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| CURSO DE ATUALIZAGCAO

EM GENETICA MEDICA
(29 de agosto a 2 de setembro de 1993)
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ESPECIALISTA EM GENETICA CLINICA
(3 de setembro de 1993)

V REUNIAO ANUAL DA SBGC
(3 a 7 de setembro de 1993)
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APRESENTAGAO

A Sociedade Brasileira de Genética Clinica tem a satisfag&o de apresentar
as atividades dos eventos programados para o Centro de Convengdes do Hotel
Serrano, em Gramado, RS, de 29 de agosto a 7 de setembro de 1993.

Neste ano a nossa reunido anual esté precedida do “I| Curso de Atualizacéo
em Genética Médica”, de 29/8 a 2/9, com o objetivo maior de proporcionar uma
oportunidade de interagdo dos sécios com cientistas e profissionais que
representam o segmento mais avangado da genética medica.

Também estamos inovando ao realizar no dia 3/9 o “| Concurso para Titulo
de Especialista”, culminando um esforgo de vérios anos das diretorias que nos
precederam.

De 3 a 7/9 ocorre a “V Reunido Anual” propriamente dita, com conferéncias,
mesas-redondas, painéis e debates, além da Assembleia Geral. Esté incluida
ainda a apresentagio como pdster dos 82 temas livres inscritos, 26 deles
selecionados também para apresentagio numadas 3sessbes de comunicacdes
orais.

Num esforgo para aproveitar a0 maximo esta oportunidade de reuniéo,
programamos 5 encontros satélites e incluimos uma variada programagao
social para confraternizagao e interagéo entre os participantes.

Aproveitamos para reiterar o agradecimento as diversas instituices e
empresas que apoiam estes eventos, aos 4 convidados estrangeiros e 29
brasileiros que colaboram na programagéo cientifica e aos demais participantes
que desafiaram as dificuldades vividas pelo pais para comparecer, justificando
e tornando gratificante o esforgo de varios meses que culmina com esta
programagao.

Roberto Giugliani
PRESIDENTE DA SBGC
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SOCIEDADE BRASILEIRA DE GENETICA CLINICA

I CURSO DE ATUALIZACAO EM GENETICA MEDICA

08:30 - 09:00

09:00 - 10:00

10:30 - 12:30

14:00 - 16:00
16:30 - 18:30

09:00 - 10:00

10:30 - 12:30

14:00 - 16:00
16:30 - 18:30

(Gramado, RS - 29 de agosto a 3 de setembro de 1993)

PROGRAMA CIENTIFICO

30/08 - SEGUNDA-FEIRA

Instalagéo

Conferéncia | )
SINDROME DO X-FRAGIL - Roger Stevenson (USA)

Simpésio | )
NOVAS FRONTEIRAS EM DISMORFOLOGIA CLINICA
(Coordenador: Jose Fernando Arena, USA)

RETARDO MENTAL LIGADO AO X: UMA ABORDAGEM COMPUTADORIZADA
Jose Fernando Arena (USA)

A CONTRIBUICAO DA ANTROPOLOGIA FISICA
Elias Oliveira da Silva (PE)

FUNCOES CORTICAIS EM SINDROMES CRANIO-FACIAIS
Antonio Ricchieri da Costa (SP)

TERATOLOGIA NEUROCOMPORTAMENTAL
Lavinia Schuler (RS)

Mini-Curso | e Mini-Curso Il (simultaneos)
Mini-Curso Il e Mini-Curso IV (simultaneos)

31/08 - TERCA-FEIRA

Conferéncia Il ) ) .
CORRELACOES GENOTIPO-FENOTIPO NAS DOENGAS LISOSSOMICAS
DE DEPOSITO - Bryan Winchester (UK)

Simpésio Il .
AVANGOS TERAPEUTICOS EM ERROS INATOS DO METABOLISMO
(Coordenador: Clévis Wannmacher,RS)

AMINOACIDOPATIAS - Clévis Wannmacher (RS)
ACIDEMIAS ORGANICAS - Moacir Wajner (RS)
DOENGAS PEROXISSOMICAS - Laura Jardim (RS)
GLICOGENOSES - Jodo Barbosa Neto (RJ)

Mini-Curso | e Mini-Curso li (simulténeos)
Mini-Curso Il e Mini-Curso IV (simultaneos)

5
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09:00 - 10:30

11:00 - 13:00

18:00 - 19:00
19:30 - 20:30

09:00 - 10:00

10:30 - 12:00

14:00 - 16:00
16:30 - 18:30

01/09 - QUARTA-FEIRA

Conferéncia lll
GENETICA E CANCER - Jose Fernando Arena (USA)

Simpésio Ill
HIBRIDIZAGAO IN SITU
(Coordenador: Juan Llerena Jr. ,RJ)

HISTORICO / ESTUDO DAS ANOMALIAS DOS CROMOSSOMOS SEXUAIS
COM AS TECNICAS LISH E FISH
Juan Llerena Jr. (RJ)

ESTUDO DAS ANEUPLOIDIAS PELO METODO “MULTICOLOR”
Ldcia Martelli (SP)

DIAGNOSTICO DAS LEUCEMIAS - Heirie Mendez (RS)

MAPEAMENTO GENICO - CORRELACAO CARIOTIPO-FENOTIPO
Juan Llerena Jr. (RJ) e Lucia Martelli (SP)

Mini-Curso | e Mini-Curso Il (simulténeos)
Mini-Curso Il e Mini-Curso IV (simultaneos)

02/09 - QUINTA-FEIRA

Conferéncia IV ) )
ESTUDO DE MUTACOES NO LOCUS DA FIBROSE CISTICA - Ann Harris (UK)

Simpésio IV .
A INCOR,PORAQI\O DA BIOLOGIA MOLECULAR NOS LABORATORIOS
DE GENETICA HUMANA

(Coordenador: Sérgio Pena, MG)

DETERMINAGAO DE VINCULO GENETICO PELO DNA COM SONDAS
MULTILOCAIS E PCR - Sérgio Pena (MG)

FIBROSE CISTICA NO BRASIL: A UTILIDADE DO TESTE DO DNA

Salmo Raskin (PR)

CONTRIBUICAO DA BIOLOGIA MOLECULAR NO CENTRO DE GENETICA
MEDICA (FIOCRUZ) E NA UNIDADE DE CITOGENETICA HUMANA (UFRJ)
NO RIO DE JANEIRO - Juan Llerena Jr. (RJ)

APLICAGOES DA BIOLOGIA MOLECULAR NO CANCER DE MAMA

Maira Caleffi (RS)

Mini-Curso | e Mini-Curso il (simultaneos)
Mini-Curso Il e Mini-Curso IV (simultaneos)
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PROGRAMAS DOS MINI-CURSOS:

MINI-CURSO I : BIOLOGIA MOLECULAR
Coordenador: Salmo Raskin (PR)
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30/8 - INTRODUGAO / ESTRUTURA E FUNGAO DOS GENES
Salmo Raskin (PR)

31/8 - METODOS DE ANALISE DOS GENES
Salmo Raskin (PR)

01/ - MAPEAMENTO GENETICO E PROJETO GENOMA HUMANO
Salmo Raskin (PR)

02/9 - APLICAGOES PRATICAS DA BIOLOGIA MOLECULAR EM MEDICINA
Salmo Raskin (PR)
- TECNICAS DE DETECGAO DE MUTAGOES
Ann Harris (UK)
- ONCOGENES E SUPRESSORES
Maira Caleffi (RS)
- DETECGAO DE MUTAGOES PELA TECNICA DE LSSP-PCR

Sérgio Pena (MG)

MINI-CURSO li : DISMORFOLOGIA CLINICA
Coordenadores: Roger Stevenson (USA) e Jose Fernando Arena (USA)

30/8 - INTRODUGAO / RETARDO MENTAL LIGADO AO X
Roger Stevenson (USA) e Jose Fernando Arena (USA)

31/8 - ANOMALIAS LETAIS EM RECEM-NASCIDOS: PORQUE AVALIAR?
Roger Stevenson (USA)
- DEFEITOS DE TUBO NEURAL
Roger Stevenson (USA)

01/9 - ANTROPOMETRIA CRANIO-FACIAL
Elias Oliveira da Silva (PE)

02/9 - SINDROMES CRANIO-FACIAIS: UMA VISAO DE ACORDO COM A
CLASSIFICAGAO DE TESSIER
Antonio Ricchieri da Costa (SP)
- DISMORFOLOGIA: BUSCANDO PISTAS SUTIS
Roger Stevenson (USA)
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MINI-CURSO lli: ERROS INATOS DO METABOLISMO
Coordenador: Bryan Winchester (UK)

30/9 - CONCEITO E BASES MOLECULARES DOS ERROS INATOS DO METABOLISMO
Bryan Winchester (UK)
- ESTIMATIVAS ATUAIS DE INCIDENCIA
Maria Teresa Sanseverino (RS)

31/8 - DIAGNOSTICO POR DETECGAO DE METABOLITOS, ENSAIOS ENZIMATICOS E
METODOS MOLECULARES
Clévis Wannmacher (RS)
Moacir Wajner (RS)
Janice Coelho Dutra (RS)

01/9 - DIAGNOSTICO PRE-NATAL
Bryan Winchester (UK)

02/9 - TRIAGEM NEONATAL
Eurico Camargo Neto (RS)
- FENILCETONURIA: PATOGENESE, FENOTIPO CLINICO E TRATAMENTO

Laura Jardim (RS)

MINI-CURSO IV: CITOGENETICA
Coordenador: Juan Llerena Jr. (RJ)

30/8 - REVISAO EPIDEMIOLOGICA DAS ANOMALIAS CROMOSSOMICAS EM
ABORTOS, MORTES PERINATAIS, RECEM-NASCIDOS COM
MALFORMAGOES CONGENITAS, RETARDO MENTAL E INFERTILIDADE
Juan Llerena Jr. (RJ)

31/8 - TECNICAS CITOGENETICAS MULTIPLAS NO ESTUDO DE ANOMALIAS
CROMOSSOMICAS E CORRELAGAO CARIOTIPO-FENOTIPO NAS
ABERRAGCOES CONSIDERADAS “DE NOVO”

Juan Llerena Jr. (RJ)

01/9 - SINDROME DE FANCONI COMO MODELO PARA ESTUDO cLinicO,
CITOGENETICO E MOLECULAR DAS DOENGAS COM INSTABILIDADE
CROMOSSOMICA
Juan Llerena Jr. (RJ)

02/9 - INTEGRAGAO DAS TECNICAS DE HIBRIDIZAGAO “IN SITU” NA ROTINA DE
INVESTIGAGAO EM CITOGENETICA CLINICA
Juan Llerena Jr. (RJ)
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08:30 - 09:00

09:00 - 10:00

10:30 - 12:30

14:00 - 16:00

16:30 - 18:30

SOCIEDADE BRASILEIRA DE GENETICA CLINICA

V REUNIAOANUAL DA SBGC
(Gramado, RS - 3 a7 de setembro de 1993)

PROGRAMA CIENTIFICO

04/09 - SABADO

Instalagé&o

Conferéncig ) .
EXPRESSAO E REGULACAO DO GENE DA FIBROSE CISTICA

Ann Harris (UK)

Simpésio

A FERRAMENTA DA BIOLOGIA MOLECULAR NA SOLUCAO DE PROBLEMAS
EM GENETICA MEDICA

(Coordenadora: Ann Harris, UK)

FISH EM CITOGENETICA CLINICA: NOVAS ESTRATEGIAS NA
CARACTERIZAGAO DE ANOMALIAS CROMOSSOMICAS ESTRUTURAIS E NA
MELHORIA DA CORRELAGAO CARIOTIPO-FENOTIPO

Juan Llerena Jr. (RJ)

MUTACOES P53 EM CANCER DE MAMA

Maira Caleffi (RS)

MUTAGOES PARA FIBROSE CISTICA: OS DADOS BRASILEIROS

Salmo Raskin (PR)

AS BASES MOLECULARES DA LEUCODISTROFIA METACROMATICA E

DA DOENGA DE GAUCHER

Ann Harris (UK)

INVESTIGAGCOES ADICIONAIS DAS LESOES MELECULARES ENVOLVIDAS
NA PSEUDODEFICIENCIA DA ARILSULFATASE A

Bryan Winchester (UK)

MICROSATELITES E DOENGAS: UM NOVO PARADIGMA

Sérgio Pena (MG)

Sessé@o de Comunicagdes | (trabalhos)
Coordenador: Walter Pinto Jr. (SP)
Secretério: Lavinia Schuler (RS)

Sesséo de Comunicagdes Il (casos clinicos)
Coordenador: Anténio Ricchieri Costa (SP)
Secretério: Décio Brunoni (SP)
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09:00 - 10:00

10:30 - 12:30

09:00 - 10:00

10:30 - 12:30

14:00 - 16:00

05/09 - DOMINGO

Conferéncia

RECENTES AVANCOS EM ERROS INATOS DO METABOLISMO -
COMENTARIOS SOBRE DOENCAS NOVAS E ESTRATEGIAS DE
TRATAMENTO

Bryan Winchester (UK)

Coléquio
O QUE VALE A PENA TESTAR NA TRIAGEM NEONATAL PARA DISTURBIOS

METABOLICOS?
(Coordenador: Roberto Giugliani, RS)

GALACTOSEMIA

Themis Reverbel da Silveira (RS)

OUTRAS AMINOACIDOPATIAS (ALEM DE PKU)
Moacir Wajner (RS)

DEFICIENCIA DE BIOTINIDASE

Kimiyo Mogami (PR)

HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA

Regina Helena Elnecave (RS)

FIBROSE CISTICA
Eurico Camargo Neto (RS)

06/09 - SEGUNDA-FEIRA

Conferéncia ) 3
O PAPEL DO GENETICISTA CLiNICO NA PRODUGAO DE CONHECIMENTO

Francisco Mauro Salzano (RS)

Mesa-Redonda

A FORMAGAO DO GENETICISTA cLiNico
Jodo M. de Pina Neto (SP) - Coordenador
Walter Pinto Jr. (SP)

Décio Brunoni (SP)

Lavinia Schuler (RS)

Sesséo de Comunicagdes lil (casos clinicos)
Coordenador: Elias Oliveira da Silva (PE)
Secretério: Julio César Leite (RS)

16:30 - 18:00 Assembléia Geral da SBGC

10
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ENCONTROS SATELITES

1. Servigos de Informagdes sobre Agentes Teratogénicos
(organizadora: Lavinia Schuler - RS)

2. Laboratérios de Triagem Neonatal para Distirbios Metabdlicos
(organizador: Eurico Camargo Neto - RS)

3. Laboratérios de Diagnéstico Pré-Natal e Medicina Fetal
(organizador: Heirie Mendez - RS)

4. Laboratérios de Erros Inatos do Metabolismo
(organizadora: Janice Coelho Dutra - RS)

5. Programas de Residéncia em Genética Médica
(organizador: Jodo Monteiro de Pina Neto - SP)

* Os interessados deverdo informar-se das datas e horarios na Secretaria

11
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SESSAO DE COMUNICAGOES | (TRABALHOS)

04/9 - 14 as 16 h
Coordenador: Walter Pinto Jr. (SP)
Secretéria: Lavinia Schuler (RS)

REVISAO ANATOMO-PATOLOGICA EM 134 NECROOPSIAS DE CRIANGAS MALFORMADAS.
1.DEFEITOS DO TUBO NEURAL(DTN); 2.HIDROCEFALIAS NAO ASSOCIADAS AO DTN; 3.HERNIA
DIAFRAGMATICA e 4.ANEIS VASCULARES NAO ASSOCIADOS A CARDIOPATIA CONGENITA
J.C.LLERENA JR, R. BOY, D. HOROVITZ, H. RAMOS, J.C.C. DE ALMEIDA

CENTRO GENETICA MEDICA/FIOCRUZ - RIO DE JANEIRO - RJ

(Resumo n® 034)

SINDROME DE DOWN-ANALISE CLINICA, CITOGENETICA E EPIDEMIOLOGICA DE 165 CASOS
R.T. BOY DA SILVA, J.C. LLERENA JR., J.G. BARBOSA NETO, F.R. VARGAS, J.C.C. ALMEIDA
CENTRO GENETICA MEDICA/FIOCRUZ - RIO DE JANEIRO - RJ

(Resumo n2072)

PREVALENCIA DAS MUCOPOLISSACARIDOSES NA ALEMANHA
E.R. VALADARES, J. GEHLER, M. BECK

DEPTO. DE PEDIATRIA / UFMG - BELO HORIZONTE - MG

(Resumo n2 079)

GENETICA MOLECULAR DA FIBROSE CISTICA NO BRASIL: ANALISE DE 200 CASOS

S. RASKIN, T. ROZOV, J. CARDIERI, R. GIUGLIANI, P. MAROSTICA, F. ABREU, E.C. NETO, F. REIS
VANDERBILT UNIVERSITY, TN, USA

(Resumo n2 001)

SISTEMA NAC.DE INFORMAGAO SOBRE AGENTES TERATOGENICOS/POA: AVALIAGAO DOS
PRIMEIROS 3 ANOS DE FUNCIONAMENTO

L.SCHULER, M.T. SANSEVERINO, F. PECIS, F.S. COSTA, E. TATTO, P. ASHTON, K. BOIANOVSKY, V.
WONG

UNID.GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS

(Resumo n2 004)

AVALIAGAO PROSPECTIVA DOS RISCOS REPRODUTIVOS RELACIONADOS AO USO DO
MISOPROSPOL (CYTOTEC)

P.ASHTON-PROLLA, M.T. SANSEVERINO, L. SCHULER, K. BOIANOVSKI, C.E.S. MARTINS, F. COSTA,
F. PECIS, D. MANZKE

UNID.GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS

(Resumo n2 010)

DEFEITOS DE EXTREMIDADES E/OU SEQUECIA DE MOEBIUS EM 13 CRIANCAS ASSOCIADO AO
USO DE MISOPROSTOL NO PRIMEIRO TRIMESTRE DE GESTAGAO

C.H.GONZALEZ, F.R. VARGAS, A.B.A. PEREZ, C. A KIM, D. BRUNONI, M.J. M.DIAS, C.R. LEONE,
J.C.NETO

FAC. MEDICINA DA USP / ESCOLA PAULISTA DE MEDICINA - SAO PAULO - SP

IFF/FIOCRUZ - RIO DE JANEIRO - RJ

(Resumo n2 058)

MISOPROSTOL: RELATO DE 6 CASOS COM MALFORMAGOES CONGENITAS E UM COM
HEPATOESPLENOMEGALIA EM QUE O USO DO MISOPROSTOL FALHOU COMO ABORTIVO
L.M.J.ALBANO, A.E. SATO, C. A. BARBOSA, S. DARE JR,, |. ARMANDO

H.INF.MENINO JESUS DE S.PAULO - SAO PAULO - SP

(Resumo n2 050)

USO DE MISOPROSTOL NO PRIMEIRO TRIMESTRE DA GESTAGAC EM UMA AMOSTRA DE
PACIENTES ATENDIDOS EM UM SERVIGO DE GENETICA MEDICA

F.R. VARGAS, J.C. LLERENA JR., J.G. BARBOSA NETO, R. BOY, D. HOROVITZ, J.C.C. DE ALMEIDA
CENTRO GENETICA MEDICA/IFF/FIOCUZ - RIO DE JANEIRO - RJ

(Resumo n2031)

12
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SESSAO DE COMUNICACOES Il (CASOS CLINICOS)
04/9 - 16:30 as 18:30 h
Coordenador: Antonio Ricchieri da Costa (SP)
Secretéria: Décio Brunoni (SP)

SINDROME DE STANESCU - DESCRIGAO DA TERCEIRA FAMILIA
D. D. G. HOROVITZ, J.G. BARBOSA NETO,
C.GEN.MEDICA/IFF/FIOCRUZ - RIO DE JANEIRO - RJ

(Resumo n2 007)

SINDROME DA VARICELA CONGENITA: RELATO DE UM CASO
I.V.D.SCHWARTZ, F. COSTA, C.E.S. MARTINS

UNID.GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS
(Resumo n2 003)

MALFORMAGOES CONGENITAS EM FILHOS DE MAES DIABETICAS: RELATO DE QUATRO CASOS
E. M.RIBEIRO, C. A. KIM, M. F. BARBA, L. S.R. SADEK, C. R. LEONE, C. H. GONZALEZ

FAC. MEDICINA USP - SAO PAULO - SP

(Resumo n2 056)

LESOES DERMATOLOGICAS EM PORTADOR DE TRISSOMIA DO CROMOSSOMO 13.

TR.NOCE, L.R. MARTELLI, E.S. RAMOS, S.A. SANTOS, R. AQUINO, P.S.AF. CASTRO, J.M. DE
PINA-NETO

DEP.GENETICA MEDICA/HCFMRP/USP - SAO PAULO - SP

(Resumo n2 082)

DISCUSSAO DE CASO: CATARATA CONGENITA, BAIXA ESTATURA, PROTEINURIA E ARTRITE
GENERALIZADA

R. PIRES, L.B. JARDIM

UNID. GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS

(Resumo n? 023)

SINDROME DESCONHECIDA: FACIES ANORMAL, CARDIOPATIA CONGENITA, HIPOTIROIDISMO E
DEFICIENCIA DO DESENVOLVIMENTO: QUARTO PACIENTE?

D. BRUNONI, L.A. CARVALHO :

ESCOLA PAULISTA DE MEDICINA - SAO PAULO - SP

SANTA CASA DE POGOS DE CALDAS - MG

(Resumo n2 048)

BAIXA ESTATURA, ALTERAGOES DE VERTEBRAS, RETINITE PIGMENTAR E SURDEZ: RELATO DE
UM CASO

G.L.R FERRETTI-CISNEROS, V.E.F. FERRAZ, M.H.O. DUARTE, F. AZEVEDO, E.S. RAMOS, L.R.
MARTELLI, J.M. PINANETO

DEP.GENETICA MEDICA/HCFMRP/USP - SAO PAULO - SP

(Resumo n2 067)

CASO SEM DIAGNOSTICO: ASSIMETRIA FACIAL SURDEZ E SINDROME NEFROTICA
R.F. PIRES, R.S. PALMA DIAS, C.E.S. MARTINS

UNID.GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS

(Resumo n2 029)

DEFEITOS DE OSSIFICAQAO E DESVIOS FENOTIPICOS: UMA SINDROME NOVA?
A. B. A. PEREZ, D. BRUNONI

ESCOLA PAULISTA DE MEDICINA - SAO PAULO - SP

(Resumo n2 042)

13




\

aVaYaYava

B\ A £ 4 A\

)

)

e Yl eVl alaYaealaYeaYalaYaeaYaYaYaYaYeaYaYaYa

N

NN N TN N

AN SN e, P U P P
\ N M 3 \/\‘ 3 N\

SESSAO DE COMUNICAGOES ill (CASOS CLINICOS)
06/9 - 14:00 as 16:00n
Coordenador: Elias Oliveira da Silva (PE)
Secretéria: Julio César Loguercio Leite (RS)

DIAGNOSTICO_DE ACIDURIAS ORGANICAS EM CRIANGCAS GRAVEMENTE ENFERMAS -
APRESENTAGAO DE 4 CASOS

M.T.V. SANSEVERINO, M. WAJNER, R. GIUGLIANI

UNID.GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS

{Resumo n2 026)

DOENGA DE MENKES ATiPICO

M. Y. HORIE, A.S.B. OLIVEIRA, D. BRUNONI
ESCOLA PAULISTA DE MEDICINA - SAO PAULO - SP
(Resumo n2 043)

SINDROME DE KEARNS-SAYRE: RELATO DE CASO

R. F. PIRES, C.E.S. MARTINS, J.C.L. LEITE, M. CERSKI, L.B. JARDIM
UNID.GENETICA MEDICA/HCPA/UFRGS - PORTO ALEGRE - RS

(Resumo n® 022)

ASPECTOS GENETICOS DA DOENGA DE CROHN: A PROPOSITO DE UM CASC COM
CONSANGUINIDADE ENTRE OS GENITORES

A.P. MARQUES-DE-FARIA, W. PINTO JR.

DEP.GENETICA MEDICA - UNICAMP - CAMPINAS - SP

(Resumo n® 064)

SINDROME DO NEVO EPIDERMICO - APRESENTAGAO DE UM CASO E REVISAO DA LITERATURA

D. BRUNONI, S.B. LONGHITANO
ESCOLA PAULISTA DE MEDICINA - SAO PAULO - SP
{(Resumo n2 047)

OUTRO EXEMPLO DA ANOMALIA DE DANDY-WALKER NA SINDROME DE MECKEL? RELATO DE UM

CASO

N. . R. MAGDALENA, S.A. ANTONIUK, |. BRUCK
DEPTO. DE PEDIATRIA/UFPR - CURITIBA - PR
{(Resumo n2 005)

SINDROME DE COHEN - APRESENTAGAO DE 2 PACIENTES

G. CARAKUSHANSKY, E. TEICH, R.L.R. REIS, M.G. RIBEIRO, J.C. REIS
SERV.GENETICA-INS.PEDIAT./UFRJ - RIO DE JANEIRO - RJ

(Resumo n?077)

SINDROME DE MARSHALL: RELATO DE UMA FAMILIA COM AFETADOS EM DUAS GERAGOES

M.R. G.DE O. REBOUGAS, C.R.M. DA SILVA
HOSP.INFANTIL N.S.GLORIA/DEP.BIOL UFES - VITORIA - ES
(Resumo n2 038)
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GENETICA MOLECULAR DA FIBROSE CISTICA NO BRASIL: ANALISE DE 200 CASOS
S. RASKIN, T. ROZOV, J. CARDIERI, R. GIUGLIANI, P. MAROSTICA, F. ABREU, E.C. NETO, F. REIS
R. ROSARIO, R. PILOTTO, N. LUDWIG, J. A. PHILLIPS

SINDROME DE DOWN: AVALIAGAO CITOGENETICA - ACONSELHAMENTO GENETICO
G. PASKULIN, . H. LEAL, L. SFOGGIA, E. CASTRO, H. MENDEZ

SINDROME DA VARICELA CONGENITA: RELATO DE UM CASO
I.V.D.SCHWARTZ, F. COSTA, C.E.S. MARTINS

SISTEMA NAC.DE INFORMAGAO SOBRE AGENTES TERATOGENICOS/POA: AVALIAGAO DOS
PRIMEIROS 3 ANOS DE FUNCIONAMENTO

L.SCHULER, M.T. SANSEVERINO, F. PECIS, F.S. COSTA, E. TATTO, P. ASHTON, K. BOIANOVSKY, V.
WONG, D. MANSKE, H. A. CLAVIJO, R. GIUGLIANI, A. C. BITTELBRUNN

OUTRO EXEMPLO DA ANOMALIA DE DANDY-WALKER NA SINDROME DE MECKEL? RELATO DE UM
CASO
N. I. R. MAGDALENA, S.A. ANTONIUK, I. BRUCK

FIBROSE CISTICA: ESTUDO S/O IMPACTO DE UMA DOENGA GENETICA CRONICA NO NUCLEO
FAMILIAR
D.GAIDZINSKI, R.GIUGLIANI

SINDROME DE STANESCU - DESCRIGAO DA TERCEIRA FAMILIA
D.D. G. HOROVITZ, J.G. BARBOSA NETO

POSSIBLE HIGH FREQUENCY OF TETRAHYD ROBIOPTERIN DEFICIENCY IN SOUTH BRAZIL
L. B.JARDIM, R. GIUGLIANI, J.C.DUTRA, C.S.DUTRA FILHO, N.BLAU

DETECGAO DE AMINOACIDOPATIAS POR CROMATOGRAFIA LIQUIDA DE ALTA PRESSAO
C.R.VARGAS, M.C. BELARDINELLI, F.U. FONTELLA, J.COELHO DUTRA, M. WAJNER, R. GIUGLIANI

AVALIAGAO PROSPECTIVA DOS RISCOS REPRODUTIVOS RELACIONADOS AO USO DO
MISOPROSPOL (CYTOTEC)

P.ASHTON-PROLLA, M.T. SANSEVERINO, L. SCHULER, K. BOIANOVSKI C.E.S. MARTINS, F. COSTA, F.
PECIS, D. MANZKE, E. TALTO, V. VONGE, R. GIUGLIANI

EFICIENCIA DAS DOSAGENS ENZIMATICAS EM FIBROBLASTOS NO DIAGNOSTICO DE ERROS
INATOS DO METABOLISMO
F.B. SCALCO, J. COELHO DUTRA, M.G. BURIN, E. LEWIS, P.A. GASPAR, R. GIUGLIANI

ALTERACOES DO POTENCIAL EVOCADO AUDITIVO NAS SINDROMES POLAND-MOBIUS E HANHARDT
L. SCHULER, J.A.C. EHLERS, 1.V.D. SCHWARZ, J. BECKER, D. NORA

EXPERIENCIA PRELIMINAR DO HCPA EM DIAGNOSTICO PRE-NATAL
R.G. KESSLER, F.S. COSTA, R.F. PIRES, C.S. MARTINS, J.C. LEITE, J.A. MAGALHAES

ESTUDO CITOGENETICO EM LEUCEMIA MIELOIDE CRONICA
G.A.PASKULIN, C.A.S. BAPTISTA, H.E. SCHERER, E.F. XAVIER, E.C. CASTRO, H.M.M. MENDEZ, M.L.
SPERB, V.L.B. PEREIRA

LLA EM GEMEOS COM MESMO CLONE TUMORAL OBSERVADO CITOGENETICAMENTE
G.A.PASKULIN, E.F. XAVIER, J.H. LEAL, E.C. CASTRO, H.M.M. MENDEZ, M.L. SPERB, V.L.B. PEREIRA,
M.S. FERNANDES, M.D. SCHAAN, M. MOSCHEN, L. R. VIANNA

PERFIL DAS DOENGAS GENETICAS EM UMA UNIDADE DE LACTENTES DE ALTO RISCO DE UM
HOSPITAL PEDIATRICO DE PORTO ALEGRE
L. 1. B. PINTO, H.M.M. MENDEZ

RESULTADOS CITOGENETICOS EM DIAGNOSTICO PRE-NATAL E SUA RELAGAO COM AS
INDICAGOES

H. M. M. MENDEZ, G.A. PASKULIN, E.C. CASTRO, H. PAPICH, F. MAGALHAES, |. TOMAZZONI, M.L.
SPERB, V.B. PEREIRA

DEL 10 (pter—>p13)
L.I.B. PINTO, V.L.B. PEREIRA, E.C. CASTRO, G.A. PASKULIN, H. M. M. MENDEZ

GEMEAS MZ CONCORDANTES PARA A SINDROME DE TURNER COM CARIOTIPO 46, Xi (Xq)
E.DE C.CASTRO, G.A. PASKULIN, L.I1.B. PINTO, V.L.B. PEREIRA, M.L. SPERB, H.M.M. MENDEZ

O ENSINO DE GENETICA MEDICA: CONHECIMENTO SOBRE O PAPEL DO MEDICO GENETICISTA
ENTRE ESTUDANTES DE MEDICINA

S.P.RUSCHEL, 1.V.D. SCHWARTZ, F.8. COSTA, C.F.MOURA DE SOUZA, AM.D. REIS, A.C.S. PUGA, R.P.
DIAS, G.A.BERBIGIER, L. SCHULER

COLOBOMA DE NERVO OPTICO EM SINDROME DE DOWN: RELATO DE CASO
C.F. M. DE SOUZA, G.A.BERBIGIER, F.S.COSTA, S.P.RUSCHEL, T.SILVA, L. SCHULER
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SINDROME DE KEARNS-SAYRE: RELATO DE CASO
R. F. PIRES, C.E.S. MARTINS, J.C.L. LEITE, M. CERSKI, L.B. JARDIM

DISCUSSAO DE CASO: CATARATA CONGENITA, BAIXA ESTATURA, PROTEINURIA E ARTRITE
GENERALIZADA
R.. PIRES, L.B. JARDIM

A INVESTIGAGAO DE PATERNIDADE NO RIO GRANDE DO SUL E O SISTEMA HLA
P.D. CHIWIACOWSKY, ANETE TRACHTENBERG

TRISSOMIA 4p. RELATO DE CASO
R. G. KESSLER, C.E.S. MARTINS, L. SCHULER, M. GIAMPAULI, S. MALUF

DIAGNOSTICO_DE ACIDURIAS ORGANICAS EM CRIANGAS GRAVEMENTE ENFERMAS -
APRESENTACAO DE 4 CASOS
M.T.V. SANSEVERINO, M. WAJNER, R. GIUGLIANi

SINDROME G.A.P.O.- PRIMEIRO CASO DIAGNOSTICADO NO SUL DO BRASIL
C. E. S. MARTINS, R.F. PIRES

POLIDACTILIA NA SINDROME EEC, UMA ASSOCIAGAO CASUAL OU UMA NOVA CARACTERISTICA?
C.E.S. MARTINS, R.F. PIRES, J. C. L.LEITE

CASO SEM DIAGNOSTICO: ASSIMETRIA FACIAL SURDEZ E SINDROME NEFROTICA
R.F. PIRES, R.S. PALMA DIAS, C.E.S. MARTINS

SEQUENCIA DE POLAND/MOBIUS: DESCRIGAO DE UMA FAMILIA COM ANALISE DO POTENCIAL
EVOCADO DE TRONCO CEREBRAL
I.V.D. SCHWARTZ, L. SCHULER, J.A.C. EHTERS, J. BECKER, D. NORA, A. MAC DONALD REIS

USO DE MISOPROSTOL NO PRIMEIRO TRIMESTRE DA GESTACAO EM UMA AMOSTRA DEPACIENTES
ATENDIDOS EM UM SERVIGO DE GENETICA MEDICA
F.R. VARGAS, J.C. LLERENA JR., J.G. BARBOSA NETO, R. BOY, D. HOROVITZ, J.C.C. DE ALMEIDA

DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA - ESTUDO DE UMA FAMILIA
M.G. RIBEIRO

CARACTERIZAGAO RECENTE DA SINDROME DE DISOSTOSE ACRO-FRONTO-FACIO-NASAL
M. G. RIBEIRO

REVISAO ANATOMO-PATOLOGICA EM 134 NECROPSIAS DE CRIANGAS MALFORMADAS.
1.DEFEITOS DO TUBO NEURAL(DTN); 2.HIDROCEFALIAS NAO ASSOCIADAS AO DTN; 3.HERNIA
DIAFRAGMATICA e 4.ANEIS VASCULARES NAO ASSOCIADOS A CARDIOPATIA CONGENITA
J.C.LLERENA JR, R. BOY, D. HOROVITZ, H. RAMOS, J.C.C. DE ALMEIDA

DISTURBIOS COMPORTAMENTAIS E SINDROME DE AARSKOG
N. H. C. DE CASTRO, R.C. STOCCO DOS SANTOS, O. PEREIRA FERRAZ, Z. MUSTACHI!, R. MUSTACHI,
F. ASSUMPGCAO, W. BECAK

SINDROME EEC: RELATO DE UM CASO
C.R.M. DA SILVA, M.R.G.O. REBOUGAS, E.M.S. SANTANA

SINDROME DE NOONAN: HETEROGENEIDADE GENETICA?
M.R. G.DE O. REBOUCAS, C.R.M. DA SILVA, P.S.E. NOGUEIRA, R.C. ALVARENGA

SINDROME DE MARSHALL: RELATO DE UMA FAMILIA COM AFETADOS EM DUAS GERAGOES
M.R. G.DE O. REBOUGAS, C.R.M. DA SILVA .

SINDROME DE JEUNE FORMA LEVE: RELATO DE UM CASO
V.DE F. A. MELONI, D. BRUNONI

RELATO DE DOIS GEMEOS MONOZIGOTOS COM DIAGNOSTICO SUGESTIVO DE MIOTONIA
CONGENITA
M.A.DE P.RAMOS, A.B.A. PEREZ, D. BRUNONI

SINDROME BRANQUIO-OCULO-FACIAL (BOF): RELATO DE DOIS CASOS
A.B. A. PEREZ, D. BRUNONI, M.A.P. RAMOS, C.M. ERWENNE

DEFEITOS DE OSSIFICAGAO E DESVIOS FENOTIPICOS: UMA SINDROME NOVA?
A. B. A. PEREZ, D. BRUNONI

DOENGCA DE MENKES ATIPICO
M. Y. HORIE, A.S.B. OLIVEIRA, D. BRUNONI

SOBREPOSIGAO DE CARACTERISTICAS ENTRE MAJEWSKI E HIDROLETAL. UMA NOVA ENTIDADE?
M. C. S.P. CERNAC, M.F.GALERA, D. BRUNONI, F.R.S. PATRICIO, A.J. TEBCHERANI

SINDROME DO MIADO DO GATO COM DEFEITO DE FECHAMENTO DE TUBO NEURAL
M.C.S.P.CERNACH, D. BRUNONI, L.M.F. SILVEIRA, L.E.H. FEIJO, V.P. GUEDES

POSSIVEL FORMA GRAVE DA DISOSTOSE CRANIOFRONTONASAL EM UM MENINO DE 11 ANOS DE
IDADE
R.S.CANONACO, D. BRUNONI
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SINDROME DO NEVO EPIDERMICO - APRESENTAGAO DE UM CASO E REVISAO DA LITERATURA
D. BRUNONI, S.B. LONGHITANO

SINDROME DESCONHECIDA: FACIES ANORMAL, CARDIOPATIA CONGENITA, HIPOTIROIDISMO E
DEFICIENCIA DO DESENVOLVIMENTO: QUARTO PACIENTE?
D. BRUNONI, L.A. CARVALHO

DRENAGEM ANOMALA DAS VEIAS PULMONARES COM LINFANGIECTASIA PULMONAR SECUNDARIA:
RELATO DE CASO
M. F. GALERA, F.R.S. PATRICIO, M.C.S.P.CHERNACH, D. BRUNONI, M.F.B. ALMEIDA

MISOPROSTOL: RELATO DE 6 CASOS COM MALFORMAGOES CONGENITAS E UM COM
HEPATOESPLENOMEGALIA EM QUE O USO DO MISOPROSTOL FALHOU COMO ABORTIVO
L.M.J.ALBANO, A.E. SATO, C. A. BARBOSA, S. DARE JR,, |. ARMANDO

INFECCOES DE REPETIGAO EM UM CASO DE GLICOGENOSE TIPO | ASSINTOMATICA
L.M.J.ALBANO, S.M. LUPORINI, .ARMANDO, E.R. MENDONCA, A.F.FERREIRA, D. SOLE

UTILIZAGAO DE AMIDO CRU NA GLICOGENOSE TIPO |
E.R.MENDONCA, L.M.J. ALBANO, M.A.L. FIGUEIREDO, E.T.M.L. PRADO, 1.C.S. AUGUSTO, IVANI
ARMANDO '

SINDROME DE PALLISTER-KILLIAN ASSOCIADA A HIPOTIREOIDISMO PRIMARIO: RELATO DE UM
CASO DIAGNOSTICADO EM SANGUE PERIFERICO
I. ARMANDO, E.R. MENDONCA, L.M.J. ALBANO, K.T. ABE

ECTRODACTILIA COM RETARDO MENTAL - RELATO DE UM CASO
R. MULLER, J. C. NETO, D.R. BERTOLA, F.V.M. DE SA, S. M.M. SUGAYAMA, C. AKIM, C. P.KOIFFMANN,

C.H. GONZALEZ

XERODERMA PIGMENTOSO - DUAS FORMAS DE APRESENTAGAO GRAVE COM MANIFESTAGOES
NEUROLOGICAS

J. C. NETO, R. MULLER, D. SOARES, M.C. RIVITTI, M.N.SOTTO, A. C.A. MAGALHAES, E.M. RIBEIRO, C.A.
KIM, C.M. GONZALES

MALFORMAGOES CONGENITAS EM FILHOS DE MAES DIABETICAS: RELATO DE QUATRO CASOS
E. M.RIBEIRO, C. A. KIM, M. F. BARBA, L. S.R. SADEK, C. R. LEONE, C. H. GONZALEZ

SINDROME DE WILLIAMS: RELATO DE CASO
S. M.M.SUGAYAMA, E.M. RIBEIRO, C.A. KIM, N.A. CRUZ, M.D. FUJIMURA, C.H. GONZALEZ

DEFEITOS DE EXTREMIDADES E/OU SEQUENCIA DE MOEBIUS EM 13 CRIANCAS ASSOCIADO AO
USO DE MISOPROSTOL NO PRIMEIRO TRIMESTRE DE GESTACAO

C.H.GONZALEZ, F.R. VARGAS, A.B.A. PEREZ, C. A. KIM, D. BRUNONI, M.J. M.DIAS, C. R. LEONE,
J.C.NETO, J. LLERENA JR,, J.C.C. ALMEIDA

ARTOGRIPOSE DISTAL TIPO Il B - RELATO DE UMA FAMILIA
C.AKIM, S. M.M. SUGAYAMA, J.C. NETO, W. H.C. TARGA, C. H. GONZALEZ

OLIGODACTILIA, CAMPTODACTILIA, APLASIA/HIPOPLASIA FIBULLAR, ANONIQUIA E OUTRAS
ANOMALIAS EM TRES IRMAOS
E.O. DA SILVA

BAIXA ESTATURA NA INFANCIA E SINDROME DE TURNER: UMA ASSOCIAGAO MAIS FREQUENTE DO
QUE SE SUPOE
N.L. VIGUETTI, AT. M. GUERRA

COEXISTENCIA DE OVOTESTIS E REGRESSAO TESTICULAR NUM MENINO PORTADOR DE
QUIMERISMO 46,XX/46,XY E AMBIGUIDADE GENITAL

A.T. M. GUERRA, V.L.S.G. LOPES, |. CANDINALLI, N.L. VIGUETTI, A.P. MARQUES DE FARIA, M.T.M.
BAPTISTA, G. GUERRA JR.

ANIRIDIA FAMILIAL E TRANSLOCAGAO t(X;ii)
A.P.M. FARIA, V. L. G.S. LOPES, C. HACKEL

ASPECTOS GENETICOS DA DOENGA DE CROHN: A PROPOSITO DE UM CASO COM
CONSANGUINIDADE ENTRE OS GENITORES
A.P. MARQUES-DE-FARIA, W. PINTO JR.

ERROS INATOS DO METABOLISMO: RASTREAMENTO E AVALIAGAO DE AMINOACIDOPATIAS NO RIO
DE JANEIRO

R.E. SIMONI, D.M. GRASSIANO, C.F. ARNALDO, M.S. FARIA, M.S. OPERTI, E. TEICH, J. G. BARBOSA
NETO, M.L. C. OLIVEIRA

AVALIAGAO DE DISFUNCOES NO METABOLISMO DE GLICOSAMINOGLICANOS, GLICOPROTEINAS E

GLICOLIPIDIOS NO RIO DE JANEIRO
C.M.R.CARVALHO, M.G.J. ARAUJO, R.W. SOARES, E. TEICH, J.G. BARBOSA NETO, M.L.C. CLIVEIRA,
C.P. H. OLIVEIRA

BAIXA ESTATURA, ALTERAGOES DE VERTEBRAS, RETINITE PIGMENTAR E SURDEZ: RELATO DE UM
CASO

G.L.R FERRETTI-CISNEROS, V.E.F. FERRAZ, M.H.O. DUARTE, F. AZEVEDO, E.S. RAMOCS, L.R.
MARTELL!, J.M. PINA NETO
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082

SINDROME DE NAGUIB: UMA NOVA ENTIDADE CLINICA?
M. V. M. ROJAS, J.M. PINANETO

SINDROME DE HERRMANN-PALLISTER-OPTIZ: RELATO DE CASO COM CARDIOPATIA
L. R. DA SILVA, T.M. FELIX, C. GRAZIADIO, V.E.F. FERRAZ, J.M. PINA-NETO

ANALISE DA ETIOLOGIA DAS CRANIOSSINOSTOSES NO SERVIGO DE GENETICA MEDICA DO HCRP
C. GRAZIADIO, H.R. MACHADO, V.E.F. FERRAZ, T.M. FELIX, E.S. RAMOS, L.R. MARTELLI, J.M. PINA
NETO

AGENESIA DE PENIS E ECTRODACTILIA: UMA ASSOCIAGAO RARA
L. R. MARTELLI, C. GRAZIADIO, E.S. RAMOS, M.A. ASSAD BARBOSA, S. TUCCI

SINDROME DE DOWN-ANALISE CLINICA, CITOGENETICA E EPIDEMIOLOGICA DE 165 CASOS
R.T. BOY DA SILVA, J.C. LLERENA JR.,, J.G. BARBOSA NETO, F.R. VARGAS, J.C.C. ALMEIDA

GERODERMIA OSTEODISPLASICA - RELATO DE 01 CASO
J.G. BARBOSA NETO, R.T. BOY

ESTUDO EPIDEMIOLOGICO DE 35 NECROPSIAS DE PACIENTES PORTADORES DE SINDROME DE
DOWN
R.T.BOY DA SILVA, J.C. LLERENA JR,, H...B. RAMOS

DISFUNGAO HEPATICA COMO PARTE DA SINDROME DE ALSTROM
D. M. FERREIRA, L. AM. ZORNOFF, R.H.G. MARTINS, S.A. SCHELINI

SINDROME DE HAJDU-CHENEY: RELATO DE UM CASO
D. M.FERREIRA, R. P.DE OLIVEIRA SOBRINHO, L.C. ORQUIZAS

SINDROME DE COHEN - APRESENTAGAO DE 2 PACIENTES
G. CARAKUSHANSKY, E. TEICH, R.L.R. REIS, M.G. RIBEIRO, J.C. REIS

TIPO RARO DE NANISMO CONGENITO LETAL: DEFINIDO O PADRAO AUTOSSOMICO RECESSIVO?
I. L. MONLLEO, M.L.C. MALTA, C.G.G. POICUNCULA

PREVALENCIA DAS MUCOPOLISSACARIDOSES NA ALEMANHA
E.R. VALADARES, J. GEHLER, M. BECK

SURDEZ,DEFEITO DE PAVILHAO AURICULAR E PARALISIA FACIAL: DESCRICAO DE CASO
A.P.S. FERREIRA, E.S. RAMOS, P.A.S.F. CASTRO, J.M. DE PINA-NETO

COLOBOMA DE CRISTALINO ASSOCIADO A OUTRAS MANIFESTAGOES OCULARES: DESCRI(}AO DE
UM CASO.
E.S. RAMOS, AA.V.E CRUZ, M.V.R. MONUZ, T.R. NOCE, P.S.A. F. CASTRO, L.R. MARTELLI

LESOES DERMATOLOGICAS EM PORTADOR DE TRISSOMIA DO CROMOSSOMO 13.
TR.NOCE, L.R. MARTELLI, E.S. RAMOS, S.A. SANTOS, R. AQUINO, P.S.A.F. CASTRO, J.M. DE PINA-
NETO
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AUTOR NUMERO TL AUTOR NUMERO TL
ABE, KT 53 CANONACO, R S 46
ABREU, F 01 CARAKUSHANSKY, G 77
ALBANO, LM J 50 CARDIERI, J 01
ALBANO, LM J 51 CARDINALLI, | 62
ALBANO, LM J 52 CARVALHO, CMR 66
ALBANO, LM J 53 CARVALHO, L A 48
ALMEIDA,JCC 31 CASTRO, E 02
ALMEIDA,JCC 34 CASTRO,EC 15
ALMEIDA,JCC 57 CASTRO,EC 17
ALMEIDA, JCC 72 CASTRO,EC 18
ALMEIDA, MF B 49 CASTRO,EC 19
ALVARENGA, RC 37 CASTRO,NHC 35
ANTONIUK, S A 05 CASTRO,PS AF 80
AQUINO, R 82 CASTRO,P S AF 81
ARAUJO, MG J 66 CASTRO,PSAF’ 82
ARMANDO, | 50 CERNACH,MCSP 44
ARMANDO, | 51 CERNACH,MCSP 45
ARMANDO, | 52 CERSKI, M 22
ARMANDQO, | 53 CHERNACH,MC S P 49
ARNALDO, CF 65 CHIWIACOWSKY, P D 24
ASHTON, P 04 CISNEROS, GLF 67
ASSUMPCAO, F 35 CLAVIJO, HA 04
AUGUSTO,ICS 52 CORREA NETO, J 54
AZEVEDO, F 67 CORREA NETO, J 55
BAPTISTA,CAS 14 CORREA NETO, J 58
BAPTISTAMTM 62 CORREIA NETO, J 59
BARBA, M F 56 COSTA, F 03
BARBOSA NETO, J G 07 COSTA, F 10
BARBOSA NETO, J G 31 COSTA,F S 13
BARBOSA NETO, J G 65 COSTA,F S 20
BARBOSA NETO, J G 66 COSTA,F S 21
BARBOSA NETO, J G 72 CRUZ, AAVe 81
BARBOSA NETO, J G 73 CRUZ, N A 57
BARBOSA, C A 50 DARE JUNIOR, S 50
BARBOSA, M A A 71 DIAS, MJ M 58
BECAK, W 35 DIAS,RP 20
BECCK, M 79 DIAS, RSP 29
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LEONE, CR 56
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LEWIS, E 11
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LLERENA JUNIOR, J C 58
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LLERENA JUNIOR, J C 74
LONGHITANO, S B 47
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GENETICA MOLECULAR DA FIBROSE CISTICA NO BRASIL: ANALISE DE

IS
200 casos. S. Raskin(1)(6),T.Rozov(2),J.Cardieri(2),R.Ciuglia-
ni (3),P.Marostica(2),F.Abreu(3),E.C.Neto(2),F.Reis(4),N.Rosario
(l),R.PiIotto(!),N.Ludwig(S) e J.A.Phillips(6). I=U.F.PR
2=U.S.P.  3=U.F.RS 4=U.F.MG 5=Hosp. Joans Gusmao, SC
6= Departamento de Genetica da Vanderbilt University, TN, EUA,

A Fibrose Cistica e a'déenqa genetica autossomica recessiva

mais frequente em Caucascides. Cerca de 250 mutacoes diferentes

ja foram identificadas no gene da Fibrose Cistica, sendo as mais
frequentes F508,6542X,NI303K,R5§3X e G55ID. Com o objetivo de de-
tectar a presengsa destas mutagoes e respectivas frequencias em nos
sa populagao, analisamos o DNA de 200 pacientes brasileiros prove-
nientes de § estados(RSLSC,PR,SP e MG). A tecnica utilizada foi a
amplificaqgo pela Reagao em Cadeia pels Polimerase(PCR), partindo-
se de uma unica gota de sangue pingada em papel de filtro. As fre-
quencias emcontradas foram: F508=47%, G542X=5%,N1303K=3%, R553X=1%

e §SSID=0,S%. Apesar de F508 ser s mutagas mais frequente, varia-~
coes inter-estaduais foram identificadas. De um modo gersl,os re
sultados encontrados sa3o muito semelhantes aos dos pa?ses do Sul
da Europa,e~cerca de 43, 5% das mutagoss em pacientes brasileiros
ainda estao por ser identifiesdas,sendo que cada estado devera
po§suir o seuy painel de mutagoés, de acordo com caracteristicas
proprias de miscigenagas e migragogs externas e internas.
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SINDROME DE DOWN: AVALIAGCAO CITOGENETICA E ACONSELHAMENTO GENETICO. G Paskulin,
JH Leal, L Sfoggia, E Castro e H Mendez (Disciplina de Genética da Fundagée Fa-
culdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre,FFFCMPA,POA,RS) .

A Sindrome de Down & a anormalidade cromossdmica mais freqgliente na espécie hu-
mana. A maioria & determinada por trissomia livre do cromossomo 21, apresentan-
do, em geral, um indice de recorré&ncia familiar baixo, porém que aumenta de acoxr
do com o avanco da idade materna. Cerca de 5% dos casos OCOrrem por transloca-
¢ao, sendo que em metade destes, por serem secundarios & anomalia cromossdmica
aquilibrada em um dos pais, h& risco de recorréncia elevado. Portanto, o estudo
citogenético & importante para o aconselhamento genético familiar adequado.

Foram revisados 418 casos diagnosticados clinica e citogeneticamente como Sin-
drome de Down pela Disciplina de Genética da FFFCMPA, durante o periodo compreen
dido entre agosto de 1975 e abril de 1993.

Dos 418 casos, 232 (55,5%) eram do sexo masculino e 186 (44,5%), do feminino.As
criangas, no momento do exame, tinham em média 6 meses e 24 dias (204 dias)
de idade, sendo que cerca de 60% apresentavam idade inferior a 3 meses. O estudo
realizado mostrou que 87,8% eram por trissomia livre; 6,5%, por trissomia em mo-
saico e 5,7% secundarios a translocagdes. A idade média das mdes destes pacien-
tes (32,2 anos) foi maior que de grupo controle (24,7 anos) (p<0,01), principal
mente devido 3s idades maternas das criangas com trissomia livre ou em mosaico
(32,6 anos) (p<0,01). As mides das criangas com translocagbes, ao contrério, a-
presentavam idade média mais baixa (26,2 anos ), semelhante ao grupo controle
(p>0,05). A nossa amostra apresenta uma frequéncia maior de casos em mosaico
(6,5%), quando comparado com a literatura (1%), achado este que pode ser devido
aos parametros mais rigidos de andlise citogenética por nds utilizados. Somente
1/3 dos pais de criangas com translocagdo foram estudados. Nestes, foram encon-
trados 50% de mies portadoras de translocagdes equilibradas, comn consequente ris
co elevado de recorréncia familiar. As observagdes quanto s idades maternas fo-
ram semelhantes s descritas na literatura.
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SINDROME DA VARICELA CONGRNITA:RELATO DE UM CASO.IVD Schwartz,F
Costa,CES Martins. (Unidade de Genética Médica,Hospital de ClLini -
cas de Porto Alegre,Universidade Federal do Rio Grande dn Sul)

A varicela @& uma doenca de. origem viral que,pela sua alta conta -
giosidade,tem uma baixa incidéncia na idade reprodutiva.A associa.
c30 entre a ocorréncia desta infeccdo no inicio da gestacao e a
presenca de derfeitos cangédnitos no. recém-nascido ndo esta ainda /
bem estabelecida.A chamada Sindrome da.Varicela Conagénita (SV()in-
cluiria,entre outros,defeitos de reducdo de membros,ancmalias neu
rologicas,oculares e cicatrizes cutdneas.A catarata & um dos acha
dos descritos,podendo ser tanto isolada(forma frustra da SVC; ou-
associada a outros defeitos(forma mais comum) .A sua occorrencia i-
solada @ relacionada com exposicidn materna no quarto més de gesta
¢3n.Relata-se aqui o caso de uma paciente avaliada ans dois meses
de idade por apresentar catarata bilateral.Fla & a segunda filha
de um casal jovem,higido,ndo-consangtiinen.Ndo ha histAria de re -
corréncia familiar.A mie. teve varicela no quarto més de gestacao.
A crianca nasceu de parto vaginal,a termo,com peso @ perimetro ce
falico no percentil trés para a idade(p3).Quando da avaliacan,am-
bos permaneciam no p3.STORCH,Triagem.para Frros Inatos do Metabho-
lismo,RX de Membros,Fcografia Cerebral:todos normais.MAe » filha
apresentavam dosagem de anticnrpos.anti-virus da varicela(lgR)po-
sitiva.Foi feito o diagndstico de SVC.

A importdncia deste relato reside na necessidade da cnnsideracaon/
das infecc¢des como possivel causa de catarata congénita,no forta-
lecimento da associacdo entre defeito cong@nito e variaela mater-
na e no delineamento da SVC.
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SISTEMA NACIONAL DE INFORMACAO SOBRE AGENTES TERATOGENICOS/PORTO
ALEGRE :AVALIACAO DOS PRIMEIROS TRES ANOS DE FUNCIONAMENTO.

L Schfiler, MT Sanseverino, F Pecis, FS Costa, E Tatto, P Ashton,K_
Boianovsky, V Wong, D Manske, HA Clavijo s Roberto Giugliani e A.C
Bittelbrunn/ (Unidade de Genética Médica - HCPA).

O Sistema Nacional de Informacdo sobre Agentes Teratogénicos
foi criado em 1990 com o objetivo de fornecer informagao atualiza-
da e rapida a populacdo em geral e aos médicos sobre riscos para
a prole decorrentes da éxposicdo a agentes quimicos,fisicos e bio-
16gicos durante a gestacido.Através do exame dos recém-nascidos das
gestantes que procuraram o SIAT neste periodo,estéo se estabelecen
do estudos prospectivos de avaliacdo das conseqtiéncias reproduti-
vas relacionadas a estas exposigdes. Até 1992 o SIAT registrou um
total de 523 consultas,a maioria(402)feita por mulheres gravidas
e as dividas se deviam principalmente ao uso de farmacos(67%).Um
nimero expressivo destas mulheres havia feito uso de medicamentos
classificados pela FDA nas categorias de maior risco(D ou X:37%)
ou na de risco duvidoso(C:37%) .Automedicacdo foi relatada por 44%
das mulheres. Até agora foram avaliados 283 recém-nascidos.Houve
perda gestacional em 11% dos casos seguidos e a taxa de malforma-
cdes foi de 7,2%.Estes walores, elevados-em relacdo a média da po-
pulacdo brasileira, revelam a importdncia de servigos como este na
prevencido primdria de defeitos congénitos. devidos a causas ambien-
tais. ' '

Apoio: PROPESP/UFRGS; CNPq; FAPERGS
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OUTRO EXEMPLO DA ANOMALIA DE DANDY-WALKER NA SINDROME DE MECKEL ?
RELATO DE UM'CASQ. NIR Magdalena, SA Antoniuk, I Bruck (Departa-
mento de Pediatria, Universidade Federal do Parana, Curitiba, PR).

0_nosso objetivo & relatar um paciente, 19 filho de pais jovens e
nao consanguineos e sem historia de anomalias semelhantes na fa-
milia, nascido apos uma gestacao com polihidramnio, que foi avali-
ado na 190 semana de vida, apresentando agenesia de corpo caloso e
de vermis, cisto em fossa posterior, hipotonia generalizada, nis-
tagmo, hipertelorismo com fendas palpebrais obliquas vara baixo,
fenda Tabial mediana incompleta, fenda de palato posterior, fonta-
nela anterior ampla, mao D com hexadactilia pos-axial e sindacti-
Tia entrg 49, 50 e 60 dedos, mao E com clinodactilia do 59 dedo e
com vestigio de um pediculo cutaneo resultante da queda de um de-
do extranumerario pos-axial.
Os criterios de (1)agenesia parcial ou completa do vermis, (2)for-
macao cistica na fossa posterior que se comunica com o 40 ventri-
culo, (3)hidrocefalia, (4)alargamento da fossa posterior, e (5)
elevagao dos sinus torcular e lateral s3o considerados como diag-
nosticos da malformagao de Dandy-Walker. Esse tipo de malformacao
pode ser dividido em 2 grupos: quando esses 5 criterios estao pre-
sentes a condigao e chamada de Sindrome de Dandy-Walker, e quando
existem somente os 3 primeiros criterios temos as Sindromes de
Agenese do Vermis Complicadas, que abrangem cerca de 20 diferentes
sindromes dependendo das anomalias associadas. Dentre essas a Sin-
drome de Meckel poderia explicar os achados em nosso paciente. A
variabilidade da apresentacao clinica da Sindrome de Meckel & gran-
de e os autores divergem sobre os critérios para seu diagndostico.
A precisao diagnostica e de fundamental importancia para o estabe-
}gcimento do prognostico e do aconselhamento genetico dessa fami-
ia.
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FIBROSE CTSTICA: ESTUDO SOBRE O IMPACTO DE UMA DOENGCA GENETICA CRONICA NO NOCLEOQ
FAMIL!AR. D. Gaidzinski e R. Giugliani (Unidade de Genetica Medica do Hospital
de Clinicas de Porto Alegre - RS)

Diversos estudos realizados em paises desenvolvidos abordam os problemas viven-

ciados pelas familias de pacientes acometidos por Fibrose Cistica (FC).No Bra -
sil sao raras as publicacoes neste sentido. Para avaliar o impacto exercido pe-
la FC sobre o paciente e seu nicleo familiar foram estudadas 43 familias com
48 criancas afetadas por FC, acompanhadas pelo Servigo de Pneumologia Pediatri-
ca do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, um centro de referéncia para o tra-
tamento multidisciplinar da FC no Rio Grande do Sul, durante o periodo de mar-
Go a dezembro de 1991. Um grupo de referéncia constituido por 4k familias com
50 pacientes portadores de Asma Bronquica (AB) serviu para comparar as variaveig
estudadas. 0 metodo utilizado foi de entrevistas padronizadas com os pais dos
afetados. Foram analizados o impacto provocado pela doenga nos periodos pre-
-diagnostico, confirmacao do diagnostico e durante o convivio com a doengca. O
periodo pre-diagnostico foi marcado por intensa ansiedade e em alguns casos por
revolta e desconfianca dos familiares com relagdo aos profissionais medicos.No
periodo de confirmacao do diagnostico muitos pais procuraram negar o problema,
tendo alguns recorrido a outros centros antes de aceitar a noticia. Alem da ne-
gagao, sentimentos de culpa, luto antecipado, medo de uma futura gestacgao e crif
se de relacionamento entre o casal, foram observados neste periodo. Durante a
fase de convivio com a doenca, alem do estresse emocional e financeiro, queixas
de isolamento social,atencao redobrada aos afetados e a incerteza quanto ao fu-
turo, foram as principais caracteristicas.Algumas variaveis como a adaptagao do
casal, alteracdo no orcamento, idade de inicio dos sintomas e decisao reprodutif
va apresentaram correlacao estatisticamente significante quando comparadas com
o grupo controle.

(Estudo realizado com auxilio financeiro CAPES/UFRGS).
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SINDROME DE STANESCU - DESCRICAO DA TERCEIRA FAMILIA. DDG Horo-
vitz, JG Barbosa Neto (Centro de Genética Médica, Instituto Fer
nandes Figueira - Fundagao Oswaldo Cruz, Rio de Janeiro, RJ).

Descrevemos uma familia com o diagnostico de Osteosclerose de
Stanescu. O propésito, assim como sua mae, tem como principais
achados clinicos e radioldgicos a baixa estatura, esclerose da
cortical dos ossos longos, pneumatizagao deficiente dos seios
da face, alteragdes na conformagao craniana e inteligencia nor
mal. Na literatura foram descritas somente duas outras familias.

Considerando a familia descrita e os casos ja existentes, os
criterios para o diagnéstico da sindrome podem ser melhor deli-
ngados, salientando a presenga de ossos wormianos e calcifica-
gao da foice, dados nao descritos anteriormente.

A heranga autossomica dominante nesta displasia esquelética fi-
ca reforgada considerando o relato de varios outros familiares
afetfdos (ainda nao confirmados por exame clinico), incluindo

0 avo materno e alguns tios do proposito.
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POSSIBLE HIGH FREQUENCY OF TETRAHYDROBIOPTERIN DEFICIENCY IN SOUTH BRAZIL
Laura Bannach Jardim*+, Roberto Giugliani*+, Janice Coelho-Dutra*+, Carlos
S. Dutra-Filho+ e Nenad Blau'.

* Unidade de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre

+ Universidade Federal do Rio Grande do Sul

" University Children's Hospital, Zurich.

We report our experience with the deficiency of 6-pyruvoyl-tetrahydropterin
synthase (6-PTS), one of the forms of tetrahydrobiopterin deficiency (BHA4d) .
We investigated 5.200 patients with various clinical pictures suggestive of
some inborn error of metabolism, in a ten year period, and detected 30 cases
of hyperphenylalaninemias (HPA). From them, 5 patients (4 sibships) were
affected by deficiency of 6-PTS. All of them were etnically mixed, including
some german ancestry, and were selected by having mental retardation and
seizures. The age of diagnosis ranged from 2 to 9 years. All of them showed
low urinary biopterin levels and a marked elevation of neopterin. Although
we have a few cases of HPA (30), 5 cases of 6-PTS account to 20% of this
total. The literature, however, refers the fraction of 0,5%. As the frequency
of classical phenylketonuria in our region is the same of that found in
caucasians from other Countries (1/12.000), we believ that we do not
overestimate the participation of 6-PTS, and that there is a truly high
frequency of this disease in South Brazil (in the order of 1/300.000). We
suppose this could be related to a genetic drift (or founder effect).
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DETECCAO DE AMINOACIDOPATIAS POR CROMATOGRAFIA LIQUIDA DE ALTA
PRESSAO. C.R.Vargas, M.C.Belardinelli, F.U.Fontella, J.Coelho-
Dutra, M.Wajner e R. Giugliani (Unidade de Genética Médica ,
Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto Alegre, RS).

O procedimento tradicional da cromatografia de troca idnica com
reacao pos-coluna e deteccdao espectrofotométrica & usado no diag-
nostico de erros inatos do metabolismo (EIM) de aminoacidos.A ver
sao automatizada deste sistema, a cromatografia liquida de alta
pressao (HPLC), tem sido usada na Ultima década, quando atingiu
um alto nivel de sofisticagdo. A técnica de dosagem de aminoaci-
dos por HPLC do Laboratdrio Regional de EIM do Hospital de Clini-
cas de Porto Alegre utiliza coluna de fase reversa, derivatizacao
pré-coluna e detector de fluorescéncia. Neste laboratdrio, no pe-
riodo de janeiro de 1992 & junho de 1993, foram analisadas amos-
tras de 80 pacientes com suspeita de EIM. Estas compreendiam 72
plasmas, 27 urinas, 3 liquores e 3 amostras de sangue total colhi
do em papel filtro. A solicitacao de dosagem era feita quando ha-
via alguma alteracao na triagem para EIM e/ou quando havia forte
suspeita clinica. Neste trabalho sdao apresentados os resultados
destas analises, os quais incluem a primeira amostra de cada pa-
ciente. Foram encontradas alteracoes dos aminoacidos em 72,5% do
total das amostras, sendo que em 58,75% dos pacientes chegou-se a
um diagndstico conclusivo. Esses casos compreendiam 10 aminoacido
patias. Assim, conclui-se que a técnica de HPLC_é& util na detec-
cdo destas doencas ja que permite a quantificacdo destes metaboli
tos com boa eficiéncia.

(CNPg, FAPERGS, PROPESP/UFRGS)
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AVAL IAGAO PROSPECTIVA DOS RISCOS REPRODUTIVOS RELACIONADOS AO USO DO MISCPROS-
TOL (CYTOTEC). P. Ashton-Prolla, M.T.Sanseverino, L.Schuler, K. Boianovski,
C.E.S. Martins, F.Costa, F.Pecis, D.Manzke, E.Tatto, V.Wong & R.Giugliani.

0 uso do misoprostol para tentativas de aborto parece ser um habito difun-
dido no Brasil e a possivel teratogenicidade deste farmaco e objeto de preocu-
pagao em nosso meio. Recentemente, observou-se o nascimento de criangas com se
quencia de Moebius e/ou defeitos de redugao de membros de maes que usaram Cyto
tec na gravidez (Gonzalez e cols., 1993). Com o objetivo de avaliar esse pro -
blema, foram seguidas 42 gestagoes de mulheres que procuraram o SIAT (Sistema
de Informagoes sobre Agentes Teratogenicos) apos tentativa frustrada de aborta
mento com misoprostol no primeiro trimestre. Houve perda gestacional em 8 ca-
sos (19%). Dos 34 recem-nascidos vivos, um apresentou defeitos de redugao
transversa de membros superiores com presenga de anel constritivo caracterustl-
co de sequencia de brida amniotica, o que reforga a ideia de uma possivel acgao
disruptiva desta substancia. Em outros 4 casos apenas defeitos menores foram
detectados, sendo interpretados como variantes populacionais. 0 nascimento de
33 criangas normais indica que, se esta relagao for produto do acaso, o poten-
cial teratogenico da droga situa-se, provavelmente, abaixo de 10% dos fetos ex
postos. (SIAT Porto Alegre. Apoio: PROPESP/UFRGS; CNPg; FAPERGS) .
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EFICIENCIA DAS DOSAGENS ENZIMATICAS EM FIBROBRLASTOS NO
DIAGNOSTICO DE ERROS INATOS DO METABOLISMO. FB Scalco, J Coelho-
Dutra, MG Burin, E Lewis, PA Gaspar e R Giugliani (Unidade de
Genética Médica, Hospital de Clinicas de Porto Alegre e Depto. de
‘Bioquimica e Genética da UFRGS, Porto Alegre, RS).

A cultura de fibroblastos a partir de bidpsia de pele & utilizada
por varios servigos para o diagndostico de erros inatos do
metabolismo (EIM). A facilidade no transporte de uma bidpsia de
igele ou mesmo de fibroblastos ja cultivados, permite um maior
exito e menor risco de perda de material para’' a medida de
atividade de diversas enzimas. No laboratdrio de cultura de
células da Unidade de Genética Médica do HCPA, implantado em
1990, foram realizadas até o presente momento 120 culturas de
fibroblastos para fins de diagndostico de EIM, sendo que destas,
43 foram encaminhadas para dosagens enzimaticas. Neste trabalho
sao apresentados os resultados das dosagens enzimaticas nos
fibroblastos destes 43 pacientes, comparados com as atividades
das mesmas enzimas em leucdcitos ou plasma destes individuos. Em
16 pacientes foi diagnosticado um EIM e a dosagem enzimatica em
fibroblastos mostrou-se eficiente, sempre confirmando a dosagem
realizada previametne em leucdcitos ou plasma. Com isto, podemos
concluir gque a utilizacdao de fibroblastos cultivados para o
iagndstico de EIM & viavel em nosso meio, pois proporciona
esultados fidedignos de atividades enzimaticas e constitui um
isco a menos no transporte para analise dos fibroblastos fora de
ossa cidade (ja que os mesmos sdao transportados a temperatura
mbiente n3o necessitando de refrigeracdo) bem como de material
nos enviado, desde que a bidpsia de pele tenha sido colhida e
nviada com extrema assepsia.
(CNPg, FAPERGS, PROPESP/UFRGS)
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ALTERACOES DO POTENCIAL EVOCADO AUDITIVO NAS SINDROMES POLAND-MO-
BIUS E HANHART. L Schiiler, JAC Ehlers, IVD Schwarz, J Becker &

D Nora (Depto. de Genética,UFRGS/ Servigo de Neurologia, Hospital
de Clinicas de Porto Alegre)

As sindromes de Hanhart e Poland-M8bius s3ao entidades com algu-
mas caracteristicas similares, incluindo defeitos de reducao de

membros e paralisia de nervos cranianos, supondo-se que possam comy
partilhar alguma patogénese comum. Na presente investigacao estudaj

mos cinco pacientes portadores do espectro Polan-M8bius e dois com
s. de Hanhart, com o objetivo de elucidar as alteragodoes de tronco
cerebral presentes nestes. A andlise foi realizada através do exa-
me de potencial evocado auditivo de curta laténcia e do reflexo de
piscamento. Em quatro dos pacientes com M8bius observaram-se alte-
racdes importantes na conducdo central através do tronco cerebral,
o0 que indica um comprometimento mais difuso que apenas as paralisi
as de 62 e 79 pares cranianos clinicamente visiveis. Além disto,
comprometimento do n. trigémeo em dois individuos com s. de Poland
sem clinica de paralisia facial foi detectado. Estes estudos per-
mitem a formulagdo de inferéncias a respeito das possiveis disfun-
cOes embrioldgicas que levam a alteracgdes tanto do tronco cerebral
como do desenvolvimento dos membros. (Apoio:PROPESP/UFRGS; CNPq).
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'EXPERIENCIA PRELIMINAR DO HCPA EM DIAGNOSTICO PRE-NATAL.

RG Kessler, FS Costa, RF Pires, CS Martins, JC Leite & JA Magalhaes. (Unidade
de Genetica Médica e Servigco de Obstetricia do Hospital de Clinicas de Porto
Alegre).

A pungao de liquido amniotico e vilosidades corlonlcas, guiadas por ultras
som, constitui a forma mais rotineira para o estudo citogenetico, bioquimico e
de DNA nas gestagoes com risco aumentado para anormalidades fetais. No Brasil ,
esses servigos estao surgindo rapidamente nos Gltimos anos, alguns ja apresen -
tando um grande numero de esxames realizados.

Em 1989 iniciou-se no HCPA a reallzagéo de exames para diagnostico pre -
natal. Gestagoes de risco para doengas geneticas foram identificadas e durante
0 processo de aconselhamento genetico foram oferecidos estes procedimentos as
pacientes. As puncoes foram realizadas no Servigo de Obstetricia e a analise
do material foi realizada na Unidade de Geenetica Medica do HCPA.

De junho/89 ate junho/93 foram atendidas 102 pacientes; destas, 39 deveu -
se a idade materna avancgada; 13 por filho anterior com sindrome de Down; 7 por
ansiedade; 7 por malformacao detecdada na ecografia; 5 por abortos de repeticao;
7 por filho anterior com anomalia congenita; 1 por suspeita de leucodistrofia ;
1 por rubeola materna e 22 sem indicagao para o exame, mas foram utilizados na
fase de implantagao do laboratorio.

Do 102 pacientes acima relacionados, 100 foram para analise citogenetica ,
sendo que em 70% o resultado foi obtido. Foi dlagnostlcado 1 caso de sindrome
de Down e ocorreu 1 perda fetal apos a pungao do liquido amniotico.

Vilosidades corionicas foram coletadas em 11 casos; 9 para avaliagao cxtogenetl-
ca, com 1 resultado normal; 1 para avaliagao bioquimica e 1 para deteccao de ru-
beola congenita por DNA (UFMG), sendo resultado positivo.

Estes dados evidenciam a importancia da existéncia de um servigo de Diagnostico
Pre-Natal no nosso meio.

'TL 14

ESTUDO CITOGENETICO EM LEUCEMIA MIELOIDE CRONICA. GA Paskulin,
CAS Baptista, HE Scherer, EF Xavier, EC Castro, HMM Mendez, ML
Sperb, VLB Pereira . (Disciplina de Genética Clinica, Fundagéo
Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de Porto Alegre, Porto
Alegre, RS).

No mundo ocidental, a Leucemia Mieldide Crénica (LMC) 2
responsavel por cerca de 1/4 de todos os casos de leucemia. Ela
se caracteriza clinicamente por apresentar uma evolugdio croénica,
que dura de 3 a 5 anos e que costuma evoluir para uma forma de
Jeucemia aguda ou "crise blastica". Cerca de 90% dos pacientes
apresentam, no diagndstico, o chamado cromossomo Philadelphia
(Ph), resultante de translocac#io reciproca (9:22)(q34.1;q11.2).
fase aguda @&, muitas vezes, caracterizada por anormalidades
cromossdmicas adicionais, anormalidades estas que podem preceder
de 2 a 6 meses as manifestagdes clinicas desta agudizag8o. De um
total de 626 analises citogenéticas, realizadas nos dltimos 5
anos, em medula o&ssea de pacientes portadores de necplasias
hematoldgicas, estudamos 113 casos de LMC. Foram 62 homens e 51
mulheres, 98 (86,7%) apresentaram altera¢des cariotipicas, sendo
que 79 (80,7%) com translocac#io classica (9;22), 15 (15,3%)
mostraram alterag¢des cromossdmicas adicionais além do Ph, que
indicavam progress#io para crise blastica. Chamamos a atenc#o para
4 (4%) casos com anormalidades cromossdmicas complexas, com
formag#o de cromossomo Ph, envolvendo até 5§ cromossomos:

46,XX,t(7:17:;156;9;:22)(p22;q11.2;011.2;q34.1;q911.2)
46,XX,t(9;22:22)(q34.1;q911.2;q13)
46,XY,t(3;17)(q27;911.2),t(9;22)(q34.1;q11.2)
46,XX,t(3:;5)(q13;q13),t(9;:;22)(q34.1;q11.2)
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LLA EM GEMEOS COM MESMO CLONE TUMORAL OBSERVADO CITOGENETICAMENTE
GA Pasgkulin, EF Xavier, JH Leal , EC Castro, HMM Mendez, ML
Sperb, VLB Pereira, MS Fernandes*, MD Schaan*, M Moschen*, LR
Viannax.(Disciplina de @Genética Clinica, Fundag#o Faculdade
Federal de Cié&ncias Médicas de Porto Alegre e % Servigo de
Hematologia, Hospital S&o Lucas - PUC, Porto Alegre.

A Leucemia Linfobldastica Aguda (LLA) & caracterizada pela
infiltragdio de 30% ou mais de células imaturas clonais na medula
Ossea, podendo também estar presente no sangue periférico. Ela @
mais comum em criang¢as, com um pico de incidéncia ao redor dos
3-5 anos. Cerca de 2/3 ou mais das criangas apresentam anomalias
cromossdbmicas clonais, o que té&m permitido realizar-se sub-clas-
sificagtes clinicas e correlagdes progndésticas. Relatamos 0 caso
de 2 gémeos do sexo masculino, que apresentaram LLA com evolugdo
favoravel, concomitantemente, com 1 ano e 4 meses de idade.
Ambos, no diagndéstico, apresentavam leucocitose, com predominén-
cia de 1linfdécitos e com 78% e 19% de blastos. O medulograma
mostrou 80% de blastos nos 2 irm#ios, e a andlise pela citoquimica
e imunofenotipagem foi concordante para o diagndstico de LLA tipo
FAB L1. O estudo citogenédtico evidenciou caridtipo 54,XXY,+4,+6,
+10,+17,+18,+20,+21, na medula e 46,XY no sangue periférico
estimulado pela fitohemaglutinina, em ambos. A8 criangas foram
submetidas & quimioterapia (protocolo BFM 90) encontrando-se hnha
primeira remiss@io hematoldgica aos 9 meses do diagndstico. Na
medida que apresentam mais de 50 cromossomos, O seu progndstico é
favoravel. Por outro lado, nos poucos casos descritos de
Leucemia em gémeos, & sugerido que o evento mutacional, levando
ao surgimento de um clone leucémico, tenha ocorrido intra-dGtero
em um dos gémeos e que, apds, por mistura placentdria de sangue,
tenha havido transmiss@io ao outro gémeo, de modo que mais tarde,
concomitantemente. os dois viessem a manifestar a patologia.

)\ ) ) \
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PERFIL DAS DOENCAS GENETICAS EM UMA UNIDADE DE LACTENTES DE ALTO
RISCO DE UM HOSPITAL PEDIATRICO DE PORTO ALEGRE. L.I.B. Pinto e

H.M.M. Mendez (Fundagao Faculdade Federal de Ciéncias Médicas de
Porto Alegre,RS)

Com o objetivo de determinar a freqiiéncia de internagoes devido a
patologias genetlcas em uma unidade de lactentes de alto risco de
um hospital pedlatrlco bem como as pecullarldades das 1nternagoes
destes pacientes,foram avaliadas todas as admissoes que ocorreram
no periodo de margo de 1990 a janeiro de 1991.Foram realizados exa
mes fisicos e entrevistas com os familiares,a fim de se obter dados
de hlstérla gestacional e reprodutiva de todos os pacientes. Durante
este periodo,849 pacientes internaram,sendo 227(26,75%) dev1do a
patologlas genéticas, 583(68,66%) ambientais e em 39(4,59%) nao foi
pos31vel estabelecer o dlagnostlco etlologlco As patologias genetl—
cas foram classificadas em genlcas cromossomicas,multifatoriais e
anomalias do desenvolv1mento e foram observadas nas seguintes fre-
qiéncias:2,95% genicas,1,18% cromossomicas,9,31% multlfatorlals e
13,31% anomalias do desenvolvimento.Observou-se maior numero de ca
sais consangulneos entre pais de pa01entes do grupo genetico* Nao
houve diferengas em relagao as historias gestacionais e reprodufl—
vas dos pacientes genétlcos e ambientais.Em relagéo as internagoes
observou-se que Os pa01entes com patologias genetlcas iAternaram
mais precocemente** ,mas nao houve diferencas em relagao a tempo de
internagéo e numero de 1nternagoes entre os dois grupos.Conclui-se
que embora uma quantldade significativa de pacientes internem devi-

do a patologias genetlcas em nosso meio,ainda as patologias de cau-
sas ambientais ocupam lugar de destaque.(CNPq) p<0,001* ,p<0,0001%**
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RESULTADOS CITOGENETICOS EM DIAGNOSTICO PRE-NATAL E SUA RELAGAO COl
AS INDICAQOES HMM Mendez,GA Paskulin,EC Castro,H Papich,F Magalhaeq
I Tomazzoni,ML Sperb,VB Pereira (Laboratorlo de Cltogenetlca da Fun
dacao Faculdade Federal de Ciencias Médicas de Porto Alegre,RS).

As indicagoes para o diagnéstico citogenético pré—natal sao claras:
idade materna avangada filho anterior com aneuploidia,genitor por-
tador de translocagao, malformagoes detectadas na ecografla filho an
terior portador de malformagoes sem dlagnostlco dlagnostlco de sexd
fetal.Nem sempre estes criterios sao seguidos pelos profissionais
que indicam o exame.Neste trabalho correlacionamos 0OsS resultados ci
togenetlcos com as indicagoes.De um total de 294 exames em 61 nao
havia indicagao alguma para o mesmo (ansiedade?) e o resultado foi
normal .Em 140 a indicagao foi gestante com 35 anos ou mais,sendo em
5 delas encontrado resultado anormal (3,6%):45,X/46,XY;45,X/46,X,
del(Y);47,XX,+21;45,X/46,XX e gemeos DZ 46,XY e 47,XX,+18.Dos 5 ca-
sos com alteragao estrutural em um dos genitores verificou-se anomg
lia em 3 fetos (60%):46,XY,21lp-;45,XY,trob(13;14)e 46,XY,trcp(5;6) |
(pl5;ql3) .Malformagoes detectadas na ecografia ocorreram em 17 ges-
tagoes e foram encontradas 3 anormalidades (17,6%) :47 ,XX,+21;46 ,XX/
47 ,XX,+21 e 47,XY,+13.Em 76 gestantes as indicagoes foram variadas
e os resultados normais.Algumas corretas : filho anterior com aneu-
ploidia(1l6),com malformagoes(15);outras 1n3ust1flcadas : consangui-
nidade(3),drogas na gestagao(3),toxoplasmose(2),rubéola(l),etc.

Concluimos que um nivel maior de esclarecimento por parte dos medi-
cos que indicam o exame e necessario.

TL 18

DEL 10(pter- p13).LIB Pinto,VLB Pereira,EC Castro,GA Paskulin,HMM
Mendez(Laboratério de Citogenetica da FFFCMPA,RS).

0 paciente veio a consulta genetlca a0s 9 meses,apresentando retar-
do de crescimento e desenvolvimento,crises convulsivas, malformagao
cardlaca congenltd e historia de broncopneumonlas de repetlgao A
mae,G II P II,nao havia feito pré-natal.0 mesmo nasceu com 2750 g.

a termo.Fez hernlorrafla inguinal bilateral com 1 mes de idade.Em
internagao prévia,a ecografia renal e as dosagens de imunoglobu-
linas foram normais.A pesquisa de anticorpos anti-HIV foi negativa.
Em relnternagéo a ecografia cerebral mostrou discreta assimetria de
ventriculos laterais,o exame do liquor foi normal e os testes de
triagem para erros inatos do metabolismo foram negativos.A historia
familiar nao mostrou consangliinidade,nem casos similares.A crianga
tem uma irma normal,de 9 anos.Ao exame,observamos O seguinte:Peso
4820 g(l2,5%) ,Estatura 60 cm(l2,5%),PC 42 cm(2,5- 10%) ,o0ccipital
proemlnente ptose palpebral bilateral, apaoamento do sulco nasola-—
bial, labios finos,torax curto, genltalla hlpopla51ca clinodactilia
de 42 e 52 artelhos bilateralmente.A crianga nao firmava a cabega.

0 cariétipo,realizado em sangue periférico,mostrou delegéo do bra-
¢o curto do cromossomo 10 a partir de p13.Comparando com os outros
15 casos descritos na literatura,de 15 sinais e sintomas,nosso pa-
ciente apresentava 5.Com esses achados,a pesquisa no sistema POSSUM
sugeriu 13 sindromes compatlvels entre as quais, delegao 1nterstlcla]
4q,para quatro sinais,e 45 sindromes,incluindo 11 cromossomicas,pa-
ra 3 sinais.Nao estava indicada a delegao 10p,o0 gque mostra que OS
sistemas de diagnosticos computadorizados nao sao absolutos.
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GEMEAS MZ CONCORDANTES PARA A SINDROME DE TURNER COM CARIOTIPO 46,X
i(Xq). EC Castro, GA Paskulin, LIB Pinto, VLB Pereira, ML Sperb e
HMM Mendez(Laboratorlo de Citogenética da Fundagao Faculdade Fede-
ral de Ciencias Médicas de Porto Alegre, RS).

As gémeas vieram a2 consulta com lla de idade por alopécia areata e
xeroderma 1ct1051forme A mae relatou sangramentos durante a gesta-
gao desde o 2° meés e contracgoes uterinas a partir do 4° mes obrigan
do a baixas hospitalares repetidas. O parto foi vaginal, pre -termo
e elas nasceram com 1500g cada. O desenvolvimento foi normal e o
crescimento retardado em ambas. As lesoes cutaneas ocorrem a partir
dos 5 anos de idade. Na histéria familiar nao havia casos similares
nem consanguinidade. Ao exame a géemea I tinha 121cm(4%3) enguanto
que a gémea TI mostrava 116cm(i%3). Ambas apresentavam extensas zo0-
nas de- alopec1a areata, pele seca e amarelada, hlpertelorlsmo ocu-
lar, esclerotica azulada, dentes serrilhados com maloclusao, torax
encurvado, hipertelorismo mamario, nevos multiplos, ictiose de mem-
bros inferiores e bdcio firme a palpagao. O diagndstico de tireoidi
te de Hashimoto e hlpotlre01dlsmo foi confirmado laboratorlalmente
A avaliagao 01togenetlca no sangue perlferlco mostrou carlotlpo
46,X,idic(Xq), atraves de bandas G e C em ambas. A determlnagao da
zigosidade (FM Salzano e cols. ) mostrou concordan01a em 17 sistemas
marcadores o que indica fortemente que as gemeas sejam MZ.

Chama a atengao neste caso além da concomitancia de duplo evento
mutacional (a formagao de isocromossomo X e a gemelaridade), a pre-
senga de dupla patologia autoimune.

TL 20

O ENSINO DE GENETICA MEDICA: CONHECIMENTO SOBRE O PAPEL DO MEDICO
GENETICISTA ENTRE ESTUDANTES DE MEDICINA. S.P.Ruschel , T.V.D.
Schwartz, F.S.Costa, C.F.Moura de Souza, A.M.D.Reis, A.C.S.Puga ,
R.P.Dias, G.A.Berbigier, L.Schfiler. (Depto. de Genética Médica ,
UFRGS/Unidade de Genétice Médica, HCPA)

A genética clinica se constitui em uma especialidade médica
recente no Brasil. Sendo assim, o ensino desta disciplina em ni-
vel de graduacdo nas faculdades de medicina & bastante varlado .
Desta forma, acredita-se que os académicos de medicina em inicio
de formacio desconhecam a area de atuacao destes especialistas .
Com o objetivo de avaliar o grau de conhecimento sobre o papel do
médico genet1c1sta foram estudados 122 alunos da dl&Clpllna de ge
nética médica da UFRGS através da apllcagao de um questionario con
perguntas objetivas e descritivas, no inicio (A) e no final (b)do
semestre. Como resultados prellmlnares tivemos que em A 15% res -
ponderam que a genética nao existe como especialidade médica, di-
minuindo para 1,3% em B. Dentre os que acreditam haver médicos ge
neticistas, 30, 5% e 21,5%, respectivamente em A e R, nao saben
qual a sua funcao, enquanto gue o restante aprpsentou respostas
variadas dentro de atividades de pesquisa, clinica e outras. Veri
ficou-se assim, a 1mportanc1a do papel do en51no de gpnetlca del
ca na graduacao tambem para o esclarecimento a comunidade médica
da relevancia e &rea de.atuacdo do geneticista clinico. Através
disto, espera-se que esta informacido atinja indiretamente também
a populacao em geral .

( Apoio: Propesp/UFRGS, Fapergs, CNPQ )




N O\ M O

£ N\ N\, MO\,

)

N TN N N N O Y O /\,‘,’\’/—\../\\/\/—\/\\//\r‘t’f\/\_/\\/\/\f\/\»

AN N N ™

TL 21

COLOBOMA DE NERVO OPTICOAEM SINDROME DE DOWMN: REVLATO DE CASO:
CFM Souza; GA Bergier¥*;FS Costa; SP Ruschel; T Silva & I. Schuler.
(Departamento de Genética, UFRGS, Porto Alegre-RS). (*Berbigier)

A sindrome de Down & uma cromossomopatia na qual anomnlias o-
culares nao sao raras incluindo catarata (60-65%), manchas de
Brushfield (85-90%), queratocono (5-8%) e anomalias de fundo de o
lho. Por outro lado, colobomas de nervo optico e retina, ainda
que encontrados em outras sindromes sao um achado praticamente au
sente em descricOes prévias de sindrome de Down na literatura.

R.F.B., masculino, branco, 3 anos foi avaliado ao nascimento

por suspeita de sindrome de Down. A idade paterna era drn 39 anos
e a materna de 40 anos. O cariotipo foi 47,XY+21. Alem dos acha-
dos dismorficos caracteristicos da shdrome de Down, observou-se
microftalmia a direita. Ao exame oftalmologico detectou-se a nre-
senca de coloboma bhilateral de nervo optico e de retina. A ecogra
fia cerebral demonstrou a presenca de cisto aracnoideo.

A raridade destas observacdes em sindrome de Down pode signifi
car tanto um evento casual ou evidenciar uma outra resposta dis-
morfogenética a este desbalan¢o cromossomico.

v

Apoio: PROPESP/UFRGS; FAPERGS:
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SINDROME DE KEARNS-SAYRE : RELATO DE CASO. RF Pires, CES Martins,
JCL Leite, M Cerski e LB Jardim (Unidade de Genética Meédica,
Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto Alegre, RS).

A Sindrome de Kearns-Sayre (SKS) e uma encefalomiopatia
mitocondrial caracterizada por oftalmoplegia externa, degeneracdo
pigmentar da retina e defeito de condugSo cardiaca. Geralmente
inicia-se antes dos 15 anos de idade e apresenta um carater de
heranga esporadico com poucos casos relatados como autossdmicos
dominantes. O fendtipo encontrado é secundario a um disturbio na
cadeia respiratdria mitocondrial que acarreta um bloqueio na
producio de energia necessaria para o funcionamento dos tecidos.
Relatamos o0 caso de um jovem branco de 24 anos de idade que foi
encaminhado ao nosso servigo por apresentar baixa estatura pos-
natal, emagrecimento, fraqueza muscular, ptose palpebral,disfonia

e disfagia para solidos, sem historia familiar de doenga
genetica. Ao exame apresentava altura e peso abaixo do p3, face
miopatica, oftalmoplegia global, torax escavado e ausculta

cardiaca normal. A investiga¢30o realizada constou de fundoscopia
mostrando degenerac3o do epitélio pigmentar da retina, ECG com
bloqueio completo de ramo direito, lactato sérico de 2,12 mmol/L
(0,3-1,3) , bidpsia muscular com presenca de '"Ragged Red Fibers”
(RRF) e fibras musculares atrofiadas. Com base nestes achados foi
estabelecido o diagndstico de SKS. A andalise anatomo-patoldgica
do musculo esquelético ¢ o passo fundamental na avaliag3o dos
disturbios mitocondriais e pela 1a. vez em nosso meio
documentamos as RRF associadas ao quadro clinico de SKS, uma rara
doengca que acreditamos deva fazer parte do arsenal diagnostico
dos geneticistas clinicos.
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DISCUSSHO DE CASO: CATARATA CONGENITA, BAIXA ESTATURA,
PROTEINURIA E ARTRITE GENERALIZADA. RF Pires e LB Jardim (Unidade
de Genética Médica, Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto
Alegre, RS).

Apresentamos para discuss3o clinica o caso de 2 irm3os, brancos,
masculinos com 18 e 7 anos respectivamente, filhos de pais
higidos consanguineos com histdria de catarata congénita, atraso
no desenvolvimento motor, surgimento de nodulos subcutidneos
predominantemente em plantas dos pés aos é& anos de idade, aumento
do volume dos joelhos e artrite em articulagdes das m3os.Ao
exame fisico apresentam baixa estatura, face grotesca com labios
grossos, dentes pontiformes e separados, camptodactilia, leuco-
coria e atrofia dos olhos, joelhos com aumento de volume, anqui-
lose e nodulos subcutdneos plantares. A investiga¢8o laboratorial
mostrou elevada proteintdria, Rx de cranio normal, Rx de maos,
joelhos e pés compativel com poliartrite reumatoide Jjuvenil em
atividade, triagem para EIM com padrdo normal e ECG com bloqueio
de ramo direito incompleto (somente no paciente de 18 anos) .
Acreditamos tratar-se de uma doenca autossOmica recessiva possi-
velmente ainda n3o descrita trazida a discuss3o para elucidaglo
diagnostica.

TL 24

A INVESTIGACAO DE PATERNIDADE NO RIO GRANDE DO SUL E O SISTEMA
HLA. PD_Chlwiacowsky e A. Trachtenberg (Departamento de Genética,
Universidade Federal do Rio Grande do Sul, Porto Alegre, RS).

O Sistema HLA (Human Leukocyte Antigen System), além de ser vas-
tamente utilizado na determinacdao da compatibilidade em casos de
transplantes, associacdes com doencas e estudos antropoldgicos, &
também muito importante em testes de investigacao de paternidade.
A.parEir de 1980, iniciou-se a utilizacao deste sistema na inves-
tigacao de paternidade. Desde entdo, ja foram estudados 126 casos,
64% pao—judiciais. Dentro deste total, 4 s3ao provas antecipadas re-
qgeyldas por homens interessados em registrar seus marcadores ge-
néticos. O total de individuos envolvidos & de 385, sendo a maio-
ria, 379, caucasdoide (98%). Destes individuos, 161 (42%) sao de
Porto Alegre, 212 (55%) do interior do Rio Grande do Sule l2 (3%)
de ou?ros Estados brasileiros. Dos homens analisados, 21% foram
egcluldos. Entre os ndo-excluidos, 57% apresentaram uma probabi-
lidade positiva de paternidade de 95% ou mais, 26% apresentaram de
51% a 94% e 0,8% até 50%. Estd em andamento a analise estatistica
das freqliencias génicas e haplotipicas dos alelos HLA dos locos A
e B assim como um estudo etimoldgico dos sobrenomes das familias
envolvidas.

Auxilio Financeiro: CNPq/UFRGS.
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TRISSOMIA Ap. RELATO DE CASO. RG Kessler, CES Martins, L Schuler, M Giampauli,
& S Maluf. (Unidade de Genetica Medica, Hospital de Clinicas de Porto Alegre).

J.C.S, feminina, branca, avaliada aos 40 dias de vida por profissionais da Uni-
dade de Genetica do HCPA, por baixa estatura de inicio pre-natal (44,5 cm ao
nascimento); limitagao da extensao em articulagoes de membros inferiores a algu
mas dismorfias faciais, que incluiam fenda palpebral obliqua para baixo; hiper-
telorismo ocular, sinofre, ponte nasal alargada, retromicrognatia. Chamava tam-
bem a atengao o pescoco curto. Foi constatada a presenga de sopro sistolico
(++++/6) sendo que a ecocardiografia demonstrou a presenca de CIA. Outras al-
teragoes incluiam luxagao congenita de quadril, unhas hipoplasicas e clinodac-
tilia do 52 dedo. Tais achados nos sugeriram a possibilidade de cromossomopa -
tia. Foi realizado entao uma cultura de linfocitos do sangue periférico da pa-
ciente, da qual obteve-se laminas que foram tratadas com tripsina e coradas com
GIEMSA (Bandas G). Observou-se ao microscopio que todas as celulas da paciente
apresentavam uma translocagao desbalanceada (4;14)(p1.2;p1.1), resultando numa
trissomia parcial do 4p. 0 car|ot1po dos pais tambem f01 analisado, sendo que

o pai possui o mesmo normal. Na mae encontrou-se uma translocacao balanceada
(4;14) (p1.25p1.1), explicando com isto a cromossomopatia da filha.

A trissomia 4p e uma cromossomopatia relativamente rara na qual a grande maio-
ria dos casos resulta de um rearranjo familial. Nestes casos, um dos genitores
apresenta uma translocacao balanceada, mais comumente (4;22). Os achados faci-
ais basicos incluem uma face progressivamente grosseira com ponte nasal alarga-
da, queixo pontudo e algumas poucas malformagoes em Orgaos internos.

Ressaltamos que o carater pouco espeC|f|co dos achados tornou a analise do ca-
rlOtlpO fundamental para a determinacao do diagnostico, demonstrando como a ava
liagao citogenéetica e clinica complementam.
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DIAGNOSTICO DE ACIDGRIAS ORGANICAS EM CRIANCAS GRAVEMENTE ENFER_
MAS - APRESENTACAO DE 4 CASOS MT Sanseverino, M Wajner e
R Giugliani (Unidade de Genética Médica do Hospital de Clinicas
de Porto Alegre - RS)

As acidurias ou acidemias organicas compreendem um subgrupo
dos Erros Inatos de Metabolismo (EIM) caracterizado pelo acimu-
lo de um acido orgdnico gue ndo contenha grupo amino. Podem se
apresentar de forma aguda e grave no recém-nascido ou na crian-
¢a maior ou como quadros cronicos de retardo de desenvolvimento
na infancia. O sinal clinico predominante é a acidose metabdli-
ca e o diagnostico & obtido através da pesquisa de acidos orga-
nicos na urina por cromatografia gasosa, se possivel acoplada a
espectrometria de massa.

A partir da aplicacao de um protocolo especialmente elabora
do para a deteccao de EIM aplicado em 46 criancas internadas em
Unidades de Tratamento Intensivo de Porto Alegre foram diagnos—
ticados 7 casos de EIM,sendo 4 casos de acidlrias organicas, as
sim distribuidos: um caso de acidemia isovalérica, um caso de a
ciduria 3-hidroxi-3-metilglutdrica, um caso de deficiéncia de
2-metilacetoacetil-CoA tiolase e um caso de ac1dem1a propidnica.

Os autores concluem que o protocolo aplicado é eficiente pa
ra a deteccao de EIM no grupo de pacientes estudado e que as a-
cidurias organicas, quando investigadas por métodos adequados,
parecem ser o grupo mais freqliente de EIM em criancas com qua-
dros agudos e graves.

Apoio: CNPg, FAPERGS, HCPA.
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SINDROME G.A.F.0.- PRIMEIRD CAS0O DIAGNOSTICADDO NO SUL DO BRASIL.
CES Martins e RF Pires (Unidade de Genética Médica, Hospital de
Clinicas de Porto Alegre, Forto Alegre, RS)

N.S., 22 anos, feminina, parda, consultou na Unidade de
Genética do HCPA por baixa estatura e auséncia de dentes € pelos
corporais. A paciente é oriunda de uma comunidade isolada do
interior do RS e relata que seus pais eram aparentados (primos
em segundo grau). Refere que apresentou cabelos até cerca
de dois anos quando estes comegaram a cair £ se tornarvam
completamente ausentes por volta dos trés anos. Jamais apresentou
eclosio de dentes. A paciente relatouw que teve um irm3o com
auséncia de dentes e perda de cabelos a partir dos dois anos, que
faleceu antes dos tres anos por infec¢fo respiratdoria. 0Os pais
ndo apresentavam nenhuma das caracteristicas citadas e a paciente
tem uma ivm3 e um irm3o higidos. A paciente apresenta i35 cm de
altura, pouco desenvolvimento mamario, auséncia total de cabelos
e pelos, incluindo axilares e pubianos e face com aspecto infil-

trado. A arcada dentaria nZo mostvra eclosio de nenhum dente. A
paciente tem acuidade visual novrmal. Apresenta braquidactilia e
unhas displasicas em dedos & artelhos. 0Os achados presentes sio
compativeis com a sindrome G.A.F.0., entidade rara, com quatro
casos anteriormente descritos em outvas vegides do Brasil. Tem
sido caracterizada como uma sindrome progevdide. No presente caso
estd aparentemente ausente atrofia otica, considerada um dos
achados fundamentais, mas cuja ocorréncia ¢é menos constante
(cerca de 50% dos casos) que a dos demais.

TL 28
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POLIDACTILIA NA SINDROME EEC, UMA ASSOCIACAQ CASUAL OU UMA NOVA
CARACTERISTICA? CARLOS EDUARDO SPRCK MARTINS, RICARDO FFORES PI-
RES E JOLIO CESAR LOGUERCIO LEITE.

Duas irmés, M.C. € T.C., examinadas em nosso servigco apresenta-
vam displasia ectodérmica, ectrodactilia e a mais velha fenda
palatina. Ambas apresentavam polidactilia pré-axial caracteriza-
da por polegar bifido unilateral e a menor polidactilia em um
dos pés. Agenesia renal a esquerda foi diagnosticada na ultima .
Hipodontia e agenesia de ducto lacrimal estava presente nas du-
as, nao tendo sido realizada a avaliacdo auditiva neste momento.
A associacdo de polidactilia e displasia ectodérmica fol primei-
ramente relatada por Baisch (1931) e por Robinson et al (1962).
Pinski (1975,1977) e Freire-Maia (1977) discutem que ambas pode-
riam ser entidades separadas. O segundo relato atribui um padrao
autossomico dominante, j& que havia cinco individuos afetados em
trés geragdes. Um padrdo autossomico recessivo poderia ser con -
siderado no primeiro relato mas a inexisténcia de consanguinida-
de entre os pais da Unica paciente afetada nao permite descartar
a possibilidade de mutacdo nova. Nossas pacientes parecem nao se
enquadrar em ambas as entidades citadas acima por apresentarem
achados caracteristicos de Sindrome FEEC. Discutir-se-a a coexis-
téncia de polidactilia e displasia ectodérmica.




AN N ™ ~—

P O o O o O e O

U O o U o O o O o o O o O o . . .

P

~

N AN I\ SN SN N ™

P

AN N AN N AN AN AN AN AN AN N AN . ™

™

NN TN N T ™ ™

TL 29

CASO SEM DIAGNOSTICO: ASSIMETRIA FACIAL SURDEZ E SINDROME
NEFROTICA. RF Pires, RS Palma Dias e CES Martins ( Unidade de
Genetica Medica, Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto
Alegre, RS)

Apresentamos o caso de uma crianga do sexo feminino, branca,
primeira filha de pais jovens, higidos e n3o consanguineos enca-
minhada a0 nosso servigo com i1 meses de idade por apresentar
aspecto sindromico. A historia gestacional do proposito foi sem
intercorréncias e o parto normal, com o peso e a estatura abaixo
do percentil 40. Havia uma historia de RDNPM, dificuldade de
deglutic3o e anasarca. Ao exame fisico, apresentava facies assi-
métrica, iris com padr3o estrelado, nariz baixo implantado e com
base alargada, prega palmar Gnica bilateral, pés planos e falta
de reag3o a estimulos auditivos. Trazia exames laboratoriais
demonstrando hipocalcemia, hiponatremia e proteindria nefrotica.
A audiometria confirmou surdez bilateral de origem central. EMG e
potenciais evocados foram normais. Os procedimentos diagnodsticos
solicitados incluiram avaliag3o cardioldgica, ecografia abdominal
total, caridtipo e triagem Bmpliada para EIM, todos com resulta-
dos normais. Excluiu-se desta forma cromossomopatias e EIMs
detectaveis em nosso laboratorio. Sendo assim, julgamos oportuno
trazer esse caso a discuss3o e tentativa de elucida¢@o diagnosti-
ca.

TL 30

SEQUENCIA DE POLAND/MOBIUS: DESCRICAO DE UMA FAMILIA COM ANALISE
DO POTENCIAL EVOCADO DE TRONCO CEREBRAL. I.V.D. Schwartz,L. Schl-
ler, J.A.C. Ehters, J. Becker, D. Nora & A.M.D. Reis ( Dapto. de
Genetica, UFRGS/Servico de Neurologia, HCPA )

Inicialmente descritas como entidades separadas, as seqtién-
cias de Poland e de M8bius atualmente sao compreendidas como even
tos resultantes de um mesmo espectro disruptivo. C.E.RB., 11 anos,
feminina, veio para aconselhamento genético por apresentar agene-
sia de peitoral maior & direita com braquissindactilia de 29, 39
e 492 dedos da mao direita além de paralisia de 62 e 792 pares cra-
nianos. Os pais eram normais mas duas tias paternas apresentavam
hipoplasia de m. peitoral maior e diminuig¢ao de membro superior
direito mas sem paralisia de nervo facial. Foi feito o diagnosti-
co de s. Poland-M8bius de heranca autossdmica dominante, com pe-
netrancia incompleta e expressividade variavel. A analise eletro-
fisioldgica através do exame do potencial evocado de tronco cere-
bral de uma das tias com agenesia de m. peitoral, revelou compro-
metimento do ni¢cleo do n. trigémio. Este achado demonstra que ,
nesta familia, a lesdo de tronco cerebral esta presente associada
ao defeito do membro e tdfax mesmo que em carater sub-clinico, o
que poderia acontecer em outros portadores de s. Poland aparente-
mente isolada. Por outro lado, abre-se a possibilidade de detec -
cdo de outros portadores assintomaticos do gene na familia, inves
tigacao esta que se encontra em desenvolvimento no presente momen
to.

( Apoio: Propesp/UFRGS, Fapergs, CNPQ )
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USO DE MISOPROSTOL NO PRIMEIRO TRIMESTRE DA GESTAGAO EM UMA
AMOSTRA DE PACIENTES ATENDIDOS EM UM SERVIGO DE GENETICA MEDICA
FR Vargas; JC Llerena Jr.; Barbosa Neto JG; R Boys; D Horovitz;
JCC de Almeida

0 medicamento Misoprostol tem sido largamente utilizado para in-
duzir interrupcio de gestagao. Recentemente tem havido relatos

de uma possivel teratogenecidade do Misoprostol, correlacionando
seu uso oral e/ou vaginal durante o primeiro trimestre a defeito
de reducdo de membros e/ou Sindrome de Moebius (Gonzalez e cols,
1993), assim como a lesoes do escalpo e calota craniana de causa
aparentemente disruptiva (Fonseca e cols,1991). Em fungao disto
estéd sendo realizado um levantamento sobre histdéria de uso de
Misoprostol no primeiro trimestre da gestag@o de pacientes aten-
didos no Ambulatdrio de Genética Médica do Instituto Fermandes
Figueira - FIOCRUZ. O estudo tem prazo de duracao de 45 dias

e s30 investigadas todas as familias portadoras de quaisquer
doengas genéticas. A partir destes dados pretende-se correlacio-
nar se o uso do Misoprostol encontra-se preferencialmente associa-
do com eventos disruptivos, como Sindrome de Moebius e defeitos

de redugzo de membros.

Fonseca e cols. Misoprostol and congenital malformations. Lancet
338:56, 1991.

Gonzalez e cols. Limb deficiencies with or without Moebius syndrome
and use of misoprostol in seven brazilian children. Am J Med Genet,
1993 (in press). '
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"Distrofia Miotdnica Congénita - Estudo de uma familia"
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" Caracterizacao recente da Sindrome de Disostose Acro-Fronto-
Facio-Nasal (AFFND).

A Sindrome caracterizada por Retardo Mental, hipertelorismo
e anomalias oculares, ponta nasal alargada e chanfrada, 1labio
leporino, palato arqueado e camptobraquissindactilia dos quiro
e pododactilos, foi inicialmente descrita por Richieri-Costa e
col. (1985), em uma familia brasileira. Outra familia foi des-
crita pelos mesmos autores em 1992.

Relataremos uma terceira familia brasileira que apresenta 2
irmaos afetados, descrevendo os achados clinicos que caracteri-
zam esta rara sindrome, enfatizando algumas anomalias esquelé-
ticas e viscerais até entao nao referidas.

Alteracoes faciais dos pacientes em questao lembram aquelas
presentes no espectro da Displasia fronto-nasal; entretanto, a
totalidade do quadro clinico sugere a verdadeira "Sd. MCA/MR".
Nao houve predominio de sexo nos pacientes descritos, 4 dos
quais, incluindo os nossos, foram fruto de casamentos consan-
gliineos, sugerindo portanto, heranca Autossémica Recessiva.

AUTORES: M.G.Ribeiro, E.Teich, J.C.Reis, G.Carakushansky,

S.Rosenbaum. IPPMG - UFRJ.
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REVISAO ANATOMO-PATOLOGICA EM 134 NECROPSIAS DE CRIANCAS MALFORMADAS. (1) DEFEIL
TOS DO TUBO NEURAL (DTN); (2) HIDROCEFALIAS NAO ASSOCTADAS AOS DTN; (3) HERNIA
DIAFRAGMATICAlE (4) A?EIS VASCULARES NAO ASSOCIADOS A.CARDIOPAT}A CONGENITA. J.
C.Llerena Jr.”, R.Boy , D.Horovitz , H.Ramos’, J.C.C.de Almeida . (1) Centro de
Genetica Medica e (2) Depto AnatomaarPatologlca, Instituto Fernandes Figueira,
Enxmuz Rio de Janeiro - Brasil.

Ehtna501rncnxxnascmnsx1¢xw&;134(26'WQ foram selecionadas por representa
rem casos de criangas malformadas. Numa primeira etapa estudamos os defeitos do
tubo neural (n? 10 - 7,5%), hidrocefalias nao associadas aos DIN (n¢ 8 - &%) ,
henuawhaﬁmgmatuxa(n°5 —:38%)eedxxgaswmmcuknesxux)asxnlakszacanho
patias congenltas (ne 2 - 1,5%) com o_intuito de detectar possiveis casos de a-
b@mngax;cnmnsanuax;eﬂxzasxnlaxeszﬂnpuxn;dermﬂfbnmmoescomgxutmsEn
tre os DIN a quase totalidade compreendeu casos de_anencefalia; 5 casos, classi-
cos, isolados, 3 casos por disrupgao de banda amiotica, 1 caso de provavel eti
ologia arblental (hidropico) e 1 caso com malformagoes multiplas nao sendo pos—
51ve1 descriminar entre S.Meckel, S.Smith Lemli Opitz letal ou anomalia cromos-—
somica. Entre as patologias envolvendo 0 SNC do tipo hidrocefalia na ausencia
de DIN consideramos 3 casos de causa ambiental, 1 caso isolado, 2 casos sugesti
vos de heranca ligada ao X (um deles com abdugao do polegar e o outro com a for
ma t1plca de estenose do agueduto de Sylvius) e 'l caso com multlplas malforma—
goes (fenda labial E com palato fendido, microftalmia, esofago curto, intestino
com rotagao anomala, CIA amplo, anomalia de traquela) de etlologla.nao esclare-
cida e um caso sem informagoes. No grupo das hernias diafragmaticas 2 casos com
preendiam o tipo Bochdalek, :2caax;oanausxn1a<xnpleu1dochafm@mal3e<are
mmesaaﬁexnx»faxpo&nydlesuﬂehamrc)tux> 3 casos foram isolados, 1 caso
associado a hidrocefalia, meningomielocele e agenesia renal E e 1 caso conpati—
vel com trissomia do 13. Dos 5 casos 4 eram neomortos. Doggupoexwohmmd:anes
vasculares 1 caso da sequencia de Di George e 1 caso da:maxxnagao(&zuge:ﬁxem
reconhecidos. Em nenhum dos casos estudados o estudo 01togenet1co foi realizado
ressaltando mais uma vez a.necess1dade do estudo cromossomico em criangas porta
donx;dexmﬂibnmnnescmngﬂntasnu&tuﬂas.
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DISTURBIOS COMPORTAMENTAIS E SINDROME DE AARSKOG. NH Carvalho Castro, RC Stocco
dos Santos, O Pereira Ferraz, Z Mustachi, R Mustachi, F Assumpggo e W Begak
(Laboratorio de Genética — Imstituto Butantan - SP).

A Sindrome de Aarskog (Displasia Facio-Genital - McKusick# 305400)é&
uma patologia de heranca ligada ao sexo (mapeada em Xg 13), ca-
racterizada por alteragdes faciais (hipertelorismo, alteracdes
dentarias), genitais (escroto em cachecol e criptorquidia) e es-
queléticas (braquidactilia), associadas a eventual retardo neuro
psicomotor. Fryns (1992), em trabalho prospectivo, verificou a
ocorréncia frequente de disturbios comportamentais em portadores
da Sindrome de Aarskog em idade infantil. Estes distarbios in-
cluem hiperatividade e deficiéncias cognitivas. Temos estudado
pacientes portadores de distirbios comportamentais (incluindo qua
dros semelhantes a autismo, suspeitos de serem afetados por . FRAX)
e estamos estabelecendo avaliacdes especificas .correlacionando
tais distirbios comportamentais com a Sindrome de Aarskog. Nossos
estudos incluem anamnese completa, exame clinico e avaliacgdes ci
togenéticas, radiograficas e psicoldgicas. Nossos resultados tém
possibilitado a distincdo diagndstica entre a Sindrome de Aarskog e
outras patologias com retardo mental ligado ao X, relacionadas com
distiirbios comportamentais, incluindo diferenciacéo progndstica
(CNPqg - FAPESP - Fundacdo Butantan).
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SINDROME EEC: RELATO DE UM CASO. CRM da Silva*; MRGO Rebougas** e
EMS Santana* (Departamento de Biologia, CEG/UFES*:; Hospital Infan
til N.s2 da Gldéria, Vitdria, E.S.**).

E.S.F., sexo masculino, 3a 6m, filho de pais normais, nao-consan-
guineos, nasceu de parto normal apos uma gestagéo de cerca de 8
meses, complicada por sangramento no 6°2 més e nos outros meses seg
guintes. Ao nascer demorou a chorar e ficou na incukadora durante
16 dias, n3o tendo conseguido sugar o selo materno. O desenvolvi-
mento psico-motor do prop051to foi atrasado, com demora para sen-
tar, andar e falar. Ao exame fisico mostrou: Peso: 1l3kg, Estatura:
89cm(aba1xo do 32 percentil), PC: 50cm, ectrodactilia de mdos e
pés, bilateralmente, fenda palatina completa, fissura lakial ope-
rada, cakelos ralos e secos, pouco lacrimejamento, pele aspera fo
tofobia e oligodontia. A historia familiar mostrou a existéncia de
uma tia paterna do propdsito com fissura labial unilateral, uma ti
a—avo paterna, ja falec1da, que apresentava quadro clinico seme-
lhante ao do prop051to, alem de um primo, também falecido, com mul
tiplas malformagoes, entre elas fissura lablo—palatal (sic) .A Sln
drome EEC é determinada por um gene autossdmico dominante com e
netradncia incompleta e expressividade variavel e a presente fami-
lia parece representar um exemplo tipico deste mecanismo de heran
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SiNDROME DE NOONAN: HETEROGENEIDADE GENETICA ? MRGO Reboucas*,CRM
da silva**, PSE Nogueira* e RC Alvarenga*(H.I.N.S2 da Gloria,Vitd
ria, ES* ;Departamento de Biologia,CEG,UFES**, -

A sindrome de Noonan é uma doenga genética determinada por um
gene autossOmico dominante (MIM~-McKusick,1990). A presente comuni
cagdo tem por okjetivo mostrar uma familia com dois irmdos afeta—-
dos, filhos de pais normais, n3o-consanguineos. G.M., sexo mascu
lino, 26 anos de idade, apresenta o seguinte quadro clinico: bai
xa estatgra(l,59m), retardo mental moderado, hipertelorismo ocu~
lar(distancia intercantal interna=3,2cm), pescogo curto, torax em
escudo, prega simiesca, penis pequeno, criptorquidia e caracte-
res sexuais secundarios pouco desenvolvidos. Apresenta, ainda,va
rias manchas e placas hiperpigmentadas e de tamanho varidvel,al
gumas apresentando lobulagdo sobre a superficie, de consisténcia
elastica e com predomindncia na regido dorsal do tronco e crises
convulsivas controladas por Tegretol. L.M., sexo masculino, 18 a
nos de idade, apresenta o .seguinte quadro clinico: baixa estatura
(1,43m), retardo mental leve, hipertelorismo ocular (distdncia in
tercantal interna=3,2cm), pescogo curto, torax em escudo, esteno
se pulmonar valvar e CIA(operada), cubito valgo, criptorquidia bi
lateral e agséncia de caracteres sexuais secunddrios. Foi realiza
dg ecoc§rdlograma nos afetados e nos seus pais mostrando anoma-—
lia cardiaca apenas em L.M., acima descrito. Em MIM (McKusick, 199¢
hé relato de duas familias com irm3os afetados, filhos de pais
normais, um deles consanguilneos, e h& sugest3o de um possivel me
canlsm9 autossOmico recessivo de heranga, o que pode ter ocorrido
na familia aqui descrita. N3ao podemos afastar, entretanto, a pos
sibilidade de tratar-se de um mosaicismo gonadal. B
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SfNDROME DE MARSHALL: RELATO DE UMA FAMILIA COM AFETADOS EM DUAS
GERACOES. MRGO Reboucgas* e CRM da Silva**,(Hospital Infantil N.S2
da Gléria,Vitoria, ES*:Departamento de Biologia,CEG/UFES**).

A Sindrome de Marshall é uma doenca genética rara, determinada por
um gene autossomico dominante, com expressividade variavel, ,em que
os afetados apresentam um quadro clinico caracterizado basicamente
por: nariz em sela, hipertelorismo ocular, miopia, catarata e per
da da audigdo. D.G.A., DN:22/10/90, nasceu de parto cesdreo, a ter|
mo, apds uma gestagdo sem intercorréncias, com 2960g, 45cm,PC=34cm
Segundo informagdes maternas a crianga apresentou um discreto atra
so do desenvolvimento psico-motor, tendo andado aos 16 meses € na
dpoca do exame fisico, aos 23 meses,falava apenas algumas palavras
0 quadro clinico apresentado pela propdsita foi: Peso:10.500g,.Esta
tura:78,5cm(abaixo do 32 percentil) ,PC=47,8cm, hipertelorismo ocu
lar(distdncia intercantal interna:2,3cm), ponte nasal deprimida, e
picanto, pseudo-exoftalmia, nariz em sela com narinas antevertidas
filtro longo e proeminente, orelhas de implantagdo baixa e palato
ogival. O estudo radioldgico da face mostrou auséncia dos o0ssos
préprios do nariz e o exame oftalmoldégico evidenciou uma alta mio
pia(1l3-D). O pai da proposita, também afetado, apresentou ao exame
fisico: Estatura=1,58m, PC=56,5cm, hipertelorismo ocular(distancia
intercantal interna:3,0 cm), ponte nasal deprimida, nariz em sela
com narinas antevertidas, pescogo curto e largo, hiperelasticidade
articular e cegueira devida a um glaucoma congénito. O estudo ra
dioldégico mostrou auséncia de ossos préprios do nariz. Na presente
familia os afetados apresentam baixa estatura, o que n3oc estd des
crito na Sindrome de Marshall mas ocorre nas artrooftalmopatias
tipo Stickler e Weissenbacher-Zweymuller, onde n3o existe auséncia
de ossos proprios do nariz. Alguns autores sugerem que estas trés
entidades representam expressividade varidvel de um mesmo gene.
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SINDROME DE JEUNE FORMA LEVE: RELATO DE UM CASO. VFA Meloni.
D Brunoni. {Disciplina de Genética, Escocla Paulista de
Medicina, S3op Paulo, SF).

f# Displasia Toracica Asfixiante. descrita originaimente por
Jeune et al., em 1955, & uma doenca de heranga autossomica
recessiva caracterizada por um térax pegueno e estreito.
encurtamento variavel das extremidades e anomalias peélvicas.
Embora a maioria dos portadores falegam na infancia por
insufici®ncia respiratéria, os pacientes gue sobrevivem podem
desenvolver doenca renal progressiva  assim  COmo lesties
hepaticas. Descrevemos um menino de 3 anos. com histdria
anterior de broncoespasmoc de repeticdo. estatura e pesc no
percentil 2,5, térax estreito,. membros cur tos e
braguidactilia. As alteractes radioldoicas compreendem torax
estreito com costelas retificadas; iliaco curto e protusbes
espiculares do acetabulo: nas midos observamos praguidactilia
com hipoplasia das falanges distais e alteracBes oOsseas:

caracteristicas. Aguardamos o resultado do estudo
ultrassonografico renai. As alteracties clinicas e
radiolégicas encontradas sugerem tratar—se de Sindrome de
Jeune e sua forma leve, cujioc principal diagndstico

diferenti%l se faz com a Sindrome de Ellis—van Creveld.
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RELATO DE DOIS GEMEGS HMWONDZIGOTOS COW DIAGNOSTICDO SUGESTIVO DE MIOTONIA
CONGENITA. A P Ramos: A B A Perez: D Brunoni. (Disciplina de Genética -
Escola Paulista de Medicina - S%c Faulo, S5P).

Mictonia Congénita (MC) & uma afecc¥o muscular de inicioc precoce podendo
se manifestar sob a forma de tr&s entidades clinicas distintas. HC de
Becker de heranca Autossémica Recessiva. #fC de thomsen com heranca
futossomica Dominante e HC Generalizada gue muitocs auwtlores acreditam ser
apenas um guadro indefinido (Birth befects Encyciopedia, 19903. Dentre os
diagnésticos diferenciais destacamos a Sindrome de Schwartz-Jampel cuia
definicXo depende da avaliaco eletromiografica e da evolugdic clinico—
radiclégica.

Caso 1. L.M.5.J.. 9 meses. sexo feminino. 13 gemelar (adotada), Peso de
Nascimentc (PN) de 2300g apresentandc guadro clinico compativel cos
mioctonia de musculatura facial.

Caso 2. L.M.S5.J., 9 meses., sexoc feminino. 22 gemelar, FN de 1700g
apresentando também guadro de miotonia facial.

A diferenciacdo diagndstica serd possivel ap6s a realizacdo de exame
Eletromiografico.

A gemelaridade nos guadros mioctdénicos & pouco descrita. A importidncia da
elucidac¥p diagnéstica relaciona—se & variedade de express3o clinica e do
padr¥oc de heranca gue varia nestas sindromes.
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SINDROME BRANQUIO-OCULO-FACIAL (BOF): RELATO DE DOIS CASOS. ARA
Perez, D Brunoni, MAP Ramos e CM Erwenne (Disciplina de Genétic
e Oftalmologia da Escola Paulista de Medicina, S&oc Paulo, SP).

A Sindrome Branquio-Oculo-Facial caracteriza-se pela presenga d?
seios branguiais , pseudofendas labiais, hemangioma cervical,
obstrugdo dos ductos lacrimais e anomalias oculares, de herang
autossbmica dominante, descrita em 1982, por Lee et al.
posteriormente por Hall et al., em 1883, e por Fujimoto et al.,
em 1987. Relatamos 2 casos com fendtipo semelhante e anomaliaq
oculares severas: caso 1, menino de 2 anos e 3 meses,
pseudofendas de ldbio superior, orelhas posteriormente anguladas]
com implantag¢8o baixa, raiz nasal deprimida com ponta achatada,
microftalmia & esquerda com coloboma de iris e cordide, avaliagd
audioldgica normal, US renal normal. Caso 2, m3e do caso 1, 2
anos, labio leporino e fenda palatina bilateral corrigidos a
nascimento, obstrugdo de ducto lacrimal, microftalmia e catarat
a4 esguerda e coloboma de iris, cordide e retina & direita.
Nossos pacientes assemelham-se aos casos da literatura, embor
ndo apresentem o hemangioma cervical. Este gquadro & caracterizad
comoc uma sindrome malformativa , de heranga autossdmica dominant
e expressividade varidvel, gque pode apresentar—-se de uma form
mais severa e letal com anomalias de SNC, como holoprosencefali
e meningoencefalocele, cardiacas e displasia nasomaxilar (Hing et
al.,1992) e cujo principal diagndstico diferencial é a Sindromﬂ;
Branguio-Oto-Renal (BOR) com surdez e anomalia renal. Legius et
al., em 1990, descreveram dois individuos em wuma familia com|
caracteristicas de ambas as sindromes sugerindo que isto seja o
resultado do efeito varidvel de mutagSes em wum Unico gene
autossdmico dominante envolvendo regulagio da migragdo das
células da crista neural. '
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DEFEITOS DE OSSIFICACEO E DESVIOS FENOTIPICOS: UMA SINDROME
NOVA?: ABRA Perez, D Brunoni (Disciplina de Genética da Escola
Paulista de Medicina, S3oc Paulo, SP).

Menina de 2 anos e 7 meses, pais nio consanguineos,TGIG, discreto
RDNPM. Ex.Fis.: P=11.600g (2,5-10%); E=91lcm e PC=47,5cm (25%);
8S/SI=1,11 (6 anos); hipertelorismo ocular, raiz nasal alargada,
orelhas de implantag8o baixa, hélice hipopldsica e 1lébulo grande,
cabelos finos e crespos com A&reas de rarefagdo, tdérax estreito,|
depressdo esternal, coxas varas, pés planos e valgos, deformidade
de calcaneos, falanges distais encurtadas e unhas hiperconvexas.
Os RX mostram: atrasoc no aparecimento ou agenesia dos centros de
ossificag8o0 do carpo e do tarso, atraso na ossificagdo pubiana,
iliacos estreitados, encurtamento do fémur bilateralmente,
espessamento da cortical dos ossos tubulares, falanges disgaia
curtas e hipoplasicas, presenga de pseudoepifises nas maos,
polegares e halux possivelmente trifaldngicos e osteopenia. U
grupo de doengas caracterizado pela ostedlise preferencial d
carpo e do tarso sdo: Ostedlise Carpotarsal com Glomerulonefrit
Crénica (AD); Ostedlise Carpotarsal sem Glomerulonefrite (AR) e
Ostedlise Idiopatica que subdivide-se em Ostedlise Multicéntrig
Idiopatica (AD) e nas Acrostedlises. Nestes guadros n8o esta
descritas as demais alteragdes fenotipicas da nossa paciente €
quase todos os individuos relatados apresentam mais de cinco anos
de idade e comprometimento clinico e radioldgico mais severo.
Benett et al..,em 1980, relataram um caso de Osteélig
Multicéntrica Idiopatica com 21 meses de idade e gue na
apresentava centros de ossificagdo no carpo e no tarso. Est
descrito também a presenga de sinais inflamatorios nas
articulagBes , que a paciente n8o apresenta (Enciclopédia Birth
Defects, 1990; Torg et al., 1969; Gluck & Miller, 1972; Kohler at]
al., 1973 e Counahan et al., 1976).
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DOENGCA DE MENKES ATIPICO. MY Horie, ASB Oliveira e D Brunoni
(Disciplinas de Genética Clinica e Neurologia Clinica, Escola
Paulista de Medicina, Sao Paulo, SP).

A Doencga de Menkes & rara, de heranga recessiva llgada ao X,cu
jo exame laboratorial comprovativo inclui baixos niveis serlcos
de cobre e ceruloplasmina.,

Descrevemos um caso com critérios compativeis com a Doenca de
Menkes, em um paciente do sexo masculino, de 3 anos de 1dade ’
nascido de parto cesdrea, em boas condig¢oes, Apgar 8/9, perlme
tro cefalico de 34 cm, Desenvolvimento neuropsicomotor normal
até os 5 meses de vida, evoluindo depois com hipotonia, perda
das aqulslgoes motoras j& adquiridas e episddios de crises con
vulsivas. Ndo adquiriu o controle esfincteriano e ainda nao fa
la. Ao exame notamos cabelo ralo, acinzentado e enroladigo (pi
1i torti), microcefalia (PC= 46 cm), pele hipopigmentada. Te -
traparesia, reflexos profundos exaltados nos membros inferiores,
Sinal de Babinski bilateral. EIM negativos, TSH e T4 livre nor
mais, EEG alterado, TC cranlo com atrofia cortico subcortical,
ceruloplasmina e cobre séricos diminuidos.

Diferentemente da literatura, a evolugdo do paciente & atipica.
Geralmente o dbito ocorre até os 2 anos de idade. O conceito de
variacao alélica com diferentes manifestagOes ou heterogeneida
de genética & suportado com casos dessa doenga com curso leve
(Mckusick, 1992). Tonnesen e cols. (J. Med. Genet. 28; 615 -
618, 1991) revisaram os casos de Doenca de Menkes atipicos des
critos por Haas e cols. em 1981, com 2 casos com sobrevida de
14 e 17 anos de idade.
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SOBREFOSICAD DE CARACTERISTICAS ENTRE MAJEWSKI E HIDROLETAL. UMA
NOVA ENTIDADE? MCSF Cernmach.MF Galera.D Brunoni.FRS Fatricioc e AJ
Tebcherani.Disciplinas de Embriologia, Geneética e fnatomia
Fatoldgica, Escola Paulista de Medicina, S&o Faulo, SP.

Masjewski caracteriza—se por apresentar costelias curtas.,
polissindactilia, labio leporino e/ ou fenda palatina,
encurtamento dos ossos longos e tibia ovioide

{Adv.Hum.Genet. ,19:1-103,1990). Hidrocletal apresentx como achados
mais freguentes a hidrocefalia. polidactilia do tipo pré—axial
nos pés e pos—axial nas m3os . fenda palatina efocu labio leporinoc
e micrognatia (Am.J.Med.benet.,.26:899-94G7,1987). Relatamos um
feto natimorto com Zis4/7, produto da I1 gestacdéc de um casal
jovem & CconSanguingc, com um abortoc espontaneo na primeira

gestacso. us intra—ateroc: cligodmnio, hipomelia e
ventriculomegalia bilateral. #MNa auvtopsix (F=470g e E=Z4cm)
apresentava macrocrania com disiuncdoc de suturas, micrognatia,

lingua hipoplasica., l&bioc leporinoc mediano,. hipertelorismo ocular
e micrognatia extrema. Tinha 7 dedos em ambas as mEos. & dedos
rnos pés e o halux duplicado bilateralimente. Os pes eram Varos,
tinha desvic ulnar das mios, encurtamentoc dos membros e torasx
curto 2 estreito. Ambos os hemisférios cerebrais apresentavam—se
uito dilatados. com atrofia cortical, e foi encontrado um cisto
m fTossa posterior (Dandy—Walker). A remocio do encefalo
videnciou a fossa posterior com fTorma de “fTechadura”. A analise
iicroscopica de ossos  longos e costelas ndo mostrou alteracbes.
o R-X: encurtamento dos ossos longos com leve encurvamento dos
ssos do antebraco & costelas cocuwrtas. Sharma st al., em 1991,
escreveram dois casos semelhantes e sugeriram tratar—-se de uma
ova sindrome de osteocondrodisplasia  letal apresentando uma
obreposicao de caracteristicas entre Hidroletal e HMajewska
{(Am.J.Med.Genet., 4%:949-933,1991).
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SINMDROME DO ®MIADO DO BAYTO CUM  DEFEXTD DE FECHAMENTO DE  TUubBO
NEURAL . MESE Cernach.b Brunoni.LMF Silveira.LEH Feijoc.VF  suedes.
Disciplinas de Embriclogis.Benética & Fediatria Neonatal dakEscola
FPaulista de Medicina., S8o0 Paulo. SF.

A Sindrome do Miado do Gato & causada por uma delecdc parciai no
braco curto do cromossomc 5. Relatamos um recém nascido de termo.

sexo feminino (P = 2110g. E = 43 cm., PC = 32 cm) nroduto da
segunda gestacdc de um casal jovem e nao Cconsanguineo. cuia
prrimeira aoestacao tinha sido um aborto espontined. aue

apresentava: fendas palpebrais com inciinacl3oc mongoldide. raiz
nasal deprimida., orelhas posteriormente rodadas. paiato atto e
estreito, prega palmar uUnica e clinodactilia dos guintos dedos
bilateraimente. meningomieloceie lombar & choro fraco. Avaliacio
neuwrocldgicas arreflexia de membros infericres, hiporreatividade.
Tomografia computadorizada de crénio: disgenesia de corpo caloso
2 anomalia de Arnold-Chiari. Caridtipo: 46.XX.5p—-. Logo apos o©
nascimento foi realizada & cifFurgia para correcac ox
meningomielocele. Varios autores analisaram a heterocgeneidade
clinica na Sindrome de cri—du—chat {(J.Fediat..102:528-533, 1983).,
porem nac ha relato de defeitos de fechamento de tubo neural
acompanhando o guadro. Dai conclui—-se gue pode tratar—-se de uma
manifestaciic ainda nd3o descrita ou de uma associacdco de dois
eventos em uma mesSma Crianca.
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POSSIVEL FORMA GRAVE DA DISOSTOSE CRANIOFRONTONASAL EM UM MENINO DE 11 ANOS

DE IDADE. R.S.Canonaco, D. Brunoni.(Unidade de Citogenética do Servigo de La

boratorio Clinico do Hospital do Servidor Publico Estadual-F.M.0.,Sdo Paulo,

S.P.)

39 filho de um casal nao consangﬁineo apresentando:braquicefalia,hipertelo -
rismo(DiP> 97%)com inclinacao antimongoléide das fendas palpebrais,epicanto/
bilateral,opacificagao de cérnea OE e catarata congenita OD,com baixa acuida
de visual,nariz com ponta bulbosa,fenda labiopalatina corrigida,denticao ir-
regular e leve depressao esternal.0 perimetro cefdlico encontra-se proximo a
-2DPjoutras medidas antropométricas sdo normais.Submetido a correcdo cirurgi
ca de cranioestenose aos 2 anos de idade.Cariétipo com bandas:46,XY.Apresen-—
tou retardo no DNPM com predominio na fala,ainda apresentando dificuldades /
nesta area.Apesar de nao estar alfabetizado,a funcao de memoria parece estar
preservada.Nao foi possivel avaliar o seu nivel intelectual por apresentar /
distirbios de comportamento sugestivos de intensa interferéncia emocional. O
quadro clinico descrito possibilita levantar os diagnosticos de Disostose /
Craniofrontonasal, Displasia Faciofrontonasal e Displasia Frontonasal,haven-

do dificuldades no estabelecimento de um diagnostico definitivo.
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SINDROME DO NEVO EPTDERMICO: Apresentaggo de um caso e revisao da literatura.
D. Brunoni; S.B. Longhitano (Disciplina de Genetica, Departamento de Morfolo-

gia, Escola Paulista de Medicina, Sao Paulo, SP).

Menino de 3m de idade, produto de 32 gestacao de pais primos em 29 grau, apre-
sentou ao nascimento nevo pigmentado na regigo parietal D circunscrito por a-

rea de alopecia de 0,5cm de diametro e uma mancha pigmentada, lisa, de 2x5cm
do mesmo lado na regigo lateral da face; hipertrofia da hemiface D e hiperpla-
sia conjuntival bilateral. Com 2 anos e 3 meses apresentava desenvolvimento

neuropsicomotor normal sem historia de eplsodlos convulsivos e quadro clinico
inalterado. A avallagao dermatologlca levantou a hlpotese dlagnostlca de sin-
drome de Schlmmelpennlng (S). Tal sindrome e entidade clinica mal definida a-
presentando vasta sinonimia: S-Feurstein-Mims, Nevo Sebaceo Linear, Facomatose
do Nevo de Jadassohn, etc. Todos os tipos apresentam o mesmo achado histopato-
légico de hipertrofia queratinoéﬂj@a com outros elementos da pele frequente
mente afetados. As lesdes tem comportamento evolutivo com desenvolvimento de
tumores nas fases tardias. Recentemente tem-se especulado que esta sindrome
assim como a de McCune-Albright e outras com lesoes nevoides que seguem as
linhas de Blaschko poderiam ser explicadas por dois clones celulares distin-
tos originados por mosaicismo somatico de um gene dominante letal.

(Clin. Genet. 29:321, 1986; Hum. Gen. 70:200, 1985; Am.J.Med.Genet, 35:18,1990)
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STNDROME DESCONHECIDA: Facies anormal, cardiopatia congénita, hipotiroidismo e
deficiencia do desenvolvimento: quarto paciente? D. Brunoni; L.A. Carvalho(Dis
ciplina de Genética, Escola Paulista de Medicinaj; Sao Paulo, SP e Santa Casa
de Pogos de Caldas, Pogos de Caldas, MG).

Menino com 14 dias de vida, produto de IIG/IP/1AE, de casal jovem, nao consan-—
gu{neo; uso de anti-nauseante e calmantes entre o 12 e o 3¢ mes de gestaggo.
Parto a termo, cesareo, apresentaggo cefalica. Pesou 3370g; APGAR 6/7; alta no
42 dia de vida com dlagnostlco de 1ar1ngotraqueomalac1a, CIA pequena; nariz
bulboso; blefaroflmose, mamilos afastados; p051gao anomala dos dedos das maos;
cr1ptorqu1d1a e pe torto bilateralmente. Evoluiu com quadro de hlpertonla e
deficiencia do desenvolv1mento. Presentemente com 16 meses de idade nao senta,
nao segura objetos, submetido a flsloterapla. Aos 3 meses de idade dlagnostl—
cado hipotiroidismo provavelmente devido a alteragao anatomica da glandua. Fun
do de olho mostrou palidez discreta da papila. EEG com tragado normal; cario-
tlpo com bandas G normal. Sindromes malformativas associadas a hipotiroidismo
sao raras e diferentes do quadro relatado. Tres pacientes referidos em tres
fasciculos do J. Med. Genet. (24:715, 1987; 25:498, 1988; 26:785, 1989) apre-
sentavam a mesma associagao de nariz bulboso, blefarofimose, hipotiroidismo e
cardiopatia conggnita como sinais principais do que parece ser, COomo O presen-
te caso, uma nova sindrome malformativa.
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DREMAGEM ANOHALS DAs VEIAS FULMONARES COM  LiINFANGIECYASIA  FULFAONAR
SECUNDARIAz RELATO DE CASO0. M F Gaieray F R 5 Fatricioz ®# € 5 F
Chernachs D Brunoni: ## F B Alameida. {(Disciplinas de Embricloola. Anatomia
Fatoiléagica, Genética e Pediatria Neonatal da £scora Fauiista de Redicina

- S5%c Faulo. 5F).

A Drenagem #Andmala das VYeias Pulmonares iDAVP)Y & uwma maiformacdo de
carater multifatorial (guando isclada) podendo também estar associada a
cuiros sSinals e SinGromeS MONOGENiCcas e nas aberracdes CromosSsSOmlCas.
Anatomicamente pode ser dividida em parcial {guandoc uma ou mals veias
pulmonares conectam—-se em outro local tora do atric esguerdoc) e total.

0 presente casc: Crianca do sexc Teminino. nascida de partc normati &
termc, pesc de nascimento de 28500 e sem desvics fenotipicos. Fde: 32
anos, Gesta I1f. FPara Il: sem intercorr@&ncias ogestacionais. Casamento
NAC CONSangUinen.

Com poucas horas de vida iniciou guadyo de desconforto respiratorio e
cianose ndo responsiva & terapéutica ventirlatdria habitwal evoluindo ao
6bito. Radiografia de térax era sugestiva de LinTangiectasia pulmonar.
Ecocardiocgrama foi considerado normal.

A necropsia evidenciou—-se DAVP total infra diafraomdtica & puilmbes com
padridc histoldgico de linfanoiectasia.

Este caso ilustra com propriedade a importancia da necropsia para  a
elucidacdo diagnistica em casos de maifTormaces de &rodos i1nternDs em gue
a propedéutica armada n¥o tem sido esclarecedora i(particularmenie nas
malformacles cardiacas exira-cémaral.
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MISOPROSTOL: RELATO DE 6 CASOS COM MALFORMAGCOES CONGENITAS E UM CONM
HEPATOESPLEMOMEGALIA EM QUE O USO DO MISOPROSTOL FALHOU COMO AERORTIVO.
ALBANO, LILIAN M. J. *-2; SATO, AUREA E. 2; BARROSA, CORINA A.*-Z; DARE
Jr, 5.2; ARMANDO, I. * - *Hospital Infantil Menino Jesus de S&0 Faulo i
“Hospital e Maternidade Leonor Mendes de Barros

0 misoprostol, um andloge da prostaglandina, foil inicialmente utilizado
no tratamento da Glcera péptica. A descoberta de sew efeito uterotrdéfico
possibilitow sua  administrag®c na  indugdo do  parto com feto morto. Em
sociedades em que a prética do aborto é considerada ilegal, € comum a
utilizagdo de drogas ilicitas para provecar & expuls®Xo do produto
conceptual. Desta forma, como j& foram relatados defeitos de cssificagio
do crdanio, hidrocefalia, reaglo periostal, e alteragles de digitos
associados ao use deste andlogo, decidimos relatar 7 cascs, nos gquais as
gestantes wtilizaram esta droga com finalidade abortiva. Seils conceptos
apresentaram alguma malformacdo congénita e num recém nascido prétermo,
detectou-se hepatoesplenomegalia com sorologias para infecgles
congénitas normais. Assim, ohservamos as seguintes malformagles: atresia
de coanas e microp@nis: anel de constricg®o parcial  com  redugdo de
membro e aus@ncia de dedosy seqléncia  de  Moebiusy  encurvamento  do
antebrago; fusdo de arcos costaisy auséncia de dedos. Acreditamos que
pelo aumento da atividade uterina o feto receberia menor quantidade de
sangue, resultando em piceos de isquemia. Entretanto, como o tono wterino
nXe se  altera, a normalidade do  fluxe sang@inec uwterino entre uma
cantragdo e outra, explicaria a baixa incid@ncia de anormalidades fetais
relacionadas ao use do misoprostol.
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INFECGOES DE REPETIGAO EM UM CASO DE GLICOGENOSE TIPO I ASSINTOMATICA
ALEBANO, LILIAN M. J.?. |ypORIMI, SILVIA M.2; ARMANDO, I.*; MENDONGA,
EURICO R.®: FERREIRA, AUREA, F.*; SOLE, DIRCEUS.  *Hospital Infantil

2
Menina Jesus de S¥%o Fauwlo (FRSF):; SEscola Faulista de Medicina

Os autores relatam um portador assintomdtico de glicogencse tipo I, em
que @ diagnéstico foi um achado de necrdpsia. Na anamnese, realizada
para o aconselhamento genético, foram referidos: otites de repetigdo.
furunculose e broncopneumonia acompanhada de derrame pleural, motivando
sua internagdo e éxito letal subseqllente, em nosso Servigo. Durante a
internagio, evoluwiu com moniliase oral, septicemia & aplasia medular. (e
antores ressaltam a maneira peculiar pela qual o caso se apresentow, as
evidéncias clinicas favordveis a um desequilibrio da resposta imune -
prévio & utilizagdo do cleranfenicol, os possiveis mecanismos da
imunodefici@éncia ohservada no  Tipo Ik da Glicogenocse, além  das
perspectivas atuais, através da utilizagic de fatores de crescimento
hematopdidticos. Concluem que, frente a Cascs de imunodeficiéncia, €
prudente considerar-se & glicogencse como possibilidade diagndstica.
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UTILIZACAO DE AMIDO CRU MA GLICOGENOSE TIPO I.
MEMDONGA, E.R.; ALBANO, L.M.J.; FIGUEIREDO, M.A.L.; PRADO, E.T.M.L.;
AUGUSTO, I.C.S.; ARMANDO, I. -~ H. Infantil Menino Jesus de S&c Faulo

Ma Glicogenose Tipo I(G-I) a deficiéncia da glicose-é-fosfatase, impede
a liberac®o da glicose (G6) pelo flgado, durante o Jeium. 0 maneio destes
pacientes, tem sido realizade com dieta fracionada, ao longo do dia, e
infusdo de G durante o periode noturno, por wvia nasogdstrica.
Fecentemente, a utilizag¢do de polimeros de G para o tratamento da G-I,
pralonga a absorgXo intestinal de &, mantendo niveis glicémicos mais
estdveis ao longo do dia, relatando-se diminuigdc da hepatomegalia,
melhor controle metabélico e retomada do crescimentc. Fara testar a
resposta metabélica & introdugko do amido  cru, decidimos estudar um
portador da doenga com 18 meses de ddade @ historia de crises
convuleivas freqllentes, de diflicil controle, retardos de crescimento e
do DMFM, hepatomegalia (& cm RCD, 8 cm ap@ndice xifdide (AX)) e bidpsia
hepdtica compativel com G-1. Fara o teste de tolerdncia ac amido Cru,
administramos 2¢9/Kg. Fartindo de uma glicemia inicial de 12 mg/dl, nas
horas subseqllentes, obtivemos os seguintes valores (mg/dl)s 383 81z 793
30 e 4. & pesquisa de amido cru nas feres com iodo foi negativa. A
resposta ao teste nos pareceun adequada, especialmente se considerarmog o
haixo nivel glicé@mico inicial, que preijudica & resposta glicémica ao
amida. Mediante estes resultados, submetemos a crianga a uma dieta de
iexclus&o de lactose e sacarcse, leite de soizx adogado com dextrosol®,
ir@feig&o de sal e uma oferta de 2g/Kg de amido de milho cru, 4 veres an!
dia. Apés 1 mes, referidos irregular aceitagdo da dieta, melhora do
estado geral e maicr interesse pele meic, situando-se o figado & & ocm

KCD e AX. No 2° retorno (2 meses), &pesz melbor aceitag®eo da dieta o
figado estava situado a 4,5 cm RCD e AX e & interagdo com o meio era

boa. Assim, concluimos que o amido coru, nas doses preconizadas
(2g/Kg/dose) , além da dieta de exclusdo de dissacaridecs, ¢ uma Oopgao

Cgatisfatéria e pratica para o meneio da G-T.
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SINDROME DE PALLISTER-KILLIAM ASSOCIADA A HIPOTIREOIDISMO PRIMARIO:
RELATO DE UM CASO DIAGNOSTICADO EM SANMGUE PERIFERICO.

ARMANDO, I.: MEMDONCA, E.R.; ALRAMO, L.M.J; AEE, K.T.

Mospital Infantil Menino Jesus de 5%u Faulo (FMEF)

Felatamos crianga de & meses de idade, com quadro clinice sugestive de
hipotirecidisme e "facies mongoldide”. 0 estuwdeo cromoss@mico em culturs
de Vinfdoitos periféricos wE'vlﬁd oy nga de um cromossamc marcador

extra  1{1dp) ©m mosal oo (A8 XY 87, XY i (1p) Y. Em cultura de
Ffitoroblastos, n&e  houve CF@SCLNLH{L celular na acasido, talvezr, devido

E T ! 3 infecciase vigente. Foram realizadas  dasagens hormornale,
cuios re ullldo foaram compativels com hipotirecidis primirio e, apas
administragdo de levo-tirozina, houve perda  de o e melhora  da
atividade., A finalidade deste estudo de & ptra dncosum de
deocromessoemnc  Ldp am - cultura de ] o nerifdEricos, 0 QUE,
normalmente, ¢ relatado em  cultura de fibroblastos. Assim, em criangas
com estas caracteristicas e caridtipe normal, em cultura de linfdcitos
periféricos, recomendamos & continuidade da  pesquisa  en  cultura che

3 ciagko desta sindrome com hipotirecidisme @ pouco

fibroblaztos. A ;
estudada na  Literatura e, talver, possa (fp(1(ur a gqravidade do retarde
mental destes individuas.
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ECTRODACTILIA COM RETARDO MENTAL - RELATO DE UM CASO. Roberto Mul-
ler, Jord3o Corréa Neto, Débora R.Bertola, Flavia V.M.de Sa, Sofia

M.M.Sugayama, Chong A.Kim, Célia P.Koiffmann, Claudette H.Gonzalez,

AN TN N N Y N N N ™ YN

APAE Depto de Pediatria e Ortopedia da FMUSP e Unidade de aconse-
lhamento Genético IBUSP.

Mao fendida (split hand) & uma malformagao caracterizada por
uma deficiéncia longitudinal terminal das m3os, geralmente associa
da com sindactilia aparecendo, nas familias estudadas, de forma es
poradica, autossdmica dominante ou autossdmica recessiva. Sao des-
critas duas variantes anatdmicas: tipo 1 com uma fenda central di-
vidindo a mdo em duas partes semelhantes a uma pinca de lagosta e
a tipo 2 ou monodactilia. S3o comuns os tipos intermediarios, ge-
ralmente associados a sindactilia dos raios restantes. A mao fendi
da pode se apresentar de forma isolada ou fazendo parte de outras
sindromes. Descrevemos, aqui, o caso de um paciente com mao fendi-
da, com deficiéncia mental e outras anormalidades que nao parecem
fazer parte das condicoes ja descritas na literatura. Trata-se de
um menino, terceiro filho de pals jovens e ndo consanguineos, com
dois meio irmaos maternos normais.

Um tio-avo materno e sua filha apresentam monodactilia em MID
e MIE respectlvamente. A gestacdo do propdsito foi termo sem inter
corréncias com parto normal. Aos 11 meses tinha p=7510g, E=75, 5cm,
PC=46, 5cm fronte ampla, olhos grandes, fendas palpebrais obli-
quas para baixo, estrabismo convergente a esquerda, ponte nasal al
ta, retrognatia, palato alto, mdo direita fendida entre o 22 eo 39
dedos, sindactilia total entre o 32 e 49 e comptodactilia no 49 e
50 dedos. Os pés apresentavam sindactilia parcial 292 e 39 dedos.
Aos 2a2m de idade, foi notado retardo DNPM, sendo encaminhado a
APAE de S3o Paulo. O caridtipo foi normal.
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XERODERMA PIGMENTOSO - DUAS FORMAS DE APRESENTACAO GRAVE COM MANI-
FESTACOES NEUROLOGICAS. Jordao Corréa Neto; Roberto Muller; Dalton
Soares; Maria C.Rivitti; Miriam N.Sotto; Alvaro C.A.Magalhaes; Erla-

ne M.Ribeiro; Chong A.Kim & Claudette H.Gonzalez. Deptos de Pedia-
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tria, Dermatologia, Ortopedia e Radiologia da FMUSP, EPM e APAE.

0 Xeroderma Pigmentoso (XP) constitui um grupo de doencas genéti
cas autossdmicas recessivas (AR) bastante heterogéneas cujo denomi-
nador comum & um defeito no mecanismo de reparacdo do DNA. A sindro
me de De Sanctis Cacchione, (SSC) descrita pela primeira vez em 1932,
gque alia 3s manifestacdes cutdneas a microcefalia, retardo mental e
surdez neurosensorial progressiva,.hipo ou hiper reflexia, ataxia,
nanismo importante e hipodesenvolvimento sexual, pode ser considera
da a manifestacdo mais grave do espectro do XP. Estudamos trés crian
cas de duas familias sendo que dois irmaos apresentavam SSC e a ou-
tra menina apresentava XP associado a manifestacoes neuroldogicas
mais leves. O nosso estudo tem por objetivo discutir as manifesta-
¢oes clinicas compartilhadas pela SSC e pelo XP com manifestacgoes
neuroldgicas. Caso 1: menino lla, pais consanguineos, peso=5kg
( p<2,5), est= 67cm (¢ p 2,5), facies senil, de sofrimento, foto-
fobia intensa, retardo mental grave, cabelos raros, esparsos, pele
com maculas hipercrdmicas, enoftalmia, dentes separados e cariados,

genitalia com criptorquidia bilateral. Falecido aos 13 anos por
pneumonia. Caso 2: menina, (irma do caso 1), 3a7m, peso 4700 (p<:2,5L
est=65,5cm ( pl 2,5), PC=37,5 (pL2,5), £ilha de pais consangui-

neos, facies senil, de sofrimento, fotosensibilidade intensa, cabe-
los ralos, finos, maculas hipercrdmicas disseminadas pelo corpo, re
tardo mental importante, nevo hipercromico extenso em coxa direita.
Caso 3: menina 6a, peso=15800(nl), est=107(nl), PC=49,5cm (nl), nas
cida de pais consanguineos, facies senil, de sofrimento, retardo
mental leve, cabelos finos, fofobia intensa, pele com maltiplas ma-
culas hiperpigmentadas, deformidade ocular com ectropio. Foram efe-
tuados exereses de 10 tumores da face.
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MALFORMACOES CONGENITAS EM FILHOS DE MAE DIABETICAS: RELATO DE QUA-
TRO CASOS. Erlane M.Ribeiro, Chong A.Kim, Mario F.Barba,Lilian S.R.
Sadek, Cléa R.Leone, Claudette H.Gonzalez. Unidades de Genetica
Clinica e de Radiologia do Instituto da Crianca do H.C. Bercario
Anexo 3 Maternidade do H.C. Departamento de Ortopedia da FMUSP.

A incidéncia de malformacdes congénitas em filhos de maes diabé
ticas é quatro vezes superior & da populagao geral. Ha uma grande
variacao no espectro das malformacdoes observadas, sendo mais fre-
guentes as cardiacas, as musculoesqueléticas e as do sistema nervo-
so central. _ .

Estudamos quatro casos de criangas com malformacoes varias fi-
lhas de maes diabéticas. ‘

Caso 1l: menino de 9 meses cuja mae era obesa e teve diabetes
gestacional associado & préeclampsia. O paciente apresentava baixa
estatura, hérnia umbilical e inguinal, incontinéncia urinaria e pe
torto congénito bilateral. A ressonancia magnética revelou hemiver-
tebra em L1, agenesia de L2 e L3 e estreitamento medular entre L3 e
L4. -

Caso 2: menina de 3 meses nascida com hidrocefalia. Sua _mae te-
ve diabetes gestacional e recebeu insulina a partir do 39 mes.

Caso 3: menino de 2 anos cuja mae era diabética classe B White.
Apresentava déficit ponderoestatural, deformidade dos 62 e 79 arcos
costais bilateralmente, hemivértebra em T9 e T10, rim pélvico a di
reita e criptorquidia bilateral.

Caso 4: menino de 4 anos, cuja mae era diabética classe R de
White. Apresentava macrocefalia com dilatacdo de ventriculos late-
rais, apendices pré-auriculares, surdez a esquerda e atraso de DNPM.

A patogénese das malformagoes em filhos de maes diabéticas ain-
da & polémica. Segundo alguns autores, estaria associada ao mau con
trole do estado metabdlico no inicic da gravidez. O aparegimento de
novos métodos de diagndstico precoce das alteracdes metabdlicas do
diabetes poderia prevenir as malformacoes citadas.
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SINDROME DE WILLIAMS: RELATO DE CASO. . Sofia M.M.Sugayama, Erlane
M.Ribeiro, Chong A.Kim, Natdlia A.Cruz, Maria D.Fujimura & Claudet-
te H.Gonzalez. Departamentos de Pediatria e Ortopedia da FMUSP. Ins
tituto da Crianga do HC da FMUSP.

A sindrome de Williams (SW) & uma doenga genética de etiologia
discutida. Sugere-se para a mesma a heranga autossomica dominante
(MIM 19305) e a grande maioria dos casos & de ocorréncia esporadica.
As principais caracteristicas clinicas da SW s3o: facies caracteris
tico descrito como de duende, estenose adrtica supravalvular, retar
do mental (QI médio 56), hipercalcemia, além de outras anomalias
variadas. _

Estudamos uma crianca do sexo masculino nascida de parto cesareo,
com PN = 2.850g, E = 49 cm, produto da 12 gestacao materna, de pais
normais e ndo consangliineos. Ao nascimento foi constatada hipospadia,
corrigida cirurgicamente com la. Aos 7a foram feitos no Incor os
diagnosticos de estenose adrtica supravalvar e valvar, estenose de
ramos D da a. pulmonar e degeneracao mixomatosa da valva mitral. En
caminhada ao I.Cr. com 8a 4m, ocasido em gue apresentava ao EF: P =
27.500g (p50), E = 124cm (10 p<25), PC = 50,5cm (p2), fronte am-
pla, olhos azuis com iris de padrao estrelado, ponte nasal ahuga@a,
narinas antevertidas, filtro nasal longo, labios grossos.Sopro sis-
tdlico +++/4 em todos os focos, cifose toradcica e acentuacao da lor
dose lombar. Desproporg¢ao palmo-digital com predominio da palma,
camptodactilia do 59 dedo bilateralmente, prega unica bilagergl e
hdlux valgo bilateral. Com 9a 1llm o paciente foi submetido a cirur
gia cardiaca. Apresenta US rins e vias urinarias normal, dosagem se
rica de cilcio e fosforo normais, auséncia de proteinuria,funcao re
nal normal, reabsorcido tubular de fosfato normal. Caridtipo: 46,XY.

O paciente apreserta DNPM atrasado e retardo mental (QI = 50).

O caso por nds estudado foi de ocorréncia esporadica_e o acon
selhamento genético fci realizado dando um risco de recorrencia bai

X0.CNPg.
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DEFEITOS DE EXTREMIDADES E/OU SEQUENCIA DE MOEBIUS EM 13 CRIANCAS
ASSOCIADO AO USO DE MISOPROSTOL NO PRIMEIRO TRIMESTRE DE GESTACAO.
Claudette H.Gonzalez, Fernando R.Vargas, Ana B.A.Perez, Chong A.Kim,

Decio Brunoni, Maria Joagquina Marques-Dias, Cléa R.Leone, Jordao

Correa Neto, Juan C.Llerena Jr. € José Carlos Cabral de Almeida. De

N O\ OO

partamentos de Pediatria e Ortopedia da FMUSP, Disciplina da Geneé-
tica, EPM e Instituto Fernandes Figueira, FIOCRUZ.

O misoprostol, um analogo sintético da prostaglnadina Eq tem

sido amplamente utilizado no Brasil como abortifaciente. Um nimero
desconhecido destas tentativas de aborto & mal sucedido e a gesta-
cao prossegue.

Estudamos 13 pacientes cujas maes tentaram abortar sem suces-
so, usando a droga Cytotec (R) no primeiro trimestre de gestacao.
Na grande maioria dos casos o Cytotec (R) foi usado entre a 42 e
52 semanas de gestacdo. As doses utilizadas variaram de 2 comprimidos
(400mg) a 28 comprimidos (5600mg) sendo que estas doses represen-
tam a soma das doses via oral mais via vaginal (quando isto ocor-
reu) . A idade dos pacientes a época em que o diagndostico foi esta-
belecido variou desde recém-nascido até lalOm.

Sete criancas apresentaram defeitos de extremidades e seglién-
cia de Moebius. Trés criancas apresentaram apenas seqliéncia de
Moebius e duas, apenas defeitos de extremidades. Uma crianca apre-
sentou hidrocefalia (diagnosticada intra-utero) e defeitos de extre
midades. Duas criancgas tiveram também andxia perinatal. Trés crian
cas, das treze estudadas, faleceram respectivamente com 48 dias, 8m
e 18m de idade.
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ARTOGRIPOSE DISTAL TIPO II B - RELATO DE UMA FAMILIA. Chong A.Kim,
Sofia M.M.Sugayama, Jorddao Correia Neto, Walter H.C.Targa & Clau-

dette H.Gonzalez. Departamentos de Pediatria e Ortopedia da FMUSP.

Instituto da Crianca do HC da FMUSP.

A artrogripose distal caracteriza-se pela presenca de contratu-
ras articulares de distribuicdo predominantemente distal. E divi-
dida em dois tlpos- Tipo I e Tipo II. Nos afetados por artrogripo-
se distal tipo I ha apenas contraturas articulares; no tipo T
além das contraturas hda outros sinais clinicos associados. As ar-
trogriposes distais do tipo II foram classificadas em 5 grupos (IT
A, 11IB, 1IIC, IID e IIE), com base nos sinais clinicos.

Estudamos trés irm3s afetadas pela artrogripose distal tipo IIB
As trés afetadas, casos 1, 2 € 3 de 13, 12 e 10 anos respectivamen
te, de raca negra, procedentes de Angola, foram trazidas ao Brasil
para possivel correcao c1rurglca das contraturas digitais.

Ao exame fisico, as trés meninas apresentavam ptose palpebral
unilateral, camptodactilia e sindactilia parcial 2, 3, 4 e 5 Dbi-
lateralmente. O caso 1 apresentava também escoliose importante e
baixa estatura. O caso 3 apresentava ceratocone unilateral e baixa
estatura. As tres apresentavam bom desenvolvimento neurop51comotor

Os pais ndo eram consaguineos. Segundo a informagao paterna, a
mie das criancas apresentava também ptose palpebral unilateral mas
sem contraturas digitais e sua estatura era 1,50m. O exame fisico
do pai era normal.

Estabelecemos o dlagnostlco de artrogripose distal tipo IIB fa-
miliar de heranca autossomica dominante.
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OLIGODACTILIA, CAMPTODACTILIA, APLASIA/HIPOPLASIA FIBULAR, ANO
NIQUIA E OUTRAS ANOMALIAS EM TRES IRMAOS. Elias 0. Silva (De -
partamento de Genética, Universidade Federal de Pernambuco €
Instituto Materno-Infantil de Pernambuco, Recife - PE) .

Neste trabalho, anomalias congenltas multlplas — notadamente

do sistema esqueletlco — sao descritas em tres irmaos perten—
centes a uma irmandade de 14 membros, cujos genitores sao pri-
mos em primeiro grau. As principais anomalias observadas con -
sistem de oligodactilia com artrogripose distal (pes), campto-
dactilia, aplasia/hipoplasia fibular, anon1qu1a, padroes inco-
muns de pregas palmares de flexao, ausencia de pregas interfa-
langeanas de flexao, fusao de ossos do carpo e tarso, agenesia
de ossos do tarso e metatarso, costelas cervicais, agenesia de
costelas, escoliose e baixa estatura. Presume-se que esta seja
uma sindrome autossomica recessiva, nao descrita previamente.

NN NN/, O P U
: ‘ i \ Yala ‘/\/\‘f\/-\/\/\/\/-\f\,—\/\/\/\/\./\/\‘/\/\/\/\r\/\/\/-\,,-\,.\,\,\/-\/\,\A/\,\,\/\A/\ir\




)

~

/\‘ /“\l ™\ /'\ f\‘ /\\‘ /‘\‘ /\

)

Y aya

)

/\\\ /'\‘ /'\\ ™\ /\‘ /_\. /“\\ ™\

)

A

’\r\a/\\/—\\'/—\\/\\f\/\\1/\‘/\‘/\\/\‘/\y/\‘/\\/\‘A,/\‘/—\‘/\v‘/—\\,\\A/\\,—\/\/\\/—\w

TL 61

BAIXA ESTATURA NA INFANCIA E SINDROME DE TURNER: UMA ASSOCIA
GAO MAIS FREQUENTE DO QUE SE SUPCE.

NL Viguetti e AT Maciei-Guerra’(Departamento de Genética Mée-
dica - Faculdade de Ciencias Medicas - Universidade Estadual
de Campinas, Campinas, SP).

A Sindrome de Turner é uma causa bem conhecida de baixa esta
tura em individuos do sexo feminino, uma vez que determina
retardo de crescimento intra-utero, declinio gradual da velo
cidade de crescimento na infancia e auséncia de estirao pube
ral. A pesquisa da Sindrome de Turner na infancia tende a
ser indicada muito mais pela presenga da baixa estatura pro-
porcionada em meninas "normais" sob outros aspectos, particu
larmente o desenvolvimento neuropsicomotor, do que pela veri
ficagao de um quadro dismorfico, que frequentemente passa de
sapercebido pelo nao especialista. O estudo citogenético de
38 meninas com baixa estatura (abaixo 22 DP) e bom DNPM;, e
sem levar em conta a existéncia ou nao de sinais dismorficos,
revelou que pelo menos 1:8 sao portadoras de Sindrome de Tur
ner. Em nosso meio, onde as condigoes sécio-economicas adver
sas devem ser responséveis por um grande numero de doengas
adquiridas que afetam o crescimento, a freqﬁéncia encontrada
foi inesperadamente alta, mesmo levando em conta as inevita-
veis distorgSes de averiguagao de uma amostra como essa, Ob-
tida em um hospital universitario.
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COEXISTENCIA DE OVOTESTIS E REGRESSAO TESTICULAR NUM MENINO

PORTADOR DE QUIMERISMO 46,XX/46,XY E AMBIGUIDADE GENITAL.

AT Maciel-Guerra, VLSG Lopes, I Cardinalli, NL Viguetti, AP
Marques-de-Faria, MTM Baptista e G Guerra Jr.(Grupo Interdis
ciplinar de Estudos da Determinagao e Diferenciagao do Sexo,
Faculdade de Ciencias Médicas, Universidade Estadual de Cam-
pinas, Campinas, SP).

A classificagao dos distUrbios da diferenciagao sexual e
tarefa complexa em vista de sua grande variabilidade clinica
e etiolégica. O hermafroditismo, por exemplo, pode surgir
tanto em individuos cromossomicamente normais quanto em por-
tadores de cromossomopatias, incluindo o quimerismo 46,XX/
46,XY. Ja as sindromes de regressio testicular sao incluidas
entre os pseudo-hermafroditismos masculinos e caracterizadas
por ausencia de ganadas em individuos 46 ,XY que apresentam
evideéncias de fungao testicular pregressa. Atendemos um me
nino de 12 anos portador de quimerismo 46,XX/46,XY e ambi-
guidade genital externa (hipospadia escrotal e criptorquidia
D). Ele apresentava um ovotestis E e, a D, somente tecido
fibroadiposo.A genitélia interna masculina normal bilateral
indica que houve regressao de tecido testicular a D. Assim
sendo, a coexisténcia de duas diferentes linhagens celulares
parece poder determinar nao s6 um distirbio da diferenciagao
gonadal como também (o que este caso fortemente sugere) ate
mesmo impedir a continuidade de seu desenvolvimento.
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ANIRIDIA FAMILIAL E TRANSLOCACHO +(Xx:11). Antonia Paula
Marques—de—-Faria, Vera Lucia Gil da Silva Lopes e Christine
Hackel (Departamento de Genetica Medica. Faculdade de Ciencias
Medicas, UNICAMP).

A presente comunicacd3o se refere a uma genealogla com recor-—
réncia de aniridia em m3e e filha, tendo a analise cromossOmi-
ca da Ultima revelado uma translocagdo entre o brago longo do
cromossomo X e o brago curtoc do cromossomo 11, que parece ser
equilibrada [46,X,t(X;11)(gl2;pl3)]. A avaliag3o ecografica,
também da filha, detectou duplicagio de pelve renal & direita
e uronefrose pielocalicial & esguerda. Est¥oc sendo aguardados
os exames da m3¥e, bem comoc a dosagem de catalase eritrocita-
ria, geralmente reduzida nas defici&éncias cromossOmicas envol-
vendo a regido 11pl3. 0O estudo de inativagdo do cromossomo X
também est& previsto pois, apesar de em alguns casos de aniri-
dia isolada familial ja& terem sido descritas diversas translo-
cagles reciprocas equilibradas, entre o cromossomo 1l e outros
autossomos, n3o ha& relato sobre o envolvimento do cromossomo
X. E, como a translocagdc determinou a transferéncia da regido
contendo o centro de inativac3o desse cromossomo (Xgl3) para a
regi3o 11pl3, sera interessante verificar seu padr3o de inati-
vagdo. A manifestagdo de aniridia nessa paciente pode ter sido
decorrente da disrupcdc do gene AN2, devido aoc rearranjo cro-
mossOmico, ou ainda resultante da imativagdo desse gene, por
contigliidade a regi3o Xgl3 no cromossomo translocado.
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ASPECTOS GENZTICOS DA DOENGA DE CROHN: A PROPSSITO DE UM CASO COM CONSANGUINI-

DADE ENTRE 0S GENITORES. Antonia Pauls Maraues—de-Faria e Walter Pinto Junior
(Departamento de Genética Médica, Faculdade de Ciéncias Medicas, UNICAMP). .

A etiopatogenia das doengas inflamatdrias intestinais de natureza n3c infec-
ciosa permanece indefinida,sendo a maioria dos estudos sobre o tema concordan-
te quanto ao envolvimento de fatores genéticos e ambientais em sua determina-
¢30. Na doenga de Crohn,o componente genético parece ter particular importan-
cia, € isso ficou mais evidente para os autores a partir de um caso, O unico
na genealogia,de curso particularmente grave, com iniciao incomum dos sintomas
205 3 meses,e obito com i ano de idade,em crianga do sexo feminino, cujos pais
eran primos em quarto grau. Frente a um afetado,o risco empirico de recorrén-
cia na irmandade ¢ da ordem de 1/25. Entretanto,no caso em quest8o,a consan-
guinidace e a evolugSo da doenga justificam um acréscimo consideravel nessa
ectimativa e favorecem o modelo misto de transmissio proposto por Kuster gt
al. (An.J.Med.Genet, 32:105,4989), o qual incluiria um gene principal antossd-
ecessivo, responsavel pela suscetibilidade a doenga, cuja penetrancia

mico r
nos fetados dependeria da interagfo com agentes do ambiente & outros fatores
€

e

os. Aproximadamente 307 dos casos estariam relacionados a presenga de
e na fanilia, € sua proporgio seria nuito alta nagueles de aanifestagio.
. J& cara os casos isolados e de aparecimento tardio, € considerada a
s de que se tratem de fenocdpias. A andlise desses aspectos € dificul-

tada gor varics motivos, merecendo destaque a observagio de gque, entre ns es-

tuosz clinicos que se referem & incidéncia familial da doenga de Crohn, € pe
auero o nirero dos que permitem a avaliaglo do risco de recorréncia, pois a

mz _-ia n3a traz informaghes sobre o miimero total de afetados, & o de parentes
nors , tm srimeiro € segundo grau. Isso ressalta a importiancia de uma inves-
s

is criteriosa dos antecedentes familiais, bem wows do registro sis-

~

t
¢« .znealogias dos poriadcres desse tipo de afecys
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ERROS INATOS DO METABOLISMO: RASTREAMENTO E AVALIACAO DE AMINOACIDO-
PATIAS Nb_RIO DE JANEIRO. R.E.Simoni, D.M.Grassiano, C.F.Arnaldo, M.
S.Faria, M.S.Operti, E.Teich, J.G.Barbosa Neto, M.L.C.Oliveira (De-
partamento de Bioquimica, Instituto de QufmiCa,.Universidade Federal
do Rio dé'Janeiro, Rio de .Janeiro, RJ) .

Muitos erros genéticos afetando o metabolismo e transporte de a
minodcidos ji foram identificados; estas desordens se manifestam na
sua maioria na infancia,resultando em dano cerebral irreversivel
quando ndo levam a morte ainda no periodo neonatal. Vidrias destas
disfungGes sdo passiveis de tratamento, dai 'a importdncia do diagnds
tico precoce e tratamento imediato. O rastreaménto realizado no Rio
de Janeiro para as chamadas aminoacidopatias € feito por avaliagdo
da excregio acentuada destas substancias ou seus metab61itos em uri-
circular visando o fracionamento dos aminodcidos plasmatlcos ¢ urina
rios. A avaliagao das alteragdes encontradas em amostras de 1000 pa-
cientes ‘complementada. por analises mais esoec1f1cas permitiram o
dlagnost;co de disfuncdes no metabollsmq-de fenilalanina, tirosiné,
homocistina, glicina, beta¥a1aniné,'écido glutamico, assim como no
transporte de cistina.

(CNP_ .- CEPG/UFRJ)
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AVALIAGCAO DE DISFUNCOES NO METABOLISMO DE GLICOSAMINOGLICANOS, GLI-
COPROTEINAS E GLICOLIPIDIOS NO RIO DE JANETIRO. C:M.R.Carvalho, M.G.
J.Araujo, R.W.Soares, E.Teich, J.G.Barbosa Neto,M,L,C,Oliveira, C.P.
H;Olivéira..(Departamento de Bioqui’;miéa7 Instituto de Quimica, Uni-
versidade Federal do Rio de Janeiro, Rio‘de Janeifo, RJ)

e

'No programa de rastreamento Hara Erros Inatos Qo Metabolismo
realizado desde 1988 no Rio de Jaﬁeiro em pacientes de risco, tem
sido encontrado um nimero elevado de alteragles nos testes qualita-
tivos para glicfdios e glicosaminoglicanés. ‘A andlise de amostras
de 1000 pac1entes foi feita utilizando alem dos testes quimicos qua
lltatlvos técnicas de frac1onamento (cromatografla em camada flna
eletroforese. em rel) e dosagem por métodos colorimétricos das subs-
tancias excretadas em urlna. A avaliag@o dos resultados bloqulmlcos
e sintomas clinicos mostrou a 6¢Hrréncia de casos;de”mucopollssaca~
ridoses tipo I;III,IV, VI e oligossacaridoses tipo GMl e alfa-mano-
sidose. Mucopolissacaridfiria também foi‘encontrgda em outros tipos
de sindromes. Amostras de—paciehtes com perfis de oligds§acarfdios
diférentes dos descritos na literatura estao sendo avaliadas por me
todologia mais sofisticada._de modo a se determinar possiveis vari-

antes ou novas disfungoes.

( CNPd , CEPG/UFRJ)
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BAIXA ESTATURA, ALTERACOES DE VERTEBRAS, RETINITE PIGMENTAR
E SURDEZ: RELATO DE UM CASO. GL Ferretti-Cisneros, VEF Ferraz, MHO
Duarte, F Azevedo, ES Ramos, LR Marteli, JM Pina-Neto
(Departamento de Genética Médica, HCFMRP-USP).

Os autores descrevem um caso de baixa estatura de inicio pré-natal, associado
a anomalias de segmentacdo de vértebras, retinite pigmentar e surdez
neurossensorial. O propésito, do sexo masculino, € o quinto filho de casal

“consanguineo. Nasceu de parto normal, a termo, medindo 44 cm (abaixo de P3)

pesando 3200 g (P50) e apresentou cianose neonatal. Evoluiu com atraso
neuromotor, baixa estatura desproporcionada, com tronco curto e cifoescoliose
severa. Aos 11 anos foi diagnosticada retinite pigmentar bilateral, catarata e
surdez neurossensorial. Os exames radiolégicos do esqueleto mostram
cifoescoliose toracica dextro-convexa, hemivértebra T7-T8, espinha bifida L5-
S1, costelas em remo, luxacdo congénita do quadril bilateral, atraso da idade
dssea e osteoporose global. A tomografia computadorizada do cranio mostrou,
aos 16 anos, atrofia cerebral e cerebelar. O cariétipo demonstrou 46,XY
Cromossomos.

Os autores discutem a possibilidade de tratar-se de uma nova sindrome de
baixa estatura, de etiologia provavel Autossdmica Recessiva.
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SINDROME DE NAGUIB: UMA NOVA ENTIDADE CLINICA? MVR

Muioz e JM Pina-Neto ( Departamento de Genética, HCFMRP-USP,

Ribeirao Preto, SP ).

O presente trabalho € um relato de caso de uma crianga do $exo
masculino, filho de pais ndo consanguineos, que apresenta varias
caracteristicas dismorfolégicas as quais, entre outras, incluem
polidactilia pré-axial, hipospadia, bolsa escrotal em cachecol, microtia
assimétrica e eslrabismo divergente. O proposito apresenta
desenvolvimento neurolégico normal e ndo tem baixa estatura. Nao
ha nenhum outro afetado na familia. Baseados no fenétipo, que se
assemelha somente aquele descrito por Naguib em trés crnancas
irmas, consideramos comgo principal diagnostico - diferencial a
Sindrome de Aarskog. Acreditamos que este caso reforca a hipotese
de ser a Sindrome de Naguib uma nova entidade com provavel
heranca autossdmica recessiva.
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SINDROME DE HERRMANN-PALLISTER-OPTIZ: RELATO DE CASO COM
CARDIOPATIA. LR Silva, TM Félix, C Graziadio, VEF Ferraz e JM Pina-Neto
(Departamento de Genética- HCFMRP-USP).

Em 1969, Herrmann e Optiz, descreveram uma sindrome com craniossinostose,
oligossindactilia, labio leporino e deficiéencia mental. Desde entdo outros 2
casos foram descritos na literatura. Os autores relatam o caso de um recém
nascido com caracteristicas desta sindrome, associada a cardiopatia. A
crianga, do sexo masculino, € o primeiro filho de casal jovem e néo
consanguineo, nascido de parto cesaria, a termo. Ao exame fisico apresentava
2350 g de peso, 49 cm de estatura e 29,5 cm de perimetro cefalico. O cranio era
em frevo e a facies mostrava hipotelorismo, com fendas palpebrais obliquas
para cima, desvio nasal para a direita, labio leporino incompleto & esquerda e
orelhas baixo implantadas e rodadas posteriormente. Na érea cardiaca
auscultava-se sopro sistélico 5+/6+. Os membros superiores apresentavam
dificuldade de extensdo de ambos os cotovelos, antebragos curtos e
monodactilia bilateral. O joelho esquerdo apresentava deformidade em flex&o
com rotagdo externa e havia oligodactiia em ambos os pés. O estudo
radiolégico demonstrou cranio em trevo, aplasia de radio a direita e de uina e
tibia & esquerda. No ecocardiograma foi observado CIA e CIV ampla e estenose
pulmonar discreta. O cari6tipo evidenciou 46,XY cromossomos.
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ANALISE DA ETIOLOGIA DAS CRANIOSSINOSTOSES NO SERVICO DE
GENETICA MEDICA DO HCRP. C. Graziadio, H.R. Machado, V.E.F. Ferraz,
T.M. Félix, E.S. Ramos, L.R. Martelli, J. M. Pina Neto (Setor de Genética Médica
e Setor de Neurocirurgia do H.C.F.M.R.P.-USP, Ribeirdo Preto, SP).

A craniossinostose é uma malformagéo decorrente do fechamento precoce das
suturas cranianas que ocorre numa freqgiiéncia de 0,4 a 1/1000. A avaliagcdo da
presenca de anomalias associadas a craniossinostose é fundamental durante a
investigacdo diagnodstica, influenciando decisivamente o progndstico e
tratamento desta patologia. Avaliamos 42 pacientes com idade entre 7 dias e 12
anos, encaminhados ao nosso servico apresentando craniossinostose.
Observamos que 54,7% pertenciam ao sexo feminino e 45,2% ao masculino . 14
pacientes (33%) apresentavam craniossinostose isolada, sendo que em 2
destes pacientes observamos que o quadro era secundario a microcefalia.
Outros 12 casos foram esporadicos, podendo tratar-se de uma Mutacéo Nova.
Em 28 pacientes (67%) observamos outras anomalias associadas. As
sindromes génicas encontradas foram: S. de Crouzon (42,8%), S. de Apert
(35,7%), S. de Saethre-Chotzen (7,1%), S. de Pfeiffer (3,5%) e S. de Carpenter
(3,5%). Nao foram encontradas sindromes cromossémicas. Em 5 casos (17,8%)
foram detectados outros afetados na familia, confirmando padréo de heranca
Autossdmico Dominante. No caso da S. de Pfeiffer, os pais do afetado
apresentavam consanguinidade, comprovando o padrdo de heranca
Autossémico Recessivo descrito na literatura. Em dois pacientes com anomalias
associadas ndo foram definidas sindromes dismorfolégicas classicas.
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AGENESIA DE PENIS E ECTRODACTILIA: UMA ASSOCIAC/-\O RARA. L.R. Martelli;_C. Graziadio;
E.S. Ramos; M.A. Assad Barbosa e S. Tucci Jr.(Depto de Genética e Depto de Cirurgia da
Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto-USP).

A agenesia de pénis é uma anomalia rara, com aproximadamente 75 casos descritos,
podendo estar associada a outras malformacdes, mais comumente do sistema genito-urinario.
Ectrodactilia € um termo genérico que abrange diferentes sub-grupos de aiteragGes digitais,
entre elas a "split-hand", com prevaléncia estimada de 1 em 112000 nascimentos. Relatamos
o caso de um RN de parto cesérea, a termo, 1° filho de um casal jovem, ndo consanguineo, que
ao exame fisico apresentava malformagcdes de mios e de genitalia externa. Membros
superiores proporcionados com auséncia do 3° quirodactilo bilateralmente, sem outras
alteracdes. O estudo radioldgico confirmou auséncia de 3°QD a partir do metacarpo
bilateralmente, sendo atréfico a direita; metacarpos irregulares, com diametros diafisarios
aumentados 2 direita. A genitélia externa evidenciava auséncia de pénis, palpando-se
discreta protuberancia na regido correspondente & implantagdo peniana ao nivel da sinfise
pubica, onde se localiza meato uretral; bolsa escrotal hipodesenvolvida, discretamente
enrugada e com rafe mediana. Génadas palpéveis na bolsa, bilateralmente. O cari6tipo revelou
46,XY cromossomos, normal para o sexo masculino. Os exames graficos nao mostraram
outras alteracdes do sistema urinario ou demais aparelhos. No presente trabalho, além de
observarmos a concomitancia de duas malformacdes raras (ectrodactilia e agenesia de
pénis), descrevemos esta associagio no tipo 1 de afalia. Segundo a classificagdo proposta por
Skoog e Beliman, a forma mais comumente associada a anomalias congénitas é a afalia do tipo 3.
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SINDROME DE DOWN-ANALISE CLINICA,CITOGENETICA E EPIDEMIOLOGICA DE

165 CASOS.RT Boy,JC Llerena Jr. JG Barbosa Neto,FR Vargas e JCC Al
meida(Centro de Genetica Medloa Instituto Fernandes Figueira,Funda

gao Oswaldo Cruz, Rio de Janelro RJ).

Foram analisados 165 casos de criangas portadoras de Sindrome de
Down, acompanhados pelo Centro de Genética Médica-IFF- Fiocruz,se
gundo um protocolo CllnlCO e laboratorial que englobava, na maio
ria dos casos, avaliagao cllnlca, analise 01togenetlca controle

hematologico, dosagem de hormonios tireoidianos, ultrassonografi

a abdominal e RX de coluna cervical. Cerca de 86% dos pacientes

apresentavam trissomia livre do cromossomo 21;cardiopatia conge- |

nita foi observada em 37.5% dos casos, sendo a malformagao mais
encontrada. Ressaltamos a presenga de litiase biliar em 4.3% dos
exames ultrassonograflcos abdominais realizados, achado signifi-
cativo na populagao de lactentes. Serao discutidos o s achados
CllnlCOS 01togenetlcos e epid emlologlcos
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GERODERMIA OSTEODISPLASICA - RELATO DE 01 CASO0.JBG Neto,RT Boy,
(Centro de Genetica Médica.Instituto Fernandes Figueira, rundagao
Oswaldo Cruz,Rio de Janeiro,RJ).

Gerodermia Osteodisplasica (GO) & uma condigao autossomica reces
siva pouco descrita e caracterizada por envelhecimento precoce
da pele e compprometimento esqueletico onde se observa osteoporo
se generalizada, podendo estar associada a fraturas e colapso
vertebral. Relatamos um_caso de GO _em uma menina de 04 anos, cu-
Jjos pais sao jovens e nao consangulneos que foi encaminhada por
luxagao bilateral de quadril.Salientamos a necessidade de se con
siderar tal diagnostico em toda crianga com cutis laxa congenita
levando-se em conta a variabilidade das manlfestagoes articu-
lares e esqueleticas.
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ESTUDO EPIDEMIOLOGICO DE 35 NECROPSIAS DE PACIENTES PORTADORES
DE SINDROME DE DOWN.RT Boy,JC Llerena Jr. e HIB Ramos (Centro
de Genetica Medlca, Departamento de Anatomia Patologlca e Cito
pagologla, Instituto Fernandes Figueira,FIOCRUZ,Rio de Janeiro
RJ).

Foram revistas 35 necrop51as de pacientes com dlagnostlco cli-
nico de Sindrome de Down (relatos morfologlcos e fotograflcos)
do arquivo do Departamento deAnatomia Patologlca e Citopatolo-
gia do IFF-FIOCRUZ do perlodo de 1953 a 1993 (n? total de 3169
necrops1as)

Em 29 casos(grupo A) o dlagnostlco foi 1negu1voco, sendo que
em apenas 14% destes o dlagnostlco citogenetico foi confirmado.
Nos 06 casos restantes (grupo B), o dlagnostlco clinico foi du
vidoso. O quadro 1 mostra a taxa de malformagoes encontradas
nos dois grupos. A grande maioria dos pacientes ( n=22) fale-
ceu nos 6 primeiros meses de vida, com mais de uma malformagao
congenlta. A comparagao das incidencias das malformagoes conge
nitas entre os dois grupos nao nos permitiu a discriminagao de
casos de SD. Contudo, comparando os casos vivos de SD do traba
lho anterior, observa-se a alta morbidade nos portadores, de de
feitos congenltos. Salientamos entre os achados morfologlcos
de sistema nervoso central o tuber floculus,heterotopia pouco
frequentemente ivestigada,porem de alta especificidade nos ca-
sos de SD, quando comparada com outras sindromes dismorficas.

Quadro 1 R Grupo A Grupo B
Cardiopatia congenita 83.0% 71.4%
Malformagao intestinal 41.4% 42.8%
Malformagao renal 10.0% 17.0%
Malformagao esqueletica 6.9% 0%

Malformagao endocrina 17.2% 0%
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DISFUNCAO HEPATICA COMO PARTE DA SINDROME DE ALSTROM. D Moretti-
FerreiraX, LAM Zornoff%X¥, RHG Martins+, e SA Schelini+. (% Depto.
Genética,IR ¥¥Depto.Clin.Méd. .FM +Depto.0torrin. Oftalm.,
FM/UNESP, Botucatu, SP)

A sindrome de Alstrom & uma doenga genética autosstimica recessi-
va. Nos relataremos um paciente com sindrome de Alstrom associa-
da a disfung3o hepé&tica. CFA, 17 anos, masculino, branco, Gnico
filho de pais duplamente primos (lo. e So. graus), caso isolado
na familia, & fruto de uma gestag3o e parto normais. Apresentava
aos 7anos estatura e PC normais e peso de 34.800g (»> percentil
97). Foi visto por nébs & idade de 17 anos, j& apresentando peso|
normal, estatura no 2o0. percentil, inteligéncia normal, ceguei-
ra, hipogenitalismo e caracteres sexuals secundarios normais.. A
avaliag¥o oftalmolégica revelou catarata, atrofia optica e reti-
nite pigmentar. A investiga¢¥o otorinolaringolégica evidenciou
hipoacusia neurocosensorial bilateral. Ele apresentava diabetes
mellitus tipo II, hepatomegalia e disfuncao hepatica (TGO 150
mUI/ml, TGP 90mUI/ml, BD 2,2 mg%, BI 1,0 mg%4. FA 150 mUI/ml e GGT
100 mUI/ml). Exames para hepatite A e B, Alfa-l-antitripsina, Al-
fa-FF e ceruloplasmina foram normais. Bibpsia hep&tica sugeria
cirrose hepatica macronodular. A investigacao renal (uwréia
F0mg%, creatinina 1,72 mg%, clear. creat. 41 ml/mim, proteindria
guantitativa de 778 mg/24hs com clearence de 34,4 ml/mim, hipo-
fosfatemia, acidose metabélica e ecografia renal normal) sugeria
tubulopatia. 0 cariotipo foi normal. Nosso caso confirma a pro-
posta de Connolly et.al (1991) de que o envolvimento hepatico &
parte do espectro dismébrfico da sindrome de Alstrom.
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SINDROME DE HAJDU~CHENEY: RELATO DE UM CASO. D Moretti-Ferrreira,
RPF__Oliveira Sobrinho., LC Orquizas (Servigo de Aconselhamento Ge-
nético, Departamento de Genética/IR, UNESF, Botucatu, SF).

A sindrome de Hajdu-Cheney & uma displasia esquelética
rara, caracterizada por baixa estatura, perda precoce de dentes,
dolicocefalia, face tipica e acro-ostedlise. Existem relativamen-—
te poucas descrigles de casos clinicos na literatura, de modo que
a prevaléncia dos sinais ainda n8o estd plenamente estabelecida.
Descrevemos a seguir um caso em que a acro—ostetlise, citada como
importante sinal dessa sindrome, est& ausente. J.F.V., & anos, e
filha de um casal jovem e n3o consanguineo, sem antecedentes fa-
miliais dignos de nota. Nasceu de parto normal, apbos gestagdo sem
intercorréncias, com peso e estatura adequados & idade gestacio-
mal. Evoluiu com demora no fechamento da fontanela anterior, de-
formidade Ossea progressiva e perda precoce de dentes deciduos.
Apresenta baixa estatura, microcefalia, orelhas disméorficas, so-
brancelhas grossas, hipertelorismo, fissuras palpebrais obliquas
para cima, exoftalmia, olhos amendoados, ponte nasal alargada,
ponta do nariz achatada, lébios finos, microrretrognatia, pescogo
curto, esterno curto, peito escavado, camptodactilia de 2o0. e 3Jo.
quirodactilos, pé torto equino-valgo bilateral e camptodactilia
de pododactileos. 0O invent&rio radiclégico revelou alargamento da
sela tOUrcica, ossos wormianos, hipoplasia mandibular, osteoporose
e vicios posicionais de membros. Ndo havia acro-ostetlise. Os si-
nais clinicos e radiolégicos s¥o compativeis com o diagnostico de
sindrome de Hajdu-Cheney. A ausé@éncia de acro-ostedlise ndo neces-
sariamente exclui o diagnéstico em quest¥o: pode ser de manifes-
tag¥o mais tardia ou mesmo, dado o pouco conhecimento sobre a
sindrome, n3¥o se constituir num sinal cardinal.
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SINDROME DE COHEN - APRESENTACAO DE 2 PACIENTES
Carakushansky, G, Teich, E, Reis, R.L.R., Ribeiro, M.G. e Reis, J.
C. - Servico de Genética do Inst. de Pediatria Martagao Gesteira
deé UiF«R.ds

A sindrome de Cohen caracteriza-se por facies peculiar com
protusdo dos incisivos superiores, microcefalia discreta, obesida-
de, deficiéncia leve a moderada e estreitamento dos pés e das maos
Como achados associados & frequente encontrar dificuldades escola-
res, problemas de marcha devido ao genu valgum e pés planos,hipo-

acusia, nistagmo e hipertelorismo.

A etiologia € a de uma heranca mendeliana, possivelmente com
transmissiao autossdmica recessiva, embora existam evidéncias de
uma heterogeneidade genética. A consanguinidade foi assinalada
em 7 descricdes da literatura. Cerca de 40 casos ja foram descri-

tos e, pelo menos 13 desses, representavam Casos esporadicos.

Apresentaremos dois pacientes com esta sindrome, ambos prove-
nientes de unides nao-consanguineas e gue representavam casos

esporadicos em suas respectivas familias.
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PREVALENCIA DAS MUCOPOLISSACARIDOSES NA ALEMANHA.

E.R. Valadares*, J. Gehler®, M. ReckS

1- Departamento de Fediatria da Universidade Federal de Minas Gerais,
Brasil, 2- Kinderklinik des Stadtkrankenhauses, Russelsheim, Alemanha, 3-
Kinderklinik Mainz, Alemanha.

As mucopolissacaridoses (MFS) representam um grupo de doengas lisocssomais,
em que hd acGmulo de mucopolissacarideos (glicosaminoglicanos, GAG) dentro
do citoplasma celular, devido A aus@ncia de enzimas especificas. Através de
dados clinicos & bioquimicos se diferenciam seis .grupos maiores de MFS, que
se diferenciam em subtipos: MPS I (defici@ncia de iduronidase), MFS II (S.
Hunter), MPS III (S. Sanfilippo), MPS IV (S. Morquio), MPS VI (S. Lamy-
Maratoux) e MFS VII (S. Sly).

0 Laboratério de Erros Inatos do Metabolismo da Clinica Fedidtrica da
Universidade de Mainz, na Alemanha, recebe material de diversas regices da
Alemanha e também de outros paises. No periodo de 1973 até 1992, este
laboratério confirmou o diagnéstico de 397 pacientes com PMFS através . de
andlises enzim&ticas em leucdcitos, soro ou fibroblastos. Através de uma
andlise retrospectiva destes casos foi levantada a preval&ncia das fFS neste
servigco. A Sindrome de Sanfilippo (MFS III), com 48% dos casos, foi a MFS§
mais freguente, seguida da defici€ncia de iduronidase (MFS I) com 21,4%, da
Sindrome Hunter (MFS II) com 28,7%, da Sindrome Lamy-Maroteaux (MFS VI) com
11,3%, da Sindrome de Morguio (MFS IV) com 6% e da Sindrome de Sly (IMPFS
VII), a mais rara, com B8,5% dos casos. Quanto aos subtipos enzimaticos, 159
casos de MFS III se subdividiram em: 68% MFS III A, 25% MPS III B e 8% TIPS
I11 €, & de 24 casos de MRS IV, 23 foram do tipo MFS IV A e apenas um do
tipo MFS IV B. A Sindrome de Sanfilippo tipo A (MFS III A) foi, com 27% do
total dos casos., o defeito enzimdtico isolado mais frequente.

0 elevado nimero de casos levantados nos permite inferir estatisticamente o
perfil das MFS na Alemanha.

0 presente estudo fornece subsidios para estudos semelhantes no Rrasil.
(CAFES, FAFEMIG)
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SURDEZ, DEFEITO DE PAVILHAO AURICULAR E PARALISIA FACIAL: DESCRICAO DE
UM CASO. APS Ferreira, ES Ramos, PSAF Castro, JM de Pina-Neto (Depar-
tamento de Genetica da Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto-USP).

Os autores descrevem o caso de uma crianca (C.H.), sexo masculino, 6 a-
nos e 7 meses, branco, primeiro filho de casal nao consanguineo, mae
G2P2A0 e sem casos semelhantes na familia. 0 proposito foi  encaminha-
do ao Servigo de Genetica Medica do HC-FMRP por apresentar malformacao
de pavilhao auditivo e paralisia facial a esquerda. Nasceu de_parto nor
mal, pre-termo(8 meses), tendo apresentado problemas respiratorios nos
primeiros dias de vida. O desenvolvimento neuropsicomotor foi normal.
Ao exame fisico apresentava: assimetria facial, epicanto bilateral, na-
rinas anti-vertidas, desvio de rima labial para a direita, microtia e
estreitamento acentuado de meato auditivo externo a esquerda e orelha
direita normal, mancha cafée-com-leite de 4cm de diametro sobre o mamilo
direito, mancha hipocromica de lcm de diametro na face interna de coxa
esquerda e sindactilia cutanea de terco proximal entre 20 e 39 pododac
tilos bilateralmente. Exames complementares: audiometria revelou perda
condutiva de aproximadamente 60dB; timpanometria com ausencia aparente
de reflexo estapediano; RX de colunas normal e ultrassonografia renal
normal. Os achados sugerem o diagnostico de Surdez-Defeito de Orelha e
Paralisia Facial devido a semelhanca com os descritos por SELLARS e
BEIGHTON (1983).
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COLOBOMA DE CRISTALINO ASSOCIADO A OUTRAS MANIFESTACOES OCULARES: DESCRI-
CAO DE UM CASO. ES Ramos, AAV e Cruz, MVR Mungz, TR Noce, PSAF Castro,
LR Martelli (Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto - Universidade de
Sao Paulo).

Os autores apresentam o caso de paciente (C.S.D.), do sexo feminino, nas-
cida em 26/06/86, de parto normal, a termo, pesando 1. 450g_ e medindo
46cm, terceira filha de casal jovem, nao consangu1neo e mae G4P3A1, sem
relato de alteracoes semelhantes na familia. A crianca foi encaminhada ,
pelo Servico de Oftalmologia, ao Setor de Genetica Medica do HC-FMRP-USP,

devido a glaucoma congenito corrigido aos 5 meses de vida. O desenvolvi -
mento neuropsicomotor e pondero-estatural revelou-se normal. Apresntava ,
aos 11 meses, peso de 10.300g(p50), 73cm de comprimento(p50) e perimetro
cefalico de 45,5cm(p50). Ao exame fisico foram observados c1]1o§ arquea-
dos, h1perte1or1smo aparente, epicanto, opacificacao de cornea a esquerda
e nistagmo; nariz com raiz acentuadamente deprimida e com dorso curto.

Exames complementares: a) RX de cran1o (19/05/86) evidenciou h1perte1o-
rismo ocular com distancia interorbitaria de 2,5cm(a cima de p95%); b) e-
xame oftalmologico (27/07/93) demonstrou a presenca de displasia de iris,
coloboma de cristalino, microfacia, atrofia de nervo optico e alta miopia
em olho direito, sendo a avaliacao do olho esquerdo dificultada devido a
leucoma. 0 _coloboma de cristalino constitui-se em achado pouco frequente
em avaliacoes oftalmologicas, o que dificulta o d1agnost1co e 0 aconselha
mento genet1co neste caso, onde, em particular, esta associado a outras
manifestacoes oculares.
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LESOES DERMATOLOGICAS EM PORTADOR DE TRISSOMIA DO CROMOSSOMO 13. TR'No—
ce, LR Martelli, ES Ramos, SA Santos, R Aquino, PSAF Castro, JM de Pina-
Neto.

Os autores descrevem o caso de uma crianca(N.C.N.), 11 meses, sexo femi-
nino, segunda filha de casal jovem, nao consanguineo, mae G2P2A0, sem
historia de outros afetados na familia. A paciente foi encaminhada ao Se
tor de Genetica Medica do HCFMRP por apresentar alteracoes de face e Te-
soes de pele disseminadas pelo corpo desde o nascimento. Nasceu de parto
normal, a termo, medindo 48cm e pesando 3.440g. As medidas na primeira
consulta foram: peso de 7.500g(p3), 70cm de comprimento(p25) e perimetro
cefalico de 42cm(abaixo do.p3). Ao exame fisico apresentava braquicefa-
1ia, implantacao alta de cabelos em fronte, fendas palpebrais ob11quas
para baixo, sinofre, base nasal achatada, cicatriz de correcao cirurgica
de fendas labial(bilateral) e palatina, alem de retrognatia moderada.

Havia a presenca de manchas h1pocrom1cas, bem delimitadas, com padrao bi
zarro, disseminadas pelo corpo, lesoes papulares_ hipocromicas_em face e
de manchas hipercromicas lineares em dorso. A analise citogenetica do
proposito evidenciou cariotipo 46,XX,-13,+t(13q;13q) enquanto a dos pa1s
revelou-se normal. O estudo tem por objetivo descrever o caso de pacien-
te com lesoes dermatologicas atipicas em portadores de trissomia do cro-
mossomo 13.




