Alteragoes cromossOmicas estruturais

| SOCTOMOSSOMOS

Duplicacoes

Translocacoces




Anomalias estruturais de cromossomos

Alteragoes balanceadas = Alteragdes desbalanceadas =
Rearranjos equilibrados Rearranjos nio equilibrados
Nio produzem perda Produzem perda ou
ou ganho de material ganho de material
Cromossomico Cromossomico
¢ Translocagoes ¢ Delegoes
Reciproca ¢ Duplicagdes
Robertsoniana ¢ Cromossomos em anel
¢ Inversoes ¢ Isocromossomo 4
Paracéntricas

Pericéntricas ¢ Dissomia uniparental *




Balanceados

Translocagio reciproca

Troca de segmentos entre
CrOMOSSOMOS
Frequencia

33

1 /500 recém nascidos

1K

6 6 3 Der(3) Der(6) 6

* Costumam ser inofensivas no portador. Por que?
Quando ndo sio?

* Estio associadas a um alto risco de gametas nao equilibrados. Como?



Translocacao reciproca: consequencias

Segregagio alternada ‘

Der (3) der ( 6)

Der (6) 3 |

L

Segregagio adjacente

Der (3) || Der (6) 6

[

| 3 Der (3)

GAMETAS NAO BALANCEADOS



Translocacao Robertsoniana

Cromossomos acrocéntricos (13, 14,15, 21 ¢ 22)

95% Trissomia livre do 21
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Translocacao Robertsoniana: meiose




Estudo de caso

Em um servico médico no interior da Paraiba, Roberta, 27
anos, comenta para o médico em sua consulta com o
terceiro filho, recém nascido e aftetado por sindrome de
Down, que tem outros dois tilhos mais velhos, um menino e
uma menina, também afetados pela mesma sindrome. O
médico que a atendeu apos a primeira gestacio disse que
nao havia o que fazer por falta de recursos, mas que ¢la nao
se preocupasse pois nao haveria risco de outro filho com
Down maior que o risco populacional.

OBS: Cada um dos trés filhos ¢ de um pai diferente



Roteiro para estudo do caso

1. Hipotese mais provavel da ocorréncia
Levantamento da hipotese clinica

Pedido de exame

Resultado esperado deste exame
Contextualizacio da causa ¢ nsco de recorréncia

L2 2

2. Erro do médico na primeira gestacao

Livro Genética Médica — Thompson & Thompson
Capitulo 6




Inversoes paracentricas




Inversoes paracentricas

Forma gametas nio equilibrados
dicéntricos ¢ acéntricos

Geralmente inviaveis

Risco de que um portador tenha um filho
nascido vivo com cariotipo anormal ¢
muito baixo.

o




Inversoes pericentricas

|

Pode levar a produgio de gametas nio-
equilibrados

= Duplicagio ¢ delegies de segmentos
cromossomicos

Quanto maior a inversio, maior risco de quadro clinico




Observagdes importantes

O fenotipo nas alteracoes estruturais desbalanceadas
(duplicacoes, delecoes, translocagoes, inversoes)
depende de:

1. Tamanho do segmento desbalanceado;

2. Quais regides do genoma estio afetadas ¢ quais
genes envolvidos.

Inversoes:

1. Penicéntnicas: o risco de defeitos de nascimento na prole aumenta com o
tamanho;

2. Paracéntricas: risco muito baixo de um fendtipo anormal
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Desbalanceados




Desbalanceados
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	Captura de Tela 2021-09-02 às 08.33.23
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	Captura de Tela 2021-09-02 às 08.37.40

