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Introducao / Descricdao do Caso

A sindrome de microdelecdo 17912 resulta de uma delecdo no braco longo do cromossoma 17 na posicdo q12, com
probabilidade de transmissado a descendéncia de 50%. A clinica é muito variavel, mesmo entre familiares, destacando-se
como alteragdes mais frequentes: atraso do desenvolvimento, altera¢cdes do comportamento (perturbacdes do espectro
do autismo), malformagdes renais (quistos renais em até 85% dos casos), diabetes tipo MODY e dismorfia facial.
Recomenda-se uma vigilancia clinica regular com particular aten¢do ao neurodesenvolvimento, risco de diabetes e
disfuncao renal.

Apresenta-se o caso de uma crianca de 9 anos, sexo masculino, com antecedentes de atraso da linguagem e dificuldades
de aprendizagem, seguido em consulta externa de Neurodesenvolvimento desde os 4 anos, e de Nefrologia Pediatrica,
desde os 8 anos, por quistos renais. Mde com DM tipo 1 e doenca renal poliquistica. Irma de 15 anos, com défice
cognitivo. Foi avaliado por Genética Médica, onde realizou array CGH que demonstrou dele¢éo de 1,775 Mbp, compativel
com sindrome de microdelecdo 17q12. Esta delecdo foi também detetada na irm3, o que indica origem parental da
variante. Foi por isso também solicitada avaliagdo genética da mée. Atualmente, mantém seguimento em Nefrologia
pediatrica por apresentar quistos renais, até entdo sem disfuncdo renal, e em Neurodesenvolvimento com apoio da
equipa local de intervencao.

Comentarios / Conclusées
O diagndstico desta patologia é crucial pois permitird ndo sé realizar aconselhamento genético, mas também otimizar o
planeamento de cuidados. Destacamos este caso pela sua raridade, importancia de uma histéria familiar detalhada e pela

necessidade de um seguimento multidisciplinar.
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