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Resumo: Introdugdo: A delegdo do 22g11.2 € uma das mais frequentes cromossomopatias, com uma
prevaléncia de 1:3000 nativivos. Pode estar associada a defeitos cardiacos, hipoparatireoidismo
hipocal cémico, dismorfismos faciais, hipoplasia timica e imunodeficiéncia celular. A maioria dos
pacientes com a delecdo tipica do 22911.2 apresenta uma delecéo de cerca de 3Mb na regiéo
11.2. do brago longo do cromossomo 22. Descri¢do do Caso: Uma adolescente que evoluiu com
hiperfagia, obesidade, esteato-hepatite ndo acodlica e otite média crénica, portadora de delegdo
atipica de 1Mb do 22g11.2. A investigacdo laboratorial revelou delecdo nos genes mapeados
SNAP29, LZTR1 e P2RXL1 . Na triagem imunolégica, verificamos que a adolescente apresenta
valores percentuais normais de células B e T, porém com discreta inversdo da relacéo
CD4+/CD8+. Elevado percentual de células NK maduras, NKT total, NKT CD4+, NKT CD8+ e
B de memoria, quando comparados aos individuos saudéveis. Comentérios: Apesar de a referida
delecdo estar relacionada com deficiéncia de linfocitos T, a paciente apresentou esta populacdo
celular dentro da normalidade. Os achados laboratoriais indicam gque paciente apresenta uma
imunodesregulagdo, possibilitando o desenvolvimento de doengas alérgicas, inflamatérias, auto-
imunes e neopléasicas ou mesmo o agravamento das condicdes clinicas, pela exacerbacdo de um
processo inflamatério. O estudo em questdo sugere que os genes SNAP29, LZTR1 e P2RXL1
sgjam cruciais na regulacdo da resposta imune e no controle da expressao de células NKT e NK
maduras.
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