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INTRODUCAO A Sindrome de DiGeorge (SDG) é um distdrbio congénito raro resultante de
defeito embrionério da crista neural. E causada por uma microdelecdo no brago longo do
cromossomo 22 (22q11), vista pela técnica de FISH (Hibridizac&o in situ por Fluorescéncia).
DESCRICAO DO CASO Dois pacientes do sexo masculino, ndo aparentados, com idades de 15
(K.S.V.) e 6 anos (M.H.J.P.). O motivo da consulta foi atraso globa do desenvolvimento. K.S\V.
apresentava infeccBes das vias aéreas de repeticdo. No exame fisico face de respirador oral,
prognata, hipertelorismo ocular, implantagdo baixa auricular. Na tomografia computadorizada
constava calcificagbes dos ganglios da base. JA M.H.J.P. apresentou polidrdmnio e parto
prematuro. Apresentava bronquiolite de repeticdo e diagndstico de transtorno desafiador
opositivo, e ap exame fisico presenca de fenda palatina, hipertelorismo ocular e frouxidao
ligamentar. A ressonancia magnética demonstrava cisto na glandula pinea e anomalia da
formacéo vascular venosa no hemisfério cerebelar direito. O diagnostico clinico foi confirmado
com FISH positivo para a microdelecio 22g11.21. DISCUSSAO O quadro cléssico € composto
por dismorfias, cardiopatia congénita, agenesia de timo, convulsdes e hipocalcemia. Existe ampla
heterogeneidade clinica entre os pacientes af etados e nestes dois casos relatados o quadro clinico
ndo era classico. A importa770,ncia da identificac807,a771,0 precoce dos pacientes com
del22g11 deve-se a0 comprometimento multisistémico e a0 quadro de imunodeficiéncia
associada. CONCLUSAO E fundamental a identificacio precoce dos pacientes com del22q11
para que o0s pacientes sgjam encaminhados para as terapias e atendimento interdisciplinar.
Embora em cerca de 90 ndo segja herdada para os familiares, é fundamental a Realizacdo do
Aconselhamento Genético.
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