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Resumo: INTRODUCAO: As delecdes na regido distal do cromossomo 8p sio associadas & malformagdes
cardiacas congénitas, principamente com defeito do septo atrio-ventricular. Podem estar
presentes outras manifestacdes clinicas como a microcefalia, o retardo menta e a hiperatividade.
OBJETIVO: O diagnostico precoce das delegbes cromossdmicas nos recém-nascidos (RN) com
cardiopatia congénita € indispensavel, pois ha evidéncias que os fatores genéticos podem ter um
papel importante na patogénese de determinados defeitos cardiacos congénitos.
METODOLOGIA: Redlizacdo do estudo molecular por ligation-dependent probe amplification
(MLPA) com diferentes kits nos RN com cardiopatia congénita internados no Bercério e na UTI
neonatal. RELATO DO CASO: RN de M.M., masculino, branco, termo com idade gestacional de
39 semanas, nasceu de parto normal, com peso de nascimento de 2350g e boletim de Apgar de 9
e 10. M& com 20 anos, |G, IP, fez uso de fenitoina durante a gestacéo devido ao quadro de
epilepsia. Pais ndo consanguineos. O ecocardiograma fetal demonstrou isomerismo do étrio
direito, defeito do septo atrio-ventricular e estenose subadrtica. No exame fisico ao nascimento
foi auscultado sopro cardiaco 3+/6+, em borda esternal esquerda com ictus visivel. O RX de
térax mostrava aumento da area cardiaca. O Ecodopplercardiograma diagnosticou dupla via de
saida de ventriculo direito com duplo infundibulo e hipertensdo pulmonar importante. O paciente
ndo necessitou de receber drogas vasoativas e recebeu alta no terceiro dia de vida com
seguimento ambulatorial. CONCLUSAQ: Os autores demonstram a associagdo das cardiopatias
congénitas com delecBes cromossdmicas cujo o quadro clinico e a evolugdo necessitam do
acompanhamento multidisciplinar 0 mais precoce possivel, pois os pacientes com a delegdo do
8p23.1 podem apresentar quadros convulsivos, microcefalia, atraso do desenvolvimento motor,
dificuldade de aprendizado (de leve a moderado) e alteracGes de comportamento.
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