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Introdugado

As sindromes de microdelecdo sdo doencas resultantes da delecdo submicroscopica de genes
em cromossomos. A hibridizacdo gendmica comparativa por microarray é uma técnica que permite
identificar essas microdelecbes e microduplicacBes, associadas a desordens neurolégicas. Alteracoes
em genes do cromossomo X, como PAK3 e ACSL4, estdo ligadas a problemas de regulacdo celular e
deficiéncia intelectual. As manifestac¢des clinicas variam conforme o niumero e o tamanho dos genes
deletados. Apds o diagndstico, o médico deve orientar a familia sobre intervenc¢des e tratamentos,
incluindo medicamentos e terapias como fonoaudiologia, fisioterapia e terapia ocupacional, visando
o controle das desordens neurolégicas e a reabilitacdo do paciente. A emissao de laudos diagndsticos
é essencial para a inclusdo em programas de reabilitacdo e acesso a beneficios sociais.

Objetivos

Apresentar uma portadora de sindrome genética rara, quais terapias e medicamentos que estd
em uso no momento pelo paciente.

Metodologia

A amostra foi composta por uma pessoa, a qual sua responsavel realizou a assinatura do Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) e o Termo de Compromisso de Utilizacdo de Dados
(TCUD). A coleta de dados foi realizada através de entrevista presencialmente, no més de fevereiro de
2025, e analise de dados através da histdria clinica relatada pela responsavel, exames laboratoriais e
de imagem. A entrevista foi gravada em 3audio, para maior confiabilidade das informag¢des. Bem
como, foram coletados dados de prontudrio cedidos pela fonoaudidloga da participante da pesquisa.

Resultados

Paciente feminina de 7 anos com microdelecdo de 4.9 Mb no cromossomo X. A gestacdo foi
planejada, com pré-natal adequado e sem infeccGes TORCH. O parto foi cesdrea, com peso de 4160g
e Apgar 6/8. Nas primeiras horas de vida, apresentou dificuldade para mamar e ictericia neonatal,
necessitando de internacdo. O teste do pezinho revelou hipotireoidismo congénito, enquanto o
cariétipo ndo apresentou alteracdes. Encaminhada a um endocrinologista, foi iniciada a reposicao
hormonal. O exame genético confirmou a microdele¢do, considerada patoldgica. Aos 3 meses,
comecou fonoterapia e, aos 5 meses, fisioterapia. Atualmente, a paciente faz uso de repositores
vitaminicos, canabidiol e risperidona. As complicacdes incluem desordens neuroldgicas, tonus
muscular anormal, crises de auséncia, dificuldades motoras e respiratdrias. Em janeiro de 2024, foi
realizada gastrectomia para evitar desnutricdo, e em dezembro de 2024, a paciente foi internada por
problemas respiratorios, sem necessidade de cuidados invasivos.

Conclusoes

Os dados presentes no exame de hibridizagdo gendmica, indicam a existéncia de mais dois
casos iguais ao da paciente citada no presente estudo, sendo a Unica diagnosticada no Brasil.
Concluindo-se que esta sindrome é extremamente rara, necessitando mais estudos relacionados ao
assunto, devido a escassez de possiveis tratamentos ou terapias.
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