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1 Introducio

Na América-Latina, as doencas genéticas estdo entre as principais causas de
mortalidade infantil. Considerando isso, e o fato de que a genética clinica vem adquirindo
uma importancia crescente na sociedade e nos sistemas de saude publica, a implantagdo de
projetos com enfoque nessa area possibilita a interacao entre comunidade-universidade.

As cromossomopatias, alvo de estudo da citogenética, constituem umas das maiores
categorias de doencas genéticas e sdo a causa mais significativa de retardo mental e
malformagdes congénitas, sendo classificas em dois grupos: anomalias cromossomicas
numéricas, constituidas pelas monossomias, trissomias e, raramente, tetrassomias; € as
anomalias estruturais, decorrentes da perda, adicdo ou troca de material genético entre dois
Cromossomos.

Dentro desse contexto, os objetivos do projeto de pesquisa incluiam, além de
identificar individuos portadores de mutagdes génicas e cromossdmicas, investigar padroes de
herdabilidade e a que eles se referem e gerar conhecimento sobre métodos capazes de

diagnosticar doengas hereditarias e implementa-los.
2 Metodologia

Durante o projeto foram utilizadas as instalagdes dos Laboratérios do Campus Jardim
Universitario da Universidade Federal da Integracdo Latino-Americana (UNILA) e as
instalagdes do Hospital Ministro Costa Cavalcanti (HMCC) em Foz do Iguagu. Os

procedimentos metodoldgicos foram os seguintes:



Anamnese: constitui a primeira etapa do projeto, a qual era realizada com os pais e/ou
cuidadores dos pacientes, sendo esta etapa imprescindivel no processo de avalia¢do. Ela se
caracteriza por permitir a coleta de informagdes de diferentes contextos € momentos da vida
do individuo, bem como sobre o histérico familiar, principais sintomas e outras informagdes.
O tipo de entrevista realizados foi a entrevista semi-estruturada. O roteiro de anamnese
possuia questdes pré-estabelecidas e padronizacao de critérios conforme os objetivos e metas
do projeto.

Coleta de sangue: amostras de sangue forma colhidas pela equipe do HMCC, sendo
colhidos de 3 a 5 ml de sangue em frasco vacuntainer heparinizado, o qual permanecia
refrigerado desde a coleta até a chegada ao laboratério, onde foram realizadas as analises.

Estudo citogenético: apos a separagdo do plasma das demais estruturas sanguineas,
realizou-se cultura de linfécitos do sangue periférico seguindo o método de Moorhead et al.
(1960) com posterior bandeamento G — usando tripsina e Giemsa — GTG. Foram, entdo,

diagnosticadas microscopicamente as alteragdes cromossomicas.

3 Fundamentacao tedrica

A citogenética clinica estd focada no estudo dos cromossomos, no que diz respeito a
sua estrutura e heranga aplicada a pratica da genética médica. A maior parte dos distirbios
cromossomicos ¢ refletido no atraso do desenvolvimento, fisico e mental, bem como varias
anomalias de face, membros, sistemas e 6rgaos (Dell-Rosa et al., 2004). Nesse contexto, o
aconselhamento genético seria o processo comunicativo que trata de problemas humanos
relacionados ao aparecimento ou risco reconhecido de uma determinada alteragao genética em
uma familia (Costa, Grossi e Gallo, 2012).

No panorama das politicas publicas, o Ministério da Satde instituiu em 2009 a portaria
numero 81 relacionada a Politica Nacional de Atengao Integral em Genética Clinica no ambito
do Sistema tnico de Satde (SUS). Nesse contexto, a organiza¢cdo do atendimento as doengas
hereditarias foi estruturada em: acompanhamento dos individuos portadores de anomalias
congénitas e doengas graves, por meio da Atengdo Basica; e realizacdo de procedimentos de

maior complexidade em centros especializados de Genética Médica.



Porém, a falta de profissionais e de centros especializados em Genética Médica
impede que esta iniciativa tenha sucesso, uma vez que, segundo levantamento de dados, o
atendimento em genética médica, quando ofertado, esta restrito aos grandes centros do Brasil.
O Parand, cuja populacdo ¢ estimada em 10.577.755 habitantes, de acordo com o censo,
possui cerca de 6% dos estabelecimentos de satide e concentra cerca de 5% dos médicos do
pais.

A concentracdo dos servicos de Genética Médica apenas nos grandes centros ¢
retratada no desconhecimento populacional do assunto. O desconhecimento dos padrdes de
herdabilidade de doengas genéticas levam os individuos a situagdes que acarretam problemas
de ordem psicoldgica, social e clinica, as quais podem ser minimizadas ou controladas com o
adequado esclarecimento das situagdes e condi¢des enfrentadas pelo individuo.

O material genético, na sua forma de cromossomos, possui papel relevante na
transmissdo da informacdo genética entre as geracdes. As alteragdes cromossomicas sao
responsaveis por 42% dos abortos espontdneos e ocorrem em 1 em cada 160 nativivos. Elas
sdo classificadas em dois grandes grupos: as numéricas, mais comuns, que podem ocorrer por
alteracdes dos cromossomos autossomicos 13, 18, 21 e sexuais (monossomia do x); e as
estruturais, menos comuns que as numéricas, que podem afetar um ou mais cromossomos,
autossomicos ou sexuais (Fraga, Vairo, Maluf, 2011). As alteragdes cromossomicas
estruturais, assim como as numéricas, podem ocorrer em todas as células dos pacientes, ou em

mosaico, atingindo apenas uma parte das células (Mergener, Ludwig, Maluf, 2011).

4 Resultados

No decorrer do projeto foram analisadas sete pessoas de trés casos distintos. O
primeiro caso analisado foi um encaminhamento de um paciente diagnosticado com sindrome
do X fragil. Foram realizados os cariotipos do paciente, assim como os de seu pai € sua mae.
Nenhum destes apresentou alteragdes numéricas em nenhuma das 10 células analisadas.
Devido as caracteristicas desta sindrome, o material foi armazenado para andlise de alteragdes
estruturais. O segundo caso foi o de um casal que apresentava abortos recorrentes. O homem
possui alteragdes em 14 dos 27 cromossomos analisados. Encontrou-se 13 células normais,
com 46 cromossomos, 9 células com 45, 4 células com 44 e 1 célula com 47. Sendo assim, ¢
possivel concluir que esta ¢ a possivel causa dos abortos, tratando-se de um provavel

individuo mosaico.



Na cultura da mulher ndo foram encontradas células para serem analisadas,
provavelmente por intercorréncias na preparacdo. O terceiro caso foi um casal encaminhado
por verificagdo de uma acondroplasia livre na prole. Foram analisadas 10 células da mulher,
sendo todas com 46 cromossomos. A andlise da cultura das células do homem foi
impossibilitada devido a falta de células viaveis. Estdo sendo preparados os materiais de 6
pessoas, sendo de 3 casos diferentes: material de mae e natimorto, coletado apds o parto; pais

de aborto espontaneo; e caso com caridtipo prévio com cromossomo 20 em anel.

5 Conclusoes

O projeto de pesquisa conseguiu contemplar seus objetivos, pois explicou como as
alteragcdes cromossdmicas dos pais podem interferir nos diferentes padrdes de herdabilidade
dos filhos, ou causar incapacidade de geracdao de prole. Ele também permitiu a identificagdo
de individuos portadores de mutacdes cromossOmicas. Além disso, ele possibilitou a
integragdo do conhecimento adquirido pelos alunos, em sala de aula, com a pratica da
Genética Clinica. Futuramente, pretende-se ampliar o nimero de individuos analisados

através da manutencao do projeto.
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