SINDROME DE MICRODELECAO 17q12: UM RELATO DE CASO.
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Introducao: A sindrome da delecédo do 17912 é uma desordem cromossémica associada com
disturbios do neurodesenvolvimento, cistos renais e sindrome diabética tipo MODY5. Relato do
caso: B. A. C., 4 anos, primeiro filho de casal jovem, saudavel e ndo consanguineo. Sem casos
semelhantes na familia. Pré-natal sem alteragdes. Paciente nasceu com 3,220kg, APGAR 9 e
10, C 48,5 cm, a termo. Durante o desenvolvimento, observou-se atraso neuropsicomotor,
disturbios de comportamento, suspeita de transtorno do espectro autista e dismorfias discretas.
Propedéutica: Com informacdes colhidas em anamnese, observa-se atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor. Além disso, ao exame fisico, 0 paciente apresenta discretas dismorfias faciais
e frouxiddo ligamentar. Resultados: Cariotipo 46 XY e Ressonancia Magnética de encéfalo
apresentou resultado normal. PCR para X-fragil sem alteracdes. No CGH Array foi detectada a
perda de 1 cépia de 1830 kb no braco longo do cromossomo 17, incluindo 35 genes, classificada
como patogénica. Foi também identificada uma regido de perda de heterozigose. Além disso, a
dosagem de &cido organico no plasma evidenciou a presenca de um aumento significativo de
acido latico. Discussao: As sindromes de microdelecdo, como no caso do paciente, apresentam
alta variabilidade de fendtipos, havendo uma limitagcdo no diagnaostico clinico. Essa variabilidade
mostra a importancia da realizacdo de exames complementares como o0 CGH ARRAY na
tentativa de esclarecimento diagnostico. O diagndstico das microdele¢des possui importancia
para aconselhamento genético familiar e intervencdo precoce para melhor prognéstico dos
pacientes.

Palavras-chave: Aconselhamento Genético. Cromossomos Humanos Par 17. Desenvolvimento
Infantil. Transtornos do Neurodesenvolvimento.



