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Introducdo: A delecdo 1p36 € uma das anomalias cromossdmicas mais comuns (1 a cada 5000
nascidos vivos). Caracterizada por déficit intelectual, baixa estatura, epilepsia e cardiopatias.
Descrevemos o0 caso de uma lactente, idade em que o fenGtipo costumar passar despercebido.
Descricdo do caso: Menina de 1 ano, sem antecedentes familiares relevantes. Exibe déficit de
crescimento de inicio pré-natal, estenose hipertréfica de piloro corrigida cirurgicamente,
miocardiopatia dilatada ndo compactada e diversas internagdes por pneumonias. Evoluiu com
atraso do desenvolvimento e crises ténico-clonicas. Ao exame: fronte proeminente, sobrancelhas
retificadas, epicanto, queixo pontudo, clinodactilia de 5° quirodéactilos e hipotonia generalizada
Microarray detectou uma delecdo de 6Mb em 1p36 classificada como patogénica pelo exame.
Discussdo: Nossa paciente exibe um quadro com déficit de crescimento, atraso motor com
hipotonia importante, epilepsia, miocardiopatia dilatada ndo compactada e fendtipo facial
compativel com a anomalia cromossomica. O diagnostico da delecdo 1p36 € usualmente
realizado a partir da observacdo dos achados clinicos da patologia e seus dismorfismos
caracteristicos, seguida pela andlise cromossdmica. A apresentacdo clinica é determinada pelo
tamanho da delecdo e sua localizagdo, levando a uma grande variabilidade fenotipica entre os
pacientes. O caso apresentado pode ser classificado como uma apresentacdo classica da delecéo
1p36, 0 que pode ser explicado pela grande delecdo visualizada no exame molecular.O manejo
clinico € baseado em uma abordagem multidisciplinar que envolve: médicos, fisioterapeutas,
fonoaudidlogos e psicologos. Conclusdo: O diagndstico precoce da delecéo 1p36 € indispensavel
para 0 acompanhamento clinico dos pacientes, tendo em vista as diversas comorbidades que
podem estar associadas a patologia, assim como para 0 encaminhamento para as terapias
complementares.
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