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Resumo: Introducdo: Sindrome de DiGeorge (SDG) € um distirbio congénito, sendo a delecdo no brago
longo do cromossomo 22g11 a causa principal. Possui expressdo clinica variavel: fendtipo facial
sugestivo, fenda palatina, hipocalcemia, cardiopatia e imunodeficiéncia. As imunodeficiéncias
relacionadas a sindrome decorrem da hipoplasia timica e possuem espectro variavel de reducéo
da contagem de células T e da imunidade humoral. Sabe-se que imunodeficiéncias aumentam a
chance de desenvolvimento de tumores e que delegbes 221 sdo relacionadas ao
desenvolvimento do pineoblastoma. Pineoblastomas sdo variantes de tumores primitivos
neuroectodermais, potencialmente malignos e infiltrativos, e quando associado a SDG possuem
um prognadstico ruim. Descri¢do do caso: Feminina, 17 anos, com antecedente de pneumonias de
repeticdo, fissura palating, atraso cognitivo e cardiopatia (CIA ostium secundum), apresentou
convulsdo tonico cldnica, cuja imagem de Ressonancia Magnética evidenciou lesdo expansiva
em regido occipitotemporal média a direita, confirmando pineoblastoma em abordagem cirdrgica
parcial. Recebeu radioterapia e quimioterapia adjuvantes, evoluindo com pancitopenia, sepses
recorrentes e linfécitos e imunoglobulinas p3. Em uso de imunoglobulina humana a cada trés
semanas e antibioticos profilaticos, segue internada para compensacao clinica. Discusséo: SDG
apresenta um fenétipo varidvel, o que dificulta a suspei¢do clinica desta condi¢do, prejudicando o
diagnostico precoce e o0 mangjo adequado. A imunodeficiéncia associada a sindrome gera um
impacto na qualidade de vida dos pacientes acometidos, aumentando o nimero de infeccbes e 0
risco de desenvolvimento de tumores. Esta paciente recebeu o diagndstico de SDG de forma
tardia aos 17 anos, apos desenvolver pineoblastoma e infecgdes de repeticdo com multiplos
internamentos hospitalares anteriores. Conclusdo: Torna-se de fundamental importéncia o
reconhecimento precoce da SDG, para identificar e tratar anormalidades associadas a sindrome e
permitir melhor qualidade de vida para os pacientes acometidos. Vigilancia infecciosa e para o
desenvolvimento de tumores esta indicada nestes pacientes com imunodeficiéncia, sendo de
fundamental importancia para o conhecimento do pediatra.
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