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Introducdo: A Sindrome da delecdo 6g24-g25 é muito rara, com prevaléncia mundial inferior a
1/1000000, tendo como principais caracteristicas. déficit de crescimento pré e pos-natal, atraso
no desenvolvimento e face dismorfica. Apresentagdo do caso: Paciente do sexo feminino,
encaminhada aos 4 anos de idade por endocrinopediatra para investigacdo genética de baixa
estatura, apos falha na resposta ao tratamento com Hormonio do Crescimento(GH). Segunda
filha, pais e irma saudaveis, teve ao nascimento peso baixo para a idade gestacional, evoluiu com
atraso nos marcos do desenvolvimento neuropsicomotor e deficiéncia intelectual. No exame
fisico, curva de crescimento abaixo do percentil 5 e em franca horizontalizagdo, curva de peso
regular no percentil 10. Pele frouxa, hiperflexibilidade articular, palato ato, hallux varus e
dismorfias faciais: protuberéancia frontal, estreitamento bitemporal, fissura palpebral obligua e
curta, filtro labial longo e liso, sobrancelha espessa na regido medial, narinas antevertidas, 1abio
superior fino, epicanthus bilateral. A Ressonancia magnética do encéfalo foi normal, idade Gssea
muita atrasada e cari6tipo normal. Exoma revelou uma microdelecéo intersticial entre as posicoes
147989090 e 154981310 do cromossomo 6, a Sindrome da Delegdo 6024-g25, o que explicou o
guadro clinico da paciente. Discussdo: Apenas poucas dezenas de casos de Sindrome da delecéo
6024-0925 foram descritos na literatura, 0 que, associado a variagdo no tamanho da delecéo,
dificultam a correlacdo gendtipo-fenétipo. No entanto, o déficit de crescimento pré e pos-natal
aliado a deficiéncia intelectual e face dismorfica apresentados pela paciente sdo achados comuns
na maioria dos pacientes relatadas na literatura. A presente paciente apresentou como
caracteristica dismorfica distinta o estreitamento bitemporal e o hallux varus. Conclusdo: A
descricéo de mais uma paciente com Sindrome da Delecdo 6g24-g25 devera contribuir para um
melhor conhecimento sobre o espectro fenotipico da sindrome e colocala como diagndstico
diferencial na etiologia da baixa estatura patol 6gica.
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