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Resumo: SINDROME DE DI GEORGE: IMPORTANCIA DA AVALIA(;AO CLINICA ASSOCIADA
AO TESTE DE FISH INTRODUCAO: A Sindrome de DiGeorge apresenta grande variabilidade
de caracteristicas clinicas, fato que pode tornar o diagnéstico uma tarefa desafiadora. Neste
sentido, o teste de FISH para delecdo cromossomia 22g11.2 mostra-se como importante aliado
para a realizacdo do correto diagnodstico desta sindrome. RELATO DE CASO: Lactente do sexo
masculino, 17 meses de idade, apresentando tosse cronica e dispneia recorrente, associadas a
IVAS de repeticdo. Portador de cardiopatia congénita, submetido a tratamento cirdrgico aos 4
meses de idade para corregdo de comunicacdo interventricular e interatrial, mae relata historico
de internagdes ocorridas devido a pneumonia, ITU e sepse. Ao exame fisico apresenta-se com
baixo desenvolvimento pdndero-estatural, baixa implantacdo de orelhas, nariz proeminente com
ponta bulbosa, labios pequenos e freio labial superior encurtado (aspecto de “boca de peixe’),
aém de exames laboratoriais evidenciando hipocalcemia, e auséncia de imagem timica e
desproporcéo cardio-toracica visualizada ao RX de térax em decorréncia de cardiomegalia. Com
a avaliacdo da histéria clinica e exames laboratoriais, suspeitou-se de Sindrome de DiGeorge e
solicitou-se o teste de FISH, que evidenciou a delecdo cromossomia 22g11.2, confirmando o
diagndstico. COMENTARIOS: Nos pacientes portadores da Sindrome de DiGeorge a delegio
cromossomial 22g11.2 esta presente em aproximadamente 80 a 90 dos casos, em muitas vezes
sendo nova mutacdo. Esta sindrome deve ser lembrada diante de neonatos apresentando
malformagtes cardiacas e ou faciais, especialmente se associadas a linfopenia e hipocalcemia, e
o teste de FISH mostra-se relevante para o diagndstico da doenca.
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