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Foram estudados, sob o0 aspecto citogenético, os cariotipos de sangue periférico de 100 casais com histoéria d
abortamentos espontaneos recorrentes, para se investigar a presenca de rearranjos cromossdmicos. (
resultados mostraram que a freqUéncia total de altera¢cdes cromossdmicas foi, aproximadamente, 5%, envol
vendo translocacdes equilibradas e inversdes. As idades maternas e paternas variaram de 18 a 44 anos e
18 a 50 anos, respectivamente. A idade gestacional mais freqiiente na qual ocorreu a perda fetal foi em tornc
da 102 semana.

Abortamento espontaneo recorrente, Cariétipo, Translocacdes equilibradas, Inversdes, Alteragcdes citogené-
ticas, Aconselhamento genético.

We studied the karyotype of 100 couples that presented recurrent miscarriages, to detect chromosomal
rearrangements. Our data showed that the overall frequency of alterations was about 5%, involving balanced
translocations and inversions. The maternal and paternal ages ranged from 18 to 44 and 18 to 50 years old
respectively. Around the T@veek, most of gestational losses had occurred

Miscarriages, Karyotype, Balanced translocation, Inversions, Cytogenetic alterations, Genetic counseling.

cular, uma vez que podem levar ao nascimento de crianca porta-

A etiologia da perda fetal recorrente é multifatorial e, na maidera de malformacdes. Os gametas que apresentam altera¢cfes
ria dos casos, ndo € completamente esclarecida. As causas psfruturais originam-se, na maioria das vezes, de translocagfes
cipais referem-se a incompatibilidade imunol6gica materno-feromossdmicas equilibradas presentes na mée ou&io pai
tal’, alteracbes da morfologia uterinprejuizo da fungéo pla- Os fatores genéticos séo considerados como 0s mais relevan-
centarid, trombofilia materne rearranjos cromossémicos noges na natureza da perda fetal espontanea. Estudos revelam que
gametas paternos ou matefrfds Estes tém importancia parti- 50 a 60% dos conceptos de primeiro trimestre abortados natural-

Tabela 1. Freqtiéncia de rearranjos cromossémicos parentais entre casais com dois ou mais abortos espontaneos.

Autores Casais com rearranjos
Kim et al. 4/16
Schimidt et al. 4/39

Stenchever et al.

Byrd et al.
Mennuti et al.
Kajii e Ferrier

Luthy e Karp

Simpson et al.

7128
6/55
5/34
2/73
4/36
3/65

Total

35/346 (9,0%)
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mente, apresentam altera¢des cromossOmicas e cerca de 5 athtifde 235 gestacdes; 209 resultaram em abortamentos espon-
dos casais com fracassos reprodutivos apresentam, em p&h@os (88,8%). Entre as gestacdes a termo nasceram 26 crian-
menos um cdnjuge, translocac¢des equilibradas e/ou invers@as. normais (11%) e um natimorto (0,42%). A maioria das perdas
ATabela 1 mostra os achados citogenéticos em casais com fe#gis ocorreu no primeiro trimestre de gestacdo (Tabela 1).
da fetal recorrente relatados a partir de uma revisdo sobre es€eestudo citogenético revelou 5 casos de altera¢des cromos-
temd®. sbmicas (3 translocacgdes equilibradas e 2 inversbes) e 9 casos
Em relacdo a origem materna ou paterna dos rearranjos ae-polimorfismos em 14 casais (Tabela 2).
mossOmicos associada a recorréncia dos abortamentos espoks idades maternas e paternas variaram de 18 a 44 anos
tneos, os relatos diferem. Alguns atribuem ao pai portadof28,75+1,72) e de 18 a 50 anos (32,56+3,28), respectivamente. As
maior frequéncia de perdas reprodutivas, enquanto outros glisrdas fetais ocorreram mais freqiientemente, em torno da déci-
cordam e apontam a origem matétna ma semana de gestagao.
Considerando-se a importancia de se investigar os cariotipos
dos casais envolvidos com a perda fetal espontanea recorreDiscussao
elaborou-se o presente trabalho que teve como objetivo o estié freqliéncia de rearranjos cromossémicos estruturais (trans-
do citogenético de 100 casais com histéria de pelo menos doisa¢des e inversdes) observada no presente estudo foi de 5%,
abortos consecutivos, para se detectar a freqiiéncia de rearsamelhante as descritas na literafifg®
jos cromossdmicos e avaliar sua importancia na perda reprodiEmbora as translocacdes equilibradas sejam mais freqiiente-

tiva. mente relatadas, as inversdes também desempenham um pape
) importante na perda fetal
Casuistica e Método A frequiéncia de polimorfismos na presente casuistica mos-

Foram analisados, utilizando-se as técnicas de bandameanto-se elevada em relacéo a populacdo geral, mas ndo se pode
G2, os cariétipos de sangue periférico de 100 casais com hig@laciona-los a ocorréncia da perda fetal enquanto outros estu-
ria de pelo menos dois abortamentos espontédneos consedds direcionados nao forem realizados. Nao se observou na
vOs em primeiro trimestre de gestacéo. Eles haviam sido encadliteératura nenhuma informagéo associando polimorfismos a per-
nhados por ginecologistas e obstetras para investigacéo citafetal.
genética, uma vez que a etiologia dos seus abortamentos n&urante a consulta em que foi aplicado o aconselhamento
estava esclarecida. Foram descartadas doencgas crbnicas geinético, 90% dos casais afirmaram que, apesar de terem sofrido
fecciosas, bem como alteragdes morfolégicas do aparelhodeis ou mais abortamentos espontaneos consecutivos, ainda
produtor da mée. Os produtos dos abortamentos espontarientgavam novas possibilidades de reprodugdo, mesmo sem te-
nédo haviam sido encaminhados para estudo citogenético, mera conhecimento da etiologia do abortamento. Um dos casais
apenas para andlise anatomo-patolégica, sendo descartgdsapds dois abortamentos, deu a luz uma crianca portadora
doencas placentarias do tipo molas hidatiformes. de malformacdes, cujo cariétipo apresentava a translocacao nao

Todos os casais, apos o estudo citogenético, foram submetjuilibrada: 46,XX der(4)t(1;4)(q41;934), herdada do pai (vide
dos ao aconselhamento genético para receberem orientad@bela 2).

pertinentes. A indicacéo do estudo citogenético em casais com histéria de
abortamentos espontaneos recorrentes, portanto, € importante
Resultados para se esclarecer a etiologia da perda fetal e prevenir a malfor-

Os casais envolvidos no presente estudo apresentarammagdo congénita.

Tabela 1. Historia reprodutiva dos casais estudados.

NuUmero de casais

Dois abortos Trés ou mais Total
Perdas no 1° trimestre de gestagao 46 28 74
Perdas no 2° trimestre de gestagao 18 8 26
Total 64 36 100
Tabela 2. Achados citogenéticos do presente estudo.

Paciente Cari6tipo Tipo de Alteracéo

| 46,XX,t(14;21) (910;910) Translocagao Equilibrada

1 45,XX,-13,-14,der(13;14) (q10;q10) Translocacéo Equilibrada

1 46,XY,t(1;4) (941;934) Translocacéo Equilibrada

\ 46,XX,inv(9) (p11;912) Inversdo

\Y 46,XY,inv(9) (p11;912) Inversao

VI, VIl e VIII 46,XX, 9gh+ Polimorfismo

IX, Xe Xl 46,XY, 9gh+ Polimorfismo

Xl 46,XX, 22ps+ Polimorfismo

Total 14
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