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Alterações cromossómicas  

Informação para  
doentes e familiares  



Alterações cromossómicas  
 
A seguinte informação explica o que são alterações 
cromossómicas, como podem ser herdadas e quando podem 
provocar problemas. Este folheto destina-se a ser usado em 
conjunto com as consultas que tenha com o seu médico 
geneticista. 
  
Para compreender o que é uma alteração cromossómica, ser-
lhe-á útil saber o que são genes e cromossomas. 
 

O que são genes e cromossomas?  
 
Os nossos corpos são feitos de milhões de células. A maior 
parte das células contem um conjunto completo de genes. Nós 
temos milhares de genes. Os genes actuam como um conjunto 
de instruções, controlando o nosso crescimento e o modo 
como o corpo funciona. São responsáveis por muitas das 
nossos características, tais como a cor dos olhos, grupo de 
sangue ou a altura. 
 
Os genes estão contidos estruturas em forma de fita, 
chamados cromossomas. Geralmente, temos 46 cromossomas 
em cada uma da maioria das nossas células. Os cromossomas 
são herdados dos nossos pais, 23 da mãe e 23 do pai, pelo 
que temos dois conjuntos de 23 cromossomas ou 23 ñparesò. 
Como os cromossomas são formados por genes, temos duas 
cópias da maior parte dos genes - uma cópia de cada um dos 
nossos progenitores. É por isso que muitas vezes temos 
características semelhantes às dos nossos pais. Os 
cromossomas e, portanto, os genes são compostos por uma 
substância química designada por ADN. 
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Tel.: (+351).22.607.03.00 
Email: genetica@igm.min-saude.pt 
 

Centro de Genética Preditiva e Preventiva 
IBMC, Univ. Porto 
Tel.: (+351).22.607.49.94 
Fax: (+351).22.600.29.23 
Email: cgpp-cons@ibmc.up.pt (consulta); 
cgpp-lab@ibmc.up.pt (laborat·rio); 
www.cgpp.eu 
 
Coimbra:  

Serviço de Genética Médica 
Hospital Pediátrico de Coimbra, CHC 
Tel.: (+351).239.480.638 
Fax: (+351). 239.717.216 
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www.chc.min-saude.pt/servicos/genetica 
 

Vila Real:  

Consulta de Genética Médica 
Hospital São Pedro, CHTMAD 
Tel: (+351).259.300.500  
Fax: (+351).259.300.503 
www.chtmad.min-saude.pt 
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Figura 1. Genes, cromossomas e ADN  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Os cromossomas dos pares 1 a 22 são semelhantes em 
homens e mulheres: são chamados os autossomas. Porém, o 
23Ü par, conhecidos como cromossomas sexuais (ou 
heterossomas), é diferente em homens e mulheres. Existem 
dois cromossomas sexuais, o cromossoma X e o cromossoma 
Y. As mulheres tem dois cromossomas X (XX), enquanto os 
homens tem um X e um Y (XY). A mulher herda um 
cromossoma X da mãe e um do pai. O homem herda um 
cromossomas X da mãe e um cromossoma Y do pai. A figura 
abaixo mostra os cromossomas de um homem, uma vez que o 
último par é XY. 
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Figura 2. Os 23 pares de cromossomas, organizados de 
acordo com o seu tamanho; o cromossoma 1 é o maior de 
todos. O último par (X e Y) é o que define o sexo 
(cromossomas sexuais).  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Alterações cromossómicas  
 
É importante ter o equilíbrio correcto de material 
cromossómico, visto que os genes (que dão instruções às 
células do nosso corpo) se encontram nos cromossomas. 
Qualquer alteração no número, no tamanho ou estrutura de um 
cromossoma pode significar uma alteração na quantidade ou 
organização da informação genética. Uma alteração da 
quantidade ou da organização da informação genética pode 
resultar em dificuldades de aprendizagem, atraso do 
desenvolvimento ou problemas de saúde na criança. 
 
As alterações cromossómicas podem ser herdadas de um dos 
pais. As alterações cromossómicas ocorrem com  frequência 
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genéticos) 
www.eurogentest.org 
 
Sociedade Portuguesa de Genética Humana  
www.spgh.net 
 
Associação Portuguesa de Diagnóstico -Pré-Natal  
www.apdpn.org.pt 
 
Colégio de Genética Médica ï Ordem dos Médicos  
www.ordemdosmedicos.pt 
 
 
Serviços e laboratórios de genética no sector público em 
Portugal:  
 

Lisboa:  

Serviço de Genética Médica 
Hospital de Santa Maria 
Tels.: (+351).21.780.53.40 (geral); (+351).21.780.33.07 
(laborat·rio) 
Fax: (+351).21.780.55.86 
Email: genetica@hsm.min-saude.pt 
www.chln.min-saude.pt 

 

Serviço de Genética Médica 
Hospital de D. Estefânia 
Tel.: (+351).21.312.66.00  
Fax: (+351).21.312.66.67  
Email: sgenetica@hdestefania.min-saude.pt 
www.hdestefania.min-saude.pt/ 

 
  
Porto:  

Instituto de Genética Médica 
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Onde se pode obter mais informações sobre os 
rearranjos cromossómicos?  
 
Este é apenas um breve guia sobre os rearranjos 
cromossómicos. Poderá obter mais informações na sua 
consulta ou serviço de genética ou através das seguintes 
moradas: 
 
Unique  - The Rare Chromosome Disorder Support Group, 
(Grupo de Apoio a Doenças Cromossómicas Raras) 
Tel: + 44  1883 330766 
Email: info@rarechromo.org 
www.rarechromo.org 
 
Orphanet  
(s²tio da Internet de livre acesso, com informa­«o sobre 
doenças raras e medicamentos orfãos, com links a 
associações de doentes em toda a Europa, em inglês e 
português) 
www.orpha.net 
 
EuroGentest  
(s²tio da Internet de livre acesso, com informa­«o sobre testes 
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durante a formação do óvulo ou espermatozóide, ou pouco 
após a concepção. Estas alterações ocorrem sem que nos seja 
possível controlá-las. 
 
Existem dois tipos principais de alterações cromossómicas: 
 
Alteração de número dos cromossomas . Isto acontece 
quando há cópias a mais ou a menos de um cromossoma 
particular. 
 
Alteração da estrutura dos cromossomas . Acontece quando 
o material de um cromossoma se rompe ou se rearranja de 
algum modo. Isto pode envolver o ganho ou a perda de 
material cromossómico. Neste folheto ir-se-á falar de delecção , 
duplicação , inserção , inversão  cromoss·micas e 
cromossoma em anel . Se pretender informa­«o sobre 
transloca­»es, por favor veja o folheto ñTransloca­»es 
Cromoss·micasò. 
 

Alterações cromossómicas numéricas  
 
Normalmente, cada célula do corpo humano 
contem 46 cromossomas. Por vezes, porém, 
uma criança pode nascer com cromossomas 
a mais ou a menos e, portanto, com genes (e 
instruções) a mais ou a menos. 
 
Um dos exemplos mais comuns das doenças 
genéticas causados por cromossomas a mais 
é o síndrome de Down. Pessoas com esta 
doença tem 47 cromossomas nas suas 
células, em vez de 46. Isto é porque há três 
cópias do cromossoma 21, em vez das duas 
habituais. 
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