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Introducao

O cari6tipo em vilosidades coridnicas (VC) continua atualmente a ser um método econémico e eficaz para identificar
precocemente gravidezes com suspeita de patologia cromossémica. No entanto, poderdo detetar-se anomalias
confinadas apenas a placenta; esta, apesar de ndo ser tecido fetal, deriva embriologicamente das mesmas células
trofoblasticas que o feto possuindo, assim, na maioria dos casos, o mesmo cariétipo. A colheita das VC realiza-se
preferencialmente as 10-14 semanas de gestacdo e, como envolve a recolha de tecido placentar adjacente, implica a
posterior eliminacdo ou minimizagdo da presenca de tecido materno.

Objectivos
Apresentacdo dos resultados da andlise cromossdmica em 332 vilosidades coridnicas que foram recebidas na Unidade de
Citogenética do Centro de Genética Médica Jacinto Magalhdes do Centro Hospitalar Universitario do Porto (CHUP), desde
01.01.2014.

Metodologia

Apds separar a lupa o tecido materno do fetal foram estabelecidas culturas das 332 amostras, de acordo com as técnicas
de citogenética convencional e os cromossomas coraram-se com bandas GTL. Foi efetuado despiste molecular de
contaminacdo materna sempre que se obteve um cari6tipo 46,XX. Os motivos clinicos para a realizacdo do cariétipo
foram varios, salientando-se: anomalias ecograficas, marcadores ecograficos, resultado anormal de testes genéticos pré-
natais ndo invasivos, familiares com anomalias cromossémicas e portadores de doencas genéticas.

Resultados e Conclusoes

A anélise cromossémica revelou resultados anormais em 105 das amostras (31,6%). Destas, 82 (78,1%) apresentaram
aneuploidias de autossomas (nomeadamente cromossomas 5, 13, 18, 21 e 22) e nove (8,6%) envolvendo os cromossomas
sexuais. Em quatro amostras (1,2%) ndo foi possivel obter resultados.

Os resultados obtidos foram comparados com as publicacdes internacionais, destacando-se as diversas anomalias
cromossomicas encontradas. A andlise citogenética convencional em VC continua a ser uma importante ferramenta de
diagnostico para gravidas com fetos que apresentam risco aumentado de anomalias cromossdmicas, permitindo assim
um melhor e mais precoce acompanhamento e aconselhamento a estas mulheres e familias.
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