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Resumo: INTRODUCAO: Sindrome de deleciio 3g29 caracteriza-se por delecdo subtelomérica recorrente
com manifestacbes clinicas extremamente varidveis. déficit cognitivo, caracteristicas
dismorficas, baixo peso a0 nascimento, distlrbios neuropsiquiatricos, infeccdes de repeticéo e,
ocasionamente, malformagdes cardiacas, craniofaciais e genitourinarias. Apresentamos caso de
Sindrome de deleciio 3029 acompanhado em ambulatério especiaizado. DESCRICAO DO
CASO: CAM, 2 anos, feminino, encaminhada por déficit pdndero-estatural. Foi RNT/PIG, sem
intercorréncias. Leve déficit de aprendizado. Ao exame: BEG, escore Z peso: -6,8, escore Z
estatura: -3, 92, proporcionada, fascies triangular, baixa implantacdo de orelhas e cabelos,
clinodactilia em 5° quirodéactilos bilaterais, sindactilia do 2° com 3° pododactilo direitos. Idade
Ossea compativel, IGF-1 baixo, cariétipo 46X X, ressonancia de sela tarcica e funcéo tireoidiana
normais. Estudo do exoma completo evidenciou delecdo do 3929 e uma variante em heterozigose
no gene SHOX, em regido 5 ndo traduzida desse gene. Apresentou melhora da velocidade de
crescimento apos teste terapéutico com dose supra-fisiol 6gica de somatropina. Atualmente com 5
anos, ndo apresenta distdrbios neuropsiquiétricos e infeccdes de repeticilo. COMENTARIOS:
Sindrome de delecdo 3029 € um evento raro, 23 casos relatados na literatura, com fenétipos
extremamente variaveis. Relatamos um caso de baixa estatura proporcionada importante e que
até o momento ndo havia sido observada nos pacientes com essa delecdo. Néo foi encontrado
nenhum outro caso com a alteracdo no gene SHOX concomitante. Observa-se, dessa forma, a
importancia da avaliagcdo genética para o diagnéstico e evolugdo de casos atipicos, raros, e com
expressao fenotipica variada, que na maioria das vezes ndo sdo corretamente diagnosticados.
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