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RESUMO: A Sindrome de Down (SD) é causada por uma alteragdo cromossdmica conhecida e
estudada em ambito mundial devido a sua grande incidéncia. No Brasil, nasce uma crianga com SD a
cada 600 a 800 nascimentos, independente de etnia, género ou classe social. Esse conjunto de sinais e
sintomas foi inicialmente descrito por Langdon Down, em 1866, e apds esse ano as pesquisas em torno
da sindrome nunca mais pararam. Os portadores da SD possuem como caracteristicas principais comuns
a deficiéncia intelectual, baixa estatura, prega epicanticas nos olhos, nariz largo, olhos curtos
semelhantes aos de origem oriental, lingua grande e protusa com uma fissura distinta, maos curtas e
grossas com uma prega simiesca na palma da mdo e uma prega no quinto dedo, além de uma hipotonia
generalizada. A ocorréncia dessa sindrome esta relacionada a idade materna e a erros cromossomicos.
Mulheres com idade superior a 35 anos estdo mais propicias a terem filhos com SD do que mulheres
com idade inferior, pois a chance de ocorrerem erros na divisdo celular dos gametas aumenta com a
idade. Os erros cromossdmicos podem ser causados por trissomia livre do cromossomo 21, por
translocagdo Robertsoniana ou ainda por mosaicismo genético. No caso da translocacdo, é necessaria
uma analise citogenética dos progenitores, pois um deles pode possuir a mutacdo balanceada, de modo
que ndo se expresse clinicamente. Essa elucidacdo do portador é imprescindivel para o aconselhamento
genético, ja que a chance de ter um segundo filho com SD é aumentada. Dessa forma, a analise do
cariotipo dos individuos com SD é fundamental para o aconselhamento genético, principalmente nos
casos em que ha presenca de translocacdo cromossdmica. O objetivo desse trabalho é realizar a analise
citogenética dos alunos da Associacao de Pais e Amigos de Maringa (APAE), diagnosticados clinicamente
com SD, mas que ndo possuem laudo citogenético, confirmando a causa cromossémica. Sera realizado
um estudo transversal de carater clinico e experimental, em parceria com a APAE de Maringa, Liga
Académica de Genética Médica de Maringa - LAGeM e o Laboratério de Biologia Molecular do Centro
Universitario Cesumar — UniCesumar. Os alunos com diagndstico clinico de SD serdo submetidos a coleta
de material biolégico sanguineo, seguido de analise citogenética por meio de caridtipo por
bandeamento G. Na analise dos cromossomos, serdo verificados o numero e a estrutura, buscando
mutacdes numéricas e estruturais. Ao finalizar essa pesquisa, se espera fornecer aos familiares ou
responsaveis um diagndstico confirmatorio por meio da emissdo de laudos, bem como identificar
possiveis casos com translocacdo cromossdmica, que implicardo em uma analise genética dos pais e um
aconselhamento genético diferenciado.

PALAVRAS-CHAVE: Disturbio cromossémico; Mutacdo Genética; Translocagdo cromossdmica.

UNICESUMAR - Centro Universitario de Maringa | Diretoria de Pesquisa | www.unicesumar.edu.br/pesquisa | pesquisa@unicesumar.edu.br l@) LniCesumar
ICETI - Instituto Cesumar de Ciéncia, Tecnologia e Inovacao

L]
Maringé — Parana etl



