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Introducdo: A utilizagdo de métodos moleculares como Hibridizacéo in situ por fluorescéncia (FISH) e Hibridizagcéo
Gendmica Comparativa (array-CGH) estabeleceu novas perspectivas em relagdo a deteccdo e caracterizacdo de
rearranjos gendmicos submicroscopicos. A identificacdo de dele¢des e duplicacdes genicas causadas por rearranjos
cromossbmicos, permite o estudo dos mecanismos celulares envolvidos na formacdo de alteracoes do genoma,
possibilitando o entendimento da etiologia de uma série de doencas genomicas. Objetivo: Os objetivos deste estudo
foram identificar e caracterizar microrearranjos cromossémicos em regides criticas do genoma em amostras de
individuos portadores de doengas genomicas. Material e Métodos: Estudo retrospectivo, em uma série consecutiva de
amostras de biorrepositério (Edital MCT/CNPg/CT-Saude 57/2010; Extensdo UFRGS 22866). Foram selecionadas
amostras de individuos com suspeita de microrearranjos cromossdmicos. Neste estudo as regibes cromossémicas
criticas envolvendo os cromossomos 1p36, 4pl16.3, 5pl15.2, 5935, 7p21.1, 7q11.23, 8g24.12, 10pl4, 15q11-ql2,
16p13.3, 17p13.3, 17pll.2, 22g1l1l.2, Xp22.3, Ypll.3, entre outras, foram analisadas por hibridizagdo in situ por
fluorescéncia (FISH). Em 15 amostras com rearranjos especificos realizamos hibridizacdo genémica comparativa
(array-CGH) a fim de caracterizar molecularmente as regides alteradas. Este trabalho envolveu a investigagdo de
mecanismos genéticos basicos que abordaram o estudo sobre localizacdo, estrutura, funcdo e expressao de genes
humanos e da organiza¢do cromossdmica. Resultados: Um total de 864 amostras foram re-avaliadas para identificagcao
de perdas e ganhos cromossdmicos submicroscépicos pelo método de FISH. Em 205 amostras (23,73%) foram
identificados desequilibrios no genoma. As dele¢es foram os rearranjos mais frequentes, sendo a del7q11.23 a
microdelecdo identificada mais frequente (5%), seguida pela del22q11.2 (3,7%) e del15q11-g12 (3,2%). Conclusfes:
Nossos achados reforcam a estratégia de que um estudo citogenético utilizando andlise de alta resolucdo contribue
significantemente para a identificagdo e entendimento dos processos de formacdo de rearranjos cromossomicos,
permitindo a identificagdo das causas de diversas doencas gendmicas. Além disso, os resultados obtidos justificam a
necessidade de investimento para o desenvolvimento de pesquisa em citogenética em hospitais universitarios e o apoio
ao estabelecimento de novas tecnologias, que podem ser transferidas para a assisténcia e que levardo ao
desenvolvimento técnico-cientifico da pesquisa em salde. Uma pesquisa cientifica direcionada a sociedade e que se
propde a estabelecer a renovacdo de tecnologia aplicada a salde, deve ocorrer de forma sistemética, necessitando
investimento regular para desenvolvimento e atualizacdo tecnolégica. Apoio financeiro FIPE/HCPA 10560 e CNPq
402012/2010-0
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