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Resumo  

Objetivo: Traçar o perfil epidemiológico das síndromes cromossômicas dos 100 primeiros pacientes que realizam o 

exame de cariótipo no Laboratório de Imunogenética e Biologia Molecular na Universidade Federal do Piauí (LIB-

UFPI). Metodologia: Trata-se de um estudo epidemiológico e descritivo, com utilização de dados secundários com base 

em prontuários dos 100 primeiros pacientes que realizaram o exame de cariótipo no LIB-UFPI. Resultados: Dos 100 

exames de cariótipos realizados, 56% pertenciam ao sexo masculino, 40% ao sexo feminino e 4% possuíam sexo 

indefinido no momento da realização do exame, a idade variou entre 0 a 49 anos, com predominância de pacientes com 

até 01 mês de idade. 61% dos pacientes pertenciam a cidade de Teresina e os demais estão distribuídos em outros 25 

municípios do Piauí. As especialidades médicas que mais solicitaram o exame foram pediatria (48%) e neuropediatria 

(23%), enquanto apenas 8% das solicitações foram realizadas por geneticistas, devido a escassez dessa especialidade 

no Estado. Dentre as síndromes cromossômicas identificadas no estudo estão: Síndrome de Down, Síndrome de Edward, 

Síndrome Patau, Síndrome de Turner, Síndrome de Klinefelter e digenesia gonadal mista. Conclusão: O levantamento 

de dados epidemiológicos das síndromes cromossômicas no Estado do Piauí é fundamental para a compreensão da 

distribuição das doenças raras no Estado e posterior efetivação da PNAIPDR. Nesse contexto, a implantação e 
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credenciamento do setor de citogenética foi fundamental para esse levantamento e configurou o primeiro passo para 

uma futura ampliação da genética médica no Estado. 

Palavras-chave: Anomalia congênita; Síndromes cromossômicas; Cariótipo; Genética médica. 

 

Abstract  

Aims: Determine the epidemiological profile of the chromosomal syndromes of the first 100 patients who underwent 

the karyotype test at the Laboratory of Immunogenetics and Molecular Biology at the Federal University of Piauí (LIB-

UFPI). Methods: This is an epidemiological and descriptive study, using secondary data based on medical records of 

the first 100 patients who underwent the karyotype exam at LIB-UFPI. Results: From 100 karyotype tests performed, 

56% were male, 40% were female and 4% had undefined sex at the time of the test, age ranged from 0 to 49 years, with 

a predominance of patients up to 1 month of age 61% of the patients belonged to the city of Teresina and the others are 

distributed in another 25 municipalities of Piauí.The medical specialties that most requested the exam were pediatrics 

(48%) and neuropediatrics (23%), while only 8% of the requests were performed by geneticists, due to the scarcity of 

this specialty in the State. Among the chromosomal syndromes identified in the study are: Down Syndrome, Edward 

Syndrome, Patau Syndrome, Turner Syndrome, Klinefelter and mixed gonadal digenesis. Conclusion: The survey of 

epidemiological data on chromosomal syndromes in the State of Piauí is essential for understanding the distribution of 

rare diseases in the State and subsequent implementation of the PNAIPDR. In this context, the implementation and 

accreditation of the cytogenetics sector was fundamental for this survey and constituted the first step towards a future 

expansion of medical genetics in the State. 

Keywords: Congenital anomaly; Chromosomal syndromes; Karyotype; Medical genetics. 

 

Resumen  

Objetivo: Trazar el perfil epidemiológico de los síndromes cromosómicos de los primeros 100 pacientes que se 

sometieron a la prueba del cariotipo en el Laboratorio de Inmunogenética y Biología Molecular de la Universidad 

Federal de Piauí (LIB-UFPI). Metodología: Este es un estudio epidemiológico y descriptivo, utilizando datos 

secundarios basados en historias clínicas de los primeros 100 pacientes que se realizaron el examen de cariotipo en LIB-

UFPI. Resultados: De 100 exámenes realizados, el 56% fueron del sexo masculino, el 40% eran del sexo femenino y el 

4% tenían sexo indefinido, la edad osciló entre 0 y 49 años, con predominio de pacientes hasta 1 mes de edad. El 61% 

de los pacientes pertenecían a la ciudad de Teresina y los demás están distribuidos en otros 25 municipios de Piauí. Las 

especialidades médicas que más solicitaron el examen fueron pediatría (48%) y neuropediatría (23%), mientras que solo 

el 8% de las solicitudes fueron realizadas por genetistas. Entre los síndromes cromosómicos identificados en el estudio 

se encuentran: Síndrome de Down, Síndrome de Edward, Síndrome de Patau, Síndrome de Turner, Síndrome de 

Klinefelter y digénesis gonadal mixta. Conclusión: El levantamiento de datos epidemiológicos sobre síndromes 

cromosómicos en el Estado de Piauí es fundamental para comprender la distribución de las enfermedades raras en el 

Estado y la posterior implementación del PNAIPDR. En ese contexto, la implementación y acreditación del sector de 

la citogenética fue fundamental para esta encuesta y constituyó el primer paso hacia una futura expansión de la genética 

médica en el Estado. 

Palabras clave: Anomalía congénita; Síndromes cromosómicos; Cariotipo; Genética médica. 

 

1. Introdução  

As anomalias congênitas (AC) são alterações estruturais e/ou funcionais, de natureza genética ou não, que se originam 

na vida intrauterina. Em humanos estas alterações, cujas causas estão associadas a uma variedade de fatores etiológicos, podem 

ser detectadas em qualquer estágio de desenvolvimento do pré ao pós natal (Francine et al., 2014; Hennekam et al., 2013; Mendes 

et al., 2018; Verma, 2021) . No Brasil, entre 5 e 7% dos nascidos vivos apresentam alguma AC, enquanto as AC graves são 

estimadas em 57,2 por 1.000 nascidos vivos (de Souza et al., 2019; Junior et al., 2017; Paz et al., 2010; Reis et al., 2014; Silva 

et al., 2018; Teixeira et al., 2020; Verma, 2021; Zanardo et al., 2017). Esses dados, entretanto, pode estar subestimado, pois à 

medida que há uma melhora nos indicadores de saúde da população, as doenças genéticas e as AC tornam-se responsáveis por 

uma proporção crescente da mortalidade infantil (Melo, et al., n.d.; Pelaio & Kowalski, 2021). De fato, pesquisas recentes vêm 

mostrando que, doenças genéticas e AC são a segunda causa de mortalidade infantil em todas as regiões do país o que evidencia 

o importante papel da genética na saúde pública (Arruda et al., 2008; Fantin et al., 2017; Pelaio & Kowalski, 2021). Apesar 

desses dados alarmantes, o número de profissionais especializados em genética é, ainda, insuficiente, impossibilitando que os 

pacientes e seus familiares não tenham toda a assistência e cuidados essenciais e garantidos por lei. 

A Organização Mundial de Saúde (OMS), mobilizada por esse cenário, recomendou, na década de 90, que países em 

http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v11i9.


Research, Society and Development, v. 11, n. 9, e0411931413, 2022 

(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v11i9.31413 
 

 

3 

desenvolvimento, como o Brasil, priorizassem as atividades de promoção e proteção em relação as doenças genéticas e AC 

(Groft & Posada de la Paz, 2017). Porém, apenas em 2014, o Ministério da (MS) instituiu a Política Nacional de Atenção Integral 

às Pessoas com Doenças Raras (PNAIPDR) (dos Santos Luz et al., 2016; Fonseca, 2014). Porque 70 a 80% das doenças raras 

têm etiologia genética esta política é vista como uma oportunidade de inserção desta especialidade no Sistema Único de Saúde 

(SUS) (Groft & Posada de la Paz, 2017; Í. P. de Souza et al., 2019). A PNAIPDR organizou as doenças raras de acordo com sua 

origem em dois eixos i) doenças raras genéticas e ii) não-genéticas. O primeiro eixo foi subdivido em três grupos: (1) anomalias 

congênitas ou de manifestação tardia, (2) deficiência intelectual e (3) erros inatos de metabolismo. 

A PNAIPDR estabelece diretrizes específicas para Atenção Primária à Saúde (APS) e para a Atenção Especializada.  A 

APS é responsável pelas ações de diagnóstico precoce, através da identificação de sinais e sintomas sugestivos de doenças 

genética, mapeamento de pessoas com ou sob risco de desenvolver doenças genéticas raras e/ou AC para encaminhamento 

regulado, além do acompanhamento longitudinal da população registrada sob sua responsabilidade (Fonseca, 2014). A Atenção 

Especializada, por outro lado, é responsável por garantir o acesso a recursos diagnósticos e terapêuticos, mediante protocolos e 

diretrizes e dar apoio matricial a APS. Lamentavelmente, apesar de o direito ao serviço de genética médica estar instituído nessa 

política, ele ainda não é uma realidade devido ao número reduzido de profissionais na área e de laboratórios credenciados para 

a realização dos testes genéticos. 

Visando oferecer solução à carência de serviço especializado no diagnóstico de doenças genéticas no Meio Norte 

brasileiro o Estado do Piauí credenciou no mês de agosto de 2021 o primeiro serviço de diagnóstico de doenças genéticas do 

Estado. O laboratório, situado dentro da Universidade Federal do Piauí em Teresina, realiza exames de cariótipo com banda G 

em crianças com suspeita de anomalias congênitas em todo o Estado do Piauí.  A escassez de dados epidemiológicos sobre as 

doenças genéticas no Estado estimulou a elaboração da presente pesquisa que objetivou traçar o perfil clínico epidemiológico 

dos 100 primeiros pacientes atendidos no laboratório durante o ano de 2021. 

 

2. Metodologia  

Trata-se de um estudo epidemiológico e descritivo (Sørensen et al., 1996), com utilização de dados secundários com 

base em prontuários dos 100 primeiros pacientes que realizaram o exame de cariótipo no Laboratório de Imunogenética e 

Biologia Molecular na Universidade Federal do Piauí (LIB-UFPI) no período de agosto de 2021 a dezembro de 2021.   

A coleta dos dados teve como base o prontuário dos pacientes que foi disponibilizado pelo setor de citogenética do 

laboratório de onde foram retiradas as informações sobre as variáveis: idade, sexo, município, motivo da realização do exame, 

médico prescritor e resultado do cariótipo. Os dados foram organizados, analisados e apresentados em gráficos, tabelas e figuras 

com o auxílio do programa Excel 2016.  

 

3. Resultados e Discussão  

No período estudado, foram realizados 100 exames de cariótipos no setor de citogenética do LIB-UFPI, destes, 56% 

pertenciam ao sexo masculino, 40% ao sexo feminino e 4% possuíam sexo indefinido no momento da realização do exame 

(Tabela 1). A idade dos pacientes variou entre 0 e 49 anos (mediana de 01 mês, desvio padrão de ± 9 anos e 2 meses), com 

predominância da faixa etária de até 01 mês de idade (59%), o que é explicado devido às malformações congênitas serem 

identificadas no momento do nascimento e a realização do exame solicitados, muitas vezes, pelos médicos da própria 

maternidade onde ocorreu o nascimento, evidenciando a importância da genética médica nesse ambiente. A maior parte dos 

pacientes procedia do município de Teresina (61%), capital do Piauí, onde está localizada a maior maternidade pública do Estado, 

entretanto, pacientes de outros vinte e cinco municípios localizados em diferentes regiões do Estado foram atendidos (Figura 1). 
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Tabela 1 – Distribuição por sexo e faixa etárias dos pacientes que realizaram cariótipo entre os meses de agosto a dezembro de 

2021. 

VARIÁVEL % 

Sexo  

Masculino 56 

Feminino 40 

Indefinido 4 

Faixa 

Etária 
 

> 1 ano 59 

1 a 5 anos 15 

6 a 10 7 

11 a 15 8 

16 a 20 3 

> 20 8 

Fonte: Autoria própria. 

 

Figura 1 - Distribuição geográfica dos Municípios piauienses que solicitaram exames de cariótipo entre os meses de agosto a 

dezembro de 2021. 

 

Fonte: Autoria própria. 

 

As informações sobre o motivo do encaminhamento que constavam nos prontuários dos pacientes permitiram identificar 

07 situações clínicas distintas que determinaram a procura pelo exame de cariótipo, sendo as malformações congênitas (42%), 

suspeita clínica de síndrome genética (25%) e atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (11%) as indicações clínicas mais 

frequentes (Tabela 2). As especialidades médicas que mais solicitaram a realização do exame foram pediatria (48%) e 

neuropediatria (23%), é importante salientar que, apenas 8% das solicitações foram realizadas por uma geneticista (Tabela 2), 
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tal fato pode ser explicado devido em todo o Estado do Piauí só possuir uma médica geneticista. Dentre os diagnósticos realizados 

nas solicitações dos pediatras, a síndrome de Down foi a mais frequente. Apesar dessa síndrome apresentar características clínicas 

bem definidas e trissomia livre na maioria dos casos, a realização do cariótipo é sempre imprescindível, uma vez que a presença 

de mosaicismo pode ocorrer, com fenótipos mais brandos além da existência de cariótipos com alterações estruturais (Lorena, 

2012; Taylor-Phillips et al., 2016). No presente estudo, inclusive, em um dos cariótipos foi detectado a alteração estrutural 

46,XX,t(14,21) (Tabela 3) e solicitado o cariótipo dos pais com posterior aconselhamento genético, pois, nesses casos, o risco 

de um novo filho com a mesma síndrome é alta. 

As solicitações dos endocrinologistas foram realizadas principalmente para investigar a existência de síndrome de 

Turner em crianças com baixa estatura e em mulheres com menopausa precoce. A Síndrome de Turner é uma alteração 

cromossômica sexual, na qual apenas um cromossomo X está funcionado adequadamente, enquanto o outro cromossomo X pode 

estar ausente ou parcialmente deletado ou ter sua função alterada e sua incidência varia de 1 2.500 a 1 a 5.000 nascidos vivos 

(Barros et al., 2009; Jung et al., 2010). A identificação de portadoras da síndrome de Turner em crianças é fundamental para a 

adequada reposição hormonal que induzirá a puberdade nessas pacientes e, em mulheres adultas o diagnóstico auxiliará na 

realização de técnicas de fertilização “in vitro” nos casos de infertilidade (Gravholt, 2005).   

Outras quatro solicitações foram realizadas por essa especialidade para a investigação cromossômica do sexo em 

pacientes que apresentavam mal formação das gônadas e/ou ambiguidade genital, nesses casos específicos, o cariótipo é 

fundamental para a compreensão do papel dos cromossomos X e Y no desenvolvimento anormal dos órgãos sexuais, auxiliando 

na conduta terapêutica hormonal adequada dos pacientes e suporte aos familiares (Groth et al., 2013; Méllo et al., 2009; Wikström 

& Dunkel, 2011). Um dos resultados do cariótipo foi a presença de célula com genótipos diferentes (46, XY e 45,X) (Tabela 3) 

em um mesmo paciente, o que é denominado de disgenesia gonadal mista, clinicamente, o paciente apresenta desenvolvimento 

anormal das gônadas, podendo apresentar características fenotípicas masculinas e femininas além risco aumentado de 

desenvolvimento de gonadoblastomas, soma-se a isso, o estigma social oriundo de tais alterações sexuais(Cardin, 2020). Do 

ponto de vista jurídico, no Brasil, o Conselho Federal de Medicina (CFM) (Resolução nº 1664 de maio de 2003) estabelece, no 

Artigo 2, que “pacientes com Anomalias da Diferenciação Gonadal devem ter assegurada uma conduta de investigação precoce 

com vistas a uma definição adequada do gênero e tratamento em tempo hábil”(Resolução CFM, 2003). Ainda de acordo com o 

CFM, no Artigo 4, “é necessária uma estrutura mínima que permita a realização de exames hormonais, genéticos, de imagem e 

de patologia. Para a definição final e adoção do sexo de criação, é obrigatória a existência de equipe multiprofissional, que 

assegure o conhecimento nas áreas de pediatria, endocrinologia pediátrica, endocrinologia, genética, psiquiatria infantil e 

cirurgia” (Resolução CFM, 2003). Diante disto, é evidente a enorme contribuição que a implantação do serviço de cariótipo 

humano no Piauí trouxe, sobretudo, para esses casos. 
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Tabela 2 – Distribuição do motivo e da especialidade médica que solicitou o exame de cariótipo. 

VARIÁVEL % 

Indicação de Exame   

Atraso do Desenvolvimento Neuropsicomotor 11 

Malformações Congênitas 42 

Distúrbio Cardíaco de etiologia não esclarecida 6 

Suspeita clínica de Síndrome Genética 25 

Genitália Ambígua 4 

Baixa estatura 10 

Menopausa Precoce 2 

TOTAL 100 

Especialidade Médica   

Pediatra 48 

Neuropediatra 23 

Endocrinologista Pediatra 15 

Endocrinologista 09 

Geneticista 08 

TOTAL 100 

Fonte: Autoria própria. 

 

Tabela 3 – Distribuição das alterações cromossômicas encontradas nos cem primeiros cariótipos realizados no Piauí. 

Alterações Cromossômicas Autossomicas Cariótipo 

Síndrome de Down 47,XX,+21; 47,XY, +21; 46,XX,t(14,21) 

Síndrome de Patau 47,XX,+13 ; 47,XY, +13 

Síndrome de Edward 47,XX,+18 ; 47,XY, +18 

Alterações Cromossômicas Sexuais Cariótipo 

Síndrome de Turner 45,X ; mos 46,XX/45,X 

Síndrome de Klinefelter 47, XXY 

Disgenesia Gonadal 46,XY[17]/45,X[3] 

Síndrome 48, XXYY 48, XXYY 

 Fonte: Autoria própria. 

 

Em 31% dos casos foi possível diagnosticar a doença genética, entretanto, em 69% dos pacientes não foi possível 

estabelecer a causa da suspeita clínica apenas com o exame de cariótipo, uma vez que esse exame não detecta alterações gênicas, 

microdeleções e microduplicações cromossômicas, sendo necessário, portanto, a realização de outros exames genéticos mais 

específicos como FISH e MPLA  (Griggs et al., 2009) os quais ainda não estão disponíveis no Estado do Piauí.  

 

4. Conclusão  

O presente trabalho foi o primeiro estudo epidemiológico sobre as síndromes cromossômicas no Estado do Piauí o que 

é essencial para a compreensão da distribuição das doenças raras no Estado e posterior efetivação da PNAIPDR. Nesse contexto, 

a implantação e credenciamento do setor de citogenética foi fundamental para esse levantamento e configurou o primeiro passo 

para uma futura ampliação da genética médica no Estado. Como perspectiva futura, desejamos a implementação de técnicas de 

citogenética molecular como FISH e a triagem dos Erros Inatos do Metabolismo além da criação de um setor específico para as 
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Doenças Raras no Estado do Piauí.  
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