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RESUMO

Introducdo: As aneuploidias sdo caracterizadas pela presenca de um ndamero
anormal de cromossomos em uma ceélula, seja quando € perdido ou ganho um
cromossomo no momento da divisdo celular, resultando em alteracdes no
desenvolvimento e no funcionamento do individuo portador da condig&o, ela pode ser
considerada uma Nulissomia, ndo sendo compativel com a vida humana, pois o
portador sofre a perda de um par de cromossomos, uma Monossomia, quando se
perde um dos cromossomos do par, um exemplo € a Sindrome de Turner em que a
mulher possui apenas um cromossomo sexual X, ou uma Trissomia, quando ha um
trio de cromossomos ao em vez de um par, exemplo a Sindrome de Edward, com a
trissomia do cromossomo 13. Todas levam a doencas génicas com alteracdes fisicas
ou mentais no portador. Com avancos em pesquisas, novos métodos de diagnosticos
Pré-natais e tratamento para as aneuploidias humanas, desempenham uma melhoria
significativa nos cuidados da saude de pacientes portadores dessas condi¢cdes
genéticas. Nos ultimos anos, foram implementadas tecnologias mais avancadas para
o diagnostico dessas mutacdes. Exames como a amniocentese, que consiste na
insercao de uma agulha longa e fina no abdémen da gestante, guiada pelo ultrassom,
sdo bastante invasivos tanto para a gestante quanto para o bebé. Métodos mais
recentes, como o teste de DNA fetal através do sangue materno e a ultrassonografia,
sdo exemplos de abordagens mais precisas e menos invasivas para a deteccao,
permitindo diagnésticos ainda durante a gestacao. Isso possibilita um diagndstico
mais precoce e preciso, oferecendo um suporte mais adequado as familias afetadas
e permitindo intervencbes médicas, se necessario. A colaboracdo de varios
profissionais da area da saude € essencial para oferecer o melhor tratamento possivel
ao paciente. Objetivo: Este estudo tem como objetivo sistematizar as pesquisas
atuais, discutir os desafios e 0s avancos recentes no diagnostico pré-natal e no
tratamento das aneuploidias humanas. Ele apresenta técnicas de deteccéo precoce
de mutagBes cromossdmicas que oferecem maior seguranga tanto para a mae quanto
para o portador no momento da descoberta. O estudo também visa informar sobre os
tipos de mutacbes consideradas aneuploidias humanas e entender se elas séo
compativeis com a vida. Outro objetivo € oferecer diferentes métodos de tratamento
que priorizem o bem-estar e a seguranca do paciente e da familia. Aléem disso, o
estudo destaca a importancia dos avancos clinicos e cientificos, fornecendo insights
para a melhoria da qualidade dos cuidados aos pacientes com aneuploidias.
Metodologia: A proposta de analise dos dados é realizada por meio do método
qualitativo de revisdo integrativa de leitura, utilizado para sintetizar as pesquisas
disponiveis sobre a tematica. Para a elaboracdo da pesquisa, séo utilizados artigos
cientificos de reviséo e aplicados, publicados em revistas indexadas entre os anos de
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2010 e 2024, abrangendo tanto publicacbes nacionais quanto internacionais (em
inglés) que contribuam significativamente para o desenvolvimento do conteudo. As
plataformas utilizadas para a coleta de dados incluem a Scientific Electronic Library
Online (SciELO), Google Académico, PubMed da National Library of Medicine (NLM)
e a Biblioteca Digital Unicesumar. Os descritores sdo selecionados conforme o
Descritores em Ciéncia e Saude (DeCS) da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), em
portugués: Mutacdo Cromossémica, Aneuploidia, Terapia Genética, Doenca Génica,
e, em inglés: Chromosomal Mutation, Aneuploidy, Gene Therapy, Genetic Disease.
Além disso, os dados coletados sao tabulados para uma anéalise mais organizada e
precisa. As informacdes sao inseridas em planilhas, categorizadas por autor, ano de
publicacéo, tipo de estudo, resultados principais e relevancia para a pesquisa. Esta
metodologia garante uma revisdo abrangente e rigorosa, apoiando-se em fontes
confiaveis para proporcionar uma analise detalhada e fundamentada dos dados
disponiveis. Resultados Esperados: Espera-se que este projeto reuna dados
nacionais e internacionais atuais sobre mutacbes cromossbémicas, tipos de
tratamentos, abordagens terapéuticas (incluindo medicamentosas), intervencoes
cirdrgicas e terapias genéticas, visando oferecer uma melhor qualidade de vida para
os portadores de aneuploidia e suas familias. O objetivo é facilitar o acesso a
informacBes essenciais para aqueles que buscam o melhor tratamento para o0s
portadores dessas mutagcBes. Além disso, o projeto pretende abrir espaco para novas
pesquisas sobre tratamentos dessas mutacfes, baseando-se nos dados obtidos e
analisados. A importancia dos exames pré-natais para a deteccdo de possiveis
doencas e mutacdes sera destacada, de modo que os médicos possam oferecer o
melhor tratamento possivel para as criangcas ao nascer. Espera-se que este trabalho
seja util para académicos em cursos de graduacdo e pés-graduacdo nas areas da
saude e ciéncias humanas, enriquecendo o conhecimento sobre o tema. Espera-se
também demonstrar a reducéo dos riscos associados a procedimentos diagndésticos
invasivos, evidenciando a seguranca dos métodos menos invasivos que ndo exigem
intervencao direta no Gtero da gestante, diminuindo possiveis complicacdes futuras.
Serd mostrado que os avanc¢os tecnoldgicos resultam em um melhor preparo das
equipes médicas na apresentacdo dos diagnosticos clinicos. Este trabalho visa
observar a seguranca e a eficicia dos tratamentos discutidos, apresentar formas de
identificar mutacdes ndo diagnosticadas em exames pré-natais e indicar as acdes a
serem tomadas nesses casos. Com esses resultados, espera-se fornecer uma viséo
clara e atualizada sobre diagndsticos e tratamentos, oferecendo informacdes valiosas
para pesquisadores, académicos e profissionais interessados em aprofundar-se no
assunto. Adicionalmente, serdo exploradas as implicacdes éticas e sociais das
praticas diagndsticas e terapéuticas, bem como a necessidade de politicas publicas
que garantam 0 acesso equitativo a esses avanc¢os tecnoldgicos. A conscientizacao
sobre a importancia do aconselhamento genético e o suporte psicolégico para as
familias afetadas também sera abordada, visando uma abordagem holistica no
tratamento das aneuploidias.
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