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Introducdo: A citogenética € a parte da genética que estuda os cromossomos, sua funcdo, estrutura e
comportamento bioldgico. Esté dividida em citogenética classica e molecular. Por meio do estudo do caridtipo,
realizado por citogenética classica, investiga-se possiveis alteragdes estruturais ou numéricas presentes nos
cromossomos humanos. As alteragdes cromossémicas podem estar associadas a diversas condices clinicas
como, suspeita de sindromes, anomalias congénitas multiplas, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
baixa estatura, amenorreia primaria, infertilidade, abortamento de repeticdo. Objetivo: Este estudo teve como
objetivo analisar, retrospectivamente, no periodo de 2010 a 2021, a frequéncia de alteracdes cromossdmicas
encontradas em pacientes encaminhados ao HUGV/UFAM-EBSERH. Métodos: A pesquisa foi realizada com
os resultados dos exames de cariotipo de 72 pacientes atendidos da livre demanda armazenados em um banco
de dados (Sistema Softlab) no setor de Citogenética da UACAP-HUGV/UFAM-EBSERH. Para o estudo em
guestdo, foi construido um formulario de pesquisa para cada paciente individualmente. Os dados coletados, a
partir deste formulario, foram transcritos e tabulados no programa Microsoft Excel, Windows. O tratamento
estatistico foi feito pelo software R Studio, versdo 4.2.0 e foi utilizado o teste de Qui-quadrado de Pearson.
Resultados: No total, foram avaliados 72 cariétipos, dos quais 59,7% (n=43) ndo apresentaram alteracdes
cromossomicas e 40,3% (n=29) apresentaram anormalidades cromossdmicas. Dentre os pacientes com
alteragdes cromossémicas, 79,2% (n=23) apresentaram alteraces cromossémicas numéricas, 13,8% (n=4)
apresentaram alteracfes cromossémicas estruturais e 7,0% (n=2) apresentaram variantes cromossémicas
encontradas na populagdo normal. Conclusdo: Os resultados do estudo indicam uma alta frequéncia de
alteracBes cromossdmicas (40,3%) quando comparados com outros servicos brasileiros, o que reforca a
importancia da avaliagdo citogenética como uma ferramenta fundamental na investigacdo de pacientes com
alteragdes clinicas evidentes. Além disso, o estudo contribui para preencher a lacuna de informacGes sobre a
frequéncia de alteracGes cromossémicas na regido Norte do Brasil, onde ha escassez de estudos citogenéticos

e bases epidemioldgicas acerca do assunto.

PALAVRAS-CHAVE: Anélise Citogenética; Sindromes Genéticas; Cromossomopatias.
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