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A sindrome de DiGeorge(SDG) ou da delecdo 22ql11.2 (SD 22g11.2) é
considerada uma das sindromes de microdelecao genética mais frequentes em
seres humanos. Até o momento, mais de 180 achados clinicos j& foram
descritos na SD22q11, tanto do ponto vista fisico como comportamental porém
nenhum deles é patognomdnico ou mesmo de acometimento obrigatério, o que
dificulta o seu diagndstico. Apesar dos estudos citogenéticos através do
cariotipo de alta resolucéo serem capazes de identificar uma pequena parcela
de pacientes com a SD22gll, a maioria destes individuos apresentam
microdelecdes que poderdo ser detectadas pela técnica de FISH, porém em
alguns casos os pacientes podem apresentar rearranjos ou delecdes ainda
menores em 22q11.2 identificados somente através de técnicas mais sensiveis
e robustas como a técnica de CMA (do inglés Chromosomal MicroArray
Analysis), que consiste em uma técnica de citogenética moleculardesenvolvida
para a deteccédo de microdelecdes ou microduplicacbes de um amplo espectro
de regides clinicamente significativas do genoma humano . O CMA & capaz de
detectar alteracbes gendmicas em regides criticas Nnos Cromossomos,
geralmente ndo detectados através da investigacao citogenética convencional.
Os casos que apresentam sinais clinicos da SDG, mas com cariotipo e FISH
normais, ficam sem concluséo do diagnéstico pelos médicos assistentes. Essa
nova técnica, traz resolucdes para esta questao, pois possibilita o fornecimento
de informacfes adicionais que auxiliardo no fechamento do diagndstico e
consequentemente no manejo do paciente O objetivo geral do presente estudo
€ diagnosticar a Sindrome de DiGeorge, através do CMA em pacientes com
suspeita clinica sugestiva da Sindrome que apresentam resultados sem
alteracdes no Cariotipo e FISH. Serdo analisados cerca de 10 casos, de ambos
0S sexos, gque apresentarem cariétipo e FISH normais para proceder com o
CMA. Os resultados permitirdo inferir sobre o0s possiveis mecanismos
moleculares associados a Sindrome de DiGeorge, além de contribuir para uma
melhor elucidacéo da fisiopatologia dessa alteracao genética.
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