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Sindrome De Delecdo 6Q: Um Relato De Caso Dentro Da Maternidade Nossa Senhora De
Nazaré Em Roraima
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A delecdo distal do braco longo do cromossomo 6 ou sindrome de delecdo 6q € uma anomalia
rara caracterizada por um atraso no crescimento da crianca durante a gestacdo e apOs o
nascimento. A maioria dos casos de sindrome distal 6q resulta de uma divisdo anormal de uma
translocacdo equilibrada familiar, ou uma inversdo pericéntrica. A delecdo do 6q apresenta
diversos fendtipos, dentre eles a deficiéncia intelectual, microcefalia, cardiopatias congénitas,
hipotonia, anormalidades na retina e dificuldade no crescimento.Lactente de 1 més e 29 dias do
sexo feminino, nascida pré-termo (36 semanas) de parto cesérea. Ao nascimento, apresentava pé
torto congénito, sindactilia e reflexo de extensdo dos bracos durante o choro. A avaliagdo da
equipe e exames pbs-natais confirmaram cardiomegalia, desconforto respiratério precoce,
taquipneia transitoria do recém-nascido e atelectasia pulmonar direita. O exame de cari6tipo com
banda G revelou 46 cromossomos com delecdo no braco do cromossomo 6 com quebra da regiao
distal do brago longo da banda 6026 até a banda terminal. Atualmente paciente estd sendo
acompanhada em UTI neonatal, recebendo tratamento para cardiopatias e reposicéo
vitaminica...Discussdo: DelegBes sdo anomalias cromossdmicas relacionadas a perda de genes
que afetam a dosagem génica e resultam em um desequilibrio cromossdmico em um individuo.
Por abrigar uma grande quantidade de genes imunol 6gicos, o cromossomo 6 € um dos maiores do
genoma humano e mais sujeito a mutagdes. A anomalia envolvendo 0 cromossomo 6 apresenta
fendtipos como aparéncia facia sindromica, defeitos cardiacos congénitos, retardos no
crescimento e no desenvolvimento cognitivo, hipotonia, microcefalia, entre outros — com enfoque
na aparéncia facial sindrémica e as cardiopatias nesse caso. No relato do caso vigente, o paciente
foi diagnosticado com a sindrome de delecéo do brago longo do cromossomo 6. Em relacéo ao
diagndstico, as delegdes cromossdmicas sdo estudadas por meio dos exames citogenéticos —
cariétipo, FISH e sequenciamento, aos quais analisam a carga genética do paciente de forma
estrutural e numérica. Nesse exame, o caridtipo apresentou ateragdo cromossomal na sequéncia
6026. Conclusdo: O impacto da delecdo genética varia significativamente entre um individuo e
outro sendo essencial que os pacientes e suas familias recebam tratamento individualizado e de
qgualidade, bem como apoio emocional e educacional. Vale ressaltar a importancia de uma
infraestrutura adequada e a disponibilidade de equipamentos e exames para um diagnostico
conclusivo a fim de fornecer melhor tratamento das complicagdes que abordam a sindrome de
delecdo do cromossomo 6.
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