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Resumo: Introducdo: A Sindrome de delegdo 22g11.2 € uma sindrome de delecdo de genes contiguos
herdados de forma autossomica dominante, incidéncia aproximada de 1:4000 nascidos, com
penetrancia completa e ata variabilidade. Objetivo: follow-up de crianca com disfagia e
hipocalcemia, com internacBes recorrentes em UTI neonatal. Casuisticaz VTU, nascida em
18/03/2014, apresentava hipocalcemia, dificuldade de sucgdo, face assimétrica, evidenciada ao
choro, orelhas displasicas. O ecocardiograma foi normal. Resultados. Foi solicitado cariotipo
com bandas, cujo resultado foi 46,XX. Diante dos achados fenotipicos e clinicos, foi solicitada
investigacdo genética adicional, que confirmou a delecdo hemizigGtica em 22911.2 (genes
CLTCL1, HIRA, CDC45, CLDN5, GP1BB, TBX1 1, TBX1 2, TXNRD2, DGCR8, ZNF74,
KLHL22, MED15, SNAP29, LZTR1 e PRODH_1, PRODH_2, GSC2, CLTCL1, HIRA, CDCA45,
CLDNSb5). Essa regido envolve a deleco mais frequentemente encontrada na Sindrome de
delecdo em 22g11.2 (MIM #192430) ou Sindrome Velo Cardio Facia. A hipocacemia é
geralmente mais grave no periodo neonatal. Insuficiéncia velopalatina pode ser um problema
estrutural (palato curto), um problema funcional (hipotonia da musculatura velofaringea), ou uma
combinagdo dos dois. Cerca de 36% das criangas tém dificuldades de alimentacéo significativas,
muitas vezes disfagia grave que requer alimentagdo por sonda nasogastrica e/ou colocacdo de
sonda de gastrostomia. Dificuldades de aimentagdo sdo independentes de defeitos cardiacos e
anomalias palatais. Conclusdo: O tratamento das manifestacbes exige abordagem de equipe
multidisciplinar adaptada &s necessidades especificas do individuo afetado. E importante a
avaliacdo para a necessidade de suplementacdo de célcio e o acompanhamento da hipocalcemia e
0 monitoramento da tiredide e da deficiéncia de hormonio de crescimento, quando ocorrer.
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