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Objetivo: O objetivo do estudo foi realizar a técnica de Andlise Cromossdmica
por Microarranjo (CMA) em pacientes com indicacdo médica para a Sindrome
de DiGeorge (SDG). Método: Foi obtido 7mL de sangue total com EDTA do
paciente para extracdo de DNA. A extracdo de DNA foi realizada usando o kit
comercial lllustra blood genomicPrep Mini Spin segundo recomendacdes do
fabricante. A genotipagem em microarranjo foi conduzida em um sistema
CytoScan HD (Affymetrix®). A grande quantidade de informacgdes
disponibilizadas pelo uso do GeneChip® de alta densidade, faz com que sejam
necesséarias analises complexas para o tratamento dos dados. A analise dos
resultados foi executada no Software ChAS® que possibilita investigar
alteracdes estruturais ao longo do genoma, tais como variagées no numero de
copias, como duplicacbes e delecbes de segmentos de DNA de areas génicas
presentes na amostra estudada. Resultados: Foi realizado o CMA em um
paciente do sexo masculino, 15 anos, com diagndstico clinico de atraso no
desenvolvimento. Com o CMA foi possivel detectar uma microdele¢do de novo
na regido 22qgll.2 que € sugestiva da Sindrome de DiGeorge. A CNV
encontrada possui um tamanho de aproximadamente 3Mb e foi classificada
como Patogénica. Essa regido € susceptivel a rearranjos cromossdmicos,
devido a presenca de varias regides de repeticdes de pequeno numero de
copias denominadas de LCRs — Low Copy Repeats. Estas LCRs encontram-se
aglomeradas em varios médulos com alto grau de homologia ( 95-99% )em
suas sequencias, resultando em instabilidade nessa regido dando origem a
uma série de sindromes denominados de disturbios genémicos, como a SDG.
Conclusdo: Com a analise cromossémica por Microarranjo, que € uma
metodologia de alta robustez, foi possivel realizar o diagndstico genético da
Sindrome de DiGeorge neste paciente, que € de extrema importancia pois
favorece uma assisténcia médica mais eficiente, permite estimar o risco de
recorréncia do agravo na familia, proporciona um aconselhamento genético
eficaz e colabora para inclusdo soécio-afetiva e escolar dos portadores da
condicdo.

Palavras-chave: Microarray. Digeorge. Cma

PRO-REITORIA DE POS-GRADUAGAO E PESQUISA
Av. Universitaria, 1.069, Setor Universitario, Caixa Postal, 86 — CEP: 74.605-010, Goiénia, Goias
Telefone/Fax: (62) 3946-1070 ou (62) 3946-1073. www.pucgoias.edu.br pesquisa@pucgoias.edu.br



