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As anomalias cromossômicas estão entre as causas mais comuns de abortamento espontâneo.  Aproximada-
mente 50% das perdas fetais no primeiro trimestre de gestações clinicamente reconhecidas apresentam carió-
tipos anormais.  No segundo trimestre, a freqüência é menor, mas ainda considerada importante.
Os resultados desse estudo foram obtidos a partir de análise citogenética em 120 amostras de abortamentos
espontâneos (vilosidades coriônicas) em primeiro trimestre de gestação. Envolveu uma casuística de 752
mulheres sendo que, 148 haviam apresentado pelo menos uma perda fetal, 35 pelo menos duas e 14 três ou
mais. Anomalias cromossômicas foram detectadas em 46,9% das amostras estudadas.  O risco de recorrência
foi estimado em 23,6% para o segundo aborto e 40% para o terceiro.
Observou-se aumento da freqüência de produtos de abortamentos com cariótipos alterados em mulheres com
idade superior aos 35 anos, isso mostra a relevância do aconselhamento genético para esse grupo e indica a
presença de outros fatores na etiologia dos abortamentos de mulheres com idade inferior aos 35 anos, que
inclusive apresentaram maior recorrência de abortamentos.

Abortamentos espontâneos, Cromossomopatias, Cariótipo, Aconselhamento genético.

Chromosomal abnormalities are among the commonest causes of spontaneous abortions.  Approximately
50% of fetal deaths in the first trimester of clinically recognized pregnancy are chromosomally abnormal.
Clinical and genetic studies in products of conception (P.O.C.) are important for the detection of high-risk
couples, allowing, thus, a pre-natal diagnosis and, whenever possible, the prevention of a malformed fetus.
We obtained results from the cytogenetic analysis of 120 P.O.C. of the first trimester of pregnancy through the
use of the G-banding technique.  In addition, couples were interviewed to obtain reproductive data and to
provide genetic counseling.
Our sample comprised 752 women, 148 of whom presented at least one miscarriage, 35 presented at least two
and 14 presented at least three.  Chromosomal anomalies were detected in 46.9% of the P.O.C.
The increased frequency of miscarriage products with abnormal karyotypes in the women aged over 35
demonstrated the relevance of genetic counseling in relation to this group; by contrast, the etiology of fetal
loss in women aged under 35 was, probably, influenced by other factors and, in this group, there was increa-
sed risk of recurrence after the second miscarriage.

Miscarriage, Spontaneous abortion, Cytogenetic studies, Karyotype, Fetal losses, Genetic counseling.

Introdução
O abortamento espontâneo é uma das complicações mais co-

muns durante a gravidez.  Sua incidência varia entre 6,5%1 e 21%2

em gestações clinicamente reconhecidas.  Ocorre em 75% dos
casos entre a 7ª e a 15ª semanas de gravidez3.

A etiologia do abortamento espontâneo é heterogênea e inclui

fatores genéticos e ambientais.  As principais causas são anoma-
lias cromossômicas no concepto.  Aproximadamente 50% das
mortes fetais durante o primeiro trimestre resultam de alterações
cromossômicas4; embora vários outros fatores podem resultar ou
influenciar no abortamento espontâneo, sendo a maioria deles, de
origem materna como doenças crônicas e infecciosas, alterações
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anatômicas do sistema reprodutor e fatores trombogênicos5,6,7.
Os abortamentos espontâneos podem ser recorrentes e sua

incidência na população é estimada entre 0,3 a 1%8.
Entre as cromossomopatias observadas em produtos de abor-

tamentos espontâneos, as trissomias são as mais freqüentes, se-
guidas pela monossomia do cromossomo X e pela triploidia9.

Com o objetivo de verificar a freqüência de alterações cromos-
sômicas presentes em produtos de abortamentos espontâneos e
se estimar a incidência e a freqüência com que estes ocorrem na
região de Bauru, foi realizado o presente estudo que envolveu
uma casuística de 752 mulheres.

Casuística e Métodos
Foram submetidas à anamnese genético-clínica, 752 mulheres

residentes na região de Bauru, durante atendimentos no Setor de
Ginecologia e Obstetrícia da Clínica de Educação para a Saúde da
Universidade do Sagrado Coração (USC) – Bauru.  Os dados
coletados referiram-se à sua história reprodutiva, incluindo núme-
ro de gestações e abortamentos.  O estudo envolveu um período
de dois anos e durante esse tempo, todas as perdas fetais espon-
tâneas foram examinadas sob o aspecto citogenético no Labora-
tório de Genética da Unesp-Bauru, utilizando-se os métodos de
Hassold et al. (1980)10 e de Moughmian et al. (1991)11.  Os resulta-
dos dos exames foram comunicados durante o aconselhamento
genético, aplicado a todas as mulheres que haviam sofrido, em
qualquer época, abortamento espontâneo.

Resultados
Os resultados da anamnese mostraram que, das 752 mulheres

estudadas, 148 haviam sofrido pelo menos um abortamento es-
pontâneo; 35 pelo menos dois e 14 pelo menos três.  Durante o
período de desenvolvimento do presente estudo, foram examina-
dos 150 produtos de abortamentos, ocorridos nos dois anos da
pesquisa, em questão.  Destes, em 120 foi obtido sucesso na
realização dos cariótipos.  Os restantes apresentaram contamina-
ção ou falta de material adequado para estudo, uma vez que fre-
qüentemente é coletado material da decídua materna e não a vilo-
sidade coriônica propriamente dita.

Foram detectadas alterações em 46,9% dos casos, envolvendo
aneuploidias (96,7%), alterações estruturais (0,8%) e triploidias
ou tetraploidias (2,5%).  As aneuploidias mais comuns foram as
trissomias dos cromossomos 6,10,13,15,16,18,20 e 22. A alteração
estrutural observada, em apenas um caso, foi
45,XXder(13;14)(q10;q10) e as poliploidias foram 69,XXX;
92,XXXX e 92,XXYY, correspondendo a molas hidatiformes par-
ciais, comprovadas pelo estudo anátomo-patológico.

A incidência da perda fetal na casuística, considerando-se o
total de gestações, foi estimada em 19, 68% e os riscos de recor-
rência para o segundo e terceiro abortamentos foram estimados
em 23,6% (0,1680-0,3050) e 40%(0,2377-0,5623), respectivamente.

A idade gestacional mais freqüente na qual ocorreu o aborta-
mento espontâneo foi a oitava semana.  A média da idade materna
foi 27,9±6,5 anos; sendo que 21,1% das mulheres estavam acima
de 35 anos na ocasião do abortamento.  Estas apresentaram alte-
rações cromossômicas em 64% de seus produtos fetais, enquan-
to que naquelas com idade abaixo de 35 anos, esta freqüência foi
de 51,7%

Discussão
A freqüência de cromossomopatias em produtos de aborta-

mentos espontâneos (46,9%), observada no presente trabalho,
são semelhantes às publicações anteriores, que têm estabelecido

um valor de aproximadamente, 50%.7,12

A explicação mais plausível, para a alta incidência de anomalias
cromossômicas em abortamentos espontâneos precoces, é que a
maioria das cromossomopatias resulta em desenvolvimento de-
sordenado do concepto, incompatível com a sobrevida intrauteri-
na prolongada e nascimento.  Segundo a literatura,  o grau de
seleção entre diferentes cromossomopatias é altamente variável.
Por exemplo, na síndrome de Down, cerca de um terço dos fetos
sobrevivem até o termo, enquanto que nos casos de triploidia,
menos que 1% atingem o terceiro trimestre.  Algumas trissomias
autossômicas, como por exemplo a do cromossomo 16, são vistas
somente em abortos espontâneos.  Esta trissomia é referida na
literatura como a aneuploidia mais freqüente em estudos citoge-
néticos em abortamentos espontâneos.  A literatura refere fre-
qüência de 32%13.  No presente estudo, a freqüência observada
da trissomia do 16 foi de 43%, entre as trissomias detectadas.  Este
cromossomo foi considerado causa de abortamento espontâneo
em um caso descrito na literatura, no qual apresentou-se dissômi-
co e de origem era materna14.

Outras alterações cromossômicas observadas freqüentemente
em produtos de abortamentos espontâneos são as triploidias e
tetraploidias.  Essas, de modo geral, pertencem a um grupo de
afecções denominado doença trofoblástica gestacional.  Resul-
tam de fertilização anormal com conseqüente desenvolvimento
alterado das vilosidades placentárias.  São conhecidas como mo-
las hidatiformes parciais e têm sido referidas na literatura como
particularmente importantes nas gestações de adolescentes15.  Elas
podem recorrer em gestações futuras e sempre determinam a per-
da fetal16.

O abortamento espontâneo pode recorrer. Os riscos de recor-
rência de abortamento espontâneo estimados no presente estudo
foram semelhantes aos relatados na literatura pertinente17,18.

A relação entre idade materna e freqüência aumentada de cro-
mossomopatias em produtos de abortamentos tem sido estudada
e confirmada por vários autores19,20.  Essa associação mostra a
relevância do aconselhamento genético para mulheres com idade
acima de 35 anos que desejam engravidar.  A freqüência de 64%
de cromossomopatias observada no presente estudo corrobora
essa afirmação.  Isto também se verifica nos casos em que os
conceptos são resultantes de fertilização in vitro21.

Considerando-se que a etiologia do abortamento espontâneo é
heterogênea e multifatorial, nos casos em que o cariótipo não
revelar alterações é muito importante a pesquisa de outras cau-
sas.  Os fatores relacionados à incompatibilidade imunológica
materno-fetal22 e deficiência na vascularização placentária23 estão
entre os mais importantes e podem determinar a recorrência do
abortamento espontâneo, mais freqüente nos casos de normali-
dade citogenética dos conceptos abortados.

A partir da elucidação da causa da perda fetal é possível, em
boa parte dos casos, aplicar recursos terapêuticos como a imuno-
terapia24 e medicações para o controle das trombofilias25 .

Além do estudo citogenético e da análise dos fatores maternos
que podem levar à perda fetal, é importante também que seja feito
o estudo clínico do feto abortado, nos casos em que a idade
gestacional possibilitar26.

Embora nem sempre haja sucesso na elucidação da etiologia do
abortamento espontâneo, sempre que este ocorrer, o casal deve
ser encaminhado a um serviço de aconselhamento genético para
exames pertinentes que possam auxilia-lo na orientação para futu-
ras gestações.
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