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Introducao / Descricao do Caso

O atraso do desenvolvimento psico-motor é uma condicdo com multiplas etiologias. O avango da genética tem permitido
cada vez mais identificar patologias que estdo na sua origem.

Crianca de 3 anos, sexo masculino, previamente saudavel, orientada para a consulta de neurodesenvolvimento por atraso
na linguagem. Sem antecedentes familiares de relevo. Foi constatado um atraso significativo da linguagem com
perturbacdo da comunicacdo e dificuldades no jogo simbdlico e motricidade. Ao exame objetivo apresentava
macrocefalia e dismorfias faciais (testa alta e implantacdo do cabelo em V). Iniciou terapia da fala, terapia ocupacional e
ensino especial. Durante a investigagdo etioldgica, realizou uma ressonancia magnética cerebral que revelou alteracdes da
substancia branca frontal esquerda. O estudo por array-CGH revelou uma microdelecdo 15923-24.1, de novo. Atualmente,
aos 6 anos, mantém um atraso da linguagem marcado, dificuldade na compreensdo da linguagem, défice cognitivo sob
ensino especial com pouco aproveitamento, obsessdo com rotinas, auto-agressividade e auséncia de controlo de
esfincteres. Estd medicado com risperidona e mantém seguimento multidisciplinar.

Comentarios / Conclusoes

A Sindrome da Microdelegdo 15924 é uma anomalia cromossémica rara causada por uma delecdo em heterozigotia, de
dimens&o variavel, no cromossoma 1524, envolvendo varios genes. O fen6tipo é heterogéneo, embora muitos doentes
apresentam dismorfias faciais e atraso do desenvolvimento motor e da linguagem significativo, presentes no nosso
doente. Alteracdes na ressonancia cerebral também estdo associadas. Um diagndstico precoce é crucial para a orientacdo
multidisciplinar destas criancas e consequentemente melhorar o seu prognostico e permitir o aconselhamento genético.
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