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Introducao / Descricao do Caso

A delecao 1921.1g21.2 (OMIM #612474) caracteriza-se por microcefalia, défice intelectual ligeiro e
dismorfias faciais ligeiras. As malformacdes congénitas também podem estar presentes, bem como
patologias do foro psiquiatrico (perturbacdo do espectro do autismo, esquizofrenia e défice de
atencdo). A delegcdo 15g11.2 (OMIM #615656) tem uma grande variabilidade fenotipica, estando
associada a perturbacao do desenvolvimento psicomotor, perturbacdo da linguagem e patologias
do foro psiquiatrico.

11 anos, sexo masculino, sem antecedentes patoldgicos de relevo. Primeiro filho de casal ndo
consanguineo. Made com dificuldades de aprendizagem e microcefalia. Pai e alguns tios paternos
com antecedentes de dificuldades de aprendizagem. Referenciado a consulta de
Neurodesenvolvimento por dificuldades de aprendizagem e défice de atencdo. Frequentava o 5°
ano de escolaridade, com histéria de mau aproveitamento escolar. A WISC-III realizada revelou Ql
abaixo da média. Ao exame objetivo apresentava dismorfias craniofacias, cifose cervical e escoliose
ligeiras e panicula adiposa exuberante. Iniciou metilfenidato e foi pedido estudo genético por array
CGH que revelou uma delecao de 2034 Mbp em 1921.1921.2 e uma delecao de 512 Kbp em
15q11.2. Foi orientado para consulta de Genética, estando em curso o estudo dos pais.

Comentarios / Conclusoes

Os autores pretendem demonstrar um caso clinico com uma apresentacao pouco especifica, mas
cujo resultado do estudo genético permitiu relacionar o fenétipo com as duas alteracdes
encontradas. Apesar destas variantes estarem descritas de forma isolada em individuos
fenotipicamente normais, € necessario a interpretacao correta do resultado genético pela Genética
Médica para diagnéstico e orientacdo destas patologias.
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