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As hemoglobinopatias sdo doencas hereditarias devidas a
mutagdes nos genes das globinas humanas. S&o as doencas
genéticas mais comuns na espécie humana, estimando-se que
atinjam cerca de 7% da populagdo mundial, e constituindo um
importante problema de saude publica em alguns paises. Neste
grupo de doengas inclui-se a drepanocitose, relevante pela sua
frequéncia e gravidade, mas também pelas vantagens associa-
das ao seu diagndstico precoce.

Os primeiros sintomas clinicos da drepanocitose surgem
por volta dos trés meses de idade e incluem esplenomegalia,
anemia, dactilite e complicagdes graves causadas por infegdes
bacterianas ou sequestragéo esplénica aguda. Os fendmenos
de oclusdo micro-vascular desempenham um papel importante
nesta doenga, e contribuem para o envolvimento cardiaco que
é cada vez mais reconhecido, especialmente com o aumento
da sobrevida dos doentes. O diagnostico tardio, resultante da
inespecificidade dos sintomas clinicos, traduz-se com frequén-
cia num mau progndstico para o doente, o que reforga a impor-
téncia do diagndstico precoce.

O rastreio neonatal das hemoglobinopatias faz parte de um
grande nimero de programas de rastreio neonatal e tem como
objetivo principal a identificagdo precoce de criangas com dre-
panocitose (SS) e outros sindromes depranociticos (SC, SD,
Sf0tal) associados a elevadas taxas de morbilidade e mortalida-
de nos primeiros anos de vida.

Estudos anteriores realizados em Portugal referem uma pre-
valéncia global de portadores de drepanocitose e beta-talassé-
mia inferior a 1,5%), observando-se uma tendéncia de aumento
de norte para sul do pais, e tendo sido identificados valores en-
tre 5% e 10% em regides com histérico de imigracdo (Monteiro,
1989; Martins, 1993). Com os movimentos migratdrios globais
que atualmente se observam, e nomeadamente com o aumento
da imigragéo originaria de paises Africanos de lingua oficial Por-
tuguesa, a importancia da drepanocitose no nosso pais podera
ainda ter aumentado nos ultimos anos.

Em outubro de 2015, a Unidade de Rastreio Neonatal (URN)
implementou o rastreio da drepanocitose e outros sindromes
drepanociticos, por eletroforese capilar. Para este efeito foram
estudadas 120 amostras de RN de origem Africana. Foram de-
tetados um doente HbSS, nove portadores HbS e um portador
HbC.

A URN disponibilizou este rastreio, como prestacéo de ser-
vico, para varias clinicas Angolanas, prevendo-se a médio prazo
0 inicio de um estudo piloto para o rastreio neonatal das hemo-
globinopatias em Portugal.
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O Sindrome de Potocki-Lupski (SPL), descrito pela primei-
ra vez em 2007 por Lorraine Potocki e James Lupski, consiste
numa alteragdo genética rara caracterizada pela presenca de
uma microduplicagéo na regido 17p11.2. A maioria das duplica-
¢bes apresenta um tamanho inferior a 3.7 Mb, pelo que tém sido
maioritariamente identificadas apenas por técnicas de citogené-
tica molecular (MLPA e aCGH).

Este sindrome compreende caracteristicas clinicas especi-
ficas, como anomalias congénitas, défice intelectual, hipotonia
infantil, disturbio da linguagem e dismorfias. Outras alteracoes
frequentes incluem atraso de desenvolvimento, disfagia orofa-
ringea, autismo, apneia central do sono e hipermetropia. Em
cerca de 40% dos portadores de SPL foram identificadas ano-
malias estruturais cardiovasculares.

Os autores apresentam um caso de uma jovem de 19 anos,
com uma duplicacdo de 17p11.2 de novo, referenciada para
estudos citogenéticos no sentido de confirmar uma alteragao
cromossomica submicroscépica detetada por aCGH. Fenotipi-
camente apresenta dismorfias craniofaciais ligeiras, défice cog-
nitivo ligeiro a moderado, hipermetropia, hipoacusia e antece-
dentes de pericardite com derrame cardiaco.

Apesar das patologias cardiovasculares ndo terem sido ini-
cialmente associadas a este sindrome, a avaliagéo sistematica
de novos pacientes permitiu estabelecer essa correlacdo. Atu-
almente, perante um diagndstico de SPL, o paciente deve ser
referenciado para avaliagdo e acompanhamento em consulta de
cardiologia e, posteriormente, aconselhamento genético ade-
quado, recomendado a partir da idade reprodutiva.
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