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IntroduÃ§Ã£o: O diagnóstico e tratamento da infertilidade exigem necessariamente um trabalho multidisciplinar,
em que o enfermeiro desempenha um papel fundamental. A infertilidade é a falha na concepção após 2 anos de
relações sexuais sem a utilização de qualquer método contraceptivo. São várias as causas, como, ausência de
ovulação, obstruções mecânicas, idade parental ou parâmetros espermáticos alterados. As alterações
cromossómicas (quer numéricas quer estruturais) em 5% dos homens e 4% das mulheres justificam a
infertilidade.
Objetivos: Os autores pretendem mostrar a importância do estudo citogenético no diagnóstico de infertilidade.
Metodologia: Análise citogenética proveniente da cultura celular de sangue periférico, manipulação, bandagem
(GTL e CTL) e FISH (com sondas subteloméricas) realizados de acordo com os protocolos estipulados no
laboratório.
Resultados: A análise citogenética revelou anomalias cromossómicas em 10 casos das 324 amostras.
Detetaram-se 2,5% de anomalias cromossómicas para os homens e 3,7% para as mulheres. Foram observadas
0,9% de translocações recíprocas balanceadas e 1,2% de alterações numéricas dos cromossomas sexuais para
as 324 amostras.
ConclusÃµes: Este trabalho reflecte a importância do estudo citogenético na avaliação clínica integrada de um
casal com dificuldades reprodutivas, sendo sempre de considerar como uma abordagem de primeira linha. A
detecção deste tipo de anomalias permite um aconselhamento genético adequado ao casal, sendo essencial a
boa articulação entre o laboratório e a clínica tendo o enfermeiro um papel de relevo. A formação específica e o
conhecimento das particularidades da infertilidade são essenciais e devem ser extensivos a toda a equipa.
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