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FREQUENCIA DE ALTERACOES CROMOSSOMICAS ESTRUTURAIS EM
PACIENTES DIAGNOSTICADOS COM SINDROME DE DOWN ATRAVES DA
ANALISE DE CARIOTIPO COM BANDAS G.
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Objetivo: Levantamento da Citogenética convencional 20 pacientes com
indicacao clinica sindrome de Down a serem encaminhados pelo cariotipo.
Método: Foram analisados pacientes com indicacdo clinica de SD (Sindrome
de Down), apresentando deficiéncia intelectual, pelo emprego da Citogenética
convencional. Dos participantes e seus progenitores foi obtidas amostras
biolégicas, correspondendo a 10 mL de sangue periférico. As amostras de
sangue periférico heparinizado foram submetidas a cultura de linfécitos T
conforme protocolos convencionais para a obtencdo de metéfases. Para a
analise do caribtipo por bandas G, as laminas foram envelhecidas por sete dias
e posteriormente tratadas e coradas. Para a andlise cromossdmica, as
metafases foi capturadas com auxilio de microscopia de luz e analisadas pelo
software IKaros® (Metasystems Corporation). Resultados: Foram analisados
69 casos com indicacdo de SD e deficiéncia intelectual. Destes 29/69 (42,02%)
dos individuos apresentaram cariotipo livre de alteracdes visiveis. 40/69
(57,08%) dos individuos apresentaram alteracbes cromossémicas
microscoépicas visiveis. Destas, 38/69 (55,07%) apresentaram trissomia do
cromossomo 21 (17/38 ou 44,73% foram 47, XY +21 e 21/38 ou 55,26% foram
47, XX + 21). Do total de 40 casos com cariétipo que apresentaram alteracoes,
2/40 (8,0%) apresentaram-se mosaicos para SD. Um individuo apresentou
(30%) 46, XY, (70%) 47, XY + 21. . Um individuo apresentou 46, XX,
rob(21q,14q). Os 29/69 (42,02%) apresentou o cariétipo livre de alteracdes e foi
convidado a continua a pesquisa 6/29 (20,68%) individuos aceitaram.
Conclusao: O correto diagnéstico da doenca traz ao portador e sua familia,
uma maior compreensao e instrucdo para a conduta dos procedimentos tanto
pré-natal quanto apds o nascimento, principalmente em relacdo ao déficit
intelectual no qual atinge grandes limitacdes, além das outras caracteristicas
fenotipicas. Neste trabalho, a frequéncia das alteracbes encontradas para SD
ndo podem ser consideradas para a populacdo de Goiania e até mesmo de
Goiés.
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