
ABERRAÇÕES CROMOSSÔMICAS

0.7% nascimentos  (1/160);

2% gravidezes (>35 anos);

50% abortos espontâneos 1o trimestre;











46,XY 46,XX



MECANISMOS DE 

DETERMINAÇÃO SEXUAL

· Cromossomos sexuais diferentes 

(     XX,      XY)

· Razão X/autossomo

(     XX,      X0)
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MECANISMOS DE COMPENSAÇÃO DE DOSE

Drosophila XX X

C.Elegans X XX

Mamíferos X X X
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XdYXDXD XDXd

XDXd XDY

Herança recessiva ligada ao X: DMD
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PADRÕES DE ICX – Distribuição Normal

30:70 50:50 70:30 100:00:100

DESVIO DE ICX  (100:0 - 80:20)



Desvio de ICX

GRANDES DELEÇÕES

X X-del



Hemofilia



Translocação Balanceada – 46,XX,t(1q,Xq)





ABERRAÇÕES CROMOSSÔMICAS 

ESTRUTURAIS

BALANCEADAS

• Sem efeito fenotípico;

• Gametas = ?

• Mais comum em :retardo mental;

>= 2 abortos expont.;

homens estéreis.



Translocação Balanceada

X:autossomo



Translocação Balanceada

X:autossomo



DESVIO DE ICX  (100:0 - 80:20)

• Mulheres manifest. doença recess. ligada ao X ;

• Grandes deleções X ;

•Translocações balanceadas X:autosomo;

•População normal: 1-30%  ???

Translocações NÃO-balanceadas X:autosomo = ???



ABERRAÇÕES CROMOSSOMOS SEXUAIS

NUMÉRICAS

1/400 – 1/650 nascimentos





Síndrome de Turner (45,X0)

• 1/5.000 mulheres

• baixa estatura, infertilidade

• Mosaicos

• Xp-

18% abortos expontâneos







Síndrome de Klinefelter (47,XXY)

• 1/1.000 homens

• infertilidade, QI

• mulher 47,XXX







• 47, XYY

• 1/1.000 homens

• QI

• hiper-atividade



Menos graves do que autossomos -> ??





Diferenciação Sexual











CARACTERIZAÇÃO DO SEXO

• Citogenética;

• Histologia – gônadas;

• Anatomia-dutos;

• Anatomia-genital;

INTERSEXOS







Insensibilidade a andrógeno



CARACTERIZAÇÃO DO SEXO

• Citogenética;

• Histologia – gônadas;

• Anatomia-dutos;

• Anatomia-genital;

•Psicologia ??

INTERSEXOS



Síndrome do X-frágil





INDICAÇÕES CLÍNICAS

ANÁLISE CROMOSSÔMICA

Problemas início de crescimento & desenvolvimento:

atraso desenvolvimento;

face dismórfica

malformação múltiplas;

retardo mental;

baixa estatura;

genitália ambígua;

Nascimento morto/morte neo-natal;

Problemas de fertilidade:

3-6% abortos sucessivos & infertilidade;

Mulher manifest. doença recessiva ligada ao X;

História familiar:

anomalia em parente de 1o grau;

Down: trissomia vs. translocação.


