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Estudo e segregacao familial de paciente com fenotipo anormal,
sendo os pais portadores de duas diferentes translocacoes
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Abstract/Resumo

Os distlrbios cromossémicos constituem uma importante categoria de doengas Genéticas sendo responsaveis por uma
consideravel proporcao de perdas reprodutivas, malformagfes congénitas e deficiéncias intelectuais, desempenhando
um importante papel na patogénese das doengas malignas. Esses distdrbios podem ser numéricos ou rearranjos
estruturais que resultam da quebra, recombinagdo ou troca cromossémica, seguida de reconstituicdo em uma
combinagdo anormal. Sdo classificados como balanceados ou desbalanceados, sendo que estes ultimos produzem
perda ou ganho de material cromossémico. Relatamos achados clinicos, citogenético por bandamento G e citogenético
molecular pela técnica de SKY (Cariotipo espectral) de uma paciente portadora de translocacdo envolvendo os
cromossomos 8 e 13 [46, XX,1(8;13)(g22;932)], com fendtipo anormal, o qual sugere desequilibrios cromossémicos
ou gendmicos. O estudo citogenético de seus pais, ambos fenotipicamente normais, evidenciou a mesma translocagdo
no cariétipo do pai e a analise citogenética da mée revelou translocagdo aparentemente balanceada envolvendo o braco
curto dos cromossomos 3 e 16 [46, XX,t(3;16)(p21;p13)]. As translocacBes aparentemente balanceadas geralmente
ndo possuem efeito fenotipico, uma vez que a troca € reciproca. No entanto, como ocorre em outros rearranjos
estruturais balanceados, elas estdo associadas a um maior risco de gametas desbalanceados e progénie anormal, como
o relato deste caso. Ainda, de acordo com a literatura, é rara a ocorréncia de evento familial apresentando duas
alteragdes estruturais diferentes envolvendo quatro cromossomos entre individuos ndo aparentados. Salientamos,
ainda, a importancia de um melhor entendimento dos mecanismos de segregacao de rearranjos criticos como esse,
com importancia clinica, através do uso de diferentes técnicas com o intuito de orientar o aconselhamento genético.
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