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viáveis. As células, dissociadas do fígado, foram quantificadas através da técnica de exclusão de azul de trypan, onde a 
viabilidade celular foi mensurada, e comprovou que este método, para dissociação de células a partir de tecidos, é uma 
excelente alternativa metodológica para isolar células viáveis. 
 
AVALIAÇÃO CITOGENÉTICA EM 413 INDIVÍDUOS INFÉRTEIS DO SUL DO BRASIL. Faller MS , Dalpiaz D , 
Sanseverino MTV , Trombetta GB , Chula FGL , Arruda LCF , Bottini SS , Borba JB , Riegel M , Maluf SW . Genética Médica . 
HCPA. 
Os problemas relacionados à reprodução humana formam um grupo heterogêneo de alterações que resultam em falhas no 
processo reprodutivo, sejam estas pela incapacidade de conceber, pela perda fetal repetida ou pelo nascimento de filhos 
com malformações congênitas. Alterações cariotípicas vêm sendo amplamente descritas como possíveis causas de 
infertilidade. Vários estudos vêm demonstrando uma elevada incidência de alterações cromossômicas em homens inférteis, 
variando entre 2,2% a 14,3%. A avaliação citogenética em mulheres inférteis é recomendada por alguns autores, mas as 
razões não estão esclarecidas. Apenas a relação direta entre alterações cromossômicas em mulheres com abortos 
espontâneos está claramente estabelecida. Contraditoriamente, a incidência de cariótipos alterados em mulheres pré-
tratamento de reprodução assistida vem apresentando-se com uma freqüência de 1,1% a 15%. No presente estudo, 
avaliamos citogeneticamente 413 pacientes com diferentes causas de infertilidade: 195 homens (47,21%) e 218 mulheres 
(52,78%). A análise diagnosticou o total de 23 cariótipos alterados, correspondendo a uma freqüência de 6,15% (12/195) 
em homens e 5,04% (11/218) em mulheres. A diferença na freqüência de cariótipos alterados entre homens e mulheres não 
foi estatisticamente significativa. Foram diagnosticados duas translocações recíprocas [46,XY,t(1;17)(q42;q25); 
46,XY,t(2;4)(q34;p16)], uma translocação de braço inteiro [46,XX,t(4;14)(q10;q10)] e uma translocação robertsoniana 
[45,XY,der(13;14)(q10;q10)]. As translocações recíprocas encontradas foram confirmadas com a técnica de hibridização in 
situ por fluorescência (FISH) com a utilização de sondas de biblioteca de DNA (WCP). Três cariótipos com alterações 
numéricas em cromossomos sexuais foram diagnosticados: dois pacientes com 47,XXY e uma com 
46,XX[28]/47,XXX[1]/45,X[1]. Também foram detectados: quatro mulheres e quatro homens com a heterocromatina do 
cromossomo 9 aumentada; um homem com 46,XY,16qh+; uma mulher com 46,XX,15sp+; duas pacientes com 
46,XX,21ps+;um paciente 46,XX,add(15)(p11); um paciente 46,XX,inv(9)(p11q12) um paciente 46,XY,inv(9)(p11;q12) e um 
paciente com uma freqüência alta de quebras cromossômicas. Concluímos que o presente trabalho apresentou freqüência 
de alterações cromossômicas em indivíduos inférteis similares a outras publicações, em que a freqüência de alterações 
cromossômicas em ambos os sexos apresenta-se elevada, não apresentando diferença significativa entre os sexos. Estes 
resultados estão em contradição ao postulado por outros autores, que indicam a realização do cariótipo apenas para os 
homens inférteis.Apoio financeiro: FAPERGS, HCPA. 
 
INDUÇÃO DE NEUROGÊNESE IN VITRO A PARTIR DE CÉLULAS TRONCO EMBRIONÁRIAS DE CAMUNDONGO.. 
Paz AHR , Terraciano PB , Baldo G , Giugliani R , Matte U , Passos EP , Cirne-Lima EO . Laboratório de Pesquisa e 
Desenvolvimento em Reprodução, Centro de Terapia Gênica, . HCPA. 
As células tronco embrionárias (ES) são células que podem ser obtidas da massa central (“inner cells mass”) de embriões 
em estádio de blastocisto. Estas células possuem como principais características a possibilidade de se multiplicar 
infinitamente, in vitro, mantendo seu cariótipo estável; além da capacidade de se diferenciar em tipos celulares mais 
complexos tanto in vitro como in vivo. Em sistemas de cultura, quando as células ES são cultivadas na presença de aditivos 
adequados, estas podem se diferenciar seguindo diferentes vias de diferenciação celular, conforme a composição do meio e 
condições de cultura. A partir da adição de fatores de crescimento específicos, por exemplo, estas podem se diferenciar em 
todos os 200 tipos celulares presentes nos organismos, o que lhes confere um caráter de alta plasticidade. A partir da 
diferenciação, in vitro, as células ES variam não só na sua morfologia, como também na expressão de genes e proteínas 
específicas de tecidos diferenciados. Muitos protocolos para induzir a diferenciação celular foram estabelecidos, baseados 
nas seguintes técnicas: o método de “hanging drop” (Wobus et al., 1991, 1997), cultura em “mass culture” (Doetchsman et 
al., 1985; Wartenberg et al., 1998) ou ainda através do cultivo utilizando metil –celulose (Wiles & Keller, 1991). A técnica 
utilizada por nosso grupo é a técnica de “hanging drops”, ou “gotas suspensas”, que consiste basicamente em agregar um 
número conhecido de células ES em gotas suspensas de 20 µl de meio de cultura, a fim de induzir a formação de 
corpúsculos embrionários. Os corpúsculos embrionários são então mantidos em cultura de suspensão com fatores de 
crescimento adequados e iniciam o processo de diferenciação celular in vitro. No presente trabalho, relatamos o 
estabelecimento do protocolo de indução de diferenciação de células tronco embrionárias e o sucesso na indução do 
direcionamento da diferenciação celular gerando células nervosas. A comprovação da natureza neuronal, das células obtidas 
a partir da indução de diferenciação de células ES, deu-se através da análise morfológica e através da detecção da 
expressão de genes típicos/marcadores de células nervosas por análise molecular (RT-PCR).  
 
ICTERÍCIA COLESTÁTICA NEONATAL COMO MANIFESTAÇÃO DE DOENÇA DE GAUCHER - RELATO DE CASO. 
Santana LK , Simon S , Souza AF , Hauser F , Roth FL , Kieling CO , Pires RF , Silveira TR . Gastroenterologia Pediátrica e 
Genética Médica . HCPA. 
Fundamentação: a Doença de Gaucher é causada pela deficiência da enzima beta-glicosidase, que leva ao acúmulo de 
glicocerebrosídios. Raramente se apresenta no período neonatal e sua apresentação com icterícia é excepcional.Objetivo: 
relatar um caso de Doença de Gaucher em recém-nascido, manifestada inicialmente com icterícia colestática.Relato: lactente 
do sexo masculino, iniciou investigação no HCPA com 1 mês e 21 dias de vida, por icterícia colestática e 
hepatoesplenomegalia. Pré-natal e parto sem intercorrências. Identificado icterícia no primeiro dia de vida. A mãe relata ter 
percebido aumento de volume abdominal na segunda semana de vida. Ao exame físico foram observados icterícia, abdome 
distendido, porém depressível, e hepatoesplenomegalia; demais sem particularidades. A ecografia abdominal mostrava 
fígado de 6,6 cm, ecogenicidade homogênea e baço de 8,3 cm, sem outras alterações. Não havia presença de lesões ósseas 
ao exame de Rx. Foram descartadas, através de sorologia, possíveis infecções congênitas. Os exames de triagem metabólica 


