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Introducao

As delecoes intersticiais sao anomalias cromossomicas estruturais, desequilibradas, resultantes de dois pontos de quebra, frequentemente
associadas a quadros clinicos anormais devido a perda de material genético ativo (eucromatina). As consequéncias fenotipicas dependem
do segmento cromossomico perdido e do numero de genes ai localizados [1].

Delecoes intersticiais envolvendo o braco longo do cromossoma 14 sao anomalias relativamente raras, sendo o atraso de desenvolvimento
psicomotor (ADPM) e o défice cognitivo as alteracoes clinicas mais frequentemente associadas [2,3].

Os autores apresentam este caso pela raridade da anomalia citogenética encontrada e comparam-no com os descritos na literatura atual.

Material e Métodos

Caso Clinico:

Individuo do sexo masculino, de 11 anos de idade, referenciado para estudo citogenético por apresentar um quadro clinico de atraso de
desenvolvimento psicomotor, défice cognitivo e problemas de comportamento.

Estudo Citogenético:

Realizaram-se culturas sincronizadas de linfocitos de sangue periférico e bandas GTG de alta resolucao; posteriormente, efetuaram-se

estudos de hibridacao in situ por fluorescéncia (FISH) para o cromossoma 14 com sonda de pintura cromossdmica total (wcp14, Cytocell®).

Resultados

A analise das metafases revelou a presenca de uma anomalia estrutural no cromossoma 14, interpretada como uma delecao intersticial do
segmento compreendido entre as bandas 14qg24.3 e 14g32.1 (Figura 1).

Os estudos de FISH no cromossoma anormal permitiram observar uma hibridacao ao longo de todo o cromossoma com a sonda wcpl4
(Figura 2).

Como os cariotipos dos pais foram normais, concluiu-se que esta anomalia cromossomica € “de novo”, estabelecendo-se o cariotipo do
doente como: 46,XY,del(14)(g24.3g32.1)dn
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Figura 1 — Par de cromossomas 14 e respetivos Figura 2 — FISH com sonda de pintura cromossémica total
ideogramas: 1 — cromossoma 14 normal; 2 — cromossoma (wcp) especifica do cromossoma 14.

14 com delecao.

Discussao

Os autores salientam a importancia da qualidade e resolucao de bandas para uma correta caracterizacao das anomalias citogenéticas. O
uso da técnica de citogenética molecular permitiu excluir o envolvimento de outro cromossoma. Esta delecao implica uma monossomia do
segmento 14g24.3->14q32.1. As alteracoes descritas mais comuns, associadas a esta delecao, incluem ADPM e algumas malformacoes
minor [2,3 e 5].

Todos os casos descritos na literatura apresentam atraso do desenvolvimento, afetando mais a linguagem e as areas cognitivas do que as
areas motoras. Em alguns casos encontram-se descritas dismorfias faciais (sobrancelhas espessas, fendas palpebrais horizontais e estreitas,
filtro longo e achatado, nariz pequeno e bolboso e implantacao baixa das orelhas) [2-6], o que nao se verifica no nosso caso. Contudo, o
nosso doente ja fez correcao cirurgica de uma deformidade do 22 dedo da mao esquerda e de uma hérnia inguinal, malformacoes
referenciadas em alguns casos descritos na literatura.

No caso de se verificar uma situacao reprodutiva deste individuo, devera ser realizado diagnostico pré-natal para exclusao de anomalias

cromossomicas na descendéncia.
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