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As anomalias cromossômicas fazem parte de uma das maiores categorias de doenças genéticas, sendo
responsáveis por diversas malformações congênitas e parte dos insucessos reprodutivos. Este estudo
retrospectivo teve como principal objetivo analisar a freqüência de anomalias cromossômicas em 1171
indivíduos, encaminhados para exame citogenético, no período de janeiro de 1998 a dezembro de 2007, ao
Ambulatório e Laboratório de Genética da Unesp – Bauru. Os cariótipos foram previamente realizados com a
técnica de bandeamento G em células obtidas a partir de cultura de linfócitos de sangue periférico. Os
resultados mostraram 142 casos de cariótipos anormais, sendo as aneuploidias (45,1%) as mais freqüentes,
seguidas pelas alterações estruturais (38,7%) e mosaicismos (16,2%). Concluiu-se que esses resultados
concordam com a literatura pertinente, sendo de alta relevância o estudo citogenético tanto para diagnóstico
em indivíduos malformados ou inférteis, como para esclarecer a etiologia da perda fetal e, assim, alertar à
possibilidade de futuras malformações congênitas.

Aneuploidia; Trissomia; Mosaicismo;Aberrações Cromossômicas.

Chromosomal abnormalities are part of a larger category of genetic diseases, and responsible for various
congenital malformations and part of the reproductive failures. The mainly objective of this retrospective
work was to analyze the frequency of chromosomal abnormalities among 1,171 individuals referred to the
Ambulatório e Laboratório de Genética, Unesp-Bauru for cytogenetic examination, from January, 1998 to
December, 2007. The G-banding technique was previously used to prepare karyotypes of cells from lymphocyte
culture of peripheral blood. The results showed 142 cases of abnormal karyotypes. The most frequent were
aneuploidies (45.1%), followed by structural anomalies (38.7%), and mosaicisms (16.2%). It was concluded
that these results are consistent with those in the literature, and they are important both for the cytogenetic
diagnosis in malformed or infertile individuals, and also to clarify the etiology of fetal loss, and thus alert to
the possibility of further congenital malformations.

Aneuploidy; Trisomy; Mosaicism; Chromosome Aberrations.

Introdução
As anomalias cromossômicas fazem parte de uma das maiores
categorias de doenças genéticas, sendo responsáveis por uma
proporção significativa de insucessos reprodutivos,
malformações congênitas e retardo mental1-3. Aproximadamente
7,5% de todas as concepções são atingidas por alterações
cromossômicas, porém, a maior parte dos conceptos é abortada
espontaneamente4. Com isso, a frequência de alterações
cromossômicas entre nativivos é de 0,6%4.
Em todos os casos diagnosticados de alterações
cromossômicas, é fundamental o encaminhamento das famílias

ao aconselhamento genético5. Este procedimento é adotado
para informar a ocorrência ou risco de recorrência de uma doença
genética, além de fornecer detalhes aos indivíduos afetados e
seus familiares sobre a origem hereditária da doença, possível
tratamento, cuidados necessários e planejamento reprodutivo6.
O Ambulatório e Laboratório de Genética (ALAGe), instalado
na Faculdade de Ciências do campus da Unesp-Bauru, atendeu
1.171 indivíduos que foram encaminhados para exame
citogenético, no período de janeiro de 1998 a dezembro de 2007.
Assim, o principal objetivo deste trabalho foi analisar a
frequência de cromossomopatias nessa casuística.
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Casuística e Métodos
O estudo citogenético dos 1171 indivíduos encaminhados ao
ALAGe foi realizado pela técnica de bandeamento G, em células
obtidas a partir de cultura de linfócitos de sangue periférico7,8.
Foram analisadas 24 células em metáfase de cada indivíduo.
Nos casos em que foram observadas anomalias cromossômicas
apenas em algumas metáfases, o estudo estendeu-se para 100
células, uma vez que poderia se tratar de mosaicismo
cromossômico. As indicações médicas para a realização dos
cariótipos envolveram casos de malformações congênitas,
retardo mental e casais com história de infertilidade
(abortamentos espontâneos e dificuldades para engravidar).
Os indivíduos que apresentaram alterações no número ou na
estrutura dos cromossomos foram encaminhados para
aconselhamento genético.
O projeto foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa da
Faculdade de Ciências sob o protocolo 2554107.

Resultados e Discussão
Do total de 1.171 cariótipos analisados, 142 (12,1%) apresentaram
alterações, sendo mais freqüentes as aneuploidias (Tabela 1),
diagnosticadas em 64 cariótipos (45,1%), seguidas pelas
alterações estruturais, em 55 (38,7%), e mosaicismos, em 23
(16,2%).

Tabela 1- Aneuploidias mais observadas

Aneuploidias Cromossômicas Síndromes n° de casos total 

Autossômicas Down 53  
  Edwards 4  
     57 
Sexuais Turner 20  
  Klinefelter 7  
  Triplo X 1  
    28 
Total    85 

 
Entre as anomalias cromossômicas autossômicas, a mais
freqüente foi a Síndrome de Down (53 casos). A trissomia livre
do cromossomo 21 ocorreu em 45 casos; translocação em 5 e
mosaicismos em 3 (Tabela 2). Relatos da literatura corroboram
esses resultados 9,10.

Tabela 2 - Cariótipos observados em pacientes com Síndrome de Down

Síndrome Aberração cromossômica Cariótipo Nº casos 

Down Trissomias - 21 livre 47,XY,+21 23 
   47,XX,+21  22 
  Mosaicos 47,XX,+21/46,XX 2 
   47,XY,+21/46,XY 1 
  Estruturais 46,XX,rob(21;21),+21 1 
   46,XY,rob(14;21),+21 1 
   46,XX,rob(21;21),+21 1 
   46,XX,rob(14;21),+21 1 
   46,XX,der(14;21)(q10;q10),+21 1 
Total      53 
 

Quanto às anomalias dos cromossomos sexuais, a mais
freqüente foi a Síndrome de Turner, com 20 casos (Tabela 3). A
Síndrome de Klinefelter ocorreu com menor prevalência (7

casos), sendo 4 casos 47, XXY; 1 caso 47, XXY/46, XY; 1 caso
48, XXXY; e 1 caso 49, XXXXY. A maior freqüência de Turner
em relação à Klinefelter condiz com a literatura11.

Tabela 3 - Cariótipos observados em pacientes com Síndrome de Turner

Síndrome Aberração cromossômica Cariótipo Nº casos 

Turner Monossomia do X 45,X 7 
 Mosaicos 45,X/46,X,i(Xq) 3 
  45,X/46,XX 3 
  45,X,9qh+/46,XX,9qh+ 1 
  45,X/45,XY,-12/46,XY 1 
  45,X/46,X,+mar 1 
  45,X/46,XX,r(X) 1 
  45,X/46,XY 1 
 Isocromossomos 46,Xi(Xq) 2 
Total   20 
 

Entre as alterações estruturais (55 casos), as mais frequentes
foram as inversões e as translocações (Quadro 1), com a
participação de 13 indivíduos em histórias de infertilidade (8
inversões e 5 translocações equilibradas). O diagnóstico de
alteração estrutural é de fundamental importância a seus
portadores, uma vez que podem resultar em abortamentos
espontâneos, natimortos e nascimentos de crianças
malformadas3,5,12.

Quadro 1 - Alterações estruturais observadas

Alterações Estruturais n° de casos 

Translocação 19 
Inversão 19 
Deleção 3 
Outros 14 

Total 55 
 

Conclusões
Conclui-se que a indicação do estudo citogenético é relevante
tanto para diagnóstico em indivíduos malformados ou inférteis,
como para esclarecer a etiologia da perda fetal e, assim, alertar
para a possibilidade de futuras malformações congênitas. É
importante esclarecer que, mesmo que o cariótipo tenha um
resultado normal, há a possibilidade de não serem identificadas
algumas alterações, necessitando de exames mais específicos13.
Ressalta-se que os laudos citogenéticos devem, além de
apresentar o cariótipo, esclarecer os profissionais da saúde sobre
o fato de que, em casos de indivíduos com constituição
cromossômica normal que apresentem malformações, é
recomendado o encaminhamento para aconselhamento
genético, que orientará sobre o diagnóstico, a conduta
terapêutica e o risco de recorrência de problemas genéticos.
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