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Alterac6es cromossOmicas

A seguinte informacdo explica o que sdo alteracbes
cromossomicas, 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 alteracdo cromossémica, ser-
Ihe-& util saber o que sdo genes e cromossomas.

O gue s&o genes e cromossomas?

Os nossos corpos sao feitos de milhdes de células. A maior
parte das células contem um conjunto completo de genes. NOs
temos milhares de genes. Os genes actuam como um conjunto
de instrugdes, controlando o nosso crescimento e o modo
como o corpo funciona. S&o responsaveis por muitas das
Nossos caracteristicas, tais como a cor dos olhos, grupo de
sangue ou a altura.

Os genes estdo contidos estruturas em forma de fita,
chamados cromossomas. Geralmente, temos 46 cromossomas
em cada uma da maioria das nossas células. Os cromossomas
sdo0 herdados dos nossos pais, 23 da mae e 23 do pai, pelo
gue temos dois conjuntos de
Como os cromossomas sao formados por genes, temos duas
copias da maior parte dos genes - uma cépia de cada um dos
nossos progenitores. E por isso que muitas vezes temos
caracteristicas semelhantes as dos nossos pais. Os
cromossomas e, portanto, 0s genes sao compostos por uma
substancia quimica designada por ADN.
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Vila Real:
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Hospital S&o Pedro, CHTMAD

Tel: (+351).259.300.500 Os cromossomas dos pares 1 a 22 sdo semelhantes em

Fax: (+351).259.300.503 homens e mulheres: sdo chamados os autossomas. Porém, o

www.chtmad.min-saude.pt 230 par, conhecidos cC omo cror
heterossomas), é diferente em homens e mulheres. Existem
dois cromossomas sexuais, 0 cromossoma X e 0 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 mé&e e um do pai. O homem herda um
cromossomas X da mae e um cromossoma Y do pai. A figura
abaixo mostra os cromossomas de um homem, uma vez que 0
altimo 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 ultimo par (X e Y) € o que define o sexo
(cromossomas sexuais).
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E importante ter o equilibrio correcto de material

cromossOmico, visto que o0s genes (que dao instrucdes as Servico de Genética Médica

células do nosso corpo) se encontram nos cromossomas. Hospital de D. Estefania

Qualquer alteracdo no numero, no tamanho ou estrutura de um Tel.: (+351).21.312.66.00

cromossoma pode significar uma alteragdo na quantidade ou Fax: (+351).21.312.66.67

organizacdo da informacdo genética. Uma alteracdo da Email: sgenetica@hdestefania.min-saude.pt
qguantidade ou da organizacdo da informacdo genética pode www.hdestefania.min-saude.pt/

resultar em dificuldades de aprendizagem, atraso do
desenvolvimento ou problemas de saude na crianga.

~ L Porto:
As alteracdes cromossomicas podem ser herdadas de um dos

pais. As alteracbes cromossomicas ocorrem com frequéncia Instituto de Genética Médica
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Onde se pode obter mais informacbes sobre os
rearranjos cromossoémicos?

Este é apenas um breve guia sobre os rearranjos
cromossémicos. Poderd obter mais informacfes na sua
consulta ou servico de genética ou através das seguintes
moradas:

Unique - The Rare Chromosome Disorder Support Group,
(Grupo de Apoio a Doencas Cromossomicas Raras)

Tel: + 44 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

www.rarechromo.org

Orphanet

(s2tio da |l nternet de l i vr e a (
doencas raras e medicamentos orfaos, com links a
associagbes de doentes em toda a Europa, em inglés e
portugués)

www.orpha.net

EuroGentest
(s?2?tio da Internet de | ivre ace:
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durante a formacdo do 6vulo ou espermatozoéide, ou pouco
apos a concepcdo. Estas alteracdes ocorrem sem que nos seja
possivel controla-las.

Existem dois tipos principais de alteracbes cromossOmicas:

Alteracdo de numero dos cromossomas Isto acontece
guando h& cépias a mais ou a menos de um cromossoma
particular.

Alteracdo da estrutura dos cromossomas . Acontece quando
0 material de um cromossoma se rompe ou se rearranja de
algum modo. Isto pode envolver o ganho ou a perda de
material cromossoémico. Neste folheto ir-se-& falar de deleccgéo ,

duplicacdo , insercdo, inverséo Ccr omos s - mi c a
cromossoma em anel . Se pretender i nf
transl oca-»es, por favor vej a

Cromoss-micas©o.
Alteracbes cromossOmicas numericas

Normalmente, cada célula do corpo humano
contem 46 cromossomas. Por vezes, porém,
uma crianga pode nascer com cromossomas
a mais ou a menos e, portanto, com genes (e
instru¢cées) a mais ou a menos.

Um dos exemplos mais comuns das doencas
genéticas causados por cromossomas a mais
€ o sindrome de Down. Pessoas com esta
doenca tem 47 cromossomas has suas
células, em vez de 46. Isto € porque hé trés
copias do cromossoma 21, em vez das duas
habituais.



