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Genes, Criancas e Pediatras

CMCSP, sexo masculino, DN: 03/
04/1987,2%filho de casaljovem, saudavel
e nao consanguineo.

Sem antecedentes familiares de
anomalias congénitas.

Gestagao vigiada, sem intercor-
réncias.

Nasceu em hospital central com 40
semanas de idade gestacional, de parto
eutdcico.

Peso ao nascimento: 3150 g, com-
primento: 49 cm, perimetro cefalico: 34,5
cm, Apgar 10 ao 5° minuto.

Estdo descritas dificuldades de
sucgcao e de degluticao nos primeiros
meses de vida e histéria de infecgdes
respiratorias altas de repeticao.

Foi detectado sopro cardiaco tam-
bém nos primeiros meses, pelo que foi
observado em consulta de Cardiologia
Pediatrica onde foi detectada cardiopatia
congénita: atrésia pulmonar e comuni-
cacao interventricular com colaterais
sistémico-pulmonares.

O desenvolvimento psicomotor foi
considerado dentro do normal (controlo
cefalico aos 3 meses, sentou sozinho
aos 7 meses, primeiras palavras aos 2
anos). Iniciou escolaridade tendo reve-
lado dificuldades de aprendizagem.

Foiobservado na consultade gené-
tica pela primeira vez aos 11 anos. Da
observacgéao realizada salienta-se:

Antropometria adequada a idade.

Cianose labial e ungueal.

Pavilhdes auriculares ligeiramente
descolados.
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Face longa, nariz de base alargada
e alta, com narinas hipoplasicas e obs-
trucao nasal; boca pequena. (Fig. 1)

Sopro cardiaco.

Dedos em baqueta de tambor.
(Fig. 2)

Auséncia de outras alteragbes ao
exame objectivo.

Desenvolvimento psicomotor
adequado.

Exame neurolégico normal.

Margarida Reis Lima’, Silvia Alvares?

Emresumo:trata-se de umacrianga
do sexo masculino, com 11 anos de
idade que apresenta histéria de cardio-
patia congénita (atrésia pulmonar e CIV)
e de infecgbes respiratérias altas de
repeticao, onde se observaumadismorfia
facial e dificuldades de aprendizagem.
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a boca pequena.

Figura 2 - Dedos em baqueta de tambor.



DISCUSSAO

Com estes dados foi colocada a
hipbtese de se tratar do Sindrome Velo-
cardiofacial e foi efectuada a seguinte
investigacao:

Cariotipo: 46, XY

Pesquisa de microdeleccao em
22q11.2 por FISH (fluorescence in situ
hybridization): hibridizacao apenas num
doscromossomas, 0 que € concordante
com a deleccao desta regiao.

Ecografia abdominal e renopélvica:
normal.

Estudo imunologico: linfopenia de
linfocitos B.

Estudo da funcao paratiroideia:
normal.

Evolugao: foi submetido a cirurgia
cardiaca paliativa aos 12 anos de idade,
com melhoria clinica. Mantém vigilancia
em consultas de Cardiologia Pediatrica,
Cirurgia Cardiotoracica e Pediatria.
Frequenta o 5° ano de escolaridade aos
12 anos.

Foi realizada a pesquisa da
deleccao aos pais, que foi negativa. O
aconselhamento genético foi realizado
para uma situacao de deleccao de rovo,
com baixo risco de recorréncia (< 1%),
nao se podendo excluir a existencia de
mosaicismo gonadal. Existe a possibili-
dade de realizar diagnostico pré-natal
através da pesquisa da deleccao em
células fetais obtidas por amniocentese.

O Sindrome Velocardiofacial & um
dos sindromes associados a delec¢ao
22g11.2, juntamente como Sindrome de
DiGeorge, o Sindrome Cardiofacial de
Cayler e outros, menos frequentes.

Estes diferentes fenodtipos tem em
comum a presenca de cardiopatia con-
génita particularmente do tipo cono-
truncal, dismorfia facial, hipoplasia do
timo/disfungao imunologica, fenda do
palato/disfungao velo-faringea, hipocal-
cémia/hipoparatiroidismo.

Salienta-se a grande variabilidade
de manifestagbes clinicas nos individuos
portadores da delec¢ao, o que torna por
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vezes muito dificil o diagnéstico. Existe
com alguma frequéncia atraso de
desenvolvimento psicomotor.
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