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Introducao / Descricao do Caso

Introdugdo: A sindrome de microdelecdao 16p11.2, resultante maioritariamente de uma alteracao
de novo, é rara, tem grande heterogeneidade fenotipica e associa-se a alteracdes cognitivas,
comportamentais e da linguagem, obesidade e suscetibilidade para perturbacdo do espetro do
autismo (PEA).

Descricdo do Caso: Rapaz, 7 anos, filho Unico de casal saudavel e ndo consanguineo, orientado para
consulta de Neurodesenvolvimento aos 3 anos e meio por atraso global do desenvolvimento.
Nascido as 41 semanas, por cesariana, APGAR 10/10, LIG simétrico. Rastreios endocrinometabdlico
e auditivo foram normais. Evolucdo estatoponderal favoravel no P50; macrocefalia progressiva.

Sem antecedentes familiares de relevo.

Ao exame objetivo, salienta-se dismorfia craniofacial (macrocefalia, fronte alta e ponte nasal alta,
pavilhdes auriculares de baixa implantagdo, sobrancelhas arqueadas e microrretrognatia), ligeira
hiperlaxidez e marcha ataxica com alguma descoordenag¢do motora.

Investigacdo com estudo analitico alargado, estudo metabdlico, potenciais auditivos, caridtipo,
estudo molecular de X-fragil, RM cerebral e EEG sem altera¢Ges. Avaliagdo cognitiva aos 5 anos com
qguociente global de 66.

Por se tratar de défice cognitivo associado a sindrome dismérfico, sem diagndstico etiolégico, foi
enviado a consulta de Genética Médica, onde foi realizado estudo de MLPA que revelou uma
delecdo na regido 16p11.2, classificada como patogénica. O estudo citogenético dos progenitores
foi normal.

Comentarios / Conclusoes

Discussao: Pretende-se com este caso retratar uma doenga cuja apresentagdo clinica inespecifica e
variavel torna o diagndstico particularmente dificil. Assim, as novas técnicas de estudo genético
desempenham um papel determinante na detecdo destes sindromes.
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