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Introducéo:

O diagnéstico pré-natal citogenético efetuado em liquido amniético € um método seguro e fiavel
para detecdo de anomalias cromossémicas fetais, sendo habitualmente realizado a partir das 15
semanas de gestacao. Obtém-se resultados, em média, apos 8-10 dias de cultura dos amnidécitos.

Objectivo:

Apresentar a estatistica dos resultados obtidos na andlise citogenética de liquidos amnioticos
realizada na Unidade de Citogenética do Centro de Genética Médica Jacinto Magalhdes entre
2000 e 2011, comparando-0s com o descrito na literatura.

Material e métodos:

Entre janeiro de 2000 e dezembro de 2011 foram processados 10149 liquidos amnidticos. Os
motivos para a realizacdo da amniocentese foram, nomeadamente, idade materna avancgada,
anomalias ecograficas, marcadores ecogréficos, rastreio bioquimico positivo, familiares com
anomalias cromossémicas e risco de doenca monogénica. Foram realizadas culturas de
amniécitos de acordo com as técnicas convencionais de citogenética e 0s cromossomas
identificados com bandas GTG ou GTL. Sempre que necessario efetuaram-se estudos de
citogenética molecular (FISH) com as sondas adequadas ao esclarecimento do caso.

Resultados:

A analise revelou 342 cariétipos anormais (3,4%) dos quais 234 tinham anomalias numéricas e 108
estruturais. Os Sindromes de Down, de Edwards e de Turner foram as anomalias mais frequentes.
Vinte e trés culturas nao cresceram, representando uma percentagem de 0,2% de insucesso.

Conclusdes:

Os autores correlacionam os resultados obtidos com as indicagBes clinicas fornecidas e
comparam-nas com o descrito na literatura.

O presente estudo poderé ser utilizado para o estabelecimento de uma base de dados a nivel

nacional.



