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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de DiGeorge (SDG) esta associada a delegdo 22q11.2 e caracteriza-
se por malformagdes congénitas, incluindo defeitos cardiacos e dos grandes vasos, hipoplasia ou
aplasia do timo (levando a imunodeficiéncia) e paratireoides e dismorfismos facias.
OBJETIVOS: Investigar SDG em recém-nascidos (RN) e lactentes portadores de cardiopatia
congénita, visando a deteccdo precoce e a abordagem clinica adequada. METODOS: Em
portadores de cardiopatia congénita com até 1 ano de vida internados em UTI Neonata e
Cardioldgica, estd sendo redizada a triagem genbmica quantitativa por multiplex ligation-
dependent probe amplification (MLPA), utilizando-se os kits P250-B1 e P356-A1, que permitem
a deteccdo rgpida da variacdo do numero de copias génicas. RESULTADOS: Num periodo de 6
meses foram avaliados 33 pacientes com as seguintes cardiopatias: Tetralogia de Fallot (15,7%),
Transposicdo de Grandes Artérias (13,1%), Atresia Pulmonar/Estenose Pulmonar (10,5%), Dupla
Via de Saida de VD/Dupla Via de Entrada de VE/ Interrupcdo do arco aortico (7,9%),
Coarctagdo de Aorta/ Drenagem AnOmala das Veias Pulmonares (5,3%), Atresia mitral/
Hipoplasia do arco adrtico/ Origem andémala de artéria pulmonar/ Defeito total do septo A-V/
Estenose mitral/ estenose adrtical Arco adrtico a direita (2,6%). Foi diagnosticada a SDG em 2
pacientes entre os ja examinados pela técnica de MLPA. CONCLUSAO: O diagnéstico precoce
da DGS é fundamental, devido a significativa morbimortalidade no primeiro ano de vida. O
alerta para se suspeitar desse diagnostico em RN é a presenca de cardiopatia congénita, associada
ou ndo com hipocal cemia €/ou hipoplasia ou auséncia timica no RX de térax. E imprescindivel a
utilizac&o de uma técnica citogenética/genética molecular para confirmar o diagndstico.
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