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O processo de estudo dos cromossomos humanos e suas anormalidades, associado
a exames clinicos sdo areas constituintes da chamada citogenética clinica, sendo
assim, possivel estabelecer diagnosticos das sindromes cromossémicas,
favorecendo o trabalho de Aconselhamento Genético (AG), especialmente para
familias de criangas com deficiéncia mental. As anormalidades cromossOomicas
ocorrem aproximadamente em um a cada 150 nascimentos, sendo as principais
causas conhecidas de retardo mental e abortamento. Além disso, sdo encontradas
em 50% dos abortamentos do primeiro trimestre e 20% dos abortamentos
espontaneos no segundo trimestre. A sindrome de Down € a mais importante das
anomalias genéticas e a mais frequente. O objetivo desse projeto € oferecer aos
pacientes e/ou familiares, o exame de caridtipo (estudo citogenético), para a
confirmacdo ou exclusdo diagndstica, ou seja, para se determinar se a patologia é
ou ndo originada por alteragcdo cromossémica e assim oferecer o processo de AG.
Adicionalmente, neste projeto, € oferecido o estudo molecular, por PCR (reacdo em
cadeia da polimerase) e, para investigacdo da mutacdo do gene FMR1 para a
sindrome do cromossomo X fragil (FRAXA), segunda causa de deficiéncia mental.
No periodo compreendido entre maio de 2012 e abril de 2013 foram realizados 57
atendimentos (53 familias). Destes, 12 ndo necessitaram de qualquer exame
laboratorial, apenas exames clinicos, interpretacdo de cariotipos e AG. Foram
realizados 41 caribtipos convencionais, 6 por citogenética molecular (FISH) e 8
exames de PCR para FRAXA. Por meio desses exames, foi possivel estabelecer os
seguintes diagndsticos: 5 com alteracdo numérica do cariétipo, dois com alteracdes
estruturais do cariotipo e 4 microdelecdes (citogenética molecular). Todos os
exames de PCR para FRAXA, foram negativos, o que apenas permitiu excluir com
98% de certeza a sindrome do FRAXA, mas nao foi possivel identificar a causa da
deficiéncia mental. Em 12 casos foram realizados apenas exames clinicos sendo
possivel estabelecer 8 diagnosticos. Conclusdo: foi possivel estabelecer o
diagndstico de certeza em 35,8% das familias (23/53) e fornecer informacao de risco
em 5,7% (3/53). Assim, as familias ndo s6 puderam ter certeza do diagnostico e da
etiologia das deficiéncias, bem como conhecer o0s riscos que podem levar ao
nascimento de outro afetado, possibilitando ao casal tomar decisdes reprodutivas, o
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que lhes dara maior autonomia de decisdo. Além disso, o diagnéstico fechado
permite um acompanhamento clinico mais especifico, assim como uma estimulacdo
educacional mais direcionada. Em relacdo a parte académica, os trabalhos
desenvolvidos na citogenética clinica permitem aos integrantes deste trabalho um
maior aprendizado com experiéncia laboratorial e clinica, sendo que nesses 17 anos

mais de 1.000 familias puderam se beneficiar desse projeto.
Palavras-chave: citogenética, cariétipo, genética.

Area teméatica: Saude.

Coordenador do Projeto: Prof Dr. Valter Augusto Della Rosa, vadrosa@uem.br,
Departamento de Biotecnologia, Genética e Biologia Celular, Universidade Estadual

de Maringa.
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