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Introducdo: A Sindrome da duplicacdo do 4qg € bastante rara, com poucos casos descritos na
literatura. Trata-se de uma doenca com caracteristicas clinicas heterogéneas e ampla
variabilidade fenotipica. O diagndstico € realizado, somente, pelo CGH-Array. Objetivo:
Descrever uma sindrome polimalformativa diagnosticada através do exame CGH-Array.
Descricdo do Caso ldentificagdo: A.V.M., 2 anos e 11 meses, sexo feminino Histérico: primeira
filha de casal jovem e ndo-consanguineo, pré-natal sem intercorréncias, parto vaginal, termo,
APGAR 9 e 10, peso 3095g, comprimento 49cm, perimetro cefdlico 34cm. Auséncia de historia
familiar de sindromes genéticas. Quadro clinico: atraso no DNPM, cardiopatia, hérnia
diafragmatica, fenda palatina corrigida, hipoplasia de discos Opticos. Ao exame micrognatia,
nariz bulboso, hipertelorismo ocular e pregas epicanticas. Exames complementares 1. TC de
crénio: sem particularidades 2. Caridtipo: material adicional no brago longo do cromossomo 4. 3.
CGH-Array: duplicacéo de 38.3Mb do cromossomo 4, regido g31.3935.2. Microduplicacéo de
2,8Mb no cromossomo 20p13 4. Ecocardiograma: Estenose pulmonar valvar de grau discreto,
CIA tipo ostium secundum com discreta repercussdo hemodinamica. Discusséo e Conclusdo: A
sindrome da duplicacgo 4931.3935.2 € uma sindrome rara com ampla heterogeneidade clinica
dependendo da quantidade, tamanho e genes envolvidos. Caracteristicas comuns incluem
cardiopatia, fenda labio-palatina, hérnia diafragmética, dismorfias e atraso do desenvolvimento.
Foi realizado cari6tipo dos pais 0s quais ndo revelaram alteragles, tendo sido a ateracdo
cromossdmica sendo considerada como “de novo”. Reforgcamos a importancia da realizacdo de
exames citogeneticos moleculares para o diagnostico. Somente com o diagnéstico etiol6gico
estabelecido foi possivel a realizacdo de Aconselhamento Genetico e o conhecimento da histéria
natural da doenca.
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