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RESUMO

O presente trabalho trata-se de um estudo transversal de carater clinico e experimental cujo objetivo consiste em coletar,
processar e analisar amostras de sangue periférico e/ou swab da mucosa oral de pacientes com suspeita de sindrome
genética ndo diagnosticados ou subdiagnosticados provenientes de Associacdes de Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAEs) do estado do Parana, por meio do exame de cari6tipo por bandeamento G e Reacdo em Cadeia da Polimerase
(PCR) para cromossomo X-Fragil. Atualmente, estes pacientes contam com limitadas opg¢des de diagnéstico laboratorial
especializado, na esfera do Sistema Unico de Saude (SUS) no estado do Parana, produzindo uma insuficiéncia de dados
epidemioldgicos importantes para elaborar uma estratégia politica de saude publica com uma abordagem mais efetiva
junto a comunidade. As amostras para o caridtipo serdo coletadas a partir de sangue periférico e processadas realizando
o cultivo de linfocitos e confeccdo de laminas contendo cromossomos metafasicos que passardo por visualizagdo em
microscopia dptica, possibilitando, assim, a montagem e andlise do cari6tipo de cada paciente. Para a PCR X-Fragil,
serdo utilizadas amostras de swab da mucosa oral. Ambos os procedimentos serdo realizados no Laboratério de
Genética Humana da UniCesumar. Esta pesquisa se insere em uma linha estratégica de estudos do Grupo de Pesquisa
em Analise Citogenética e Molecular da Biodiversidade e busca oferecer treinamento especializado aos académicos dos
cursos da area da saude participantes, além de contribuir para a investigacdo das caracteristicas laboratoriais das
sindromes genéticas, auxiliando na formulagdo de uma hipétese diagndstica que conduza a um diagndstico laboratorial
preciso e confidvel. Esta abordagem se faz necessaria para a formacdo académica em Genética Médica e vai ao encontro,
também, das necessidades dos pacientes portadores de sindrome de provavel etiologia genética ndo diagnosticadas ou
subdiagnosticadas. Espera-se com este trabalho, portanto, oferecer diagndstico laboratorial aos pacientes nao
diagnosticados ou subdiagnosticados e produzir dados epidemiolégicos, com enfoque na prevaléncia das sindromes
genéticas até entdo ocultas por essa auséncia diagnostica.
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