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Resumo: Introducdo: As sindromes de microdelegdo e microduplicacdo 22g11.2 sdo consideradas doencas
genéticas frequentes, com prevaléncia de 1/2000-6000. Apresentam amplo espectro clinico, com
dismorfias faciais, malformagdes cardiacas, principalmente de origem conotruncal, alteraces do
palato, disturbios do comportamento, e deficiéncia intelectual (DI). Foram avaliados quatro
pacientes através de FISH (Fluorescent In Situ Hybridization) com a sonda TUPLEL (22g11.2).
Relato dos casos. Paciente 1: GAJR masculino, 31 meses, branco, Diagnéstico de Tetralogia de
Falot a0 nascimento. Antecedentes de.crises convulsivas, asma persistente e episodios febris
frequentes. Desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM) normal. Dismorfias faciais menores com
hipolasia de alae nasal. Paciente 2: KDOR feminino, 22 anos. Encaminhada por DI e suspeita de
Sindrome de Down. Atraso puberal. Estatura normal, assimetria facial, fissuras palpebrais para
cima, hipotelorismo ocular, telecanto, micrognatia, palato ogival, hipoplasia de alae nasal, 1abio
superior fino, clinodactilia dos 50 quirodactilos. Sem cardiopatia. Paciente 3: WRBCF, feminino,
6 anos, negra. Referida por baixa estatura e fenttipo sugestivo de Sindrome de Turner.
Diagnostico de Tetralogia de Fallot . DNPM normal. Morfoldgico: baixa estatura, face alongada,
hipertelorismo ocular, telecanto, base nasal plana, pescoco curto. Paciente 4: GSG, feminino, 13
anos. Referida por DI, dismorfias faciais, comunicacdo intraventricular (CIV) e pé torto
congénito. Suspeita inicial de Sindrome de Down. Morfolégico: hipertelorismo ocular, epicanto,
nariz reto e longo, filtro curto e liso, hiploplasia malar, aracnodactilia, polidactilia .Foi detectada
microduplicacdo da regido 22q11.2 - TUPLEL nos pacientes 1, 2 e 3. Na paciente 4 foi detectada
microdelecdo desta regido. Discussao: Relatamos 4 casos de CNV (Copy Number Variation)
22011.2, sendo trés duplicacdes e uma delecdo. Todos apresentaram dismorfias faciais. Trés
apresentaram cardiopatias,. Dois apresentaram DI. Conclusdo: Os autores salientam a
importancia da avaliagdo da regido TUPLEL por FISH em pacientes com cardiopatia atraso do
DNPM e dismorfias faciais. O diagnostico possibilita melhor adequacéo do manejo terapéutico e
0 aconsel hamento genético.
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