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Objetivo: Realizar um relato de caso do uso da técnica de CMA na tentativa de
elucidar o fenotipo de um paciente com indicacdo clinica de SD, que
apresentou o cariotipo livre de alteragbes cromossbmicas visiveis ao
microscopio. Método: Este estudo foi conduzido no Nucleo de Pesquisas
Replicon, da Pontificia Universidade Catdlica de Goias (NPR/PUC Goias) e no
Laboratério de Citogenética Humana e Genética Molecular/Laboratério de
Saude Publica Dr. Giovanni Cysneiros da Secretaria de Estado da Saude de
Goias (LaGene/LACEN/SES-GO). Este estudo descreve parte dos resultados
encontrados pelo projeto intitulado “Investigacdo das causas genéticas e
genbmicas do retardo mental autossémico”, coordenado pelo professor Dr.
Aparecido Divino da Cruz, PhD. O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa com Seres Humanos da PUC Goias, sob o CAAE
0051.0.168.000-11.Foi realizado o cariétipo com bandas G (método GTG) e a
CMA conduzido em um GeneChip CytoScan HD®. Resultados: A andlise do
cariétipo do probando apresentou auséncia de alteracdes tanto numéricas
quanto estruturais. Na hip6tese de solucionar as possiveis causas do fenétipo
apresentado pelo probando, foi utilizada a técnica de CMA para buscar
microduplicacbes e microdelecbes.Os resultados da CMA evidenciaram 2
CNVg e 8 CNVp no genoma do probando. As microduplicacbes estavam
localizadas na regido Xgl13,3 e Xg24 e as microdelecdes nas regides 2933.2,
14011.2, 14911.2, 16q12.2, 17g21.2, Xq26.1, Xq27.1 e Xg28. Sete das
alteracdes gendmicas encontradas tiveram o resultado sem alteracao relevante
e trés alteracdes gendmicas tiveram o resultado clinico incerto apesar de serem
mutacBes consideradas novas no genoma do probando. Concluséo: A técnica
de CMA permitiu a verificagdo em uma Unica hibridizagdo, proporcionando
assim uma varredura de todo o genoma e uma melhor elucidacdo do genétipo
do paciente com maior potencial para correla¢des gendtipo/fenétipo comparado
ao cariotipo.A investigagdo dos genomas dos progenitores permitiu determinar
a transmissao das CNVs e identificar aguelas que ocorreram de novo.
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