


Etica e Genética




ACONSELHAMENTO
GENETICO

“Processo de comunicacao que trata dos
problemas humanos relacionados a
ocorréncia ou ao risco de ocorréncia (ou
de recorréncia) de uma doenca genética
em uma familia”.

Comité de AG da ASHG, 1975




ACONSELHAMENTG® GENETICO

TESTES GENETICOS

* Perspectivas de prevencao, diagndstico e/ou tratamento precoce
* |dade

* Escolhas reprodutivas

* Confiabilidade e limitacdes do teste

* Impacto psicologico

* Privacidade e a confidencialidade dos resultados

* Consequéncias da divulgacao a terceiros

* Direitos do paciente: Direito de nao saber




Limitagbes da pratica clinica

 Validade clinica e a utilidade das novas variantes;

e Crescimento de testes genéticos direct to
consumer;

* Falta de formacao adequada—> Solicitar, interpretar

e utilizar os dados.
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Para a prova — capitulo 2
Thompson e Thompson, 82 Edicao
Paginas 11-20



<H—0OO

..AATCGTATTCGA.....

....GCTATTAGCTA.....



Cromossomopatias
Analise Citogenética (cariotipo)
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Acrocéntrico Submetacéntrico Metacéntrico
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Bandamento GTG
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Setor de Geneética Médica
HCFMRP-USP

- Laboratoério de Citogenética




XX e XY

Sexo Genético
46,XX ou 46,XY
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- S. Klinefelter
- S. Turner




Células germinativas primordiais — Saco vitelino — Migracéo até a crista gonadal
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Gosden et al, 2003



Quimera x Mosaico




Hermafroditismo Verdadeiro
DDS ovotesticular

- Diagnostico Histopatoldgico
Tecido Feminino + Tecido Masculino

Testiculo - Ovario

Ovoteste - Ovario
Testiculo - Ovoteste
Ovoteste - Ovoteste

- Cariotipo (alguns casos) — 46,XX/46XY
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Zhao et al., 2010
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45 X Puros

Mosaicos
45 X/46,XX




Inativacdo do Cromossomo X
(humanos)
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Diagnésticg,f&



Biopsia de Vilosidade Coridnica

Via Transvaginal
Via Transabdominal



Amniocentese




Mosaico

Massa celular interna

Trofoblasto

Mosaicismo confinado Mosaicismo generalizado

a placenta

trofoblasto
46



FISH (Hibridacao in situ fluorescente)
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FISH — nUcleo interfasico




Diagndstico Genético Pré-
Implantacao




Fertilizacao in witro




PGS

Monogénica Cromossomica



Divisao Cellular

Interphase Prophase Prophase Prometaphase
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Metaphase Anaphase lelophase Telophase
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Normal

Meiose

" Non-Disjunction during Melosis |

Metophiosa|
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Alteracdes Cromossdmicas Numeéricas

OROX(D)

disomic normal trisomic
gamete gamete conceptus
nullisomic normal monosomic

gamete gamete conceptus



Calculo de Risco (sindrome de Down)

Cariotipo da criangca—com a sindrome
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SEGREGACAO (meiose)
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Normal Translocado Sindrome
equilibrado de Down
igual ao pai




Risco Tedrico
X

Risco Empirico



Crossing over
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Os seres humanos possuem 46 cromossomos
(23 do pai e 23 da méae)
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Homem XX
DDS testicular 46,XX

- Fendtipo: altura, genitalia
*Testiculos

- Cariotipo: 46,XX
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Nucleossomo/

Cromatina

DNA



Epigenética — outro modulo da disciplina
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Metilacdo do DNA

Erasure Establishment
High

Methyation

Low

Germ<ell development




Erasure Establishment Maintenance

High

Methyation

Low

Germ<ell development Fertilisation Embryo development
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Embrides

Extra-embryonic tissues
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Surani et al., 1984; McGrath & Solter, 1984




Sindrome de Prader-Willi




Chromosome 15

H 15q11-15q13

PWS



Etica e Genética

Bolsa CREMESP — alunos de Medicina



