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Rearranjos estruturais em cromossomos humanos: origens e
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Abstract/Resumo

Os rearranjos cromossdmicos estruturais sdo por definigdo qualquer alteracdo na estrutura dos cromossomos,
ocasionadas por guebras cromossdmicas, seguidas ou ndo, de reconstituicdo de maneira anémala. O advento das
técnicas de citogenética molecular e, nos ultimos anos, das técnicas de hibridacdo genémica em arrays (aGH) e
sequenciamento de nova geracdo tém permitido a identificacdo de rearranjos genémicos muito menores do que 0s
conhecidos anteriormente, assim como a elucidagdo de seus mecanismos de origem. Atualmente, sdo conhecidos trés
principais mecanismos de origem de rearranjos gendémicos: recombinagdo homologa néo alélica (NAHR — Non-Allelic
Homologous Recombination), Non-Homologous End-Joining (NHEJ) e Fork Stalling and Template Switcching
(FoSTeS). Além dos mecanismos de origem, alguns estudos recentes também tém investigado as diferengas nas taxas
de mutacGes novas e na segregacdo de rearranjos entre a meiose feminina e masculina. Em muitos casos, a
interpretacdo clinica dos rearranjos cromossémicos ndo € simples, sendo necessaria a investigacao de varios membros
da familia e a utilizacéo de diferentes técnicas para a elucidacdo do diagnéstico. Embora incomuns, casos de rearranjos
cromossdmicos complexos também podem ocorrer e representam um desafio em sua caracterizagdo correta. Nesta
mesa redonda, serdo abordados sucintamente 0s aspectos citados acima e as consequéncias dos rearranjos
cromossdmicos e gendmicos para a genética humana e médica, através de exemplos de pacientes e familias
recentemente estudados através de técnicas de citogenética molecular e hibridagdo gendmica em arrays, assim como
técnicas moleculares, no Laboratério de Citogenética Humana e Citogenémica do Departamento de Genética Médica
da FCM — UNICAMP.
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