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Resumo: INTRODUCAO: A delecdo do cromossomo 22g11.2 é a delegdo humana mais comum sendo
encontrada na maioria dos pacientes com sindromes de DiGeorge e velo-cardio-facial.A
avaliacdo do repertdrio permite a andlise da diversidade do repertério de linfocitos T e a detecgéo
de populagBes celulares em expansdo clonal. E iniciada a partir da amplificagiio por PCR dos
segmentos V?-C? do TCR utilizando primers especificos para cada uma das familias V2.
OBJETIVO: Avadliar a diversidade do repertério TCR (T cell receptor) de linfécitos em criancas
com delecgio 22g11.2. METODOS:A avaiaggo do repertdrio permite a andlise da diversidade do
repertorio de linfocitos T e a detecgdo de populacdes celulares em expansio clonal.E iniciada a
partir da amplificacdo por PCR dos segmentos V?-C? do TCR utilizando primers especificos para
cada uma das familias V?.Nestas reacOes amplifica-se 0 segmento génico que contém a Regido
Determinante de Complementariedade-CDR3 do TCR.Em seguida,os segmentos amplificados
sd0 separados em gel de sequenciamento e andlisados através do software Gene
MapperTM,sendo possivel estimar a freguéncia de cada familia V? no repertério do TCR,e
analisar a clonalidade e distribuic¢éo(gaussiana ou ndo gaussiana)dos picos na regido do CDR3.
RELATO DO CASO: Lactente de 9 meses,identificado entre os recém-nascidos com cardiopatias
congénitas complexas.Ele nasceu de pais ndo consanglineos, peso de 2845g,apresentando
microcefalia,micrognatia,hipertelorismo, baixa implantacdo da orelha, envolvimento renal,
isomerismo atrial esquerdo, atresia pulmonar e timo hipoplésico.Evoluiu com linfopenia,
trombocitopenia e hipocalcemia. RESULTADOS: O padréo de distribuicdo dos segmentos do
CDR3 da cadeia V? em sadios apresenta predominantemente uma distribuicdo gaussiana, esta
técnica permite detectar variagbes na distribuicdo desses segmentos em condicOes
patol 6gicas.Deste modo, qualquer expansdo clonal ou deteccdo de determinanda familia no
repertério de linfécitos T pode ser avaliada pela deteccdo de segmentos que desviam da
distribuicdo gaussiana normal dos segmentos de CDR3. O paciente apresentou distribuicdo
oligoclonal e auséncia de familias TCRBV ,enquanto doadores saudaveis ??exibiram distribuicoes
policlonais ndo-gaussiana. CONCLUSAO: A avaliagdo de novos casos, bem como o
acompanhamento dos pacientes ird demonstrar se a diversidade repertério tem correlagdo com a
gravidade clinica
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