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Anemia de Fanconi (AF) € uma desordem autossdémica recessiva rara, associada com fragilidade cromossémica, faléncia de
medula dssea, cancer e anormalidades congénitas. E caracterizada pela inabilidade de reparar danos no DNA induzidos por
agentes como o diepoxibutano (DEB). Este estudo objetivou avaliar frequéncias de aberragGes cromossOmicas espontaneas e
induzidas por DEB e a prevaléncia da doenga em pacientes com suspeita de AF do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Durante o
periodo analisado, 50 pacientes foram incluidos no estudo por terem suspeita da doenca. Foi realizada uma revisdo de seus
prontuarios, bem como o teste para diagndstico de AF. O teste consistiu em analisar o caridtipo de instabilidade cromoss6émica,
sendo realizadas duas culturas de linfécitos: uma cultura espontédnea e uma cultura induzida com DEB de concentragdo final
0,1pug/mL. Um total de 11 pacientes tiveram o diagndstico confirmado por apresentarem um alto nimero de quebras
cromossOmicas, obtendo-se prevaléncia de 22%. Encontramos diferenca significativamente maior na frequéncia de aberragdes
cromossOmicas quando comparamos os pacientes positivos com os negativos nas culturas espontdneas e induzidas com DEB
(p<0,001). A alteragdo clinica mais observada nos pacientes com AF foi a anemia aplasica. Foi fundamental a realizagdo de
cultura induzida e ndo induzida, mostrando que apesar da cultura sem indugdo ndo apresentar especificidade ao diagndstico da
AF, ela é estatisticamente diferente quando comparamos pacientes positivos e negativos. A sensibilidade do DEB nas culturas
dos pacientes com AF demonstra o valor preditivo de seu uso para o diagndstico. O histérico clinico do paciente deve ser
avaliado e o progresso na area molecular é importante para identificar os subtipos desta doenca.
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