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O que é o Projeto Down?

Fundado em São Paulo em 1985, o Projeto Down – Centro de Informação e Pesquisa da Síndrome de Down é o primeiro organismo particular brasileiro totalmente dedicado à divulgação da síndrome, ainda erroneamente chamada de mongolismo, bem como de incentivo às pesquisas que possibilitem melhores condições de vida e novos caminhos terapêuticos para os portadores da chamada trissomia 21. Tem dois comitês: um Executivo e outro Científico. O primeiro encarrega-se de coletar informações em centros genéticos e de reabilitação no Brasil e em todo o mundo, mantendo acordos operacionais com a Down’s Children Association, de Londres, e com a National Down’s Children Society, de Nova York, e outros tantos organismos. Distribui, a nível nacional, informações para veículos de comunicação, clínicas, profissionais do setor e mantém grupos de trabalho funcionando na área de pesquisa genética e comportamental. O Comitê Científico recebe essas informações, analisa, troca informações, discute entre si e supervisiona, na área médica, todas as atividades do organismo. O Projeto Down é mantido por um grupo de empresas brasileiras.

Presidente Honorário e Fundador:

Gilberto Luiz Di Pierro

Coordenadora:

Sonia Casarin

Patrono (in memorian):

Prof. Jerôme Lejeune – Instituto Progenèse, Paris

O Projeto Down funciona também como Vice-Presidência para o Brasil da Associação Latino-Americana de Síndrome de Down.

O Projeto Down é considerado “entidade de referência” pelo Programa Latino-americano de Defesa dos Direitos do Deficiente Mental, da ONU.

Este folheto pretende fornecer

informações sobre o exame

genético denominado cariótipo,

esclarecendo sobre seu objetivo

e conteúdo.
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CARIÓTIPO

1 – As células e os cromossomos

O nosso corpo é formado por pequenas unidades chamadas células. Dentro de cada uma, estão os cromossomos, que são responsáveis por todo o funcionamento da pessoa e determinam suas características.


Cada célula possui 46 cromossomos, que são iguais dois a dois, isto é, existem 23 pares de cromossomos. Destes 23 pares, 22 são chamados de cromossomos autossômicos e são semelhantes no homem e na mulher. Os pares de cromossomos autossômicos são designados através de um número, por exemplo, cromossomo 3, cromossomo 21, etc. Além destes cromossomos existem mais dois que são chamados cromossomos sexuais, e são designados por letras, a mulher tem dois cromossomos X e o homem um cromossomo X e um Y. Portanto, dos 46 cromossomos existentes em cada célula, 44 são  chamados cromossomos autossômicos e dois sexuais. Podemos representar os cromossomos da célula de uma mulher por 46,XX, ou seja, 46 cromossomos sendo que dois deles são os cromossomos sexuais XX; e os cromossomos da célula de um homem por 46,XY, ou seja, 46 cromossomos sendo que dois deles são os cromossomos sexuais XY.


Todo o material genético das células é absolutamente indispensável para o seu funcionamento normal. Qualquer perda ou acréscimo deste material muda completamente o seu funcionamento. Por isto, em alguns casos, é importante fazer o estudo e a análise dos cromossomos.

2 – O que é cariótipo

Os cromossomos só são visíveis ao microscópio comum, durante uma determinada fase da divisão celular, portanto, as células que serão analisadas precisam estar vivas e se multiplicando.


No estudo dos cromossomos, geralmente, usa-se células sanguíneas, ou no caso de diagnóstico pré-natal, células de tecidos fetais colhidas através de um exame específico. Depois de colhidas, estas células são cultivadas em laboratório e preparadas para a análise de seus cromossomos. Caso a cultura das células não cresça, novo material é colhido e todo o processo é iniciado outra vez.


Na fase exata da divisão celular, as células são tratadas com uma substância que interrompe esta divisão. Os cromossomos são então fotografados ao microscópio (figura 1), recortados e, aos pares, colados lado a lado, por ordem de tamanho, do maior para o menor (figura 2). Estes pares são numerados de 1 a 22, sendo que o par de cromossomos sexuais recebe as letras XX no caso das mulheres e XY no caso dos homens. Este arranjo dos cromossomos é chamado cariótipo. Na figura 2, pode-se verificar que os cromossomos além de receberem números ou letras, são separados, de acordo com suas características, em sete grupos, A, B, C, D, E, F, G.

[image: image2.jpg]Figua 1. Fotograte s microsctplo 6pteo o cromossomos dacéka de um homem.
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3 – Tipos de cariótipos


Técnicas diferentes são usadas para cada tipo de análise que se quer realizar nos cromossomos. Uma delas permite apenas a contagem dos cromossomos e análise do seu tamanho e forma. Outra técnica, mais sofisticada, chamada bandeamento, permite uma verificação bem detalhada dos cromossomos (figura 3). Esta técnica permite observar padrões de faixas fluorescentes (bandas) que são típicas de cada cromossomo, podendo-se avaliar se eles estão inteiros ou não.

4 – Comparação entre um cariótipo normal e um com trissomia do cromossomo 21 (Síndrome de Down)

[image: image4.jpg]Figura 3. Folografia 80 micresodplo 4980 de Cromossomos, usando-se & Wcnica de bandeamento.





A análise de um cariótipo normal revela a presença de 23 pares de cromossomos (figura 1). A Síndrome de Down (SD) é causada por uma trissomia do cromossomo 21 que pertence ao grupo G, isto é, nas células há três cópias do cromossomo 21 ao invés de duas, que é normal (figura 4). Na grande maioria dos casos de SD (cerca de 95%) todos os cromossomos estão soltos (trissomia simples), por isso, encontramos nas células 47 cromossomos ao invés de 46, e o cariótipo passa a ser 47,XX,+G nas mulheres (47 cromossomos, um par de cromossomos sexuais XX, +G porque o cromossomo a mais pertence ao grupo G) ou 47,XY,+G nos homens (47 cromossomos, 1 par de cromossomos sexuais XY, +G porque o cromossomo a mais pertence ao grupo G).


Em cerca de 2%, os portadores de SD possuem células com 46 cromossomos, que são normais, e células com 47 cromossomos, que apresentam trissomia do cromossomo 21. Neste caso que é conhecido como mosaicismo, o cariótipo é:

· 46,XX / 47,XX,+G para as mulheres, algumas células normais com 46 cromossomos sendo que dois deles são os sexuais XX, e algumas células trissômicas com 47 cromossomos sendo que o cromossomo a mais pertence ao grupo G.

· 46,XY / 47,XY,+G para os homens, algumas células normais com 46 cromossomos sendo que dois deles são os sexuais XY, e algumas células trissômicas com 47 cromossomos sendo que o cromossomo a mais pertence ao grupo G.

Existem ainda, casos em que um dos três cromossomos 21 está unido a outro cromossomo (translocação). Em cerca de 2% das translocações o cromossomo 21 está unido a um cromossomo do grupo D, neste caso o cariótipo é:

· 46,XX-D+t (DqGq) para as mulheres, 46 cromossomos sendo que dois deles são os sexuais XX, -D porque falta um cromossomo do grupo D e +t (DqGq) porque é uma translocação (união) de um cromossomo do grupo D com um cromossomo do grupo G.

· 46,XY-D+t (DqGq) para os homens, 46 cromossomos sendo que dois deles são os sexuais XY, -D porque falta um cromossomo do grupo D e +t (DqGq) porque é uma translocação (união) de um cromossomo do grupo D com um cromossomo do grupo G.

Em 1% dos casos, um outro cromossomo do grupo G é que participa da translocação e o cariótipo é 46,XX-G,+t (GqGq) para as mulheres, ou seja, 46 cromossomos sendo que o par sexual é XX, -G porque falta um cromossomo do grupo G que está unido a outro cromossomo do grupo G, portanto a translocação é +t (GqGq) ou o mesmo com XY para os homens (tabela 1).


Em todos estes tipos de cariótipos a pessoa tem SD, e não há nenhuma diferença, no aspecto clínico, entre SD por trissomia simples, mosaicismo ou translocação.
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	Cariótipo
	Tipo de SD

	Mulheres
	Homens
	

	47,XX,+G
	47,XY,+G
	Trissomia simples

	46,XX / 47,XX,+G
	46,XY / 47,XY,+G
	Mosaicismo

	46,XX-D,+t (DqGq)
	46,XY,+t (DqGq)
	Translocação do cr 21 com 

um cr do grupo D

	46,XX-G,+t (GqGq)
	46,XYG,+t (GqGq)
	Translocação do cr 21 com 

um cr do grupo G


Tabela 1 – Cariótipo de diferentes tipos de SD.

5 – Indicações


O exame dos cromossomos ou cariótipo só é indicado quando existe suspeita de alguma anomalia cromossômica, ou seja, quando há suspeita que a pessoa apresenta cromossomos a mais ou a menos, cromossomos partidos, translocações, falta de pedaço em algum cromossomo, etc.


Além de fornecer o diagnóstico, o exame cariótipo é usado no aconselhamento genético para calcular o risco de nascer uma nova criança com anomalia.
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