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A citogenética clínica é uma área que se dedica ao estudo cromossômico (exame de cariótipo), associado à descrição clínica de anomalias genéticas que; leva a descrição de síndromes causadas por anomalias cromossômicas. Hoje esta área, da genética humana também está associada a exames moleculares. Quando se identifica a etiologia se pode fazer com tranqüilidade o processo de Aconselhamento Genético (AG). Duas causas mais importantes de anomalias cromossômicas e; mais freqüentes, são a síndrome de Down e a do cromossomo X-frágil (FRAX), estas são objeto de interesse do Laboratório de Genética Humana onde o projeto se desenvolve. O objetivo desse projeto é o de oferecer aos pacientes e/ou familiares, o exame de cariótipo (estudo citogenético), para a confirmação ou exclusão diagnóstica (para se determinar se a patologia é ou não originada por alteração cromossômica) e assim oferecer o processo de AG. Atualmente também é realizado o estudo molecular, por PCR, para investigação da mutação do gene FMR1 para a síndrome do cromossomo X frágil (FRAXA). No período compreendido entre maio de 2011 e abril de 2012 foram encaminhados para o serviço de genética 46 indivíduos, destes, 9 apenas para as consultas genéticas. Foram realizados 36 exames de cariótipo, dentre estes 21 (58,3%) apresentaram cariótipo normal e 41,7 com alteração cromossômica numérica com os seguintes resultados: 6 com síndrome de Down, um com Síndrome de Klinefelter (47,XXY), um com Síndrome de Turner (45,X) e um com Tetrassomia do X (48,XXXX). Ainda foi realizada a investigação molecular para FRAXA em 7 indivíduos, destes, nenhum apresentou a mutação por expansão no gene FMR1. Desta forma, nos casos em que houve confirmação diagnóstica, através do aconselhamento genético, pacientes e familiares foram informados sobre a doença, as probabilidades de herança, o que possibilita conhecer os riscos de se ter um novo afetado na família. Saber a etiologia da doença permite um direcionamento para um acompanhamento clínico mais específico, e também que seja estabelecida uma estimulação educacional direcionada. Aos acadêmicos participantes do projeto o beneficio consiste em proporcionar uma integração entre a teoria de sala de aula e a prática vivenciada, preparando-os para um mercado de trabalho em expansão. 
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