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Introducgao: O Sindrome da delecéo 22g11.2 pode apre-
sentar-se com um conjunto de manifestagdes, que incluem
doenca cardiaca congénita (principalmente defeitos cardia-
cos conotruncais), alteragdes do palato, hipoplasia do timo,
hipocalcemia e dificuldades de aprendizagem. Resulta de
uma microdelecao (3 milhdes de pares de bases) na regido
cromossomica 22g11.2. Os defeitos cardiacos ocorrem em
74% destes doentes. O truncus arteriosus € um defeito car-
diaco congénito ciandtico (1/4 dos casos associados ao Sin-
drome da deleg¢do 22g11.2), em que o sangue é bombeado
do coracdo através de uma unica valvula truncal para uma
artéria truncal que vai suportar as circulagdes sistémica, pul-
monar e corondria. Esta malformacéo tem uma prevaléncia
de 6-10 por 100 000 nados-vivos e 0 seu diagndstico pré-
-natal € muito desafiante. A maioria dos doentes apresenta
cianose, dificuldade respiratoria e insuficiéncia cardiaca nas
primeiras semanas de vida.

Caso clinico: Apresentamos o caso de uma primigesta
com antecedentes de fenda labio-palatina; o cénjuge apre-
sentava polidactilia, tendo sido proposta consulta de aconse-
lhamento genético. O rastreio combinado do 1° trimestre foi
negativo. O estudo genético efetuado ao casal mostrou um
cariétipo 46,XX na gravida; o cariétipo do cénjuge mostrou um
mosaico 45,X[6]/47 ,XXY[1]/46,XY[65] e pesquisa da microde-
lecdo 22g11.2 positiva. Assim, foi sugerida a realizacédo de am-
niocentese. O cariétipo fetal foi normal, 46,XX, mas o estudo
da regido 22g11.2, confirmou a existéncia da microdelecao.

Na ecografia morfolégica foi diagnosticado um truncus
arteriosus tipo |, com insuficiéncia da valvula truncal e uma
comunicagdo interventricular perimembranosa. Estes acha-
dos foram confirmados na ecocardiografia fetal. O diagnds-
tico genético e ecografico e o progndstico esperado foram
expostos a gravida, que decidiu prosseguir a gravidez.
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As 31 semanas recorreu ao servigo de urgéncia por perda
de liquido amnidtico, objetivada ao exame fisico. A gravida
foi transferida para o Centro Hospitalar de S. Jodo, apds con-
tacto com o Servigo de Cardiologia Pediatrica.

O parto ocorreu as 32 semanas (eutécico), de que resul-
tou uma recém-nascida com 1955 g e indice de Apgar 8/9 ao
1° e 5° minutos, respetivamente. Ao 6° dia de vida foi sub-
metida a banding da artéria pulmonar. Aos 5 meses de vida
foi feito o encerramento da comunicagéo interventricular e
correcéo do truncus arteriosus. Atualmente mantém vigilan-
cia na consulta de cardiologia pediatrica.

Conclusao: Este caso realga a importancia da aborda-
gem multidisciplinar em diagndstico pré-natal. Apesar de a
gravida ter antecedentes de fenda palatina, € o progenitor
masculino que chama a atencao do geneticista para a possi-
bilidade de um Sindrome da delecdo 22q11.2 pela polidacti-
lia, dismorfia facial e ligeiro défice intelectual. A diferente ex-
pressdo em duas geracgdes corrobora a grande variabilidade
na apresentacao clinica deste Sindrome.
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