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Resumo: Introducdo: a sindrome de delegdo 2211 (ou sindrome Vel ocardiofacial/DiGeorge) (SD22g11) €
atualmente considerada uma das doencas genéticas mais comuns em humanos. Nosso objetivo foi
relatar 0 caso de uma paciente com diagnéstico de SD22qgl1, salientando o envolvimento
multidisciplinar comumente associado a sindrome. Descricdo do caso: a paciente € uma menina
de 3 anos e 4 meses, avaliada inicialmente no periodo perinatal devido a diagndstico de
interrupcdo do arco adrtico do tipo A. A paciente foi submetida a cirurgia cardiaca pouco tempo
depois. A crianca evoluiu apos a cirurgia com hipocalcemia de dificil controle, tendo recebido na
época diagnéstico de hipoparatireoidismo. O ultrassom abdominal realizado durante a
hospitalizagcdo evidenciou também agenesia do rim a esquerda. No exame fisico, realizado aos 23
dias de vida, a paciente apresentava estrabismo intermitente, palato alto, micrognatia, orelha
direita rotada para trés e esquerda em fauno, e pequena hérnia umbilical. O resultado do cariétipo
foi normal. Contudo, a avaliagcdo através da técnica de hibridizacdo in situ fluorescente (FISH)
confirmou a suspeita clinica de SD22qg11. No acompanhamento da paciente, observou-se que ela
evoluiu com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, dificuldade de fala e ateracéo
comportamental. Discusséo: a SD22g11 € uma condicédo cuja prevaléncia estimada chega a ser de
até 1 para cada 2.000 nascimentos. Ela é bastante subdiagnosticada, pois usualmente escapa a
deteccdo através do cariotipo, sendo detectada através de técnicas especificas como o FISH. Até
o0 momento, mais de 180 achados clinicos, tanto fisicos como comportamentais, ja foram
descritos e podem envolver praticamente todos 0s 6rgaos e sistemas. E isto pode ser evidenciado
em nosso caso, em que diferentes especialidades, como a Genética, a Cardiologia, a
Endocrinologia e a Psiquiatria, foram envolvidas. Concluso: nosso caso ilustra a importancia da
avaliagdo e tratamento multidisciplinar em casos de pacientes com a SD22q11.
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