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A citogenética clinica € uma area que se dedica ao estudo cromossémico associado
a descricdo clinica de anomalias genéticas, permitindo a identificacdo de patologias
causadas por anomalias cromossomicas, favorecendo o trabalho de
Aconselhamento Genético (AG). Pesquisas realizadas no Laboratério de Genética
Humana da UEM, levaram ao desenvolvimento de exames moleculares por PCR,
para investigacdo da mutacdo do gene FMR1 (Fragile Mental Retardation)
responsavel pela sindrome do cromossomo X fragil (FRAXA) e mutacbes
relacionadas a surdez, especialmente aos genes GJB2; GJB6 e mutacbes nos
genes mitocondriais MT-RNR1 e MT-TS1. Assim, esses exames também puderam
ser oferecidos a comunidade. O objetivo inicial desse projeto foi o de oferecer aos
pacientes e/ou familiares, o exame de cariotipo, e hoje, com a experiéncia adquirida
com a pesquisa o oferecimento dos exames moleculares mencionados acima. Isto
possibilita a confirmacédo ou exclusdo da hipétese diagndstica clinica permitindo o
processo de AG. Em alguns pacientes, a patologia nao decorre de
cromossomopatias, assim, o exame de cariétipo ndo € necessario, necessitando
apenas de um apurado exame clinico. Foram encaminhados, também, casos ja
diagnosticados, ou de casais consanguineos; necessitando apenas o AG. No
periodo de um ano foram realizados 46 atendimentos, destes, 19 ndo necessitaram
de qualquer exame laboratorial, apenas exames clinicos, interpretacdo de cariétipos
e AG. Foram realizados 20 caridtipos convencionais com banda-G; dois por
hibridacao in situ fluorescente (FISH) e testes moleculares por reacdo em cadeia da
polimerase (PCR), sendo 6 para investigacdo de FRAXA e 4 painéis de PCR para
deteccdo de surdez englobando as 5 muta¢cées mais frequentes. Por meio destes
exames foi possivel estabelecer os seguintes diagnosticos: duas com alteracao
numerica e um com alteracao estrutural do cariétipo. Dos seis exames de PCR para
FRAXA, um foi positivo, permitindo estabelecer o diagndéstico. Dos quatro painéis de
PCR para surdez, nenhum permitiu estabelecer a causa da surdez, entretanto, nao
se pode excluir que a surdez seja de etiologia genética. Do total de casos (46)
atendidos no projeto foi possivel estabelecer diagndsticos ou informacdo genética
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(Aconselhamento Genético) em 27 atendimentos. Em conclusédo, foi possivel
estabelecer o diagndstico de certeza em 19 sujeitos (41,3%) e fornecer AG de risco
em 8 (17,4%). Assim, as familias ndo sO puderam ter certeza do diagndstico, e da
etiologia das deficiéncias, bem como conhecer os riscos, que podem levar ao
nascimento de outro afetado, possibilitando a esses familiares uma melhor qualidade
de vida ao tomarem decisdes reprodutivas. Além disso, o diagndéstico fechado
permite um acompanhamento clinico mais especifico, bem como uma estimulacao
educacional mais direcionada.
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