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Foram estudados, sob o aspecto citogenético, os cariótipos de sangue periférico de 100 casais com história de
abortamentos espontâneos recorrentes, para se investigar a presença de rearranjos cromossômicos.  Os
resultados mostraram que a freqüência total de alterações cromossômicas foi, aproximadamente, 5%, envol-
vendo translocações equilibradas e inversões.  As idades maternas e paternas variaram de 18 a 44 anos e de
18 a 50 anos, respectivamente.  A idade gestacional mais freqüente na qual ocorreu a perda fetal foi em torno
da 10ª semana.

Abortamento espontâneo recorrente, Cariótipo, Translocações equilibradas, Inversões, Alterações 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 10th week, most of gestational losses had occurred

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

Introdução
A etiologia da perda fetal recorrente é multifatorial e, na maio-

ria dos casos, não é completamente esclarecida. As causas prin-
cipais referem-se à incompatibilidade imunológica materno-fe-
tal1, alterações da morfologia uterina2, prejuízo da função pla-
centária3, trombofilia materna4 e rearranjos cromossômicos nos
gametas paternos ou maternos5,6,7.  Estes têm importância parti-

cular, uma vez que podem levar ao nascimento de criança porta-
dora de malformações.  Os gametas que apresentam alterações
estruturais originam-se, na maioria das vezes, de translocações
cromossômicas equilibradas presentes na mãe ou no pai8,9.

Os fatores genéticos são considerados como os mais relevan-
tes na natureza da perda fetal espontânea.  Estudos revelam que
50 a 60% dos conceptos de primeiro trimestre abortados natural-

Tabela 1 . Freqüência de rearranjos cromossômicos parentais entre casais com dois ou mais abortos espontâneos.

Autores Casais com rearranjos

Kim et al. 4/16

Schimidt et al. 4/39

Stenchever et al. 7/28

Byrd et al. 6/55

Mennuti et al. 5/34

Kajii e Ferrier 2/73

Luthy e Karp 4/36

Simpson et al. 3/65

Total       35/346 (9,0%)
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Tabela 1 . História reprodutiva dos casais estudados.

Número de casais

Dois abortos Três ou mais Total

Perdas no 1º trimestre de gestação 46 28 74

Perdas no 2º trimestre de gestação 18 8 26

Total 64 36 100

Tabela 2 .  Achados citogenéticos do presente estudo.

Paciente Cariótipo Tipo de Alteração

I 46,XX,t(14;21) (q10;q10) Translocação Equilibrada

II 45,XX,-13,-14,der(13;14) (q10;q10) Translocação Equilibrada

III 46,XY,t(1;4) (q41;q34) Translocação Equilibrada

IV 46,XX,inv(9) (p11;q12) Inversão

V 46,XY,inv(9) (p11;q12) Inversão

VI, VII e VIII 46,XX, 9qh+ Polimorfismo

IX, X e XI 46,XY, 9qh+ Polimorfismo

XII 46,XX, 22ps+ Polimorfismo

Total 14

mente, apresentam alterações cromossômicas e cerca de 5 a 10%
dos casais com fracassos reprodutivos apresentam, em pelo
menos um cônjuge, translocações equilibradas e/ou inversões.
A Tabela 1 mostra os achados citogenéticos em casais com per-
da fetal recorrente relatados a partir de uma revisão sobre esse
tema10.

Em relação à origem materna ou paterna dos rearranjos cro-
mossômicos associada à recorrência dos abortamentos espon-
tâneos, os relatos diferem.  Alguns atribuem ao pai portador a
maior freqüência de perdas reprodutivas, enquanto outros dis-
cordam e apontam a origem materna11.

Considerando-se a importância de se investigar os cariótipos
dos casais envolvidos com a perda fetal espontânea recorrente,
elaborou-se o presente trabalho que teve como objetivo o estu-
do citogenético de 100 casais com história de pelo menos dois
abortos consecutivos, para se detectar a freqüência de rearran-
jos cromossômicos e avaliar sua importância na perda reprodu-
tiva.

Casuística e Método
Foram analisados, utilizando-se as técnicas de bandamento

G12, os cariótipos de sangue periférico de 100 casais com histó-
ria de pelo menos dois abortamentos espontâneos consecuti-
vos em primeiro trimestre de gestação.  Eles haviam sido encami-
nhados por ginecologistas e obstetras para investigação cito-
genética, uma vez que a etiologia dos  seus abortamentos não
estava esclarecida.  Foram descartadas doenças crônicas e in-
fecciosas, bem como alterações morfológicas do aparelho re-
produtor da mãe.  Os produtos dos abortamentos espontâneos
não haviam sido encaminhados para estudo citogenético, mas
apenas para análise anátomo-patológica, sendo descartadas
doenças placentárias do tipo molas hidatiformes.

Todos os casais, após o estudo citogenético, foram submeti-
dos ao aconselhamento genético para receberem orientações
pertinentes.

Resultados
Os casais envolvidos no presente estudo apresentaram um

total de 235 gestações; 209 resultaram em abortamentos espon-
tâneos (88,8%).  Entre as gestações a termo nasceram 26 crian-
ças normais (11%) e um natimorto (0,42%).  A maioria das perdas
fetais ocorreu no primeiro trimestre de gestação (Tabela 1).

O estudo citogenético revelou 5 casos de alterações cromos-
sômicas (3 translocações equilibradas e 2 inversões) e 9 casos
de polimorfismos em 14 casais (Tabela 2).

As idades maternas e paternas variaram de 18 a 44 anos
(29,75±1,72) e de 18 a 50 anos (32,56±3,28), respectivamente.  As
perdas fetais ocorreram mais freqüentemente, em torno da déci-
ma semana de gestação.

Discussão
A freqüência de rearranjos cromossômicos estruturais (trans-

locações e inversões) observada no presente estudo foi de 5%,
semelhante às descritas na literatura13,2,14,15.

Embora as translocações equilibradas sejam mais freqüente-
mente relatadas, as inversões também desempenham um papel
importante na perda fetal16.

A freqüência de polimorfismos na presente casuística mos-
trou-se elevada em relação à população geral, mas não se pode
relacioná-los à ocorrência da perda fetal enquanto outros estu-
dos direcionados não forem realizados.  Não se observou na
literatura nenhuma informação associando polimorfismos à per-
da fetal.

Durante a consulta em que foi aplicado o aconselhamento
genético, 90% dos casais afirmaram que, apesar de terem sofrido
dois ou mais abortamentos espontâneos consecutivos, ainda
tentavam novas possibilidades de reprodução, mesmo sem te-
rem conhecimento da etiologia do abortamento.  Um dos casais
(III), após dois abortamentos, deu à luz uma criança portadora
de malformações, cujo cariótipo apresentava a translocação não
equilibrada: 46,XX der(4)t(1;4)(q41;q34), herdada do pai (vide
Tabela 2).

A indicação do estudo citogenético em casais com história de
abortamentos espontâneos recorrentes, portanto, é importante
para se esclarecer a etiologia da perda fetal e prevenir a malfor-
mação congênita.
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