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Resumo: Introducdo: alteragbes cromossdmicas estruturais podem se relacionar com atrasos na faa,
linguagem e desenvolvimento neuropsicomotor. O diagndéstico traz beneficios para a crianca
(tratamento direcionado) e sua familia (aconselhamento genético). Descricdo do caso: dois
irm&os com alteragdo estrutural N0 cromossomo trés com os seguintes cariotipos: 46, XY, der (3)
2 (3,7 (p25, ?) ed6, XX, der (3)t (3, ?) (p25, ?). O primeiro apresenta palato ato, respiracéo
bucal, clinodactilia no quinto dedo esquerdo, hérnia umbilical, bolsa escrotal pequena, pescoco
curto, face assimétrica, fronte ampla e comportamento agitado, caminhou sem apoio aos 18
meses e emitiu monossilabos aos 24, atualmente (12 anos) mantem dificuldades de faa,
aprendizado e comportamento agressivo. A segunda revelou, no periodo pré-escolar,
comportamento agressivo, dificuldade de aprendizado e agitacdo psicomotora, ao exame fisico
apresentava orelhas dismorficas. Em ambas as gestagdes, a mée realizou pré-natal, ndo houve
intercorréncias ou exposicdo a teratdégenos. Na avaliagdo genética, o cari6tipo do pai revelou-se
igual a0 do filho. Discussdo: criangas com 0 atraso nos marcos do desenvolvimento podem
apresentar déficit intelectual futuro (MOESCHLER, JB € a., 2006). Identificar precocemente a
etiologia de tal atraso € essencia para 0 manegjo adequado do paciente, para informar a familia e
para encaminhar ao aconselhamento genético (KARAM, SM et al., 2015). Conclusdo: apesar da
alteracdo cromossdmica de ambos 0s pacientes ndo configurar uma sindrome cléssica, defini-la
elucidou a necessidade de adocéo de medidas de apoio - como: terapia ocupacional, atendimento
psicoldgico e psicopedagbgico -, permitindo melhor aproveitamento do potencial de aprendizado
das criangas, melhor socializagdo e compreensdo por terceiros. Enfatiza-se a relevancia da
avaliacdo genética na investigacdo de atraso no desenvolvimento e na abordagem familiar, sendo
assim, um apoio ao diagnostico pediéatrico.
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