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Translocac¢des cromossomicas

Este folheto explica-lhe o que sado transloca¢cées cromossémicas,
como podem ser herdadas e quando podem ser a causa de
problemas. Destina-se a ser usado em conjunto com as consultas
gue tenha com o seu médico geneticista.

O que é uma translocacao genética?

Para compreender o que € uma translocacao cromossémica, ser-
Ihe-a atil saber o que sdo genes e cromossomas.

O gue séao 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
instrucdes, controlando 0 nosso crescimento e 0 modo como o
corpo funciona. Sao 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 sao
herdados dos nossos pais, 23 da mae e 23 do pai, pelo que
temos dois conjuntos de 23 cr
0s cromossomas sao formados por genes, temos duas cépias da
maior parte dos genes - uma coépia de cada um dos Nnossos
progenitores. E por isso que muitas vezes temos caracteristicas
semelhantes as dos nossos pais. Os cromossomas e, portanto,
0S genes sdo compostos por uma substancia quimica designada
por ADN.
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ajuda-las a discutir o assunto com os familiares.
Pontos a lembrar:

1 As pessoas portadoras de translocacdes equilibras sao
geralmente saudaveis. A Unica altura em que podera surgir
um problema é quando tentarem ter filhos.

1 Uma translocacdo é herdada de um dos pais ou ocorre
pouco apos a concepcao.

1 Uma translocacdo ndo pode ser corrigida T esta presente
para toda a vida.

f Uma transloca-«0 n«o ® algo ¢

outra pessoa. Por isso, um portador de uma translocacéo
pode, por exemplo, continuar a ser dador de sangue.

1 Por vezes as pessoas sentem-se culpadas por terem uma
translocacdo equilibrada na familia. E importante lembrar
que isso nao é culpa de ninguém e que ninguém fez nada
a possa ter causado.

Onde se pode obter mais informacbes sobre as
translocacdes cromossomicas?

Este é apenas um breve guia sobre as translocacdes
cromossomicas. Podera obter mais informagfes na sua consulta
ou servi¢o de genética ou através das seguintes moradas:

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

Tel: + 44 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

www.rarechromo.org

Orphanet

(s2tio da Internet de |ivre aces
raras e medicamentos orfdos, com links a associacbes de
doentes em toda a Europa, em inglés e portugués)

www.orpha.net

Figura 1. Genes, cromossomas e ADN

= Uma célula

- —23 pares

O cromossoma é
composto por genes
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Os cromossomas dos pares 1 a 22 sdo semelhantes em homens
e mulheres: sdo chamados os autossomas. Porém, o 23° par,
conhecidos como cromossomas sexuais (ou heterossomas), €
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 méae e um do pai.
O homem herda um cromossomas X da mae e um cromossoma
Y do pai. A figura acima mostra os cromossomas de um homem,
uma vez que o ultimo par é XY.
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Figura 2. Os 23 pares de cromossomas, organizados de cariétipo. Também é possivel fazer este teste durante a gravidez,
acordo com o seu tamanho; o cromossoma 1 é o maior de para descobrir se 0 bebé tem ou ndo uma translocacdo. A isto
todos. O dltimo par (X e Y) € o que define o sexo chama-se diagnostico pré-natal e sera algo que pode querer
(cromossomas sexuais). discutir com o seu médico geneticista (mais informagdes sobre
estes testes est«o dispon2veis 1
Vil osidades Cori-nicaso e AAmni o

E quanto aos outros membros da familia?

Se uma translocacéao for encontrada, essa pessoa podera querer

falar com os seus familiares. Isto dar-lhes-a a oportunidade de
poderem fazer o teste, se assim o desejarem, para saber se
também eles sdo portadores dessa translocacdo. Isto pode ser
particularmente importante para os seus familiares que ja tenham

ou possam vir a ter filhos no futuro. Se eles nao forem
portadores, QMR SRGHUMR SDVVDU RosWilbddQVC
deles; mas, caso sejam portadores, poderdo fazer o diagndéstico
pré-natal para testar os cromossomas do feto.

Algumas pessoas acham dificil falar aos seus familiares sobre a
translocacao, pois se preocupam por poderem causar ansiedade
na familia. Em algumas familias, as pessoas perderam a
comunicagdo com os seus familiares, e podem achar dificil
estabelecer contacto com eles. No entanto, os médicos

E importante ter a quantidade correcta de material geneticistas tem experiéncia com situacdes destas e poderdo
cromossomico, visto que os genes (que dao instrucdes as células

do nosso corpo) se encontram nos cromossomas. Se faltar
alguma parte dos cromossomas, ou se existir a mais, isso pode
resultar em dificuldades de aprendizagem, atrasos do
desenvolvimento ou problemas de saide numa crianca.

O que € uma translocagéo?

Uma translocacdo significa que ha uma arranjo invulgar dos
cromossomas. Isto pode ocorrer porque:

a) ocorreu uma alteracdo durante a formacdo do Ovulo ou



