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RESUMO

Introducao: A contagem numérica de cromossomos humanos tem como
expressao, em numeros modais de 46 cromossomos (22 pares de
cromossomos somaticos e 1 par de cromossomos sexuais). Podemos
definidir anomalias cromoss6micas, alteracdes numéricas destes valores
cromossomicos, referindo-se quando o individuo possui um nudmero
cromossdmico anormal, aneuploidias. Estes distUrbios cromossémicos,
podem causar significativa deficiéncia mental, déficit ponderal e
estrutural, dismorfismos faciais e malformacbes.Ademais, as aneuploidias
estdao entre as anomalias congénitas mais comuns na pratica clinica,
sendo os diagndsticos rotineiros as trissomias, como a trissomia do
cromossomo 13 (Sindrome de Patau), Trissomia do 18 (sindrome de
Edwards) e trissomia do 21 (sindrome de down) (4). Além destas
alteracdes, destaca-se a aneuploidia de cromossomos sexuais (Sindrome
de Turner, Klinefelter, XXX e XYY). Mesmo com avanco das técnicas
diagndsticas genéticas em pré-natais, ainda se faz necessario reportar
estas doencas, por aspectos epidemiolégicos. O presente estudo, elucida
um panorama dimensional dos diagndsticos destas enfermidades.
Objetivo: Descrever o perfil epidemiolédgico de anomalias cromossémicas
no territério nacional nos ultimos 5 anos. Métodos: Trata-se de estudo
ecoldgico, retrospectivo e descritivo que baseou-se em Dados Secundarios
do Departamento de Informatica do Sistema Unico de Saude (DATASUS),
entre os anos de 2016 - 2021. Para calculo prevaléncia, utilizou-se valores
de estimativa demografica da Projecao da Populacao das Unidades da
Federacdo por sexo e grupos de idade: 2000-2030. Os critérios de
elegibilidade foram: regides e unidades federativas do territério nacional,
faixa etaria menor de 1 ano e 15-19 anos, do sexo masculino, feminino e
ignorado, raca branca, preto, pardo e amarelo. Considerou-se na
Classificacao Internacional de Doengas (CID-10) as Anomalias
cromossOmicas NCOP. O Microsoft Office Excel 2019 foi utilizado para
cdlculo dos dados estatisticos. Resultados: Nos anos de 2016-2021,
foram notificados 1874 (prevaléncia de 0,878 por 1000 hab). A regido
Sudeste destaca-se em notificacao dos casos com 979 relatos
(prevaléncia de 52.24%), seguido a regido Norte com menores valores de
relatos com 28 casos (prevaléncia de 1.49%). Os anos com maior
morbidade foram 2019 com 362 (prevaléncia de 19,31%) e 2017 com 345
notificacdes (prevaléncia de 18.40%). Quando consideramos a faixa etéria
de menor de 1 ano com 1326 (70.75%) e com menor incidéncia a idade
de 15-19 anos com 102 casos (prevaléncia de 5.44%). No quesito sexo e
raca, o sexo feminino com 1030 casos (prevalencia de 54.96%) e
masculino com 844 (prevalencia de 45.03%), na raca vemos predominio
de brancos com 953 (prevalencia de 50.85%) e pardos com 877
(prevalencia de  46.7%). Conclusao: Ao determinar alteragoes
cromossOmicas € bem natural encontrarmos abortamentos e
malformacbes congénitas, por vezes estas anomalias estdo relacionadas
ao posicionamento, localizacdo e nUmero de gene no individuo. Os
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resultados elucidaram este reflexo, demonstrando que a maior parte das
notificacbes sao realizadas em individuos menores de um ano de idade,
elucidando possivel acompanhamento pré natal correto. A apresentacdo
dos dados segue como forma de corroborar acbes que priorizem a
assistencialidade das familias, estimulando-as o acompanhamento
precoce, para que desta forma medidas possam viabilizar politicas
publicas, para uma boa assisténcia dos pacientes que apresentem tais
alteracdes.
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