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ABORTAMENTOS

EM PACIENTE

COM CARIOTIPO

46,XY t(1;20) (q25q12):

RELATO DE CASO*
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Resumo: este trabalho deve como objetivo relatar o caso de um paciente
que foi encaminhado para realizagdo do caridtipo com relato de aborto de
repeticdo. O cariotipo revelou uma translocacdo balanceada entre o cromos-
somo 1 e o cromossomo 20. Esse é o primeiro relato desta translocagdo em
casos de abortos de repeticoes.

Palavras-chave: Abortos. Translocagdo. Citogenética. Cariotipo.

bortamento € definido como a perda espontanea do embrido ou
A feto antes da 20°-22% semana de gravidez. Ele é considerado pre-

coce quando a perda ocorre antes da 12* semana de gestacdo e
tardia se acontecer entre a 13* e a 22% semana (NEME et al., 2005; MALUF
etal., 2011).

O aborto espontineo € a complicacdo mais comumente encontrada na
gravidez, chegando a afetar 15 a 20% das gestacdes. Muitos casais apresen-
tam mais de um episddio de aborto, o que caracteriza o aborto de repeticao
(MORAES et al., 2005).

Aborto de repeti¢do € definido como a perda de trés ou mais gestagdes,
consecutiva ou ndo, que ocorram antes da viabilidade fetal, ou seja, menos de
24 semanas. Os abortos de repeti¢des t€m sido relatados em aproximadamente
2% dos casais e € um problema frustrante e de dificil solucao, tanto para os
pacientes como para os médicos (MALUF et al., 2011; KISS et al., 2009).

Abortamento é considerado um problema multifatorial, sendo que 50% dos
casos sdo de etiologia indefinida. As principais causas de aborto de repeticao
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sdo fatores enddcrinos, mecanismos autoimunes, fatores ambientais, emocionais e alte-
racOes cromossOmicas, sendo essa a principal causa de aborto, respondendo por cerca
de 50% dos casos. Nas alteragdes cromossdmicas, as mais comumente relacionadas ao
aborto sdo as trissomias, poliploidias e as transloca¢des (VIEIRA; FERRARI, 2011;
MALUEF et al., 2011).

Translocagdo € definido como a troca de material genético entre cromossomos nao
homologos. Elaé definida como balanceada quando ha uma quebra em dois cromossomos
diferentes seguido da troca dessas partes quebradas. Sendo assim o individuo apresenta dois
cromossomos derivados, mas ndo terd perda de material genético (JORDE et al., 2004).

As transloca¢des podem ocorrer de forma espontanea ou por agentes clastogénicos,
como farmacos, infecc¢des virais, radiagdes ionizantes entre outras causas. Elas sdo clas-
sificadas em balanceadas e nio balanceadas. Nas translocac¢do balanceadas, o portador
nao apresenta nenhum fenotipo, pois nao hé perda de material genético (NUSSBAUM,;
MCINNES; WILLIARD, 2008).

Estima-se que cerca 0,17% da populacdo apresenta algum tipo de translocagdo
balanceada, ou seja, 1 a cada 625 individuos apresentam esse tipo de alteracdes. Em
casais com histérico de aborto de repeti¢do esse nimero é maior, sendo que a incidéncia
desse tipo de alteragdes nesses casais pode chegar a 5%. Em individuos que carregam
uma translocac¢do balanceada o risco de apresentar infertilidade, abortos e nascidos vi-
vos com anomalias genéticas sdo maiores por causa da segregacdo desbalanceada dos
gametas. O risco de aborto é de 25-50% (MALUF et al., 2011; CHANG et al., 2011).

A incidéncia de aberragdes cromossdmicas em casais com histérico de aborto de
repeticdo € maior nas mulheres do que nos homens. Isso se da pelo fato de que nos
homens as alteragdes cromossdmicas estdo associadas a baixa concentra¢ao seminal e
o que normalmente leva a infertilidade (MALUF et al., 2011).

Em casos de aborto de repeticao € recomendada a realizagdo do cariétipo do casal,
além do aconselhamento genético para compreensao do risco de recorréncia e significa-
do dos resultados. Em caso de algum membro do casal apresentar alguma altera¢do no
caridtipo, € necessdrio explicagdes sobre opgdes para esses casais, como por exemplo,
o uso de diagnostico de pré-implantacdo ou adocio (GONCALVES, 2013).

O presente trabalho teve como objetivo relatar o caso de um casal fenotipicamente
normal com histérico de aborto de repeti¢cdo, onde o caridtipo, no homem, apresentava
uma translocacao balanceada entre o cromossomo 1 e cromossomo 20.

RELATO DE CASO

Paciente, sexo masculino, 29 anos foi encaminhado pelo médico assistente ao
Nucleo de Pesquisas Replicon — Departamento de Biologia - Pontificia Universidade
Catdlica de Goids em parceria com LaGene - Laboratério de Citogenética Humana e
Genética Molecular vinculado ao LACEN — Laboratério de Satude Ptblica Dr. Giovanni
Cysneiros da Secretaria de Estado da Saude de Goids para realizacio de teste genético
devido a queixa de abortos repetitivos na esposa.

Foi realizada a coleta de material biolégico para realizag¢do do cariétipo seguindo
a técnica de Moorhead et. al (1960) com algumas modificacdes como segue abaixo:
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» foi coletado 5 ml do paciente por pungdo venosa, utilizando-se de seringas e agulhas
descartdveis contendo heparina sddica (Hemofol®, S000U1/ml);

 foiadicionado 1 ml de sangue num frasco contendo 4 ml de meio RPMI 1640 enrique-
cido com L-glutamina e com 1 ml de soro fetal bovino e 100ul de fito-hemaglutinina;

* as culturas foram mantidas em estufa a 37°C por 48h;

e ap6s o tempo de cultivo foram adicionados 75ul de colchicina por 30 min;

* apo6s o termino do cultivo, o material da cultura foi centrifugado por 10 min a 1000
RPM para retirada do sobrenadante;

 foiadicionado 10 ml de uma solug¢do hipotdnica (KCL 0,075 M) pré-aquecidaa 37°C
e foi levado a estufa a 37°C por 35 min;

* apods o tempo de hipotonizagdo foi realizado um choque térmico, acrescentando 3
ml de fixador Carnoy (metanol: 4cido acético, 3:1) gelado e foi aguardado 10 min
em temperatura ambiente;

* o material foi centrifugado por 10 min a 1000 RPM e o sobrenadante foi retirado;

 foi adicionado 10 ml de solucdo Carnoy e o material foi mais uma vez centrifugado
por 10 min a 1000 RPM. Esse procedimento foi realizado até que o sobrenadante se
apresentasse limpido e transparente;

 foi preparado as ldminas por gotejamento;

Ap6s o termino das culturas, foi realizado o bandeamento utilizando a técnica bandas

GTG conforme a metodologia definida por Dretz & Shaw (1971).

RESULTADOS E DISCUSSAO

A andlise do cariétipo do paciente revelou uma translocacdo balanceada entre o
cromossomo 1 e o cromossomo 20 (figura 1 - A). O laudo foi liberado como sendo 46,
XY, t(1;20)(q25q12) (figura 1 - B).
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Figura 1: Andlise de cariétipo

Legenda: Em (A) metédfase e (B) pareamento cromossdmico do individuo com indicago clinica de aborto

de repeti¢do que apresentou o caridtipo 46, XY, t(1;20)(q25q12)

Nota: Imagens cedidas pelo laboratério LaGene — Laboratorio de Citogenética Humana e Genética
Molecular — Lacen — Laboratério de Satide Pablica Dr. Giovanni Cyneiros - SES — Secretaria da Satde
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Translocagdo reciproca é a anormalidade cromossOmica mais comumente en-
contrada, apresentando uma frequéncia de 1 em 625 pessoas (DUTTA; PONNALA;
DALAL, 2013).

A maioria dessas translocagdes nao apresenta nenhum fenoétipo no portador, porém
ela pode trazer problemas reprodutivos como abortos de repeticdes, infertilidade e filhos
com anormalidades congénitas (OGILVIE; SCRIVEN, 2002).

Aproximadamente 80% dos abortos ocorrem nas primeiras 12 semanas de gestacao.
Quando mais precoce for a perda, maior a probabilidade de que a causa seja por algum
tipo de alteragdo cromossdmica (CERONI et al., 2013).

A prevaléncia de translocacao balanceada em casais com abortos repetitivos e bas-
tante variado, indo de 0-31% Os motivos dessa variacao ainda ndo esta bem esclarecida
(ASGARI et al., 2011).

A translocagdo balanceada pode levar auma dificuldade na meiose, além de bloquear
a gametogénese ou levar a formacdo de gametas desbalanceados, o que € considerado
um dos mecanismos da infertilidade (CERONI et al., 2013).

Virios estudos mostram que casais que apresentam algum tipo de translocagao
balanceada tém 80% de chance de que ocorra o aborto espontaneo. Somente 4-6% das
gravides apresentam algum feto com alguma anormalidade cromossdmica ndo balan-
ceada (DUTTA; PONNALA; DALAL, 2013).

Em estudo realizado com 75 casais com histérico de dois ou mais abortos foi en-
contrado 10 casais com alteracdes cromossdmicas, sendo que alteracdo mais comum
foi a translocagao balanceada (CERONI et al., 2013).

Em outro estudo realizado com 24 casais que apresentaram 2 ou mais aborto foi
encontrado uma prevaléncia de 17% de translocacdo balanceada, sendo que as transloca-
coes encontradas foram 46,XY,t(8;13)(q22q22); 46,XY,t(4;5)(q25;q33); 46, XX,t(11;14)
(p10;q10) e 46,XY,t(10;13)(p10;q10) (SILVA et al., 2007).

Carps e cols (2004) avaliaram 916 casais com caso de aborto recorrente e encontram
31 casos de translocacdo balanceada nas maes e 21 casos de translocacio balanceada
nos pais, além de 21 casos que apresentavam alteragdes numéricas em mosaicos.

E extremamente recomendado que em casais que apresentam algum tipo de
alterac@o no cariétipo seja encaminhado para o aconselhamento genético para que
sejam discutidas possibilidades para reproducdo desses casais, tais como reproducao
assistida acompanhada pelo diagndstico de pré-implantacdo ou a ado¢do (SCRIVEN
etal., 2013).

CONCLUSAO

As alteracOes cromossOmicas tém uma importante contribui¢cdo nos problemas
reprodutivos humanos. E de suma importincia que o diagndstico citogenético seja rea-
lizado em casais que apresentam algum tipo de dificuldade de engravidar, pois resultado
¢ importante para que ocorra o aconselhamento genético desses casais.

O avanco no campo da citogenética permitiu que boa parte dos casos de infertilidade
e aborto de repeticao fosse esclarecida, porém o nimero de casos que continuam sem
solucdo é preocupante.
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Gracas aos avangos nas tecnologias de reproducao assistida, casais que antes eram
incapazes de ter filhos podem ter uma opgao para esse problema que atingi tantas pes-
soas no mundo.

MISCARRIAGES IN PATIENT WITH 46, XY KARYOTYPE T (1; 20) (Q25Q12):
CASE REPORT

Abstract: this study aimed to report the case of a patient who was sent to karyotyping
with reports of recurrent miscarriages. The karyotype showed a balanced translocation
between chromosome 1 and chromosome 20. This is the first report of this translocation
in cases of miscarriages of repetitions.

Keywords: Miscarriages. Translocation. Cytogenetic. Karyotype.
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