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A citogenética clinica € uma area que se dedica ao estudo cromossdmico (exame de
cariotipo), associado a descricdo clinica de anomalias genéticas que; leva a
descricao de sindromes causadas por anomalias cromossdmicas. Hoje esta area, da
genética humana também estd associada a exames moleculares. Quando se
identifica a etiologia se pode fazer com tranquilidade o processo de Aconselhamento
Genético (AG). Duas causas mais importantes de anomalias cromossémicas e; mais
frequentes, sdo a sindrome de Down e a do cromossomo X-fragil (FRAX), estas sédo
objeto de interesse do Laboratério de Genética Humana onde o projeto se
desenvolve. O objetivo desse projeto é o de oferecer aos pacientes e/ou familiares, o
exame de cari6tipo ou ainda estudo citogenético, para a confirmacdo ou exclusdo
diagnéstica (para se determinar se a patologia € ou ndo originada por alteracao
cromossOmica) e; assim oferecer o processo de AG. Atualmente também é realizado
o estudo molecular, por PCR, para investigacdo da mutagédo do gene FMR1 para a
sindrome do cromossomo X fragil (FRAXA). No periodo de 12 meses foram
realizados 67 atendimentos. Destes, doze ndo necessitaram de qualquer exame
laboratorial, seja citogenético ou molecular; apenas exames clinicos, interpretacao
de carittipos e aconselhamentos genéticos. Foram realizados 55 caridtipos e 13
estudos moleculares de FRAXA por PCR (Reagdo em Cadeia da Polimerase).
Através destes exames foram possiveis 0s seguintes diagnoésticos: seis com
sindrome de Down, um com sindrome do FRAXA; um com Sindrome de Noonam,
um com Sindrome de Crouzon, um com Sindrome de Patau e um com Sindrome de
DiGeogel/velocardiofacial. Portanto, 42 dos casos investigados que ndo mostraram
qualquer alteracdo cromossdomica e 12 dos casos ndo mostraram resultado positivo
na reacdo de PCR para FRAXA foram concluidos como ndo sendo decorrentes de
aberracdo cromossomica ou da mutacdo do gene FMR1 (FRAXA). Nos casos, onde
houve confirmacédo diagndstica as familias ndo s6 puderam tomar conhecimento da
etiologia das deficiéncias, bem como conhecer os riscos, que podem, levar ao
nascimento de outro afetado, possibilitando ao casal tomar decisdes sobre as suas
reproducdes; o que lhes d& maior autonomia de decisdo. Além disso, o diagndstico
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fechado permite um acompanhamento clinico mais especifico, bem como uma
estimulacéo educacional mais direcionada.
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