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Resumo
Fundamento: As anormalidades cromossdmicas (ACs) representam importante causa de cardiopatia congénita (CC).

Objetivo: Determinar a frequéncia, os tipos e as caracteristicas clinicas de ACs identificadas em uma amostra prospectiva
e consecutiva de pacientes com CC.

Método: Nossa amostra foi composta por pacientes com CC avaliados em sua primeira hospitalizacio em uma unidade
cardiaca de tratamento intensivo de um hospital pediatrico de referéncia do sul do Brasil. Todos os pacientes foram submetidos
a avaliacao clinica e citogenética, através do cari6tipo de alta resolucao. Os defeitos cardiacos foram classificados segundo
Botto e cols. Na anilise estatistica utilizou-se o qui-quadrado, o teste exato de Fisher e odds ratio (p < 0,05).

Resultados: Nossa amostra foi composta de 298 pacientes, 53,4% do sexo masculino, com idades variando de um
dia a 14 anos. Anormalidades cromossdmicas foram observadas em 50 pacientes (16,8%), sendo que 49 deles eram
sindromicos. Quanto as ACs, 44 delas (88%) eram numéricas (40 pacientes com +21, dois com +18, um com triplo X e
um com 45,X) e seis (12%) estruturais [dois pacientes com der(14;21), +21, um com i(21q), um com dup(17p), um com
del(6p) e um com add(18p)]. O grupo de CCs mais associado a ACs foi o do defeito de septo atrioventricular.

Conclusdes: ACs detectadas pelo cariétipo sao frequentes entre pacientes com CC. Assim, os profissionais —
especialmente aqueles que trabalham em servicos de cardiologia pediatrica — devem estar cientes das implicacoes que
a realizacao do cariétipo pode trazer, tanto para o diagnéstico, tratamento e prognéstico desses pacientes como para o
seu aconselhamento genético. (Arq Bras Cardiol. 2013; 101(6):495-501)

Palavras-Chave: Cardiopatias Congénitas; Aberragcdes Cromossonicas; Sindrome de Down; Cariétipo; Metafase.

Abstract

Background: Chromosomal abnormalities (CAs) are an important cause of congenital heart disease (CHD).
Objective: Determine the frequency, types and clinical characteristics of CAs identified in a sample of prospective and consecutive patients with CHD.

Method: Our sample consisted of patients with CHD evaluated during their first hospitalization in a cardiac intensive care unit of a pediatric
referral hospital in Southern Brazil. All patients underwent clinical and cytogenetic assessment through high-resolution karyotype. CHDs were
classified according to Botto et al. Chi-square, Fisher exact test and odds ratio were used in the statistical analysis (p < 0.05).

Results: Our sample consisted of 298 patients, 53.4% males, with age ranging from 1 day to 14 years. CAs were observed in 50 patients
(16.8%), and 49 of them were syndromic. As for the CAs, 44 (88%) were numeric (40 patients with +21, 2 with +18, 1 with triple X and
one with 45,X) and 6 (12%) structural [2 patients with der(14,21), +21, 1 with i(21q), T with dup(17p), T with del(6p) and 1 with add(18p)].
The group of CHDs more often associated with CAs was atrioventricular septal defect.

Conclusions: CAs detected through karyotyping are frequent in patients with CHD. Thus, professionals, especially those working in Pediatric
Cardiology Services, must be aware of the implications that performing the karyotype can bring to the diagnosis, treatment and prognosis and
for genetic counseling of patients and families. (Arq Bras Cardiol. 2013; 101(6):495-501)
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Introducao

As malformacoes cardiacas sao defeitos encontrados
com incidéncia que varia de 4-50 por 1.000 nascimentos'~.
Elas sdo definidas como um conjunto de alteragdes que
acometem o coragao e os grandes vasos. Dependendo do tipo
e da severidade da alteragao, os pacientes poderdo necessitar
de diferentes intervengbes’, sendo que a necessidade de
hospitalizacdo em unidades de tratamento intensivo é
frequente entre os mesmos*. Além disso, estudos demonstram
o grande impacto que os defeitos cardifacos congénitos
apresentam com relacao a mortalidade em criangas®.

A etiologia das malformagoes cardiacas ainda é pouco
compreendida®, sendo que sua determinacdo é um fator
bastante importante para o adequado manejo e tratamento dos
pacientes. Entre as causas conhecidas de cardiopatia congénita
destacam-se as anormalidades cromossomicas’. Foi a partir
da segunda metade do século XX, com o desenvolvimento
de novas técnicas de cultivo celular associadas a utilizacao
da colchicina e de solugoes hipotonicas no tratamento
das metafases, que a citogenética, que é o estudo dos
cromossomos, difundiu-se. Em 1970, Caspersson e cols.®
desenvolveram uma técnica de coloragao que proporcionou
a identificagdo mais precisa de cada cromossomo através do
seu padrao Gnico de regides de coloragdo mais ou menos
intensa (bandas). Além disso, com o surgimento de técnicas
de alta resolugdao cromossémica por Yunis?, em 1981, os
cromossomos puderam ser estudados em uma etapa mais
precoce da mitose (pré-metafase), fazendo com que as bandas
cromossdmicas pudessem ser mais detalhadas'®.

Varios estudos foram desenvolvidos nas Gltimas décadas,
com o objetivo de avaliar a frequéncia e os tipos de alteragbes
cromossomicas identificadas através do caridtipo entre
pacientes com cardiopatia congénita. Os indices observados
usualmente variam entre 3-18%. Contudo, esses trabalhos
sao retrospectivos na sua maioria e baseados em bancos de
dados**122. Além disso, chama a atengdo a quase inexisténcia
de estudos relacionados desenvolvidos na América Latina®.

Assim, o nosso estudo teve como objetivo determinar
a frequéncia, os tipos e as caracteristicas clinicas de
anormalidades cromossdmicas identificadas através do
cariétipo de alta resolucdo em uma amostra prospectiva e
consecutiva de pacientes com cardiopatia congénita.

Métodos

Pacientes

Nossa amostra foi composta pelos pacientes pertencentes
aos estudos de Rosa e cols.* e Zen e cols.?*. Eles consistiram
em uma coorte prospectiva e consecutiva de pacientes
com cardiopatia congénita hospitalizados em uma unidade
cardiaca de tratamento intensivo de um hospital pediatrico
de referéncia do sul do pafs. Foram incluidos apenas aqueles
pacientes em sua primeira hospitalizagdo. O periodo total
de avaliagao foi de 1,5 ano. Este estudo foi aprovado pelos
Comités de Etica em Pesquisa do hospital e da universidade.
Somente foram incluidos pacientes cujos familiares
consentiram em participar do estudo.

Protocolo clinico

Para cada paciente foi preenchida uma ficha de avaliagao
por geneticistas clinicos participantes do estudo. Isso foi
realizado através de entrevista direta com os familiares, revisao
do prontudrio hospitalar e avaliagdo clinica dos pacientes.
Em nosso estudo, foram utilizados dados gerais, como sexo,
idade dos pacientes, motivo da internacao, procedéncia e
aspecto sindromico. Quanto a procedéncia, os pacientes
foram divididos em procedentes de Porto Alegre (cidade onde
foi desenvolvido o estudo), Grande Porto Alegre, restante do
Rio Grande do Sul e outros estados. O diagndstico sindrémico
foi realizado antes do resultado da andlise citogenética e
definido com base exclusivamente no exame fisico, levando-se
em consideracdo tanto dados quantitativos (nimero de
dismorfias menores e maiores) quanto qualitativos (tipos e
padrao das dismorfias, presenga de alteragdes neurolégicas)®.

O diagndstico cardioldgico foi obtido a partir dos resultados
dos exames ecocardiograficos, cirurgia e/ou cateterismo cardiaco.
As cardiopatias congénitas foram entdo definidas e classificadas
de acordo com Botto e cols.?®. Além disso, as cardiopatias
congénitas foram classificadas em complexas e cianéticas.

Estudo citogenético através do cariotipo de alta resolucao

Uma amostra de sangue foi coletada de cada paciente,
sendo realizado o cariétipo de alta resolucao (= 550 bandas)
conforme a técnica modificada de Yunis®. Essa técnica,
diferentemente do cariétipo convencional, permite que os
cromossomos possam ser analisados em uma etapa mais
precoce da mitose, na pré-metéfase, quando os cromossomos
estdo menos condensados. Assim, ela permite a melhor
identificagdo de anormalidades cromossdémicas estruturais
menores, como pequenas delegbes. Em resumo, essa
técnica se baseia no procedimento de cultivo celular de
linfécitos estimulados com fito-hemaglutinina por 72 horas,
sincronizagdo com o uso de metotrexato/timidina e coloragao
por bandamento GTG. A andlise das laminas para cada caso
foi realizada em microscépio Axioskop Zeiss utilizando uma
contagem de 25 placas metafasicas, a qual exclui um grau de
mosaicismo de até 12% para limite de confianga de 95%%’.

Analise estatistica

O processamento e a analise dos dados foram realizados
através dos programas SPSS para Windows (versao 18.0),
Microsoft® Excel 2002 e PEPI (versao 4.0). Os testes
estatisticos utilizados foram o qui-quadrado e o teste exato
de Fisher bicaudado, para comparagao de frequéncias, e o
odds ratio para avaliar a associagao entre defeitos cardiacos
e anormalidades cromossdmicas. Foram considerados como
significantes valores de p < 0,05.

Resultados

Dados gerais da amostra

Em um periodo de um ano e seis meses, 333 pacientes
portadores de cardiopatia congénita preencheram o critério
de inclusdo no estudo. Porém, 31 deles ndo participaram do
mesmo, por terem ido a ébito (n = 12) ou por terem tido
alta hospitalar antes da aplicacao do termo de consentimento
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informado (n = 4), ou porque os pais ndo consentiram em
participar (n = 15). Dos 302 pacientes com consentimento, o
cariétipo foi realizado com sucesso em 298, sendo que estes
compuseram a nossa amostra final. Desses 298 pacientes, 159
(53,4%) eram do sexo masculino, com idade variando de um
dia de vida até 14 anos, sendo que pouco mais da metade
(58,7%) encontrava-se no primeiro ano de vida. O principal
motivo de internagdo foi a cirurgia cardiaca (76,2%); entre os
demais pacientes, cerca de metade ali estava para avaliagao
cardioldgica e metade para realizagao de cateterismo cardiaco.

Quanto a procedéncia, 13,8% eram de Porto Alegre, 21,1%
da Grande Porto Alegre, 55% do restante do Rio Grande do
Sul e 10,1% de outros estados. Quanto ao exame fisico, 29,5%
dos pacientes foram classificados como sindrémicos. Destes,
70,5% possufam fenétipo de uma sindrome cléssica.

Os tipos anatdmicos de malformagao cardiaca observados
encontram-se expostos na Tabela 1. Comunicagao
interventricular (CIV) e interatrial (CIA) foram as alteragcoes
mais frequentes, observadas cada uma em 14,8% dos casos.
Segundo a classificagao de Botto e cols.?, o principal grupo de
defeitos cardiacos observado foi o septal (29,5% - Tabela 1).
Cardiopatia complexa foi observada em 34,6% dos casos, e
ciandtica, em 35,2%.

Alteracoes cromossdmicas

Anormalidades cromossdémicas foram observadas em 50
individuos (16,8%), sendo a trissomia livre do cromossomo
21 a mais frequente delas (n = 40). Dos demais casos,
quatro apresentavam alteragdes numeéricas, e seis, alteragbes
estruturais (Figura 1, Tabelas 1 e 2). Apesar de a maioria dos
pacientes com alteragdes cromossOmicas ser origindria do
interior do estado, ndo verificamos diferenca estatisticamente
significante (p = 0,998) quando avaliamos a presenga ou nao
dessas alteragdes em relacao a procedéncia.

Amaioria dos pacientes com anormalidades cromossdmicas foi
hospitalizada na UTI para realizagao de cirurgia cardiaca (76,2%)
e avaliagao cardiolégica (11,7%). As principais caracteristicas
clinicas dos 50 pacientes com alteragbes cromossdmicas
encontram-se expostas nas Tabelas 1 e 2. Segundo a classificagao
de Botto e cols.?, o grupo de defeitos cardiacos de nossa amostra
mais associado a alteragbes cromossdmicas foi o do defeito
de septo atrioventricular (66,7%, OR: 16,929; IC95%: 7,434-
38,55; p < 0,001). As malformagdes septais foram frequentes
(19,3%), contudo, ndo chegaram a apresentar associagao
estatisticamente significante (OR: 1,284; 1C95%: 0,673-2,452;
p = 0,448). Os grupos dos defeitos cardiacos obstrutivos direitos
e esquerdos, por outro lado, apresentaram associagdo inversa,

Tabela 1 - Defeitos cardiacos congénitos, classificados segundo Botto e cols.” e achados cariotipicos observados nos pacientes da amostra

Alteragdo cromossomica

Cariotipo Numérica Estrutural
| Total (%)

Defeitos cardiacos normal 421 #8 XXX 45X dup(17p) add(18p) i(21q) del(p)  der(14;21)+21
Defeitos de via de saida 56 6 1 1 64 215

Tetralogia de Fallot (26) (6) (1) (1) (34)
Defeito de septo 11 21 1 33 111
atrioventricular
Anomalia de Ebstein 3 1 4 1,3
Defeitos obstrutivos 45 1 ’ 47 158
esquerdos

Coarctagdo de aorta (28) ) (29)

Estenose de valvula

adrtica @) (1) )
Defeitos septais 71 1 1 1 1 1 1 1 88 29,5

Defeitos de septo

vontricular G @ (1) Q) () (44)

Defeitos de septo

atiel @ @ Q) (44)
Outr95 defeitos 62 62 20,8
cardiacos
Total 248 40 2 1 1 1 1 1 1 2 298 100

+18: trissomia livre do cromossomo 18; +21: trissomia livre do cromossomo 21; 45,X: monossomia do cromossomo X; add(18p): material adicional junto a extremidade
do brago curto do cromossomo 18; del(6p): delegéo do brago curto do cromossomo 6; der(14,21),+21: trissomia do cromossomo 21 secundaria a translocagéo
entre 0s cromossomos 14 e 21; dup(17p): duplicagéo do brago curto do cromossomo 17; i(21q): sindrome de Down secundaria a isocromossomo do brago longo

do cromossomo 21; XXX: trissomia do cromossomo X.

Arq Bras Cardiol. 2013; 101(6):495-501



Trevisan e cols.
Anomalias cromossoémicas e cardiopatias congénitas

Artigo Original

+21 +18 X0 XXX
—NAA I1) B T8
K A"
= "B
L5 55 000 ” L= =
qE - E qu ‘ E an "R
, = - oo
21 +21 N— - - o wm
18 +18 —
X X
der(14;21) i(21q) del(6p) dup(17p) add(18p)
_ . e _ZE N g ¥
. 3 - : ‘ { v o -
- 9 -—
- " gF 5 - -
21q 21q
- =) m ] add
p -_B PS g L P e p = g
q o E q qE q g i
21 21q
14 14q 17 SIPE g g
6 del(6p) dup(17p)

Figura 1 - Caridtipos parciais por banda GTG e ideogramas das anormalidades cromossdémicas observadas na amostra.

Tabela 2 - Classificagao quanto ao aspecto sindromico, baseando-se somente no exame fisico

Sindrome nao

Cardiopatia +

Alteragao cromossomica Sindrome classica definida dismoriias Cardiopatia isolada Total
+21 40 0 0 0 40
+18 1 1 0 0 2
XXX 0 0 1 0 1
45X 1 0 0 0 1
der(14;21),+21 2 0 0 0 2
i(21q) 1 0 0 0 1
dup(17p) 0 1 0 0 1
del(6p) 0 1 0 0 1
add(18p) 0 1 0 0 1
Total 44 5 1 0 50

+18: trissomia livre do cromossomo 18; +21: trissomia livre do cromossomo 21; add(18p): material adicional junto & extremidade do brago curto do cromossomo 18;
45,X: monossomia do cromossomo X; del(6p): dele¢éo do brago curto do cromossomo 6; der(14;21),+21: trissomia do cromossomo 21 secundéria a transloca¢do
entre os cromossomos 14 e 21; dup(17p): duplicagéo do brago curto do cromossomo 17; i(21q): sindrome de Down secundaria a isocromossomo do brago longo

do cromossomo 21; XXX: trissomia do cromossomo X.
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ou seja, foram estatisticamente ndo associados a alteragoes
cromossdmicas. Quando se avaliaram os tipos anatémicos
pertencentes aos grupos classificados conforme Botto e cols.?,
de forma separada, verificou-se que os defeitos de septo
atrioventricular (66,7%; OR: 16,929; 1C95%: 7,434-38,55;
p < 0,001) e os defeitos de septo ventricular (31,8%; OR: 2,826;
IC95%: 1,368-5,839; p = 0,005) foram os mais associados com
as anormalidades cromossomicas (Figura 2). Todos os casos
de alteragdo cromossémica associados ao defeito de septo
atrioventricular foram compostos de pacientes com sindrome
de Down. Por outro lado, a D-transposigao das grandes artérias
foi estatisticamente nao associada a alteragbes cromossdmicas
(nenhum dos casos desse defeito era portador da mesma;
p = 0,0310 - Tabela 1). Ao exame fisico, 49 dos 50 pacientes com
anormalidades cromossomicas foram considerados sindrémicos
(somente a paciente com triplo X era ndo sindromica - Tabela 2).

Discussao

Em nossa revisao da literatura, utilizando os bancos
de dados PubMed e SciELO identificamos 14 estudos
similares ao nosso, que avaliaram a frequéncia e os tipos
de anormalidades cromossomicas identificadas através do
cariétipo entre pacientes com cardiopatia congénita®®'"-22,
Estudos como o de Schellberg e cols.?, que excluiram
pacientes com alteragdes cromossomicas frequentes (como a
trissomia do cromossomo 21) da amostra, nao foram incluidos
na nossa andlise. A grande maioria dos estudos similares foi
desenvolvida nos Estados Unidos e na Europa. Apenas um
deles (Amorim e cols.?) foi realizado na América Latina e no
Brasil. Contudo, chama a atencao que, diferentemente de nés,

amaior parte dos estudos (incluindo o de Amorim e cols.?) foi
realizada de forma retrospectiva, a partir, principalmente, de
bancos de dados. Devido a isso, em muitos estudos o cariétipo
nao foi realizado de forma padronizada (a sua testagem muitas
vezes pareceu se limitar, principalmente, aqueles casos com
suspeita de anormalidade cromossoémica)'>'¢. Além disso, o
nosso estudo foi o tinico no qual um geneticista examinou e
realizou a classificacao sindromica dos pacientes com base nos
dados do exame fisico e dismorfolégico (Tabela 2).

A frequéncia das cromossomopatias identificadas através
do cariétipo em nosso estudo (16,8%) foi similar a dos
trabalhos de Ferencz e cols."", Pradat', Harris e cols.” e
Amorim e cols.?, que encontraram indices de 12,9-23,1%.
Diferencas significativas foram verificadas em relagao aos
trabalhos de Stoll e cols.?, Hanna e cols.™, Goodship e
cols.’, Grech e Gatt’, Meberg e cols."®, Roodpeyma e cols.®,
Bosi e cols.'”, Calzolari e cols.’®, Dadvand e cols.”’ e Hartman
e cols.??, que apresentaram fndices de 3-12,1% (p < 0,05).
Estes se caracterizaram por possuir amostras distintas, tanto
pelo niimero como pelas caracteristicas clinicas de seus
pacientes. Em nossa amostra, a frequéncia de anormalidades
cromossdmicas nao diferiu quanto a procedéncia dos
pacientes, sugerindo que talvez ndo tenha havido uma
selecdo associada as cromossomopatias. Isto €, nao houve
diferenga entre a frequéncia de pacientes com alteragao
grave advinda da capital em relagao ao interior do estado.

A sindrome de Down, especialmente através da trissomia
livre do cromossomo 21, foi a anormalidade cromossdmica
mais observada em nossa série de pacientes (14,4%),

2

o que é concordante com a literatura. A trissomia livre

Grupos segundo Botto e cols?®

Defeitos de via de saida I L 4 {
Defeito de septo atrioventricular

Defeito septais

Tipos anatémicos

Tetralogia de Fallot } +

OR=0,653; 95% 1C=0,29-1,472

Defeito de septo atrioventricular

Defeito de septo ventricular

} * | OR=16,929: 95% IC=7434-38,55
OR=1,284; 95% IC=0,673-2,452

I OR=1,626; 95% 1C=0,689-3,837
} * } OR=16,929; 95% IC=7 434-38 55

OR=2,826; 95% 1C=1,368-5,839

odds Ratio

10

Figura 2 - Grafico mostrando os valores de odds ratio, com seus intervalos de confianga (95%), dos principais grupos e tipos anatémicos de defeitos cardiacos observados

na amostra em relagéo a presenga de anormalidades cromossémicas.
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do cromossomo 18 constituiu a segunda alteragao mais
frequente e recorrente entre os pacientes com cardiopatia
congénita. Outra condigao frequentemente descrita nos
estudos, mas ausente em nossa amostra, foi a trissomia do
cromossomo 13131622 Quanto as alteragdes estruturais,
somente a delecao do brago curto do cromossomo 6 foi
observada também em outro estudo??. O paciente com
duplicagdo do brago curto do cromossomo 17 foi descrito
em detalhes por Paskulin e cols.?. A frequéncia de
alteragoes estruturais observada em nossa amostra (12%)
foi similar a da maioria dos demais estudos (4,2-16,7%),
diferindo apenas em relagao a Ferencz e cols."" que
encontrou frequéncia inferior (4,4%). Chama a atengdo que
esse estudo foi o mais antigo, desenvolvido no inicio da
década de 1980, em uma época em que a técnica de alta
resolucdo estava sendo descrita'. Em nossa série, apesar
da contagem de 25 placas metafasicas (a qual exclui grau
de mosaicismo de até 12% para um limite de confianca de
95%)?7, nao observamos casos de mosaicismo. Estes foram
descritos em baixa frequéncia apenas nos estudos de
Goodship e cols.” e Hartman e cols.?2. Apesar disso, a
frequéncia total de alteragdes cromossémicas foi inferior
a de nosso estudo.

Quanto a relagao das cromossomopatias com os tipos
de defeitos cardiacos, observamos, de acordo com Botto e
cols.?® uma associagdo bastante significativa com o defeito
do septo atrioventricular, a custa, principalmente, dos
pacientes com sindrome de Down (nossa frequéncia foi
de 66,7%). Esse achado é concordante com a literatura,
que descreve indices de 40-50%. Assim, quando estamos
diante de um paciente com defeito de septo atrioventricular,
existe grande probabilidade (que chega a ser de cerca de
um em dois) de que ele tenha sindrome de Down.

Chamou-nos a atencao a auséncia de associacdo de
cromossomopatias com alguns grupos de defeitos, no caso,
obstrutivos direitos e esquerdos (que incluem defeitos
como a estenose pulmonar e a coarctagao de aorta).
Isoladamente, observamos isso apenas em relacdao a um
defeito de via de saida, a D-transposigao das grandes
artérias. Apesar de nao termos observado associagao
entre cromossomopatias e defeitos septais, separadamente
encontramos uma relagao com defeitos do septo ventricular.
Na literatura, anormalidades cromossdmicas foram descritas
em cerca de 4,6-18,2% dos pacientes com defeitos do septo
ventricular''®'? e, em nossa amostra, essa frequéncia foi
de 31,8%.

Apesar de o nosso estudo ser o tnico a ter descrigao de
classificagao sindrémica por um geneticista clinico, com
base apenas nos achados do exame fisico dismorfolégico
dos pacientes, nossa frequéncia de pacientes sindromicos
(29,5%) foi similar a descrita por Calzolari e cols.”® e
Amorim e cols.?°. Diferentemente do nosso, nesses estudos
os pacientes foram retrospectivamente divididos em
sindrémicos ou ndo, apds o conhecimento do resultado da
avaliagao cariotipica e da presencga de outras anormalidades
em 6rgdos internos. Alteragcbes cromossdémicas sao
frequentes entre individuos sindromicos. Em nossa
amostra, somente um dos 50 pacientes com anormalidades
cromossdmicas foi considerado ndo sindromico, sendo um

individuo com triplo X. Esse achado é condizente com a
literatura, uma vez que individuos com triplo X muitas vezes
passam despercebidos em meio a populagao em geral, pois
usualmente nio apresentam achados maiores associados.
Em nosso caso, nao podemos descartar a possibilidade
de que a associagao com cardiopatia congénita possa ter
sido mera coincidéncia, uma vez que ambas as condigoes
sao relativamente frequentes (o triplo X ocorre em um em
1.000 nascidos vivos do sexo feminino)?*'.

Apesar dos avangos ocorridos na citogenética nas
Gltimas décadas, com o desenvolvimento de técnicas
moleculares, como a hibridizacdo in situ fluorescente
(FISH) e a hibridizacao genémica comparativa (CCH), o
cariétipo continua sendo uma ferramenta fundamental
e bésica dentro da avaliagdo genética'®. Em nosso meio,
ele constitui um dos poucos exames disponiveis para a
avaliagao de pacientes atendidos pelo Sistema Unico
de Sadde, o sistema de satde publico do Brasil. Apesar
de suas limitagdes na detecgao de pequenos rearranjos
cromossdmicos, como microdelecoes ou microduplicagbes,
é marcante a frequéncia de anormalidades cromossomicas
detectadas através do cariétipo entre pacientes portadores
de cardiopatia congénita. Assim, os profissionais,
especialmente aqueles que trabalham em servigos de
cardiologia pediatrica, devem estar cientes das implicagoes
que a realizagdo do cariétipo pode trazer, tanto para o
diagnéstico, tratamento e prognéstico desses pacientes
como para o aconselhamento genético de suas familias.
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