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Introdução / Descrição do Caso

A síndrome de deleção 2q37 (del2q37) é uma anomalia cromossómica rara caracterizada por perturbação do

desenvolvimento intelectual, malformações esqueléticas e dismorfias faciais.

Adolescente de 13 anos do sexo feminino com del2q37 seguida em consulta de neurodesenvolvimento Dismorfias faciais

notadas ao nascimento e malformações esqueléticas, incluindo braquimetarsia e pés pequenos, mais evidentes com o

crescimento. Apresentava um atraso global do desenvolvimento, mais notório a nível motor, aos 9 anos com quociente

de inteligência de 47 (WISC-III). Demonstra muitas dificuldades de aprendizagem e de interacção com os pares, apesar de

adequações curriculares, terapia da fala e ocupacional escolar. Pelas alterações esqueléticas, tem marcha instável, com

quedas frequentes nos primeiros anos, múltiplas fraturas dos membros e cirurgias com grande limitação funcional. Estas

sequelas contribuem para a atual incapacidade nos autocuidados e tarefas domésticas.

Comentários / Conclusões

Este caso pretende alertar para a importância de um sistema multidisciplinar acessível e eficiente de intervenção e

cuidados continuados na criança de risco que potencie o seu desenvolvimento, ainda praticamente inexistente no nosso

país. A intervenção psicomotora, por exemplo, centrada no movimento, promove o processo de aprendizagem e

autonomia da criança. Poderia o caso exposto ter beneficiado de um maior investimento nesta área, para recuperação das

potencialidades percetivo-motoras e evicção de potenciais quedas e suas sequelas, a curto e longo prazo? Cabe-nos

questionar se uma atuação interdisciplinar mais precoce, modificaria a atual pouca funcionalidade desta adolescente.

Urge repensar a relevância dos cuidados continuados pediátricos nas Perturbações do Neurodesenvolvimento.
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