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INTRODUCAO:

v'A Anemia de Fanconi (AF) € uma doenca rara, com uma frequéncia estimada de 1 a 5 per 1.000.000 de nascimentos, podendo este
valor aumentar se for considerado um grupo étnico com consanguinidade. 143
v'E uma doenca autossdémica recessiva, que podera ter uma transmissao ligada ao cromossoma X.4°

v Doentes com AF podem apresentar malformacdes congénitas,

faléncia da medula 6ssea (que se carateriza por pancitopenia),

hipersensibilidade a agentes clastogénicos, fragilidade cromossomica e uma maior suscetibilidade para doencas oncoldgicas. 4
vDevido a grande complexidade desta patologia a primeira abordagem de diagnostico, consiste na detecdo de aberracoes
cromossomicas (quebras, rearranjos estruturais, radiais, anéis) em celulas de sangue periféerico em cultura com um agente clastogenico

como o diepoxibutano (DEB) ou mitomicina C (MMC).34

OBJETIVO:

v Neste trabalho pretende-se apresentar os resultados dos estudos de instabilidade cromossomica induzida por DEB e MMC efetuados

na nossa instituicao.

METODOS:

v Foi realizada a analise de uma seérie retrospetiva de 34 anos
(1980-2014) de 243 amostras enviadas ao laboratorio citogenética
com suspeita de AF e de 28 amostras de familiares de doentes com
AF. No total, foram analisadas 260 amostras de sangue periféerico, 6
de biopsia de pele, 3 de liquido amniotico, 1 de sangue do cordao e
1 de sangue medular (ver Fig. 1).

v As amostras foram processadas segundo o0 protocolo
estabelecido para a analise cromossomica de doencas associadas
a fraturas, incluindo cultura celular com estimulacao por MMC e/ou
DED, para cada produto biologico, seguida de analise microscopica
com determinacao da instabilidade cromossdomica induzida pelo
DEB e/ou MMC de acordo com 0 protocolo estabelecido pelo
International Fanconi Anemia Registry (IFAR).
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Figura 1. Esquema explicativo das amostras analisadas ao londo de 34 anos
(1980 a 2014).

RESULTADOS:

v' Nas 243 amostras analisadas, foram identificados 37 casos com
AF. (Fig. 2)

v'A idade média ao diagnoéstico dos doentes de AF foi de 7 anos
existindo um ligeiro predominio do sexo feminino (Fig. 3).

v  Nos estudos citogenéticos dos familiares com AF foram
iIdentificados mails 2 casos positivos para AF.

v Foram ainda observados, em 4 amostras de suspeita de AF,
cariotipos anormais (Tab. 1).

Tabela 1: Informacao Clinica vs dados bibliograficos nas 4 amostras de suspeita
de Anemia de Fanconi com cariotipo anormal.
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Figura 3: Grafico informativo da
prevaléncia de Inividuos do sexo
feminino (F) vs masculino (M) com AF.

Figura 2: Grafico informativo do n°
de doentes identificados com AF.

CONCLUSOES:

v Neste trabalho foram identificados 39 novos casos com AF,
oriundos maioritariamente da regiao de Lisboa e Vale do Tejo e
alguns casos pontuais da regiao autonoma dos Acores, regiao
centro e dos paises africanos de lingua oficial portuguesa (PALOP).

v' Este estudo evidéncia que a maioria dos casos se encontra
subdiagnosticado devido a sobreposicao fenotipica com outros
sindromes. Por outro lado esta sobreposicao, justifica a
percentagem muito elevada de AF negativos obtida.

v Dentro do grupo AF- existem amostras que apesar de
apresentarem um fenodtipo semelhante a de um doente com AF,
apresentam um cariotipo anormal (Tab.1). Por este motivo e como
forma de despiste primario, dever-se-ia considerar a realizacao de
cariotipo constitucional, em simultaneo com a pesquisa de Anemia
de Fanconi.

v Estes resultados néo permitem estimar uma frequéncia de
doentes com AF em Portugal, uma vez gue nao engloba individuos
de todas as regidoes portuguesas, por outro lado estao incluidos dois
individuos de origem PALOP.

v Sugere-se a realizacdo de um registo nacional de doentes com
AF, para se poder calcular a frequéncia desta patologia no nosso
pais.
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