CHQ13 - ICSI (INJECAO INTRA-CITOPLASMATICA DE
ESPERMATOZOIDE) E TRIPLOIDIA — CONFIRMACAO
CITOGENETICA DA ORIGEM MATERNA DO LOTE CRO-
MOSSOMICO EXCEDENTE. JOFFE, R; FARAH LMS;
SPORTELLO ARCOS-SANCHEZ, ME; SANTOS, CMS;
BORGES-|R, E; IACONELLI-IR, A; AOKI, T*;_ ROCHA
CC* Clinica e Laboratorio de Genética e *Fertility, Centro
de Fertilizacao Assistida, Sao Paulo labgen@uol.com.br

A tertilizagao in vitro revolucionou o tratamento de ca-
sals iniérteis, principalmente apos a I.C.S.1. (intracytoplas-
mic sperm Injection), onde um Unico espermatozoide é
injetado no ooplasma, tornando possivel a fertilizacao e
a gravidez para homens com oligo ou astenospermias
severas e até mesmo em alguns casos de azoospermia.
Acompanhamos a gestacao de um casal, ambos com 32
anos de idade, com quadro de esterilidade primaria ha
6,5 anos, sendo qgue o marido apresentava uma oligoas-
tenospermia grave, decorrente de distopia testicular ope-
rada na infancia. Indicada a ICSI, foram obtidos 15 em-
brides, dos quais 4 foram transferidos neste mesmo ciclo,
nao resultando em gestacao. Os demais embrides foram
criopreservados. Dezessete meses apos, estes embrides
foram descongelados, havendo sobrevivéncia de 4 deles,
que foram resultado de fertilizacao “anormal” (1PN e 3
PNJ. Apods discussao e consentimento do casal, foi reali-
zada a transferéncia intra-utero destes embrides com pre-
paro endometrial prévio, uma vez que, em média, 20%
destes casos se desenvolvem normalmente. A gestagcao
foi comprovada 4 semanas ap0s a transteréncia, pela pre-
senca de saco gestacional e batimentos cardiacos fetais
presentes. A morte fetal e a caracterizacao de aborto reti-
do foram constatadas 3 semanas apos, quando foi indicada
a curetagem uterina. O estudo cromossomico do materi-
al de aborto foi realizado através de cultura semi-direta
das vilosidades corionicas e de cultura de longa duragao
de amnio, corion e das proprias vilosidades. O resul-
tado citogenético obtido apds bandeamento G e C foi
69,XXX,9ph. Apos a realizacdo do cariétipo dos pais,
verificamos que o pai possuia o heteromorfismo nos seus
dois cromossomos 9 (46,XY,9ph,9ph), confirmando a ori-
gem materna do lote cromossémico excedente.

CHO14 - ESTUDOS CITOGENETICOS EM AMOSTRA DE
CRIANCAS COM ANOMALIAS CONGENITAS SUBME-
TIDOS A NECROPSIA NO HCRP-USP, NO PERIODO
DE NOVEMBRO DE 1996 A NOVEMBRO DE 1998.
TTORTOLAN, D.; ™ PIRAM, A.; & MAZZUCATO, L. F;
2 PERES, L.C.;'" PINANETO, J. M. (1) Depto de Genética
e Matematica Aplicada & Biologia- FMRP-USP (2) Depto
de Patologia do HC, FMRP-USP dani@rgm.imrp.usp.br

Com o objetivo de detectar as aberracdes cromossomi-
cas e determinar suas freqiiéncias e caracteristicas, assim
como realizar o estudo dos mecanismos envolvidos nas
aberracoes cromossomicas estruturais, realizamos, duran-
te um periodo de 2 anos, o estudo citogenético em 100
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criancas com anomalias congénitas, submetidas“‘a
necropsia no Hospital das Clinicas, FMRP- USP. Cultgra
temporaria de linidcitos e cultura permanente de tecidgs
(pele e fascia do musculo reto-abdominal) foram utiliza.
das para obtermos cariétipos, sendo que a fascia do mgs.
culo reto abdominal foi o melhor material para obter-se o
resultado citogenético (70,0%) seguido de pele (64,0%),
sangue (49,2%) e rim (26,7%). Obtivemos resultados em
76,0% dos casos, apresentando 56,0% de cariotipos nor-
mais e 20,0% de cariétipos com aberracoes cromossdmi-
cas (16,09 - aberracoes cromossomicas numéricas e 4,09%
- aberracoes cromossémicas estruturais:. Entre as aberra-
¢oOes cromossomicas numericas encontramos 4 casos(4,0%)
com trissomia 21, 8 casos (8,0%) com trissomia 18, 1 caso
(1,0%) com trissomia 9 e 3 casos (3,0%) com trissomia 13,
Entre as aberracdes cromossomicas estruturais encontramos
1 caso (1,0%) com translocagao Robertsoniana (14;21), 1
caso (1,0%) 46,XYq- (provavel del Yq), 1 caso (1,0%) com
trissomia dupla parcial 9pter-g? e distal 16¢ e 1 caso (1,0%)
com monossomia 21q parcial devido a translocagio
Criptica (21;11). Com a realizacao deste trabalho obteve-
se um aumento consideravel da frequéncia de deteccio
das aberracoes cromossdémicas neste tipo de paciente (re-
sultado global = 20,0%), a qual é semelhante ao desctito
na literatura quando a detecgao € no periodo fetal intra-
Gtero. Orgao Financiador: CAPES i
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CHO15 - AVALIACAO DE DANO RADIOINDUZIDO POR
153Sm-EDTMP EM LINFOCITOS PERIFERICOS HUMA-
NOS - SUZUKI, M. F.', MURAKAMI, D., SILVA, MaAZ,
NASCIMENTO, P. A", OLIVEIRA, E. M.', GUIMARAES,
M. I. KA. Ki.2 E OKAZAKI, K.' IPEN - CNEN/SP'; CMN:
FMUSP2, Sao Paulo — SP — E-mail: mfsuzuki@net.ipen:br

Radiois6topos de meia-vida curta e pequeno alcance tém
sido utilizados em medicina nuclear para fins de:diag
nostico e terapia. O '>*Sm-EDTMP é um radiois6topo
lizado na medicina nuclear para aliviar a dor de paci
tes com metastase Ossea: possui uma meia-vida fisicad
46,8 h e emite particulas beta de 290keV (72%) e faios
gama de 103 keV (28%). Para avaliar o dano radioin
zido foram analisadas as freqiiéncias de microndel
(MN) e de células apoptoticas em linfocitos perifértcos
As amostras sangiiineas foram obtidas de sete pagié

com metastase Ossea, sem prévio tratamento rad
co, antes e apos 1 hora da administragao intraveno
37 MBg/kg de '5:Sm-EDTMP. Para o estudo in vitrat
obtidas amostras sangiiineas de dois pacientes e dé
tro doadores sadios. As células foram cultivadas
horas a 37°C em meio RPMI 1640 com soro fet
(25%) e fitohemaglutinina (1,5%). Apos 44 horas:
cio da cultura, adicionou-se citocalasina-B na &
tragao final de 10 pg/mL para blogueio da cif
formacao de células binucleadas. O resultado:@
in vivo mostrou uma variabilidade interindividy
quéncia de MN radioinduzidos, sendo que no g
gliéncia de células com MN nao diferiu dage
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hora apos a injecao de '»*Sm-EDTMP, enquanto que a
irequéncia de células apoptoticas aumentou de 5,7% para
9,9%. Ja no estudo in vitro observou-se uma relacao dose-
resposta crescente sendo que nao houve diferenca esta-
tisicamente significativa entre doadores sadios e pacien-
tes Com metastase Ossea. Porém, na concentracao radio-
ativa de 1110 kBg/mL a frequéncia de células micronu-
cleadas em pacientes (7,0%] 1ol aproximadamente duas
vezes mais alta que a dos individuos sadios (4,6%). Um
numero maior de individuos esta sendo estudado para
uma analise mais acurada do efeito do ''Sm-EDTMP em
lintocitos humanos.

CHO16 - ESTUDO FENOTIPICO E HEMATOLOGICO DE
10 PACIENTES COM ANEMIA DE FANCONI DIAGNQOS-
TICADOS PELO TESTE DE DIEPOXIBUTANO. CAPUTO
L.Z., VELLOSO E.R.P,, CONCHON M ., KUMEDA C.A.,
VIEIRA T.ALS.'CARNEIRO J.D.A., 'PINTO F.O., BENDIT
l. Fundagao Pré Sangue Hemocentro de Sao Paulo — Ser-
vico de Hematologia e 'Instituto da Crianga do Hospital
das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade
de Sao Paulo.

A Anemia de Fanconi (AF) ¢ uma doenca autossomica
recessiva caracterizada por pancitopenia progressiva,
anomalias congénitas e predisposicao aumentada ao de-
senvolvimento de neoplasias secundarias. Devido a gran-
de variabilidade fenotipica ja reconhecida dessa patolo-
gia, o diagnostico clinico pode tornar-se dificil em alguns
casos. O teste citogenético com diepoxibutano (DEB) € o
método classico para o diagnostico da AF, o qual revela a
presenca da instabilidade cromossomica. No presente tra-
balho foram analisados 41 pacientes no Laboratério de
citogenética da FPSHCSP, no periodo de 03/98 a 04/2000,
derivados basicamente de 3 servicos: Servico de
Hematologia do HCFMUSP, Servico de Transplante de
medula o¢ssea (TMO) do HCFMUSP e Servico de
Hematologia do ICR-HCFMUSP. Esses pacientes apre-
sentavam alteracoes clinicas consistentes com a suspeita
de AF e/ou anormalidades hematologicas, principalmen-
te anemia aplasica, ou ainda irmaos de afetados. Do total
geral dos pacientes estudados foram identificados 12 pa-
cientes com teste de DEB positivo, dos quais 10 puderam
ser avaliados. A mediana desses pacientes ao diagnosti-
co foi de 9,5 anos. Nesta casuistica existiram 2 pares de
irmaos, havendo consanguinidade entre pais em um dos
pares. Foram observadas em 80% (8/10) dos casos, a pre-
senca de alguma caracteristica fenotipica ou hematologica
consistente com AF, sendo 1 caso bastante frusto
(hipopigmentagao de pele). As anormalidades fenotipicas
mais encontradas foram: microcefalia 10% (1/10),
microftalmia 10% (1/10), outras anomalia de face (ano-
malia de asa de nariz, palato em ogiva, face triangular,
assimetria facial, hipopigmentacao do cabelo) 70% (7/
10), retardo de crescimento 55% (5/9), alteracdo de pele
(mancha café com leite, hipopigmentacao) 33% (2/6),
alteracoes osseas (radio e polegar) 20% (2/10), anormali-

dades do rim e no trato urinario 20% (2/10), anormalida-
des genitais 10% (1/10) e alteracdes na orelha 10% (1/
10). O retardo do crescimento foi analisado em 9 pacien-
tes, onde foi encontrada a alteracao em 55% (5/9) e, auan-
to as manchas café com leite/hipopigmentacao, somente
6 pacientes foram analisados, onde essa alteraciao roi
encontrada em apenas 33% (2/6). Destes 10 pacientes 3
apresentaram como quadro principal pancitopenia po
aplasia medular, sem anormalidades fenotipicas sugesti-
vas de AF. Apesar do pequeno numero de pacientes ana-
lisados neste estudo, o nimero de pacientes que apre-
sentavam alteracoes hematologicas vai de encontro ao
reportado na literatura (Auerbach e cols., 1989), onde este
autor reportou presenca de aplasia medular em 69% 1140
202) dos pacientes estudados. Portanto, o teste de DEB
deve ser indicado em todo os pacientes jovens gue apre-
sentarem diagnostico de aplasia medular mesmo na au-
séncia de alteracoes fenotipicas sugestivas de AF.

CHO17 - AVALIACAO CITOGENETICA EM PORTADO-
RES DA ANEMIA DE FANCONI. ALMEIDA L.B."; PEREI-
RAE.T.%; RIBEIRO M.C.M." (1) Departamento de Biologia
Celular, Embriologia e Genética. (2)Departamento de Cli-
nica Médica. Universidade Federal de Santa Catarina,
Florianopolis, SC. E-mail: menks@cch.ufsc.br

A Anemia de Fanconi (FA) é uma condiciao de heranca
autossomica recessiva, geneticamente heterogénea, as-
sociada a fragilidade cromossomica, pancitopenia pro-
gressiva, malformacoes congénitas e predisposicao ao
desenvolvimento de neoplasias. Os portadores possuem
grande variabilidade fenotipica, esta variabilidade pode
ocorrer inter ou intrafamiliarmente. A FA é considerada um
fator etiologico importante nas neoplasias infantis, no en-
tanto, na maioria dos casos, s6 é diagnosticada apos o de-
senvolvimento tumoral. Atualmente o estudo citogenético
€ considerado a Gnica maneira eficiente do diagnostico da
doenca. As principais caracteristicas citogenéticas da FA
sao: 0 aumento das aberracdes cromossdémicas esponta-
neas e a hipersensibilidade aos agentes interligantes do
DNA, como a mitomicina C. Foram atendidas no Nucleo
de Genética Clinica do Hospital Universitario, duas ir-
mas, filhas de um casal nao consangtiineo. Além das pa-
cientes foram referidos mais trés casos de FA nesta rami-
lia. Apenas uma das pacientes apresentou malformacoes
congénitas ao exame clinico. O estudo citogenético de-
monstrou um aumento da instabilidade cromossomica
espontanea, confirmando o diagnostico FA em ambas as
pacientes. Uma vez que os portadores da FA apresentam
predisposicdo ao desenvolvimento neoplésico, a confir-
macao do diagnostico desta condicao é importante para
o acompanhamento clinico adequado, e também para a
compreensao dos mecanismos envolvidos no processo
de mutagénese e carcinogénese.

CHO018 - ANALISE CITOGENETICA DE PACIENTES SUB-
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