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Anomalias cromossdmicas representam causa maior de anomalias congénitas
em cerca de 1 para cada 150 nativivos. O estudo citogenético deve fazer parte
da conduta de rotina em individuos com anomalias congéniras,
especialmente aqueles com muiltiplas anomalias, cuja causa é desconhecida
ou que incluam em seu quadro clinico déficit de crescimento, atraso mental,
alteragdes sexuais ou dificuldade de aprendizagem. Um nimero crescence de
sindromes estd sendo descrito como sindromes de microdelegoes e/ou
microduplicagdes, que nao sio observiveis em estudo citogenético
convencional (-450 bandas) e devem ser investigadas com técnicas de alta
resolugao. Objetivo: Verificar o nimero de cariétipos realizados pelo
Laboratério de Citogenética Humana do HRAC, tidos como normais em
citogenética convencional e potencialmente suspeitos de sindromes
cromossdmicas. Métodos: Foram levantados os resultados de caridtipos de
individuos atendidos no periodo de 2001 a 2006, pelo Laboratério de
Citogenética Humana do HRAC, que apresentaram fissura labiopalatina
associada a outras anomalias congénitas, sem diagnéstico definido ou com
suspeita de sindrome cromossdmica. Os individuos foram previamente
atendidos pelo Servigo de Genética Clinica do HRAC que os encaminhou
para o estudo citogenético. Resultados: Foram atendidos 972 individuos
neste periodo, destes, 86 apresentaram anomalias cromossdmicas numéricas
e/ou estruturais, e 886 apresentaram cariétipo aparentemente normal.
Conclusio: Os nimeros apresentados revelam que 91,15% dos individuos
estudados apresentaram seu cariétipo normal, destes acreditamos que grande
parte deles possam apresentar microdelegdes e/ou microduplicages e devem
ser estudados com técnicas de alta resolugio (800 - 2000 bandas).
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