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Resumo: Cromossomos em anel sao achados citogeneticos raros, frequementemente associados a fenotipos
aterados. Aqueles se formam a partir da quebra de ambos os bracos do cromossomo, com fuséo
dos pontos de fratura, e consequente perda de um fragmento distal, resultando em uma
monossomia parcial para esse segmento, condi¢do esta mais grave do que a simples delecéo do
mesmo sem a formagdo do anel. Os pacientes com cromossomo 13 em anel geralmente
apresentam atraso no desenvolvimento, microcefalia e dismorfismos, aém de diversas
malformagdes associadas que variam de acordo com o local das quebras cromossomicas. Este
trabalho objetiva relatar 0 caso de uma paciente com cromossomopatia 13 em anel. Trata-se de
menina, lano e 3 meses, filha de casal ndo consanguineo. Nasceu de parto vaginal, termo,
pesando 2185 gramas, comprimento 45cm e perimetro cefélico 28cm. Na maternidade realizado
TC de cranio que mostrou calcificagdes intraparenquiamatosas. A investigacdo para TORCHS foi
negativa. Apresenta orelhas grandes e de baixa implantagdo, pregas epicantais, fendas palpebrais
inclinadas para cima, anus anteriorizado e genitdlia ambigua. Devido a0 quadro acima foi
realizado caridtipo: 46XX, r(13) (pl3qg34), caracterizando cromossomopatia 13 em anel. A
paciente evoluiu com distlrbio de degluticdo, distonia, convulsdes e desnutri¢do crénica. Foram
realizados ecocardiograma e ultrassom abdominal, ambos sem alteracfes. O tratamento para esta
condicdo se baseia em estimulacdo global e medidas suportivas, visando melhor qualidade de
vida. A paciente foi gastrostomizada com l1ano e 2 meses e recebe atendimento fonoaudiol 6gico
e fisioterapico. Conclui-se, portanto, que seu diagnostico foi possivel através da observacéo
clinica dos dismorfismos e malformacfes levando a suspeita de uma causa genética e, assim, a
realizacao de estudo citogenético. Inicialmente, calcificagdes intracranianas conduzem a suspeita
de uma infeccdo congénita (TORCHS). No entanto, conhecimentos bésicos sobre as doencas
genéticas e uma observacdo cuidadosa podem ser de fundamental importancia no diagnostico
diferencial para esses recém-nascidos.
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