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Resumo: Introducdo: A delecéo parcial em cromossomo 2 € uma sindrome genética ainda desconhecida e
através dessa descricdo de caso objetiva-se informar e debater essa cromossomopatia para o
esclarecimento de casos futuros. Descricdo do caso: L.S.L.S., 4 anos, encaminhada aos 9 meses
de idade para redlizar acompanhamento em instituicdo devido a atraso no desenvolvimento e
baixo peso e baixa estatura para a idade. M&e 21 anos, gestacdo sem intercorréncias. Parto
cesarea, a termo (39 s 5 d). Ao nascimento, peso: 2450 g, estatura: 46 cm, pegquena para idade
gestacional. Historia familiar positiva de parentes de 2° grau acometidos por sindromes
genéticas, malformagdes (hidrocefalia) e deficiéncias auditivas e cognitivas. Cari6tipo: delecdo
parcial em cromossomo 2 [46, XX, del (2) (g12pl11.2)]. Ao exame fisico foram constatadas facies
sindrémica, fronte proeminente, ponte nasal deprimida, protrusdo da arcada dentéria superior,
palato ogival, desvio radial de 2° quirodactilo esquerdo e direito, frouxiddo ligamentar e
hipotonia. Atualmente, estatura: 76, 5 cm e peso: 7535 g. Audiometria da onda V: aumento do
limiar para deteccdo da onda V bilateralmente. RM de crénio sugeriu contexto de doenca
neurometabdlica (leucoencefalopatia). Caridtipo paterno: sem ateracOes. Mae refere que ndo
realizou cariotipagem, pois, segundo |he informaram em um outro servigo, a realizagdo do exame
nd modificaria o diagnostico da crianga. Discussdo: A delecdo do cromossomo 2 g12pll.2
sugere acometimento sistémico, destacando-se a dificuldade de crescimento e desenvolvimento,
além do atraso cognitivo. Enfatiza-se, entdo, a necessidade de investigacdo genética dos pais,
visando conhecer melhor a heranca dessa alteracdo e, principamente, realizar o aconselhamento.
Além disso, a discussdo dessa sindrome, faz-se importante na difusdo desse conhecimento, visto
a escassez de informagBes na literatura. Conclusio: E essencial que o médico pediatra esteja
atento a manifestacbes que podem sugerir essa cromossomopatia, buscando investigé-la para
atendimento adequado e intervencao precoce nesses paci entes.
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