupo “deficiéncias fisicas”.
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A primeira indicacdo observada foi para
agenesia, em que se observaram 14 casos em que
esta foi citada. Destes, 13 casos (92,86%) obtive-
ram resultado normal e apenas 1 (7,14%) resultou
em alteracdo.

A indicagdo para artéria umbilical Unica
que foi utilizada como pré-diagndstico em 6 ca-
sos e em todos (100%) o resultado observado foi
normal.

Outra indicacdo avaliada foi para
cardiopatia, que foi utilizada em 19 casos, em que
17 (89,48%) obtiveram resultado normal, 1 caso
(5,26%) resultou em uma alteracdo e 1 caso (5,26%)
nao apresentou resultado.

Para indicacdo de déficit estatural, foram
observados 76 casos. Destes, 64 (84,21%) obtive-
ram resultado normal, 11 (14,47%) resultaram em
alguma alteracéo e em apenas 1 caso (1,32%) nédo
se obteve resultado.

Nos 14 casos em que se utilizou a indi-
cacdo para déficit pondero-estatural, observou-se
gue todos (100%) resultaram em cariétipo nor-
mal.

A indicacdo para displasia esquelética foi
citada em 6 casos e todos (100%) resultaram em
cariétipo normal.

Avaliaram-se 9 casos em que se utilizou
a indicacdo para fenda palatina. Destes, 8 casos

(88,89%) néo apresentaram alteracdo e em apenas
1 caso (11,11%) houve alteracéo.

A indicacéo para feto malformado foi uti-
lizada em 14 casos, 8 deles (57,14%) apresentaram
seu resultado normal e 6 (42,86%) resultaram em
alteracgéo.

Utilizou-se a indicacdo para genitalia am-
bigua em 20 casos. Destes, 17 (85%) obtiveram
resultado normal e 3 (15%) obtiveram resultado
alterado.

Observou-se que a indicacdo para
hidrocefalia foi utilizada em 11 casos, em que 10
(90,91%) resultaram em cariétipo normal e apenas
1 (9,09%) resultou em alteragéo.

Foram observados 12 casos em que a in-
dicacdo para hidropisia foi citada. Destes, 11
(91,67%) obtiveram resultado normal e 1 (8,33%)
resultou em alguma alteragéo.

Em 12 casos a indicacdo para
hipertelorismo foi utilizada, em que 8 (66,67%)
resultaram em cariotipo normal, em 3 (25%) casos
o resultado obteve alteracédo e houve apenas 1 caso
(8,33%) que ndo apresentou resultado.

Para hipogonadismo observaram-se 11
casos, em que 10 (90,91%) resultaram em cari6tipo
normal e 1 (9,09%) obteve seu resultado alterado.

Observaram-se 26 casos em que a indica-
cdo para hipotonia foi utilizada. Destes, 22 (84,62%)
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obtiveram resultado normal e em 4 (15,38%) casos
houve alteracao.

A indicacdo para implantacdo baixa da ore-
Iha se deu em 12 casos, em que 9 (75%) obtiveram
resultado normal e em 3 (25%) houve algum tipo de
alteracéo.

Para macrocranio, observaram-se 6 casos e
todos (100%) resultaram em cari6tipo normal.

Foram avaliados 82 casos em que foi utili-
zada a indicacdo para malformagdes, em que 63 ca-
sos (76,83%) apresentaram resultado normal, 10
(12,2%) apresentaram seu cariétipo alterado e em 9
(10,97%) casos nao foi obtido nenhum resultado.

Utilizou-se a indicacdo para microcefaliaem
19 casos, 14 (73,68%) apresentaram resultado nor-
mal e 5 (26,32%) obtiveram resultado alterado.

Para micrognatia, observaram-se 7 casos,
em que 4 (57,14%) resultaram em cari6tipo normal e
3 (42,86%) resultaram em algum tipo de alteracao.

A indicacdo para pés tortos se deu em 12
casos, em que 11 (91,67%) obtiveram resultado nor-
mal e apenas 1 (8,33%) resultou em alteracao.

Observaram-se 6 casos em que a indicagéo
para polidactilia foi citada, destes, 5 (83,33%) obtive-
ram resultado normal e apenas 1 (16,67%) resultou
em alteracao.

E a dltima indicacdo deste grupo, para pre-
ga palmar Unica, foi utilizada em 16 casos, em que
15 (93,75%) obtiveram resultado normal e apenas 1
(6,25%) caso obteve resultado alterado.

No grupo dos abortos, foram observa-
dos 723 casos, em que 542 (74,96%) resultaram
normalmente, 103 (14,25%) obtiveram algum tipo
de alteracdo e 78 casos (10,79%) ndo apresenta-
ram resultados. Esses valores estdo representa-
dos na figura 3.

Figura 3 — Resultados obtidos quando comparados com as indicagfes dentro

do grupo “abortos”.
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Nota: N = nimero de exames analisados.

Este grupo engloba 7 indicacdes diferen-
tes. A primeira observada foi para um aborto de 1°
trimestre, que foi utilizada em 43 casos. Destes, 32
(74,42%) resultaram em cariétipo normal, 4 (9,3%)
obtiveram resultado alterado e 7 casos (16,28%)
nao apresentaram nenhum resultado.

Outra indicagé@o observada foi para dois ou
mais abortos de 1° trimestre, utilizada em 236 casos.
Em 215 casos (91,1%) obteve-se resultado normal, 11
(4,66%) resultaram em algum tipo de alteracdo e em
10 casos (4,24%) n&do se observaram resultados.

A indicagdo para aborto foi utilizada em 60
casos. Destes, 52 (86,67%) resultaram normalmente,
3 (5%) resultaram em alteracao e 5 (8,33%) casos nao
apresentaram resultados.

Avaliou-se a indicagdo para aborto espon-
taneo, que se deu em 36 casos. Em 21 (58,33%) des-
tes, o resultado foi normal, em 10 (27,78%) o resulta-
do apresentou-se alterado e em 5 casos (13,89%)
nao foi apresentado nenhum resultado.

Foram avaliados 13 casos em que a indica-
cao para aborto habitual foi utilizada. Doze (92,31%)
resultaram em cariétipo normal e apenas 1 caso
(7,69%) ndo apresentou resultado.

Para aborto retido, foram avaliados 136
casos. Destes, 64 (47,06%) obtiveram resultado
normal, 49 (36,03%) obtiveram resultado alte-
rado e 23 casos (16,91%) né&o apresentaram re-
sultados.
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A indicacdo para aborto repetido foi obser-
vada em 199 casos, em que 146 (73,37%) obtiveram
resultado normal, 26 casos (13,06%) resultaram em
alguma alteragdo e 27 (13,57%) ndo apresentaram
resultados.

No grupo “idade materna avancada” foram
avaliados 94 casos em que esta indicacéo foi utiliza-
da. Destes, 81 casos (86,17%) obtiveram resultado
normal, 6 (6,38%) resultaram em alguma alteracéo e
em 7 casos (7,45%) ndo houve resultados. Esta distri-
buicdo pode ser visualizada na figura 4.

Figura 4 — Resultados obtidos quando comparados com as indicacdes dentro

do grupo “idade materna avancada”.
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O grupo “outros” recebeu este
nome por englobar alteracdes que néo se
enquadraram nos demais grupos.

Neste grupo, avaliaram-se 299 ca-
sos, em que 260 (86,96%) obtiveram re-

sultado normal, 32 (10,7%) apresentaram
algum tipo de alteracdo e em apenas 7
casos (2,34%) ndo se observaram resulta-
dos. Estes dados podem ser observados na
figura 5.

Figura 5 - Resultados obtidos quando comparados com as indicagOes dentro

do grupo “outros”.
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32

260

GRUPO - OUTROS N=299

B RESULTADO
NORMAL

mRESULTADO
ALTERADO

oSEM RESULTADO

Nota: N = nimero de exames analisados.

Discussao

Com relac@o aos acertos para as indica-
¢cdes do grupo “sindromes”, observou-se um bai-
X0 aproveitamento (36,82%), o que indica que tal-
vez exista uma desatualizacdo dos médicos com
relacdo as caracteristicas clinicas principais das
sindromes mais frequentes.

O grupo “deficiéncia fisica” apresentou
56 (13,66%) casos com o resultado alterado. Des-
tes, 26 (46,43%) representam sindromes
cromossémicas e 0s 30 (53,57%) casos restantes apre-
sentaram alteracGes que nao estao relacionados com
nenhuma sindrome. O fato de ter sido encontrada
uma frequéncia tdo grande de alteragdes
cromossOmicas neste grupo reforga a atitude dos
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médicos de solicitarem a andlise cariotipica na pre-
senca destas alteracbes. Em situacOes nas quais
cariotipos alterados sdo detectados, um progndstico
mais preciso pode ser caracterizado, facilitando in-
clusive o tratamento para estes pacientes.

Observaram-se no grupo “abortos” 103 ca-
sos (14,25%) com resultado alterado, em que 53
(51,46%) estavam relacionados a sindromes, e 50
(48,54%) casos apresentaram outras alteracdes
cromossdmicas. Nessas situacdes, a analise cariotipica
aparece como sendo muito importante para que se
possa fazer a andlise do risco de recorréncia de no-
vos abortos em gestagdes futuras.

O grupo “IMA” apresentou apenas 6 (6,38%)
casos com alteracdo no cariétipo e 3 (50%) destes
apresentaram alteragdes que representam sindromes
e os outros 3 (50%) apresentam outro tipo de altera-
¢do, realcando a correlacdo da idade materna avan-
cada com alteragdes cromossdmicas e mostrando que
os médicos devem ficar bastante atentos a esta situa-
¢do, para que possam atender a mae da melhor ma-
neira possivel.

Foram observados 32 casos (10,7%) com
alteracdes no grupo “outros”. Destes, 6 (18,75%) apre-
sentaram cari6tipo alterado para sindromes. Os 26
casos restantes (81,25%) apresentaram alterages que
nao indicam nenhuma sindrome, o que pode indicar
a fragilidade do genoma humano, em que aproxi-
madamente 80% de caracteristicas clinicas podem
estar relacionadas a defeitos genéticos nao aparentes
em uma analise cariotipica.

Conideracoes Finais

De acordo com os resultados obtidos,
verificou-se que os médicos tém tido uma porcenta-
gem relativamente baixa (20,65%) de acertos (consi-
derando qualquer alteracdo confirmada nos grupos
“deficiéncias fisicas”, “abortos”, “idade materna avan-
¢ada” e “outros”).

O aconselhamento genético é o processo
de comunicacéo sobre problemas humanos associa-
dos com a ocorréncia ou risco de recorréncia de
doengas hereditarias e/ou genéticas, pelo qual os
pacientes e/ou parentes que possuam ou estdo em
risco de possuir uma doenca hereditaria sdo infor-
mados sobre as caracteristicas da condicéo, a proba-
bilidade ou risco de desenvolvé-la ou transmiti-la.
Pelos resultados encontrados, pode-se observar que
esta pratica vem se tornando muito imposta confor-
me as metodologias técnicas vém tendo cada vez
maior capacidade de destrinchar problemas de or-

dem cromossGmica, fazendo com que o profissional
tenha condicao de fazer uma caracterizacdo cada vez
mais precisa de progndsticos, risco de recorréncia e
correlacdo entre gendtipo e fenotipo.

Agradecimentos

A equipe do laboratério Genetika, por for-
necerem os dados para a realizacdo deste trabalho,
principalmente, a Alice S. Tokutake por todo o apoio.

Referéncias

BECAK, W.; FROTA-PESSOA, O. Genética Médica.
22 edicdo. Sdo Paulo: Livros Médicos, 1973.

BEIGUELMAN, B. Citogenética Humana. Rio de
Janeiro: Guanabara Koogan, 1982.

CITOCEL. Citocel — Laboratério em genética. Dis-
ponivel em: <http://www.citocel.com.br> Acesso em:
(31 maio 2004).

CONNOR, J. M.; FERGUSON-SMITH, M. A. Funda-
mentos de Genética Médica. 3? edicdo. Rio de
Janeiro: Guanabara Koogan, 1993.

FSDOWN. Fundacao Sindrome de Down. Acesso
em: <http: //www.fsdown.orgh.br> Acesso em: (31
maio 2004).

GELEHRTER, T. D.; COLLINS, F. S. Fundamentos
de Genética Médica. 32 edicdo. Guanabara Koogan:
S&o Paulo, 1993. 264p.

GENETIKA. Genetika: Centro de Aconselhamento
Genético. Disponivel em: <http: //
www.genetika.com.br> Acesso em: (31 maio 2004).

HENRIQUES, L. A. Fundacéo Brasileira da
Sindrome do X-Fragil. Disponivel em: <http: //
www.xfragil.org.br> Acesso em: (31 maio 2004).

MATERBABY. Genética — Hibridizagdo in sitypor
fluorescéncia (FISH). Disponivel em: <http://
www.materbaby.com.br/gen_fis.htm> Acesso em: (14
abril 2003)

RARISSIMA. Rarissima — Associagdo Nacional de
Doencas Mentais e Raras. Disponivel em: <http: //
www.rarissimas.org> Acesso em: (31 maio 2004).

Recebido em / Received in: 21.10.2004
Aceito em / Accepted in: 30.11.2004

48 Revista Estudos de Biologia, v.26,n.57, p.41-48, out./dez.2004



