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No Brasil, nas ultimas décadas as anomalias congénitas passaram de quinta para a
segunda causa de mortalidade infantil. Dentre as doencas genéticas, as anomalias
cromossOmicas séo significativas, estima-se que estejam presentes em cerca de 8%
das concepc¢des, em 50% dos abortos espontaneos e em 1% dos nascidos vivos. Os
disturbios cromossdmicos s&@o responsaveis por uma consideravel fracdo de
insucessos reprodutivos, malformagdes congénitas e deficiéncia mental (DM). O
exame de caridtipo permite detectar alteragfes estruturais e numeéricas no conjunto
cromossomico, sendo usado como ferramenta para o esclarecimento da etiologia
tanto de fenoétipos sindromicos especificos, quanto de manifestagdes fenotipicas
inespecificas. Uma vez, o diagnéstico firmado, se pode estabelecer o processo de
aconselhamento genético, que tem por funcdo informar detalhes sobre a doenca aos
afetados e familiares, a origem hereditaria desta, risco de recorréncia e
planejamento reprodutivo. A DM é uma condicdo de grande preocupacgdo para a
saude publica e a sociedade, tem no estudo de sua etiologia um desafio para a
medicina, bem como para o desenvolvimento intelectual do sujeito. A sindrome do X
fragil (FRAXA), principal causa de DM hereditaria, € decorrente da muta¢do no gene
FMRL1, pode ser pesquisada em meninos atravées da técnica de reacdo em cadeia da
polimerase (PCR). O objetivo do presente projeto € o de atender a comunidade de
Maring4 e regido necessitada de exames diagndsticos em genética, pelas mais
diferentes anomalias, especialmente criangas com DM suspeitas de alteracdes
cromossOmicas. Este projeto oferece consulta em genética médica, exames de
cariotipo e molecular por PCR para diagnéstico de FRAXA em meninos. Oportuniza
aos académicos participantes a vivéncia na area de genética que é vista apenas
como atividade tedrica nas grades curriculares dos cursos de ciéncias biolégicas,
biomedicina, farmacia e medicina. No periodo compreendido entre maio de 2010 e
abril de 2011 foram encaminhados para o servigo de genética 79 individuos, destes,
22 apenas para as consultas genéticas. Foram realizados 54 exames de caridtipo,
dentre estes 39 (72%) apresentaram caridtipo normal. Encontrou-se alteragdo
cromossOmica numérica em 12 propositos (22%) e estrutural em 3 (6%). A alteragdo
cromossOmica numérica mais frequente foi a sindrome de Down. Foi realizada a
investigacdo molecular para FRAXA em 15 individuos, destes, 1 (7%) apresentou a
mutagdo por expansao no gene FMR1. Desta forma, nos casos em que houve
confirmacdo diagnostica, através do aconselhamento genético, pacientes e
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familiares foram informados sobre a doenga, as probabilidades de heranca, o que
possibilita conhecer os riscos de se ter um novo afetado na familia. Saber a etiologia
da doenca permite um direcionamento para um acompanhamento clinico mais
especifico, e também que seja estabelecida uma estimulacdo educacional
direcionada. Aos académicos participantes do projeto o beneficio consiste em
proporcionar uma integracdo entre a teoria de sala de aula e a pratica vivenciada,
preparando-o0s para um mercado de trabalho em expanséo.
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