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A SINDROME DE TURNER E SEUS ASPECTOS PSICOSSOCIAIS: UMA REVISAO BIBLIOGRAFICA

Natalia Silva Cavalcanti - Jéssyca Santana Porto - Eduardo Augusto Guedes de Sousa - Alice Franca Falcéo
Batista Dantas - Polyanna Carla Magna do Nascimento

INTRODUGAO:A sindrome de Turner (ST) é decorrente da presenca de um cromossomo X e perda total ou
parcial do segundo cromossomo sexual, seus sinais clinicos mais importantes sdo a baixa estatura e a disgenesia
gonadal, levando a amenorréia primaria, atraso no desenvolvimento puberal e esterilidade. Podem ser
observadas, também, anomalias congénitas e adquiridas e uma grande variabilidade de sinais dismorficos. Assim,
a presenga de tantos sinais e sintomas, bem como a magnitude dos mesmos pode causar graves conseqiiéncias
no funcionamento psicolédgico e social das pacientes com ST. OBJETIVO: O objetivo deste artigo consiste numa
revisdo de literatura a respeito dos aspectos psicologicos da ST. METODOLOGIA: Realizou-se uma revisao
bibliogréafica do tema abordado, concentrada nas bases de dados online Scielo e Bireme. DISCUSSAO: Nos
pacientes com ST, a baixa estatura interfere de forma negativa na percepgdo de outras pessoas quanto a
maturidade, popularidade e capacidade académica, causando impacto no funcionamento psicolégico e social e na
auto-estima. O atraso no desenvolvimento puberal também é grande fonte de stress para muitas pacientes com
ST. A infertilidade também pode ser considerada um fator de grande impacto emocional, podendo causar periodos
de depressao e interferir tanto na sexualidade quanto na auto-estima. A infertilidade é tida, por pacientes mais
velhas, como o pior aspecto a ser enfrentado na ST, podendo levar a um grau de stress emocional semelhante
aquele encontrado em pacientes com cancer. CONCLUSAO: Com atencdo e cuidados eficazes ha um bom
prognostico do paciente com ST em relagdo ao desenvolvimento psicologico e social e sua qualidade de vida.
Entretanto, o diagnéstico precoce da ST € de fundamental importancia para orientacdo precoce e adequada das
familias, em relagao as atitudes a serem tomadas.
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ALCAPTONURIA OU OCRONOSE: RELATO DE CASO

Anténio Emerson Ferreira de Lima - Patricia Rozana Farias da Costa - Graziela Cyntia Silva Santos - Isabelle
Aguiar Barreto Alves - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: Alcaptondria ou ocronose é uma doenga rara (1-4:1.000.000), de heranga autossémica recessiva,
em que ocorre redugdo da atividade enzimatica do acido homogentisico oxidase(HGO), acumulando o acido
homogentisico(HGA) no intracelular. Assim, favorece a oxidagdo ndo-enzimatica para o derivado quindnico,
polimerizando-se em pigmentos castanho-avermelhados, caracteristicos da ocronose. O gene HGO localiza-se em
3921-g23, contém 14 exons(60kb), e possui grande espectro de mutagdes O acumulo do HGA causa os trés sinais
maiores: HGA na urina positivo, pigmentagcédo nos tecidos conectivos e artrite na coluna e grandes articulagées.
Manifestagbes iniciais da doenga ocorrem na infancia como urina enegrecida, mas os pacientes tornam-se
sintomaticos entre 30-40 anos. RELATO DE CASO: Paciente M.G.A, feminino, quarta filha de pais consanguineos
,solteira, sem filhos, 34 anos, procurou o ambulatério queixando-se de urina escura desde crianga, e orelhas com
coloragao escura. Relata urina enegrecida e manchas escuras nas roupas intimas desde a infancia. Primeira irma
normal, segunda afetada, terceiro filho falecido apds nascimento. Na Ultima consulta, referiu dor dssea nos
membros inferiores.. Ao exame: pigmentos ocronéticos nos pavilhées auriculares. Teste qualitativo na urina: -
HGA na urina positivo. DISCUSSAO/ CONCLUSAO: A urina escurecida da paciente, ndo foi considerada
patologica, na famila devido a irma mais velha, afetada, apresentar o mesmo sinal. S6 o diagnéstico da irma, na
adulticia, fez a paciente procurar por diagndstico. As irmas poderao ter uma evolugdo distinta, pois a expressao
clinica pode variar na mesma familia. Homens afetados possuem doenga articular mais precoce e severa, o que
pode ser um fator positivo na evolugdo da paciente. Nao existe tratamento especifico. Alteragdes
cardiovasculares, oculares, cuténeas, articulares e renais devem fazer parte do seguimento periédico da paciente.
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ANALISE DAS CARACTERISTICAS CLINICAS PREDOMINANTES NA SINDROME DE DOWN E SUA
RELAGAO COM O DIAGNOSTICO

Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros - Roséngela Raia Ramos dos Santos - Julia Carole Medeiros de Melo -
Ana Caroline Caldas Coutinho - Cibelly Mayza da Silva Chalegre - italo Sérgio da Silveira Arruda, Lais Jorge
Mendes

Introdugdo: a Sindrome de Down (SD) é uma condigdo genética reconhecida ha mais de um século por John
Langdon Down, diagnosticada pelo retardo do desenvolvimento, facies caracteristica, presenca de trissomia e
rebaixamento intelectual, presenca de cardiopatias e risco de ocorréncia relacionado com a idade materna. Essa
alteragdo cromossOmica pode ocorrer na forma de trissomia livre do cromossomo 21 (47,XY,+21 ou 47, XX,+21),
translocacao (46,XY, t(...,21) ou 46,XX, {(...,21)) e mosaiscismo (46XY/47,XY,+21 ou 46XX/47,XX,+21). Objetivo:
analisar as caracteristicas clinicas predominantes na SD e sua relagcdo com o diagnéstico. Metodologia:
analisamos uma amostra de 93 pacientes do Hospital Universitario Alcides Carneiro-HUAC, Campina Grande-PB,
durante o periodo de 2000-2010, com SD, diagnosticados pelo ambulatério de Genética Médica do HUAC, através
da clinica e/ou cariétipo, nos casos em que este exame pdde ser realizado. Resultados: dos pacientes analisados
foi observado que o comprometimento intelectual é a caracteristica mais predominante e os aspectos clinicos mais
frequentes incluem fendas palpebrais obliquas (89,25%), palato ogival (75,27%), epicanto uni ou bilateral
(69,89%), perfil facial achatado (65,59%), abdome globoso (48,39%), cabelos lisos, finos e esparsos (36,55%),
lingua protusa (34,41%). Desses pacientes apenas 35,48% realizaram cariotipagem. Conclusdao: mesmo na
auséncia do exame citogenético (cariétipo), as caracteristicas semioldégicas dos pacientes com SD s&o bastante
tipicas possibilitando o diagnéstico precoce. No entanto, o caridtipo se faz importante para orientar o
aconselhamento genético, podendo observar o risco de recorréncia de um filho subsequente com essa alteragao
cromossémica.
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ANALISE DOS FATORES PREDISPONENTES A OBESIDADE INFANTIL

Maria Marcicléia Vieira Almeida - Joao Paulo Lopes da Silva - Gislane Porcino Ozério - Jankanderson Valério
Carvalho da Costa - Fatima Daniela Lucio Jorge Rocha

INTRODUGCAO: Pesquisas recentes sugerem que em média, a influéncia genética contribui aproximadamente com
33% do peso corpéreo. Com base nos estudos de epidemiologia molecular, o numero de gene associados ou
relacionados com a obesidade gira em torno de 20. A obesidade é um disturbio metabdlico crénico em expansao,
traduzido por um aumento de tecido adiposo, resultante do balango positivo de energia na ingestdo gastro-
caldrico, com prevaléncia crescente em todas as faixas etarias, sendo considerada uma doenga genética,
multicausal, na qual interagem fatores ambientais, hereditarios, psicossociais, culturais, alimentares, hormonais e
metabdlicos. OBJETIVO: discorrer sobre os fatores que predispdem o desenvolvimento da obesidade infantil.
METODOLOGIA: Tratou-se de uma pesquisa descritiva e exploratéria, com abordagem quantitativa, realizada em
uma UBSF no municipio de Campina Grande-PB no periodo de maio de 2010. A amostra deste estudo foi
composta por 18 criangas de 0 a 5 anos acompanhadas na referida instituicdo, mediante a aplicagao de um
questionario com os pais. Essa pesquisa levou em consideracdo os Aspectos Eticos da Resolucdo 196/96 do
Conselho Nacional de Saude. RESULTADOS E DISCUSSAO: Verificou-se que 61% das criangas apresentaram
pessoas obesas ou com sobrepeso no contexto familiar. Os dados se assemelham a outros estudos realizados por
pesquisadores nos quais apontam que entre fatores de risco mais importantes para a crianga tornar-se obesa ou
com sobrepeso, esta a presencga de obesidade nos pais, e a chance dela se tornar obesa na vida adulta é de 80%
quando pai € mae sao obesos, 50% quando apenas um deles é obeso e 9% quando os pais ndo apresentam
obesidade. CONSIDERACOES FINAIS: Como demonstrado no estudo a obesidade possui etiologia multifatorial,
entre os quais os fatores hereditarios apresenta-se como fator consideravel no seu desenvolvimento, porém
passivel de intervengdes, uma vez que o meio atua como fator decisivo.

PALAVRAS-CHAVE: Obesidade infantil, Infancia, Heranga multifatorial.

Email: cleia-vieira@hotmail.com




Revista Saude e Ciéncia - Il Congresso Norte e Nordeste de Genética Médica 3

-

~

ANALISE DA HERANGA FAMILIAR COMO FATOR DE RISCO PARA RINITE ALERGICA EM CRIANGAS

Guilherme Augusto de Andrade Lima Barbosa - Rayana Elias Maia - Maria Teresa Nascimento Silva - Alexandre
Magno da N6brega Marinho - Gérson Bragagnoli.

INTRODUGAO: A rinite alérgica é definida como uma resposta inflamatéria nas vias aéreas superiores, iniciada
por reagdes de hipersensibilidade tipo | apds a exposigdo a um alérgeno. A gravidade da reagéo se relaciona a
fatores como a idade do paciente, condi¢des ambientais e fatores genéticos. Atribui-se a heranga a genes
localizados nos cromossomos 5, 6, 11 e 14. O locus 5g23-35 contém genes responsaveis pela producdo de
interleucinas. No cromossomo 6, genes codificadores de HLA-Il. Os genes dos cromossomos 14 e 11 estdo
relacionados & sintese de IgE e & codificagdo de seus receptores, respectivamente. METODOS: Consistiu em
estudo transversal (16 de janeiro a 19 de novembro de 2007) no bairro do Pedregal, em Campina Grande,
Paraiba, de populacédo estimada em 10706 habitantes, dos quais, cerca de 14,9% (n £ 1600) apresentam entre
dois e dez anos. Abrangeu 98,87% (n = 1.582) do grupo em analise. Em visita domiciliar, era aplicado o
questionario-padréo do Intenational Study of Asthma and Allergies in Childhood (ISAAC), especifico para avaliar
doencas alérgicas. Na avaliagao estatistica foi utilizado o SPSS versao 10.0. O estudo foi aprovado pelo Comité
de Etica e Pesquisa do Hospital Universitario Alcides Carneiro. RESULTADOS: Das 1195 criancas analisadas,
59,07% (n=706) apresentavam quadro de rinite, sendo a heranga familiar assim distribuida: pai 26,34% (n=186);
mae 35,41% (n=250); irma(o) 54,95% (n=388); avos paternos 16,14% (n=114); avés maternos 19,12% (n=135).
CONCLUSOES: Os dados encontrados demonstram haver uma correlagdo positiva entre a presenca de rinite
alérgica e a ocorréncia em parentes, especialmente nos de primeiro grau. Nestes casos, uma investigagao no
carater de identificagdo dos atopicos e dos alérgenos se faz necessaria, ja que o controle ambiental é o principal
fator na prevengao de novas crises.
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ANALISE DO IMPACTO HEREDITARIO DA ASMA EM CRIANGCAS DE AREA COM BAIXOS INDICADORES
SOCIO-ECONOMICOS

Guilherme Augusto de Andrade Lima Barbosa; Rayana Elias Maia; Maria Teresa Nascimento Silva; Alexandre
Magno da Nébrega Marinho; Gérson Bragagnoli.

INTRODUGAO: A asma é uma das doencas pertencentes ao grupo das hipersensibilidades tipo |, consistindo em
uma hiperresponsividade brénquica. Apresenta natureza hereditaria, embora esta hereditariedade ndo siga os
padrdes classicos. Diversos estudos de familias evidenciam um forte padrdo de agregagéo familiar no caso da
asma, mas a genética da doenca é especialmente complicada por sua natureza poligénica e pela interacdo entre
fatores genéticos e ambientais. METODOS: O bairro do Pedregal, em Campina Grande, Paraiba, possui uma
populagéo estimada em 10706 habitantes, dos quais, cerca de 14,9% (n + 1600) apresentam entre dois e dez
anos. Consistiu de estudo transversal (16 de janeiro a 19 de novembro de 2007) que abrangeu 98,87% (n = 1.582)
do grupo em analise. Em visita domiciliar, era aplicado o questionario-padrao do Intenational Study of Asthma and
Allergies in Childhood (ISAAC), especifico para avaliar doencas alérgicas. Na avaliagcao estatistica foi utilizado o
SPSS versdo 10.0. O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa do Hospital Universitario Alcides
Carneiro (HUAC). RESULTADOS: Das 1195 criangas abrangidas pelo estudo, 60,33% (n=721) apresentavam
quadro de asma, com a seguinte distribuicdo hereditaria: pai 16,50% (n=119); mée 28,98% (n=209); irma(o)
28,71% (n=207); avos paternos 16,92% (n=122); avoés maternos 20,28% (n=147). CONCLUSOES: Os resultados
do estudo demonstram haver uma correlagédo positiva entre a o diagndstico de asma e a ocorréncia em parentes,
especialmente naqueles de primeiro grau. Por se tratar de uma condigdo que interfere diretamente na qualidade
de vida do paciente e pelos efeitos colaterais desencadeados pelo tratamento, a melhor compreensdo dos
mecanismos genéticos da asma sera fundamental ndo s6 para o conhecimento de sua fisiopatologia, mas
representara um avango importante para os esforgos futuros de prevengéao e tratamento da doenga.
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ARTERITE DE TAKAYASU NO MARANHAO: ESTUDO DE CASOS E SUAS CORRELAGOES GENETICAS.

Raphael Lacerda Barbosa - Cicero Ricardo Machado de Matos - Maria do Carmo Lacerda, Barbosa - Felipe
Lacerda Barbosa - Edgard Torres dos Reis Neto

INTRODUGAO: A Arterite de Takayasu (AT) é uma doenga vascular inflamatéria croénica, de natureza auto-imune.
Afeta principalmente os grandes vasos, levando a sintomas como diminui¢do ou auséncia da amplitude de pulso,
insuficiéncia cardiaca, estenose e oclusao arterial, além de disturbios visuais. Acomete principalmente mulheres
jovens e representa a terceira vasculite mais comum na faixa etaria pediatrica. Apesar de sua etiopatologia nao
estar bem esclarecida, hé evidéncias de fatores genéticos envolvendo o sistema HLA de histocompatilidade com a
doencga, sendo descrito na literatura correlagbes com os haplotipos HLA A11-BW40, HLA-Bw51, HLA-Bw52, entre
outros. OBJETIVO: Descrever seis casos de pacientes acometidos com AT, diagnosticados em clinicas e
hospitais de referéncia de Sao Luis — MA, no periodo de 1993 a 2002 e discutir o envolvimento dos antigenos HLA
no seu desenvolvimento. MATERIAS E METODOS: Fez-se analise retrospectiva dos prontuarios dos referidos
seis casos, sendo considerados aspectos epidemioldgicos e clinicos, exames laboratoriais e de imagem,
tratamento e os critérios diagnésticos de Ishikawa, do Colégio Americano de Reumatologia e de Sharma, Siveski-
lliskovisc e Singal. DISCUSSAO: Os pacientes diagnosticados foram predominantemente mulheres (83,3%), cujos
primeiros sintomas apareceram em idade pediatrica em 4 dos 6 casos. Todos apresentaram sintomatologia inicial
inespecifica (cefaléia, artralgia, HAS, tonturas e outros) evoluindo para lesdes e/ou oclusées dos grandes vasos,
diminuicdo/auséncia da amplitude de pulso e sopros, sendo estes mais especificos da Arterite de Takayasu.
CONCLUSAO: A AT é uma doenga auto-imune de dificil diagnéstico e elevada morbidade. Apesar da boa
sensibilidade dos 3 critérios diagnosticos, estudos multicéntricos séo relevantes para atender as diferengas étnico-
geograficas de apresentacdo da doenga. Com fortes evidéncias da predisposicdo genética na AT, o
acompanhamento genético dos pacientes e de seus familiares mostra-se interessante para a condugao de
pesquisas futuras nesta patologia.
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ARTERITE DE TAKAYASU: POSSIVEL CAUSA DE VASCULITE EM HOMEM

Marcus Vinicius Duarte Costa, Cicero Ricardo Machado de Matos, Raphael Lacerda Barbosa, Alessandra Porto
Pereira Galdez, Maria do Carmo Lacerda Barbosa

INTRODUCAO: A Arterite de Takayasu (AT) é uma doenca inflamatéria crénica rara de origem desconhecida,
mais comum em paises asiaticos, caracterizada por panarterite granulomatosa da aorta e seus principais ramos,
cuja etiopatogenia esta relacionada a interacdo entre fatores de predisposicdo genética, ambientais e desarranjo
do sistema imunolégico. Estudos recentes indicam o envolvimento do sistema HLA de histocompatibilidade e dos
seus inumeros haplotipos. A AT possui uma prevaléncia maior em mulheres, na segunda ou terceira décadas de
vida, sendo extremamente incomum em homens e criangas. OBJETIVO: Relatar um caso de arterite de Takayasu
em homem e discutir as possiveis correlagdes genéticas. METODOLOGIA: Relato de caso através da analise
retrospectiva de dados coletados no Hospital Universitario Presidente Dutra (HUPD) e no Hospital UDI, em Sao
Luis — MA. RELATO DE CASO: Paciente masculino, pardo, 51 anos, casado, mecanico. Ha doze anos
apresentou tontura frequiente, cefaléia e amaurose transitéria. Evoluiu, ha trés anos, com dorméncia em dedos da
mao e halux esquerdo, seguido de cianose. Ha dois anos foi diagnosticado, através de avaliagdo angioldgica,
comprometimento de carétidas e vertebrais bilateralmente com indicagdo de stent. Exames angiograficos e de
imagem mostraram obstru¢cdo do sistema carotideo, estenose proximal de subclavia e oclusdo bilateral de
cardtidas e artérias vertebrais. Obteve controle da doengca com corticoide oral e encaminhado para procedimento
de revascularizagéo das carétidas e vertebrais no servigo de cirurgia vascular do HUPD. CONCLUSAO: Apesar da
AT ser mais frequente no género feminino, o paciente preencheu os critérios diagndsticos do Colégio Americano
de Reumatologia para AT. O estudo de novos casos é necessario para se estabelecer a participagdo de possiveis
fatores ambientais em nosso meio como o Mycobacterium tuberculosis e o envolvimento do sistema HLA de
histocompatibilidade e dos seus iniumeros haplotipos.
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AS NOVAS DESCOBERTAS A RESPEITO DA NEUROGENESE

DINIZ, D. A. M., BENICIO, T. C. M., CAVALCANTI, P.F, GADELHA DE CARVALHO, M. M. S., ECA, L. P. M.

INTRODUGAO: A neurogénese é um processo continuo que ocorre na zona subventricular dos ventriculos laterais
(ZSV) e zona subgranular do giro denteado (ZSG) do hipocampo, regulada por fatores de crescimento e por
fatores ambientais, os quais influenciam a proliferacdo de células-tronco adulto no sistema nervoso. A formagao
dessas novas células envolve diferenciagdo em células gliais ou neurbnios, e migracao dessas para a regidao que
exercera sua funcao. Este trabalho objetiva mostrar as novas descobertas a respeito dos fatores que regulam a
neurogénese, relacionando-os com algumas patologias neurodegenerativas. METODOLOGIA: Para isso
realizamos uma revisdo bibliografica do tipo exploratéria em base de 102 dados indexados no PUBMED.
RESULTADOS: Como resultado obteve-se 2,97% dos trabalhos definindo na integra neurogénese, reforcando
assim a necessidade de explorar essa tematica. 73% dos trabalhos comentam acerca dos fatores de regulagéo.
Demonstrou-se que um fator morfogenético denominado sonic hedgehog (SHH), regula a proliferagdo dos
neurdnios imaturos e que uma classe de proteinas morfogenéticas 6sseas regulam a diferenciagao. Uma vez que
as células jovens estdo destinadas a essa transformagao, outros fatores de crescimento como o fator neurotréfico
derivado do cérebro (BDNF), as neurotrofinas (NT3 e NT4/5) e o fator de crescimento insuline-simile
desempenham papéis importantes para manter as células vivas e incentiva-las a amadurecer e se tornar
funcionais. No tocante as doencgas, 40,59% dos trabalhos correlacionaram a regulagcado desses fatores com uma
possivel cura de doengas como Parkinson, Alzheimer e Huntington. CONCLUSAO: Conclui-se entdo, que as
pesquisas atuais focalizam sobretudo os fatores que regulam a neurogénese, uma vez que estdo relacionados
com a possivel cura de doengas e lesdes neuroldgicas, possibilitando individuos saudaveis ficarem ainda
melhores, estimulando o cérebro a desenvolver novos neurdnios.
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ASPECTOS GENETICOS E MANIFESTAGOES CLINICAS DA SINDROME DE WILLIAMS-BEUREN (WBS)

Olavo de Gusmao Freitas Neto - Antonio Humberto Pereira da Silva Junior - Daniel Gustavo Sabino Ferreira
Bandeira - Lissandra Carvalho Leite Raposo - Meline Sousa Carvalho

INTRODUGAO: A WBS é um disturbio genético raro, de incidéncia aproximada de 1:20000 e com baixa
recorréncia familiar, sendo ocasionada por haploinsuficiéncia de genes individuais, o que é aparentemente
responsavel por fendtipos distintos. OBJETIVO : Realizar um estudo descritivo acerca dos aspectos genéticos e
das manifestagdes clinicas relacionados a Sindrome de Williams-Beuren. METODOLOGIA: Revisao bibliografica
realizada através de busca nos bancos de dados SciELO, Pubmed e Medline, utilizando as palavras-chave:
Williams-Beuren, Sindrome e Microdelegéo (entre 2008 e 2011). DISCUSSAO: A WBS é ocasionada por uma
microdelecéo de 26-28 genes continuos na banda cromossdmica 7q11.23 (Etwart et al., 1993; Pérez-Garcia et al.,
2011). A regido deletada foi delineada e o tamanho da delecdo estimado em 1Mb até 2Mb (Perez-Jurado et al.,
1996; Francke, 1999), incluindo varios genes, como o gene da elastina abundante nos vasos como a artéria aorta.
A referida banda cromossémica pode ser detectada pela técnica de imunofluorescéncia (FISH), o que indica um
possivel fenotipo aberrante, com manifestagdes cardiovasculares e nervosas, facies caracteristica, que inclui nariz
pequeno e empinado, labios grandes, dentes pequenos, bochechas proeminentes e queixo pequeno,
apresentando-se sempre sorridente (facies de duende). A maioria dos afetados apresenta estenose aortica
supravalvular, disturbios comportamentais, alteragdes de linguagem, anomalias génito-urinarias, estenose da
uretra, diverticulos da bexiga, nefrocalcinose, hérnia umbilical ou inguinal, atraso do crescimento intra-uterino,
baixa estatura e baixo peso ao nascimento, puberdade precoce e envelhecimento prematuro. A correlagéo
gendtipo/fendtipo no curso da doencga e o seu desenvolvimento depende do numero de genes deletados. O uso da
técnica de PCR em tempo real tem sido amplamente utilizado para os estudos e analise quantitativa dos blocos
génicos relacionados com a sindrome (Schubert, 2008). CONCLUSAO: A WBS nao tem cura. Entretanto, o
diagnéstico precoce e acompanhamento desde crianga permitem que determinados processos cognitivos,
comportamentais e motores sejam trabalhados, oferecendo excelentes resultados.
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ATENGAO MULTIPROFISSIONAL A CRIANGA COM MUCOPOLISSACARIDOSE

Valéria Jane Jacome Fernandes - Ericka Cecilia Resende De Souz - Gervina Brady Moreira Holanda - Maria Clara
de Araujo Silva - Jelton do Nascimento Tavares

INTRODUGAO: As mucopolissacaridoses (MPS) sdo doencas genéticas provocadas por alteragdes em enzimas
lisossomais envolvidas no catabolismo dos glicosaminoglicanos (GAG's). Séo identificados 7 tipos baseados na
deficiéncia enzimatica. Os GAG's ndo degradados acumulam-se no interior dos lisossomos provocando disfun¢des
celulares, tissulares e/ou organicas. Considerando-se o carater multisistémico, progressivo e crénico da doenga
que demanda intervengbes de saude multidisciplinares, o objetivo do trabalho é descrever o Protocolo de
Atendimento Multiprofissional a Crianga com Mucopolissacaridose atendida no Hospital de Pediatria Professor
Heriberto Ferreira Bezerra da Universidade Federal do Rio Grande do Norte (HOSPED/UFRN). METODOLOGIA:
Estudo descritivo aplicado a pacientes com mucopolissacaridose em terapia de reposi¢do enzimatica (TRE). Para
tanto, foi realizada revisdo de literatura visando adequar as atividades desenvolvidas aos recursos humanos,
materiais e financeiros e as necessidades basicas de assisténcia as criancas. RESULTADOS E DISCUSSAO:
Estabeleceu-se que a equipe multiprofissional deveria ter como participantes fixos: enfermeiros, médico pediatra,
geneticista, farmacéutico, psicélogo e nutricionista, capacitados para acompanhamento/tratamento especializado.
As demais especialidades participam em carater complementar. O protocolo descreve agdes e atribuicbes
respeitando o processo de trabalho em cada profissdo, bem como seus preceitos legais. Atualmente sao
atendidas 13 criangas dos tipos I, Il e VI. O protocolo respeita e busca contemplar os problemas relacionados a
sindrome ou secundarios a ela, com rastreamento/tratamento e preferencialmente a prevengao de complicacbes
hemodinamicas, neuroldgicas e respiratérias. CONCLUSAO: Os obstaculos a assisténcia mantém-se sobre os
aspectos financeiros e materiais, no tangente a procedimentos de alta complexidade. No entanto, sobre uma ética
geral, a implantagdo do protocolo vem sendo avaliada positivamente, agregando maior espaco e visibilidade a
multiprofissionalidade com ganhos significativos na qualidade de vida dos pacientes.

PALAVRAS-CHAVE: Mucopolissacaridose. Atengao multiprofissional. Protocolos assistenciais.
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HIDROCEFALIA ASSOCIADA A HOLOPROSENCEFALIA ALOBAR

Paula Roberta Monteiro Machado - Sillas Duarte de Melo, Vanessa Marques da Silva - Roberto Villar Cavalcanti
de A. Filho - Alexandrina Maria C. Lopes

INTRODUGAO: Holoprosencefalia(HPC) é uma malformagdo cerebral polimorfa, decorrente da falha no
desenvolvimento da vesicula prosencefalica. A incidéncia da HPC é estimada entre 1/16000 e 1/53000 nascidos
vivos, sendo 200 vezes mais frequente em filhos de diabéticas. RELATO DE CASO: Recém-nascido(RN) a termo,
masculino, 3° dia de vida(DV), mae nao diabética, com diagndstico pré-natal de hidrocefalia associado a HPC
alobar. Nasceu de parto cesareo no Hospital Universitario Lauro Wanlerdey — PB, Apgar 8/9 e peso 3405g. Ao
exame, apresentou-se em bom estado geral, ativo e reativo, com fontanelas amplas e tensas, perimetro cefalico
(PC) de 39 cm. Pais ndo consanguineos. Mae nega uso de métodos abortivos ou quaisquer medicag¢des durante a
gestagdo, uso de drogas e outros casos de malformacgdes na familia. O pré-natal teve inicio tardio, no 5° més de
gestagdo, e a mde é imune a toxoplasmose, citomegalovirus e rubéola. No primeiro DV, o RN foi submetido a
ultra-sonografia transfontanelar que evidenciou HPC alobar e hidrocefalia acentuada. No segundo DV, ao exame
do neurologista, o RN apresentou-se ativo e reativo, com fontanelas anterior e posterior abertas com 6x7cm e
3x3cm, respectivamente, tensas, suturas disjuntas e PC de 40 cm. No terceiro DV, foi realizada tomografia
computadorizada, que evidenciou parénquima cerebral escasso, auséncia da foice do cérebro e demais estruturas
internas. Foi avaliado pelo neurocirurgido, que indicou cauterizagao do plexo coréide. O paciente evolui estavel,
aguardando o procedimento. Discussao: Nos casos de HPC alobar, geralmente observa-se diversas anomalias
faciais na linha média, alteragdes n&do encontradas neste paciente. CONCLUSAO: A ocorréncia de
holoprosencefalia em condigbes autossdOmicas recessivas e ligadas ao sexo estd bem estabelecida. Além desta
forma de heranca genética, pode estar associada a aberra¢cdes dos cromossomos 13 e 18 e triploidias, ou ser uma
ocorréncia esporadica. Ndo existe tratamento para HPC e o prognéstico é sombrio, principalmente na forma
alobar.

Palavras-chave: holoprosencefalia; hidrocefalia; malformacao
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SINDROME DE APERT ASSOCIADA A CARDIOPATIA: RELATO DE CASO

Aline de Sousa Alencar - Simone Costa de Brito - Adriana Lopes de Sousa - Iranilson Medeiros Germano dos
Santos - Camila Marques Queiroz - Juliana Maia Marinho - Paula Frassinetti V. de Medeiros

INTRODUGAO: A Sindrome de Apert ou acrocefalossindactilia tipo |, prevaléncia de 1/65000, tem heranca
autossémica dominante, mas a grande maioria ocorre de forma esporadica. E causada por mutagdo no
FGFR2(10921-26) e tem sido associada a idade paterna avangada. As caracteristicas principais s&o: face tipica
com hipoplasia da face média craniosinostose irregular, exoftalmia por 6rbitas rasas, sindactilia simétrica de maos
e pés RELATO DO CASO: recém-nascido, filho Unico de pais ndo consanglineos, jovens, aparentemente
normais, nascido de parto cesareo, pré-termo limitrofe, admitido no primeiro dia de vida com quadro de
desconforto respiratério e caracteristicas sindromicas: cranio com diametro A/P reduzido,occipital plano, perfila
facial achatado, prega horizontal supra orbital, érbitas rasas , fendas palpebras para baixo, nariz pequeno, com
alargamento de base, hiperteleorbitismo, fontanela anterior ampla, palato estreito e fenda palatina posterior
incompleta. Nos membros: sindactilia do 2°, 3% e 4° podo e quirodactilos, bilateralmente. Rx de térax e o
eletrocardiograma normais. Ecocardiograma: atrializagdo do ventriculo direito, displasia da valva tricuspide e
comunicac&o interatrial do tipo ostio secundum DISCUSSAQ: a associagdo com idade paterna avangada ndo se
confirma no caso descrito. Malformagéo cardiaca ocorre em 10% dos casos e o tipo de malformacgéo apresentado
pelo paciente ndo difere da literatura. Quanto ao desconforto respiratério, um achado frequente na sindrome de
Apert, pode ser causado por redugdo na nasofaringe e na abertura das coanas.O Rx de térax afastou uma causa
pulmonar anatdbmica ou infecciosa...Malformagdes intra abdominais , genito-urinarias devem ser investigadas.
Nao foi feita analise molecular. Diferentes mutagées no mesmo gene FGFR2 causam sindrome de Pfeiffer e
Crouzon, mas os achados dismoérficos do paciente reforgam o diagnéstico de Apert. O risco de recorréncia para o
casal é deprezivel. CONCLUSAO o paciente avaliado apresenta caracteristicas clinicas compativeis com o
diagnostico de Sindrome de Apert com cardiopatia congénita, uma associagéo pouco freqliente.

Palavras-chave: Sindrome de Apert, Alteracbes cardiacas, Fenda palatina.

CANCER CONTRALATERAL: REVISAO DE LITERATURAE I?ESCRIQAO DE RELATO CLINICO NO ALTO
SERTAO DA PARAIBA

Osman Lucena Félix de Oliveira Junior - Nathaniel dos Santos Sousa - Emmanuel Gustavo Bernado Damasceno -
Jéssica de Castro Vidal de Sousa - Anténio Humberto Pereira da Silva Junior

INTRODUGAO: O cancer de mama tem-se mostrado como uma doenga de carater multifatorial, onde o
componente genético esporadico e os fatores hereditarios representam a génese das evidéncias cancerigenas
detectadas em pacientes com idade acima dos 60 anos, embora possa ser detectada precocemente, em pacientes
a partir dos 30 anos de idade. Diversos estudos tem demonstrado a relagao entre o crescimento desordenado das
células provocadas pelo descontrole celular dos genes da classe BRCA, conhecido pela sua atividade supressora.
RELATO DE CASO: Relatos indicam que a menarca precoce e menopausa tardia devem ser investigadas devido
ao aumento das chances de desenvolver cancer, bem como a nuliparidade e a ingestado regular de alcool. Relato
do Caso: M.R.Z, 81 anos, sexo feminino, casada, agricultora, mae de seis filhos, etilista, procurou ajuda médica
apos achar um nédulo na mama esquerda, com secreg¢do sanguinolenta pelo mamilo, o qual foi diagnosticado
cancer, tendo a mesma se submetido a mastectomia total e quimioterapia, e tratamento interrompido. Apés dez
anos notou o surgimento de um segundo nédulo na mama direita procurando auxilio médico. DISCUSSAO:
Estudos tém mostrado que mulheres apdés a menopausa incluindo aquelas com mais de 70 anos que tiveram o
cancer em uma das mamas apresentam tendéncia mais alta de apresentarem cancer na outra mama. A
investigacao, detecgdo precoce e tratamento do cancer contralateral em mulheres que apresentem os referidos
fatores de risco, além do aconselhamento psicolégico e genético indicam uma redugao na freqiiéncia de mulheres
mastectomizadas e submetidas ao tratamento quimioterapico. CONCLUSAO: A partir das observagdes de um
caso clinico no municipio de Bom Jesus, procurou-se realizar uma revisdo de literatura caracterizando o cancer
fisiopatologicamente e a relagéo entre os genes da classe BRCA com a génese da doenga.

Email do autor: osmanlucenajr@hotmail.com
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CARACTERIZAGAO DE 104 FAMILIAS COM FENDAS OROFACIAIS PROCEDENTES DE ALAGOAS

SANTOS, Kathleen Moura dos - VIEIRA FILHO, José Ivam’— ANDRADE, Ana Karolina Maia -FONTES, Marshall
Italo Barros - MONLLEO, Isabella Lopes.

Introdugdo: As fendas orofaciais (FOF) estdo entre os mais frequentes defeitos morfolégicos humanos ocorrendo
em aproximadamente 1:600 nascidos-vivos. Geralmente possuem apresentacdo clinica isolada e etiologia
multifatorial. Todavia, em uma parcela significativa dos casos, ha associagdo com outros defeitos e mecanismos
etiolégicos, tais como anormalidades cromossOmicas, génicas e teratogénicas. Em Alagoas ainda nao existe
servico estruturado no SUS para atender integralmente as necessidades de saude desse prevalente grupo
populacional. Objetivos: descrever as caracteristicas clinicas e genéticas de portadores de FOF em Alagoas.
Métodos: entre setembro/2009 e margco/2011, 104 familias com FOF foram avaliadas com utilizacdo de protocolo
clinico previamente validado. Resultados: a idade dos pacientes variou de 0 a 37 anos com propor¢édo sexual de
M1,1:F1; 32,7% eram procedentes da capital e 67,3% do interior do Estado. As taxas de consanguinidade parental
e recorréncia familial foram, respectivamente, 9,7% e 28,7%. As fendas labiopalatais ocorreram em 61,5%,
seguidas das fendas labiais em 23,1% e palatais em 15,4%. Setenta e nove casos foram classificados como FOF
isolada e 25 como FOF n&o-isolada. A avaliagdo genético-clinica permitiu definir o diagnéstico em 78/104 (75%)
casos. Entre as FOF ndo-isoladas, 14/25 estdo associadas a sindromes reconhecidas, 10/25 a defeitos congénitos
multiplos e 1/25 a defeitos aditivos randémicos. Dezenove por cento (20/104) dos casos estdo associados a
defeitos major e 94,2% (98/104) a defeitos minor. Conclusdo: os resultados sobre tipo de FOF, distribuicéo
sexual, presenca de defeitos associados e recorréncia familial corroboram a literatura. A alta taxa de
consanguinidade parental pode estar associada a particularidades observadas na populacdo estudada. Este
estudo fornece novos subsidios para estruturacdo da atencido a saude de pessoas com FOF nos trés niveis de
complexidade do SUS em Alagoas.

Palavras-chave: Fenda orofacial. Genética clinica. Saude publica.
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DISPLASIA OSSEA ASSOCIADA A ICTIOSE CONGENITA: CONDRODISPLASIA PUNTIFORME?

Adriana Lopes de Sousa - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros - Waldeneide Fernandes de Azevedo -
Allynne Mary Ribeiro Gomes - Clarissa Melo Cabral.

INTRODUGAO: Condrodisplasia Puntiforme é um grupo raro de displasias dsseas caracterizada por calcificagdes
puntiformes nas cartilagens, associadas a diferentes manifestagées clinicas. Decorrem de alteragdes génicas
diversas, podendo ser ligada ao X (dominante ou recessivo), autossémica ou decorrente de alteragcdes génicas
relacionadas a atividade dos peroxissomos ou biossintese de substancias como o colesterol e arilsulfatase.
RELATO DE CASO: Relata-se o caso de um recém-nascido que apresenta ictiose congénita associada a
alteracdes displasicas (encurtamento proximal dos membros, pé torto congénito, pescogo curto) e fascies
sindrémica (epicanto, implantagdo auricular baixa, ponte nasal achatada), sugestivos de Condrodisplasia
Puntiforme. As radiografias confirmavam a micromelia e demais alteragbes displasicas, entretanto nao se
observou calcificagao puntiforme nas cartilagens. Nao foi realizada a dosagem de acido fitdnico e plasmalogénio,
pela inviabilidade técnica. DISCUSSAO: As displasias 6sseas podem estar associadas a diferentes manifestacdes
clinicas, tais como encurtamento dos membros, alteracées do sistema nervoso, catarata, alopecia e ictiose. O
achado simultaneo de displasia 6ssea e ictiose congénita pode sugerir o diagndstico de Condrodisplasia
Puntiforme, um subgrupo de displasia 6ssea geralmente relacionado a micromelia proximal severa e face
caracteristica (com base nasal achatada, pescogo curto). Laboratorialmente, pode haver aumento dos niveis
plasmaticos de acido fitanico e reducao do plasmalogénio. As radiografias podem revelar calcificagdes puntiformes
em cartilagens. CONCLUSAO: Concluiu-se que o paciente avaliado apresenta caracteristicas clinicas compativeis
com Condrodisplasia puntiforme, entretanto ndo houve confirmagdo com exames complementares.

PALAVRAS-CHAVE: Displasia 6ssea, ictiose congénita, condrodisplasia puntiforme.
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FATOR V DE LEIDEN E ANEMIA FALCIFORME NO DESENVOLVIMENTO DE TROMBOFILIAS

Thiago Bronzeado de Andrade - Rodrigo Niskier Ferreira Barbosa - Morgana Maria Souza Gadelha de Carvalho

INTRODUGAO: As trombofilias sdo distirbios hematolégicos multifatoriais de alta prevaléncia no mundo. Diversas
causas genéticas tém sido associadas ao surgimento destas. Um dos principais fatores de predisposi¢cao ao
desenvolvimento de trombofilias é a heranga de um polimorfismo genético no gene do Fator V da coagulagéo
conhecido com o Fator V de Leiden, onde ocorre a substituicdo de Arginina por Valina, na posi¢cao 506 de sua
cadeia polipeptidica. A substituicao de aminoacidos ocasiona a resisténcia a clivagem do Fator V pela Proteina C
ativada, que age como um anticoagulante natural. Esta condicdo pode aumentar a predisposigdo para eventos
tromboticos e pode ser um complicador em outras situagdes clinicas como na Anemia Falciforme. Esta € uma
doenga causada por um polimorfismo no DNA, onde ocorre a substituicdo da Glutamina por Valina na sexta
posigdo da cadeia polipeptidica da beta-globina. Esta alteragdo produz uma ma formagao hemoglobinica, que é
caraterizada pela destruicdo precoce e perda da flexibilidade celulares, o que pode gerar eventos vaso-oclusivos.
OBJETIVO: Avaliar a literatura cientifica em relagdo aos estudos que relacionam o Fator V de Leiden e a Anemia
Falciforme no aumento do risco de pacientes desenvolverem trombofilias. METODOLOGIA: Os trabalhos
analisados foram pesquisados em bancos de dados publicos utilizando palavras-chave pertinentes ao assunto.
RESULTADOS: Na literatura investigada os poucos estudos relatando a simultaneidade da ocorréncia das duas
alteragdes, demonstram que a frequéncia de eventos trombdticos em pacientes que as possuem permanece
estavel, ndo sendo descrito a possibilidade de aumento do risco de trombofilias por possuir o dois fatores
simultaneamente. CONCLUSAO: A escassez de trabalhos sugere que mais estudos precisam ser realizados para
avaliar a influéncia do Fator V de Leiden como agente complicador das conseqiéncias da anemia falciforme.

Palavras-chave: Fator V de Leiden, Anemia Falciforme, Trombofilias.
Email do autor: thiagobronzeado@hotmail.com

4 FATORES GENETICOS ASSOCIADOS AO AUTISMO N

Jeferson Barbosa Silva - Giulianna Soares Garcia - Rafaella Alves Sarmento Costa - Camila Carla Dantas Soares -
Priscilla Maria de Castro Silva

INTRODUGAO: Descrito por Kanner em 1943, o autismo é um transtorno do desenvolvimento caracterizado por
prejuizos na interagao social, na comunicagao e por um padréo de atividades repetitivas e estereotipadas. Embora
sua etiologia seja desconhecida, as causas neurobiologicas, associadas ao autismo, sugerem forte componente
genético. OBJETIVO: Nesta perspectiva, o presente estudo objetivou investigar através de uma pesquisa
bibliografica, se a etiopatogenia do autismo pode esta associada a fatores genéticos. METODOLOGIA: Para sua
elaboracao, utilizamos a pesquisa bibliografica como metodologia. Para construgdo do arcabougo tedrico,
consultamos fontes secundérias: artigos cientificos oriundos das bases de dados do Scientific Eletronic Library
Online (SCIELO), compreendendo os anos de 2004 a 2011, os descritores utilizados para a pesquisa no banco de
dados foram: autismo; fatores genéticos; etiologia do autismo. Foram encontrados 21 artigos cientificos acerca
desta tematica com as palavras-chave supracitadas. RESULTADOS: Varias teorias e publicagcbées tém surgido na
tentativa de descobrir quais mecanismos de herdabilidade estdo envolvidos no autismo, através de uma
identificacdo e analise fatores de risco extrinsecos e intrinsecos, ou seja, por interagdes gene-gene e/ou gene-
ambiente, e como estes predispdem o desencadeamento dessa doenga genética complexa. Quando essa
predisposicdo ocorre, ddo-se entdo alteracbes a nivel de processos metabdlicos especificos que levam a
alteragdes em diversos processos cerebrais, sendo estas as responsaveis pelo aparecimento dos sintomas
autistas. CONCLUSAO: Através da genética molecular, técnicas de isolamento identificaram em pacientes
autistas, regides de susceptibilidade em genes do desenvolvimento relacionados ao sistema nervoso central
(SNC), genes do sistema serotoninérgico e de outros sistemas de regulagdo das fungdes neurais, sugerindo
assim, a existéncia de genes candidatos. Sendo assim, uma vez conhecidos, estes genes poderado ser alvos para
uma intervencéo terapéutica precoce, com agentes de atuacdo molecular especifica, levando a uma reducéo das
alteracdes a nivel do SNC que esta doenga manifesta e do impacto social negativo que produz.
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FREQUENCIA RELATIVA DE POLIMORFISMO ARG72PRO DO GENE DA p53 EM DIFERENTES TIPOS DE
CANCER

Werick Gongalves da Silva Machado - Paula Micilene Neves - Bruno Dalia Félix da Silva, Herbert Monteiro
Cardoso - Rodrigo Niskier Ferreira Barbosa.

INTRODUGAO: Os estudos acerca dos fendmenos moleculares que acompanham a carcinogénese e os eventos
que caracterizam o comportamento de malignidade dos carcinomas tém colaborado para os avangos no
diagnéstico e prognostico das lesdes. Os polimorfismos genéticos sédo variagdes genéticas que podem ocorrer em
sequéncias codificadoras e nao-codificadoras, levando a alteragdes qualitativas e/ou quantitativas das proteinas
em questao. O TP53 é o gene mais comumente alterado no cancer humano. O polimorfismo desse gene no cédon
72 ocorre por substituicdo de uma base e tem sido associado a maior risco de cancer. Este polimorfismo provoca
alteragdes na estrutura primaria da proteina, bem como em sua atividade transcricional. Estudos recentes tém
mostrado que a variante p53Arg induz a apoptose mais eficientemente que a p53Pro, indicando que as duas
variantes também sao funcionalmente distintas e que esta diferenga pode influenciar o risco de desenvolver o
cancer. OBJETIVO: O objetivo deste estudo foi determinar o impacto do polimorfismo da p53 em diferentes tipos
de cancer. METODOLOGIA: A metodologia adotada Baseia - se em uma revisdo da literatura e na analise critica
e comparativa de projetos de pesquisas ja publicados, com base nos dados observados na literatura, os seguintes
resultados ratificam — RESULTADOS: uma prevaléncia do gendtipo homozigoto arginina que foi observada em
pouco mais da metade dos individuos, independente da presenga ou ndo do cancer, sendo, portanto o gendtipo
mais freqlente. Foram observadas algumas diferengas estatisticamente significativas nas freqliéncias alélicas
entre dois ou mais tipos de carcinomas e algumas divergéncias entre estudos semelhantes, buscando avaliar a
associagdo deste polimorfismo nos diferentes tipos de cancer, sendo que os resultados demonstraram uma
diferenca significativa. CONCLUSAO: Tendo como ponto de partida os dados analisados pode-se concluir que, a
grande variagdo nos indices de expressao da p53 poder ser devida a investigacdo de grupos pequenos e
heterogéneos de pacientes com cancer, considerando o local e o estadiamento TNM de neoplasias primaria.
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HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROFICO: RELATO DE CASO

Graziela Cyntia Silva Santos - Antonio Ermerson Ferreira De Lima - Indy Lopes Batista - Tamara Maria Vale -
Thatiany Oliveira de Brito

INTRODUGCAO: O Hipogonadismo hipogonadotréfico é caracterizado pelo baixo nivel de horménios sexuais, falha
no desenvolvimento ou fungdes sexuais por anormalidade na liberagdo de gonadotrofinas. Decorrente de
alteracdes no gene GNRHR, ha falha testicular pela secrecéo inapropriada de GnRH por disfungéo hipotalamica
ou hipo7saria. Esse gene apresenta 3 éxons, podendo haver variagdo fenotipica. A clinica é: atraso da
puberdade/hipogonadismo, voz aguda, auséncia de barba e padrdo masculino de pélos, gordura corporal do tipo
gindide, crescimento excessivo dos membros, ginecomastia e “micropénis”, ocorrendo na puberdade ou mais
tardiamente. RELATO DE CASO: Paciente A. S., 39 anos, Masculino, Alfabetizado, procurou endocrinologista
relatando voz fina, pénis pequeno, ginecomastia e tragos femininos, notados ha cerca de dez anos. Relatou ainda
parada do crescimento aos 12 anos de idade, que achou normal, ndo procurando auxilio médico. Relata DNP
Normal. Mede 1,54m e pesa 39,5kg. Os resultados dos exames foram: GH 0,09 ng/ml(0,06 — 7), IFG-1 < 25
ng/ml(109 a 284) e RNM de cranio apresentando hipoplasia hipofisaria e afinamento de haste. Foram dosados os
horménios sexuais: FSH 3,2Ul/L(1,6-11), LH 2,6U1/L(0,8-6,1), Testosterona livre 4,0 pg/ml(8,8-27). Solicitou-se a
pesquisa genética de alguma mutagdo. DISCUSSAO DO CASO: O atraso do crescimento desde os 12 anos de
idade deveria ter sido investigado. O surgimento das alteragdes decorrentes do hipogonadismo comumente ocorre
por volta da 22-32 década de vida. Para saber a causa do hipogonadismo, faz-se a pesquisa da mutagao, ainda
n&o realizada no paciente. CONCLUSAO: Por durar a vida toda, o hipogonadismo hipogonadotréfico precisa de
um seguimento perioddico para acompanhar os niveis hormonais. O tratamento deve ser feito em longo prazo,
exceto quando as manifestagdes ocorrem de forma tardia.
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HOSPED E MATERIALIZAGAO DA MULTIPROFISSIONALIDADE: O SERVIGO DE PSICOLOGIAE O
ATENDIMENTO A CRIANCAS COM MUCOPOLISSACARIDOSE

Clariana Morais Tinoco Cabral - Gervina Brady Moreira Holanda - Jussara Melo de Cerqueira Maia - Sayonara
Oliveira Freitas - Luciana Carla Barbosa de Oliveira Trindade

INTRODUGAO: A Psicologia em sua atuagdo em ambito da saude é caracterizada pela recenticidade. Desta feita,
diversos desafios se langam a sua pratica, dentre eles se destacam a descoberta de tratamento para diversas
doencas. A Mucopolissacaridose (MPS) se situa nesse rol de desafios tanto para as ciéncias médicas quanto para
a praxis psicolégica. Doenga de depdsito no lisossomo, de heranga autossOmica recessiva e ligada ao
cromossomo X, comprometendo fung¢des celulares e organicas. RELATO DE CASO: O Hospital de Pediatria
Professor Heriberto Ferreira Bezerra (HOSPED), vinculado a rede de hospitais da Universidade Federal do Rio
Grande do Norte (UFRN) em seu servico ambulatorial fornece programa de atendimento aos pacientes
diagnosticados com MPS tipos I, Il, IV. O servico de psicologia se insere no referido programa objetivando
promover agdes terapéuticas, na perspectiva ludica, e educativas com pacientes e familiares. O método utilizado
para tal se constitui em promover atividades ludicas e espago para expressdo de subjetividades durante o
tratamento semanal de reposicéo enzimatica. DISCUSSAOQ: Como resultados tem se observado potencializacéo
do processo de resiliéncia por parte de pacientes e familiares, mais adaptacdo ao tratamento, assim como maior
esclarecimento sobre a doenca e sobre o tratamento. CONCLUSOES: Sendo assim, buscam-se agdes em servico
de forma a materializar a proposta da multiprofissionalidade, fazendo emergir uma pratica mais voltada para o
bem-estar do sujeito, diluindo o foco das agbes anteriormente vinculadas apenas a doenga.

Palavras-chave: Mucopolissacaridose; Psicologia; Multiprofissionalidade.
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IMPORTANCIA DO RASTREIO DE DEFEITOS MAJOR E MINOR EM PACIENTES COM FENDAS OROFACIAIS

ANDRADE, Ana Karolina Maia de - NASCIMENTO, Diogo Lucas Lima do - ANJOS, Filipe Silveira dos - FONTES,
Marshall Italo Barros - MONLLEO, Isabella Lopes

INTRODUGAO: De acordo com a literatura 30% a 50% das fendas orofaciais (FOF) ocorrem em conjunto com
outros defeitos congénitos. Esses casos, classificados como FOF nao-isoladas, compreendem: 1) sindromes
reconhecidas com etiologias especificas; 2) defeitos congénitos multiplos sem etiologia reconhecida e 3) defeitos
aditivos randdmicos com etiologias distintas. A definicdo do diagndstico nessas situagdes € sempre um desafio
uma vez que requer avaliagdo morfolégica sequencial do paciente e familiares, além de varios exames
complementares. OBJETIVOS: descrever as caracteristicas genético-clinicas de portadores de FOF n&o-isoladas
procedentes de Alagoas. METODOS: protocolo clinico previamente validado foi aplicado a 25 familias com FOF
nao-isoladas, entre setembro/2009 e junho/2010. A avaliagdo complementar abrangeu exames de imagem,
cariétipo com bandamento G de sangue periférico, FISH e MLPA. RESULTADOS: a idade dos pacientes variou de
0 a 19 anos com propor¢ao sexual de M1:F1,08. As fendas labiopalatinas ocorreram em 60% dos casos, seguidas
de palatinas em 24% e fendas labiais, em 16%. As taxas de consanguinidade parental e recorréncia familial foram,
respectivamente, 12% e 20%. Defeitos minor foram observados em 80% e defeitos major, em 32%. Os sitios
anatdmicos mais acometidos por defeitos major foram o cranio/encéfalo em 36% e o cardiovascular em 28%.
Diagnostico de sindrome foi proposto em 57,7%, defeitos congénitos multiplos em 38,5% e defeitos aditivos
randémicos em 3,8% dos casos. Alteragdes citogenéticas foram encontradas em trés pacientes: 46,XY,+15(r)[25];
47 XX,+der(22)t(11;22)(923;q11)mat[20] e 46,XY.ish del(22)(q11.2q11.2). CONCLUSAO: Os resultados
corroboram a literatura e enfatizam a importancia de estabelecer uma rotina de investigagdo de defeitos
congénitos para portadores de FOF nao-isoladas, tendo em vista a definicdo do diagndstico e o planejamento do
aconselhamento genético.

Palavras-chave: fenda orofacial. Genética clinica. Saude publica.
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INCIDENCIA DE CANCER DE MAMA NO SEXO FEMININO EM UM HOSPITAL DE REFERENCIA NO
MUNICIPIO DE CAMPINA GRANDE - PB.

Maria de Fatima Santos Silva - Darliane dos Santos Silva - Marilia Pinheiro Marques - Adson José de Oliveira
Barbosa - Josiane Costa e Silva

INTRODUGAO: O Cancer de mama é o segundo mais freqiiente no mundo, e mais comum nas mulheres. A cada
ano, aproximadamente 22% dos casos novos de cancer sdo de mama. OBJETIVO: Caracterizar a incidéncia de
cancer de mama no sexo feminino em um Hospital de referéncia, no municipio de Campina Grande — PB.
METODOLOGIA: Pesquisa documental, descritiva de abordagem quantitativa. A analise foi realizada em 266
prontuarios de portadoras de Cancer de Mama entre 2006 a 2008, atendidas no Hospital da FAP, deste municipio.
Excluimos prontuarios com outros tipos de cancer em mulheres, documentos incompletos ou com rasuras. Este
Trabalho foi realizado seguindo exigéncias da Resolugdo 196/96. RESULTADOS E DISCUSSAO: O estado civil
gque mais acometeu cancer de mama feminino entre 2006 a 2008, foi o das casadas (48,87%). Observou-se que
durante o primeiro atendimento do ano de 2006 os casos mais freqlientes ocorreram entre os meses de outubro a
dezembro, em 2007 foi julho a setembro e em 2008 de outubro a dezembro. Em 2006 a idade mais acometida foi
50 a 59, aproximadamente 27,91%., em 2007 a faixa-etaria foi 40 a 49, aproximadamente 27,17% e em 2008 foi
60 a 69, aproximadamente 30,68%. Verificou-se que metade desta patologia ipsilaterais foi invasiva nas mulheres
que n3o receberam radiagdo. CONCLUSAO: O cancer de mama feminino é um grande problema de saude
publica. Observamos que a faixa-etaria, mais frequente foi de 40 a 69 anos, € que 0 numero de caso vém
aumentando consideravelmente entre 2006 a 2008 e que a origem da maioria das pacientes diagnosticadas com
essa patologia, foi do municipio de Campina Grande — PB, com 60,53%

Palavras-chave: cancer de mama, ipsilaterais, radiagdo, saude.
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INCONTINENCIA PIGMENTAR: RELATO DE CASO

Guilherme José Lima Garcia - Renata Rodrigues Matos - Sabrina Oliveira Ramos - Naiade Maria Régo e Silva -
Ana Rosana Alencar Guedes Mont'Alvern

INTRODUGAO: A incontinéncia pigmentar ou Sindrome de Block-Sulzberger é uma rara genodermatose ligada ao
X, autossémica, causada por mutagdo no gene NEMO, do fator genético kappa B (nuclear kappa B essential
modulator) localizado na por¢cdo 28 deste cromossomo. Afeta diversos drgaos, principalmente pele, sistema
nervoso central, olhos, dentes e esqueleto. OBJETIVO: Relatar um caso de uma paciente com inicio das
manifestagdes no periodo neonatal. METODOS: Descrigdo clinica e histopatolégica de um caso de incontinéncia
pigmentar diagnosticado ainda no periodo neonatal. RELATO DE CASO: Lactente do sexo feminino com
erupgdes cutdneas vesicobolhosas de base eritematosa, principalmente em tronco e membros, iniciada com 11
dias de vida. A biépsia da lesdo revelou dermatite espongiotica eosinofilica, com formagado de vesicula
intradérmica rica em eosinofilos, compativel com a primeira fase clinica e histopatologica da sindrome de Block-
Sulzberger. Tomografia computadorizada de cranio revelou hipoatenuacao subcortical e perda do volume do
hemisfério cerebral. CONCLUSAO: Apesar da raridade da doenga, com sua base genética e molecular,
necessitando algumas vezes de andlise citogenética, o diagndstico precoce e o seguimento multiprofissional
periédico dos pacientes sdo de grande importancia, devido & morbidade que as alteracbes sistémicas podem
causar.

Palavras-chaves: incontinéncia pigmentar, cromossomo X, genética.
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INTERFERENCIA EM DIAGNOSTICO DE BETA TALASSEMIA MINOR: RELATO DE UM CASO

Thiago Aécio de Sousa - Geraldo Luis Santos - Morgana Maria de Souza Gadélha de Carvalho - Iriana Alves de
Souza Nunes - Alex Aécio de Sousa.

INTRODUGAO: A Beta Talassemia é causada por mutagbes que resultam numa alteragdo quantitativa na
produgéo de cadeias de globina. Estima-se que 1,5% da populagcdo mundial sdo portadores de talassemia, isto €,
pelo menos, 80 a 90 milhdes de pessoas, existe uma estimativa de crescimento para aparecimento da doenga na
ordem de cerca de 60.000 novos casos a cada ano. OBJETIVO: Objetivamos ressaltar a importancia do
diagnéstico da Beta Talassemia minor, para o devido aconselhamento genético, pois do contrario, essa
enfermidade tornar-se-a um grave problema de saude publica. METODOLOGIA: O presente relato de caso refere-
se a uma paciente portadora da (3 talassemia minor, que apresentava niveis baixos de ferritina, diagnosticada no
Laboratério Hemato de Jodo Pessoa. RESULTADOS: Paciente do sexo feminino, 42 anos, apresentava uma
anemia microcitica hipocrdmica com os valores de ferritina abaixo de 16 ng/ ml caracterizando uma anemia
ferropriva, dessa forma, foi tratada com sulfato ferroso e controlada as suas perdas menstruais, mas observou-se
que o tratamento ndo obteve éxito e ao ser investigada a causa descobriu-se a Beta Talassemia minor. Num
diagnéstico de anemia ferropriva, a ferritina esta inferior aos valores de referéncia e a eletroforese de hemoglobina
estd nos pardmetros normais. Ja na Beta Talassemia minor, a ferritina estd normal ou aumentada e na
eletroforese de hemoglobina apresenta elevagdo na proporgdo de Hemoglobina A2. Pesquisadores observaram
que 16% dos individuos beta talassémicos possuiam valores de ferritina abaixo de 20 ng/ml, caracterizando-se
assim uma deficiéncia de ferro. CONCLUSAO: Em suma, conclui-se que o diagndstico da Beta Talassemia minor,
muitas vezes ndo é realizado, sendo confundido com uma anemia ferropriva, devido a alteragées nos niveis de
ferritina, assim, como é uma Talassemia heterozigética pacientes com essa enfermidade podem procriar com
outros, gerando individuos com a forma homozigética de grande importancia médica, pois ndo recebem o devido
aconselhamento genético.

Palavras chaves: Beta Talassemia, Diagnostico, Ferritina
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MARCADORES GENETICOS APLICADOS AO DIAGNOSTICO DE DIABETES MELLITUS TIPO 2

Marcus Vinicius Cardoso - Sebastido Célio Andrade Herculano - Ruy Lyra - Rosilda dos Santos Silva - Luiz
Mauricio da Silva

INTRODUGAO: A diabetes mellitus é uma doenga sistémica que envolve alteragdes no metabolismo de
carboidratos, lipidios e proteinas. Caracteriza-se por deficiéncia de secrecdo e/ou de acdo da insulina com
consequente hiperglicemia. A diabetes mellitus tipo 2 (DM2) é a principal responsavel pelo incremento da doenca
no mundo atual, sabendo-se que fatores genéticos e ambientais estdo envolvidos na patogénese desta doenca.
OBJETIVO: Padronizar a utilizagdo das principais mutacées do gene TCF7L2 no desenvolvimento de um método
de diagnéstico que ajude no controle de DM2. METODOS: Usando a técnica de PCR em tempo real, foram
genotipados quatro polimorfismos de unico nucleotideo (SNPs) do gene TCF7L2: rs7903146 (C/T), rs7901695
(T/C), rs12255372 (G/T) e rs11196205 (G/C). A partir da genotipagem dos 340 individuos do municipio de Triunfo -
Pernambuco, foram calculadas as frequéncias alélicas, genotipicas e haplotipicas para o conjunto de SNPs.
RESULTADOS: Uma associagao significativa foi encontrada entre os SNPs rs7901695 e rs12255372 com DM2 (p
= 0,0379 e p = 0,0119, respectivamente). As frequéncias alélicas corroboraram o que foi observado com os
genotipos para o SNP rs7901695. Na analise haplotipica, os pares rs7901695 x rs11196205 e rs11196205 x
rs12255372 apresentaram associagdo com DM2 (p = 0,007 e p = 0,015, respectivamente). Entre os haplétipos
triplos, apenas um conjunto (rs7901695 x rs7903146 x rs12255372) nao mostrou associagdo com diabetes (p =
0,2903). CONCLUSAO: Portanto, os SNPs do gene TCF7L2 encontraram-se em associacdo com DM2, sendo que
se estes haplétipos forem estendidos, com a adigdo de outros do mesmo gene, podem-se ter haplétipos que,
segregando nas familias e caracterizando-as, permitam estabelecer um diagnéstico probabilistico preventivo a
partir dessas mutagbes. Uma vez que esses dados sejam replicados, essa associagdo pode ser utilizada como
marcador genético de risco para familias, cujos ancestrais tenham DMZ2, bem como para monitoragdo das
mesmas.

Palavras-chave: Diabetes mellitus tipo 2, TCF7L2, SNPs, Diagndstico
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SINDROME DA INSENSIBILIDADE AO ANDROGENO EM CRIANGA SOCIALMENTE FEMININA

Joacilda da Conceigcédo Nunes - Gabriela Araujo Toscano Henriques - Larissa Ingrid da Silva Frazdo - Maria José
Castro Passos - Patricia Menandro de Andrade

INTRODUGAO: A Sindrome da Insensibilidade ao Andrégeno (AIS) é uma doenca de heranga ligada ao
cromossomo X e caracteriza-se por processo de virilizagdo incompleta ou ausente em individuos
cromossomicamente masculinos (cariotipo 46, XY) em decorréncia de alteragéo funcional do receptor androgénico
(AR), portanto, de deficiéncia na resposta celular dos érgaos-alvo a estimulagao androgénica. OBJETIVO: Relatar
um caso de sindrome da insensibilidade ao andrégeno atendida no Hospital Universitario Laureano Wanderley da
UFPB. RELATO DE CASO: L.M.S, 5 anos, socialmente feminina. Apresenta quadro de genitalia ambigua, com
presenca de atrofia do pénis e testiculo topico, entretanto sem desenvolvimento de bolsa escrotal e sem abertura
vaginal. Estudo citogenético revelou constituicdo genética XY, portanto genotipicamente masculina, apresentando,
ainda, alteragdo em um dos heterossomos. O diagnéstico de AIS foi confirmado apés pesquisa molecular do gene
SRY e analise molecular. Na familia existem duas tias com amenorréia primaria e histéria de genitalia ambigua.
DISCUSSAO: A disfungdo dos receptores androgénicos é decorrente de defeito molecular que varia desde
completa delegdo do gene receptor ao androgénio até mutagcbes de ponto nos dominios de ligagdo ao DNA ou ao
andrégeno. Portanto, devido a defeitos na estimulagdo da transcricdo dos genes-alvo, necessaria para a
diferenciagdo sexual pelo complexo receptor-andrégeno, ocorre desde o desenvolvimento da genitalia externa
feminina normal até graduacgdes variaveis de ambigiliidade genital nos individuos XY. CONCLUSAO: A AIS tem
uma peculiaridade de ser um gendtipo masculino com fenétipo feminino, uma vez que, com desenvolvimento
puberal, o excesso de androgenos é convertido em estrégenos pelas enzimas aromatases e, consequentemente,
desenvolvimento das mamas, deposi¢do de gordura nas regides habitualmente femininas, distribuicdo dos pélos e
voz caracteristica feminina, sendo muitas vezes o diagnéstico feito a partir da amenorréia primaria em mulheres
adultas.

Palavras - chave: insensibilidade aos andrégenos, receptores androgénicos, virilizagdo incompleta.
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PICNODISOSTOSE : RELATO DE CASO

Mariana Monteiro Gurjao - Géneton Romualdo de Franga - Marcela Gongalves Morais - Paula Frassinetti
Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A picnodisostose é uma osteocondrodisplasia autossémica recessiva, com incidéncia de 1,7 para
cada 1 milhdo de nascimentos, caracterizada por fragilidade 6ssea devido a mutagdo no gene da Catepsina-K, no
cromossomo 1g21. Esta proteina atua degradando os componentes protéicos da matriz organica 6ssea (MOO).
Quando defeituosa, ndo ha degradacédo do colageno, constituinte de 95% da MOOQO, resultando em aumento da
densidade e do volume ésseos, esclerose e predisposicao a fraturas. Em geral, as queixas principais sao a baixa
estatura e a fragilidade 6ssea. RELATO DO CASO: paciente, sexo feminino, pais ndo consangliineos, atendida
pela primeira vez aos 6a11m, com queixa principal de baixa estatura e relato de fraturas de repeticdo em MMSS e
MMII. No exame fisico apresentava altura < P5, face tipica, fontanela anterior aberta (FAA), maos pequenas,
unhas displasicas, afastamento entre 1° e 2° pododactilos e escoliose. Avaliagdo radioldgica: esclerose éssea
difusa, maos curtas e bradidactilia com agenesia parcial das falanges distais dos 2° e 3° quirodactilos direitos em
ambos polegares, hipoplasia falangeana distais. Esclerose e espessamento 6sseo cranianos e faciais;
Ressonancia magnética de cranio, aos 7a5m: alteragdes dsseas na calota craniana, sem alteragéo selar; presenga
de FAA. Avaliagdo laboratorial para investigagdo de baixa estatura: normal. DISCUSSAO/CONCLUSAO: a
associagao de baixa estatura, fraturas de repeti¢cdo e fontanela anterior aberta aos 6211m induziram a pesquisa de
uma displasia 6ssea em que além dessas caracteristicas ocorresse também uma face caracteristica e alteragdes
de maos e unhas. Os achados radiolégicos confirmaram o diagnéstico de Picnodisostose. Foi descartada a
eventual disfuncdo hipofisaria, como causa da baixa estatura e secundaria a anomalias da sela turcica.

Email do autor: marianamgurjao@yahoo.com.br

14




Revista Saude e Ciéncia - Il Congresso Norte e Nordeste de Genética Médica

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AO X — RELATO DE CASO

Virginia Costa de Moura - Beatriz Cavalcanti Barros - Larissa Cristiane de Oliveira Souza Moangela Dias Anacleto
Estrela - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUGAO: O raquitismo hipofosfatémico ligado ao X, tipo mais comum, é uma doenca dominante causada
por mutagdes no gene PHEX (cromossomo Xp22.1.), que levam a reducéo da produgéo da proteina inativadora da
fosfatonina. Essa proteina inibe um co-transportador de sédio e fésforo(NPT2) no tubulo renal proximal e inibe
atividade da enzima 1a-hidroxilase e aumenta a atividade da enzima 24-hidroxilase ou seja, reduz a formagao de
1,25(0H2)-vitamina D (calcitriol) e aumenta de sua metabolizagdo. Com isto ha aumento da fosfatiria. RELATO
DO CASO: BEMD, masculino,14 anos, procedente de Campina Grande, com queixas de: baixa estatura,
deformidade éssea nos MMII e forga muscular normal. Mde com quadro clinico semelhante, relata que seu pai,
dois sobrinhos e a irma mais nova do paciente com mesmas deformidades 6sseas de seu filho..Ao exame fisico:
baixa estatura(< P5) ,encurvamento dos MMII, genuvalgo E e genuvaro D. O Rx de MMII e do térax comprovaram
raquitismo: aspecto em taga nas metafases proximais e distais da maioria dos ossos longos.Os achados
laboratoriais foram compativeis com o diagnéstico clinico. O tratamento esté sendo feito com calcitriol e fésforo via
oral, com resposta pouco satisfatéria, como pode ser esperado no uso crbnico de uma medicacdo (fosfato)
administrada 4 vezes ao dia. DISCUSSAO/CONCLUSAO: A grande variabilidade de mutacdes e a extensdo do
gene impedem o diagnéstico molecular como rotina. A histéria familiar caracteristica de uma doeng¢a dominante
ligada ao X, as deformacgbes Osseas compativeis com raquitismo e os achados laboratoriais permitiram o
diagnéstico e aconselhamento genético.

Palavras-chave: Raquitismo hipofosfatémico; cromossomo X
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RELATO DE CASO: MA ROTAGAO INTESTINAL EM LACTENTE DE 6 MESES

Pedro Paulo Coutinho Costa - Edvaldo de Sales Junior - Pryscilla Ferreira da Silva, Renata Carlos Azevedo Lessa
- Thiago Barbosa Carvalho

INTRODUGAO: E a rotagdo incompleta ou anormal do trato gastrointestinal e seu mesentério em torno da artéria
mesentérica superior no periodo embrionario. E uma das poucas doengas neonatais que pode se apresentar sob
a forma de emergéncia cirdrgica ,nos casos de volvo. RELATO DE CASO: Lactente, 6 meses, feminino,
apresentava desde o nascimento, vomito de carater bilioso acentuado apds alimentagcdo e ao decubito, com
choros intermitentes e irritabilidade. Lactente deu entrada no servico de emergéncia apdés agravamento do quadro
e com crises convulsivas. Ao exame: estado geral comprometido, febre moderada, hipocorada, desidratada,
irritabilidade. Abdome: distendido, ruidos hidroaéreos hipoativos, doloroso a palpagao. Exames laboratoriais
mostrando hemograma normal e ionograma alterado. Radiografia contrastada do tubo digestivo superior
mostrando posi¢cdo anormal do ligamento de Treitz situando-se a direita da coluna vertebral. Ultrassonografia sem
alteragdes.Foi realizada uma laparotomia exploradora onde foi identificado o ceco em posicdo andmala
(hipocdndrio direito) e bridas de Ladd. Procedimento realizado: Lise completa das aderéncias entre os intestinos,
permitindo a separagao dos mesentério; Apendicectomia e Estabilizagdo do intestino colocando o ceco no
quadrante superior esquerdo e o duodeno e o restante do intestino delgado & direita. DISCUSSAQ: O caso mostra
que embora diagnosticada com certo atraso, o quadro evoluiu com sintomas especificos desta malformacao, o
qual foi confirmado com radiografia contrastada do trato gastrointestinal alto, que segundo muitos autores é o
padrdo-ouro para diagnéstico. O tratamento seguiu o consenso atual. CONCLUSAO: A ma rotagdo intestinal
requer abordagem especifica, cujo diagndstico pode ser sugerido através de avaliagdo simples e o progndstico
depende do pronto diagndstico e tratamento, além da presenga de outras anomalias associadas. No presente
caso, apesar do diagnostico tardio, a paciente evolui satisfatoriamente e sem comorbidades associadas.

Palavras-chave: ma rotagao intestinal; malformacdes.
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RELATO DE EXPERIENCIA DO PROGRAMA “SOS BEBE DE ALTO RISCO”: DA PRIMEIRA NOTICIA AO
FLUXO ASSISTENCIAL SEGURO NA SINDROME DE DOWN

Simone Jordao Almeida - Hellen Jael Cavalcante Farias - Laura de Sousa Gomes Veloso - Maria Joseli Espinola
Gomes Martins - Daniella de Souza Barbosa Suassuna

INTRODUGAO: De maneira geral, a condi¢do de alto risco engloba a presenca de fatores bioldgicos e sociais que,
incidentes no periodo pré, peri e/ou pds-natal, proporcionam maior probabilidade a crianga de manifestar déficits
em seu desenvolvimento, podendo resultar na aquisicao de habilidades motoras, cognitivas e psicossociais, sendo
a Sindrome de Down importante condigdo de risco ao neurodesenvolvimento. Com a preocupagao de acompanhar
precocemente e prevenir disturbios do desenvolvimento através de um acompanhamento integral, foi criado o
Programa SOS Bebé de Alto Risco, desenvolvido pela Fundagdo Centro de Apoio a Pessoa com Deficiéncia
(FUNAD) em parceria com as maternidades publicas e privadas do municipio de Jodo Pessoa/PB, buscando
desde a humanizagdo do atendimento em unidades de terapia intensiva neonatal (UTIN) e o fortalecimento do
vinculo materno-infantil até a detecgao precoce de anormalidades, atuando preventivamente em relagédo a déficits
futuros. OBJETIVO: O objetivo desse trabalho é relatar o fluxo assistencial desenhado pelo programa "SOS Bebé
de Alto Risco" a partir da primeira noticia de Recém Nascidos (RNs) com diagndstico de Sindrome de Down.
METODOLOGIA: Dessa forma, realizou-se a descricdo do programa a partir da linha de cuidado desenvolvida
para o RN MMS, género masculino, portador da Sindrome de Down e de cardiopatia congénita, cujo diagndstico
ocorreu ainda no periodo gestacional. RESULTADOS: Apds a confirmagao diagndstica, seguiu-se com Protocolo
da Primeira Noticia e os encaminhamentos posteriores a alta obedeceram ao fluxo seguro da rede de assisténcia
a saude de Jodo Pessoa/PB, possibilitando a inser¢gdo do mesmo em programa de follow-up com equipe
multidisciplinar e intervengéo cirdrgica para corregdo da cardiopatia. CONCLUSAO: Assim, a entende-se que a
qualidade dos recursos neuroldgicos dos bebés com Sindrome de Down sera resultado do produto da combinagao
entre fatores bioldgicos, afetivos e de estimulagédo psico-somato-sensitiva que receberdo em seus primeiros anos
de vida, como proposto pelo mencionado programa.

Palavras chaves: Sindrome de Down; Bebés de Alto Risco; Fluxo Assistencial Seguro.
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SINDROME BRANQUIO-OTICA ASSOCIADA A CISTO ARACNOIDE RECIDIVANTE: RELATO DE UM CASO
Georgia Pacheco - Emerson Santos - Cassandra Paulino - Dyrlanne Bastos - Flavio Moura Rezende

INTRODUGAO: A Displasia Branquio-Oto é disturbio de etiologia autossémica dominante com expressividade
variavel e penetrancia incompleta, caracterizada por anormalidades no sistema arco branquial embrionario e
surdez. Trata-se de uma variante da Sindrome branquio-otorrenal (SBOR), decorrente de mutagées em genes da
organogénese humana, principalmente no gene EYA 1. OBJETIVOS: Descrever um caso de Displasia Branquio-
Gtica associada a cistos aracnoides recidivantes e realizar uma revisdo da literatura acerca de relatos prévios de
associagao entre SBO e cistos aracndides recidivantes ou casos semelhantes. RELATO DE CASO: Crianca do
sexo masculino, com 2 anos e 10 meses de idade, que apresenta malformagdes na orelha esquerda (microtia e
auséncia do conduto auditivo externo), fosseta pré-auricular a direita, paralisia facial periférica, com atrofia e
pequeno desvio da comissura labial a direita, resultando em assimetria facial e desvio de palato discretos, além de
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e comportamento autista. Apresenta também cisto de consisténcia
endurecida na borda externa do esternocleidomastoide, sem drenar secregdo. Ultrassonografia abdominal
demonstrou rins normais. No 7° més de gestagao foi diagnosticado cisto aracnéide no plexo coréide a direita, com
3 meses de vida apresentou perda do controle cervical, com hipertonia e clénus nos membros inferiores, sendo
verificada aumento do volume do cisto e efeitos compressivos. A crianga foi submetida a tratamento cirdrgico
(fenestracdo) e passou a apresentar DNPM normal. Por volta do 18° més apresentou regressao da fala, olhar vago
e alteragdo do comportamento com auto-agresséo e choro sem motivos aparentes, nesta ocasiao constatou-se a
recidiva do cisto aracnéide. DISCUSSAO/CONCLUSAO: Ainda n&o esta claro se a presenca de cisto aracnoide
congénito € um achado ocasional ou parte da sindrome, pois ainda ndo se encontrou relato desta associagao na
literatura. Entretanto, associagdo da SBOR com aneurismas intracranianos ja foi relatada. Considerando que a
causa desses cistos € provavelmente um disturbio no desenvolvimento embrionario das leptomeninges, estruturas
que possuem nas cristas neurais uma origem embriolégica em comum com os sistemas derivados dos arcos
branquiais e aparelho auditivo, faz-se necessaria a ampliacdo das pesquisas e discussdes acerca da possibilidade
destas associagoes.

\_ Email do autor: georgia_a_pacheco@hotmail.com
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SEQUENCIA DE MOEBIUS RELACIONADO AO USO DE MISOPROSTOL DURANTE A GESTAGAO: RELATO
DE DOIS CASOS

SOUZA, Allan Maia Andrade de - SANTOS, Emerson Santana

INTRODUGAO: Seqiiéncia de Mdebius (SM), descrita pela primeira vez em 1888 pelo neurologista alemao Paul
Julius Moebius, consiste na paralisia do sexto e sétimo nervos cranianos, usualmente bilateral, comumente
associada a outros pares cranianos e provavelmente relacionada a insuficiéncia vascular uteroplacentaria na
organogénese. A SM cursa frequentemente com diminui¢do da mimica facial, com face tipo mascara, além de
malformagdes dos membros. Este trabalho se propde a relatar dois casos de sequéncia de Mdebius de etiologia
teratogénica em criancas atendidas na APAE-Macei6. RELATO DE CASO: Caso 1: Paciente M.E.S.O., sexo
feminino, 05 anos, primeira filha de casal jovem e ndo-consanguineo, encaminhada a APAE-Macei6 pela pediatra
assistente com fascies sindrOémica, comissura labial desviada, paralisia facial congénita, degluticao e sucgao
prejudicadas, pé torto congénito, ja corrigido pela ortopedia. Genitora fez uso de misoprostol durante o primeiro
trimestre (09 comprimidos). Caso 2: Paciente J.V.S., sexo masculino, 04 meses, quarto filho de casal jovem e néo
consanguineo, com diminuicdo da mimica facial, comissura labial desviada e pé torto congénito. Genitora fez uso
de misoprostol durante o primeiro trimestre (20 comprimidos). Ambos foram encaminhados pela Pediatria e
atualmente fazem acompanhamento com equipe multiprofissional da APAE-Maceié (Terapia Ocupacional,
Fisioterapia e Fonaudiologia). DISCUSSAO: Nos ultimos cinco anos o ambulatério de Genética da APAE-Maceid
vem recebendo um numero crescente de pacientes com SM. Dentre os defeitos congénitos causados por
teratdgenos quimicos atendidos neste ambulatério, a SM decorrente do uso de Misoprostol se encontra
atualmente em segundo lugar, perdendo apenas para Sindrome Alcodlica Fetal. CONCLUSAO: Estes achados
estdo de acordo com a literatura, que aponta a popularizagdo do uso deste farmaco como abortivo, em nosso
meio, como responsavel pelo aumento do nimero de casos da SM.

Palavras-chave: Seqliéncia de Moebius, Misoprostol, defeitos congénitos.
Email do autor: allan_maia_@hotmail.com
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SINDROME DE CORNEILA DE LANGE: RELATO DE DOIS CASOS

Ana Valesca Leite Barbosa - Antonia Elizangela Teixeira Custddio - Paula Frassineti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: Sindrome de Cornélia de Lange (SCL) ou sindrome de Brachmann-de-Lange é uma afecgéo
congénita rara (incidéncia 1:10.000 - 1:40.000 nascimentos) , heranga variavel, e predomina no sexo feminino.
Caracteriza-se clinicamente por malformag¢des multissistémicas, mas principalmente pelo dismorfismo facial tipico,
em associagao com retardo de crescimento pré e pés-natal, retardo mental e, em muitos casos, anomalias do
membro superior. A expresséao clinica € muito variavel, o que pode dificultar o diagnéstico. Aproximadamente 50%
dos pacientes apresentam uma mutagdo no gene NIPBL. RELATO DO CASOS: Caso 1: JAF., 4a9m, sexo
feminino,,filha unica, pais ndo consangiineos, a termo, 1900 g, PC=31cm, PT=30cm e comprimento 42 cm.
Exame fisico: ponte nasal alargada, base deprimida, fontanela anterior aberta, labio superior fino, palato arqueado,
dentes espacados, pescoco curto, dedos finos e pequenos, clinodactilia no quinto quirodactilo esquerdo, com
Unica prega de flexdo, membro inferior esquerdo maior que o direito, auséncia de pequenos labios e discreta
sinofre. Evolui com retardo no desenvolvimento neuropsicomotor e do crescimento. .Cariétipo: 46, XX. Caso 2:
A.M.S.F., 6a2m, sexo masculino, pré-termo, , P=2.275 g, comprimento 43 cm, PC=30 cm.. Exame fisico:
microcefalia (< P 2), pilificagdo aumentada em dorso, MMIl e MMSS, palato profundo, filtro longo, angulos da boca
para baixo, sinofre. Ponte nasal deprimida, micrognatia, , pés e maos pequenos, sindactilia do 3° e 4° pododactilo..
Evolui com déficit cognitivo, e do crescimento estatural. Caridtipo: 46, XY. DISCUSSAO/CONCLUSAO: A SCL ¢
de expresséo variavel, porém os dois casos relatados, de sexo e idades diferentes apresentaram expressividade
semelhante Apesar dos recentes avangos na area molecular, o diagnostico da SCL ainda é eminentemente
clinico, em parte reforgcada pelo padrao heterogéneo de heranca.

Email do autor: valescabarbosa@gmail.com
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4 SINDROME DE FREEMAN-SHELDON: RELATO DE CASO )

Lorena Karen Holanda Vidal - Taise da Nébrega Veras - Raphael Vinicius Nascimento Pessoa - Alessandra
Cavalcante de Souza - Paula Frassineti V. de Medeiros.

INTRODUGAO: Sindrome de Freeman Sheldon (SFS) ou distrofia cranio-carpo-tarsal, € uma sindrome rara, com
prevaléncia desconhecida e padrdo de herancga variavel. Mutagcdes no gene MYH3 (11p15.5) responsavel por
codificar cadeia pesada de miosina, foram identificadas na SFS. Clinicamente caracteriza-se por expressao facial
tipica em assobio, nariz hipoplasico, olhos introjetados com telecanto primario, hipertelorismo, filtro alongado,
microstomia acompanhada de microglossia, fusdo das comissuras labiais e malformagdes dsseas, principalmente
contraturas articulares (artrogriposes). RELATO DO CASO: A.D.E.S, sexo masculino, natural de Piancé-PB,
referido ao HUAC-UFCG aos 11 meses de idade em 2008. Parto eutdcico, hospitalar e a termo, gesta lll/para lIl.
Desde os seis meses apresentava rigidez articular e uma protrusao na regido dorsal. Presenga de hérnias inguinal
e umbilical. Desenvolvimento cognitivo e motor normais. Refere consanguinidade entre avés. Exame fisico
evidenciou: face em assobio, contraturas no antebraco e pernas caracteristicas da artrogripose, quirodactilos
longos em sobreposigao contratural bilateral. Sulco plantar entre o halux e o segundo pododactilo. Radiografia:
cifo-escoliose  téraco-lombar congénita de convexidade para a esquerda. Caridtipo 46, XY.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: O paciente apresenta disturbios tipicos da SFS, face assobiadora e contraturas
articulares, bem como outras alteragdes, como escoliose e atrofia encefalica. A histéria de consanguinidade
familiar sugere transmisséo autossdmica recessiva. As contraturas musculares e anomalias musculo-esqueléticas
podem ser atribuidas a uma possivel mutagao no gene MYH3 que causaria perda funcional da proteina miosina3
esquelética embrionaria (cadeia pesada), reduzindo a contratibilidade das células musculares e conseqiente
comprometimento do desenvolvimento muscular. Desconhecem-se mecanismos de mutagdes no gene MYH3 que
causariam outros sinais da sindrome. O diagnéstico clinico de SFS possibilitou orientacdo a familia quanto ao
risco de hipertermia maligna.

Email do autor: taisenobrega@gmail.com

SINDROME DE DOWN COM FENOCOPIA DE SINDROME DE GOLDENHAR

Naiade Maria Régo e Silva - Elyne Lacerda Santana Girao - Anibal Brito Junior - Guilherme José Lima Garcia -
Erlane Marques Ribeiro

INTRODUGAO: A sindrome de Goldenhar é uma anomalia congénita rara, de etiologia ainda desconhecida e
caracterizada por uma triade classica de alteragdes oculares, auriculares e vertebrais. Os principais defeitos
encontrados nesse conjunto de malformagdes sao devidos principalmente a erros de morfogénese do primeiro e
segundo arcos branquiais. RELATO DE CASO: FIRB, sexo masculino, 3 dias de vida, nascido de parto cesarea
por apresentacao pélvica, admitido neste servigo apresentando multiplas malformacdes facial, ocular, auricular e
de membros. Ao exame: facies sindrémica, fenda palpebral obliqua, epicanto bilateral, presenga de pterigeo em
olhos, apéndices pré-auriculares em hemiface D e E, fissura lateral n® 5 de Paul Tessier, pé torto congénito
bilateral, hipotonia generalizada. Realizou ultrassonografia transfontanelar e abdominal sem alteragdes.
Ecocardiograma evidenciou comunicagao interatrial pequena. Tomografia computadorizada das mastéides
mostrou preenchimento da cavidade timpanica esquerda. Exame oftalmoldgico sem alteragdes. Solicitado cariétipo
que foi compativel com trissomia do cromossomo 21. Realizada cirurgia plastica corretiva da fissura labial com
bom resultado estético. Atualmente segue em acompanhamento multidisciplinar com fonoaudiologia, genética
médica e pediatria. DISCUSSAO: Os portadores da Sindrome de Goldenhar apresentam anomalias orais,
musculo-esqueléticas, auriculares e oculares, além de alteracdes cardiacas, genitais, renais, pulmonares e do
SNC. As anomalias costumam ser assimétricas e unilaterais em aproximadamente 70% dos casos, com extrema
variabilidade de expressao dos individuos afetados. Dentre as alteragGes estruturais descritas na literatura o
paciente em questdo apresentava macrostomia, micrognatia, altera¢cdes oculares, apéndices pré-auriculares e
aplasia de orelha externa. O cariétipo evidenciou trissomia do cromossomo 21. CONCLUSAO: A associagéo da
Sindrome de Goldenhar com a Sindrome de Down é um caso raro, nao tendo sido encontrado nenhuma citagao
no Pubmed (acessivel na internet pelo endereco eletrénico http://www.netmed.com.br/pubmed/), podendo esta
ser a primeira descri¢cao na literatura.

Palavras chaves: sindrome de down, sindrome de goldenhar, associagao.
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SINDROME DE KARTAGENER

Marciana da Silva Constancio - Cicero Ricardo Machado de Matos - Maria Silvane de Fatima Viana Rangel -
Florenir Gléria da Silva Paes - Gabriel Cadidé de Melo

INTRODUGAO: A sindrome de Kartagener descrita pela primeira vez em 1933 é uma doenca autossémica
recessiva. Composta pela triade: sinusite, bronquiectasia e situs inversus totalis. Esta desordem genética rara é
estimada em 1/40.000 nascimentos. A auséncia de bragos de dineina, transposi¢cao de microtubulos, presenca de
pares de microtubulos supranumerarios levam alteragées da motilidade ciliar. O diagnédstico é inconfundivel, pois
engloba situagdes de facil verificagédo clinica e radiolégica. METODOLOGIA: Relatar um caso de Sindrome de
Kartagener através de dados coletados retrospectivamente no Hospital Universitario Presidente Dutra, em Sao
Luis- MA. RELATO DE CASO: Paciente masculino, pardo, 23 anos, solteiro, estudante. Referia que desde a
infancia apresenta tosse produtiva diaria com escarro de coloragdo variavel ao longo do tempo. Sinusite de
repeticdo e rinite alérgica. Teve episodios de sibilancia, hemoptise. Nega dispnéia e dor toracica. Realizou
lobectomia direita em novembro de 2009 para correcao de bronquiectasia. Irma com Kartagener. Ao exame fisico:
murmurio vesicular presente, sibilos discretos em face lateral e de ambos hemitérax; ritmo cardiaco regular em 2T,
bulhas normais; bradicardia e bradisfigmia(49bpm). Os exames de imagem mostram: situs inversus totalis e
bronquiectasias cisticas em ambos hemitérax. Espirometria revelando padrao obstrutivo leve com pouca resposta
a broncodilatador. O paciente foi tratado com antibidtico, corticéide inalatério, oxigénio e fisioterapia respiratéria.
Faz acompanhamento ambulatorial trimestral. CONCLUSAO: A sindrome de Kartagener é uma forma grave de
discinesia ciliar. A motilidade ciliar é responsavel pela rotagdo das visceras durante a embriogénese e sua
disfungao é responsavel pelo situs inversus. Deve-se atentar que a motilidade ciliar nem sempre possui essa
sindrome associada. Considerando ser esta sindrome incomum na literatura, faz-se necessario aduzir dados
novos aqueles que pesquisam o assunto para que estejam atentos no acompanhamento dos pacientes e no
aparecimento eventual desta malformacao.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Kartagener. Situs inversus. Genética.
Email do autor: ricardo___matos@hotmail.com /

SINDROME DE PATAU — RELATO DE CASO EM UM RECEM-NASCIDO

Marcus Vinicius Oliveira de Mello - Joyce Guimaraes Ribeiro da Cunha - Carla Suelen Carneiro Soares - Naiade
Maria Régo e Silva - Guilherme José Lima Garcia

INTRODUGAO: A Sindrome de Patau é uma anomalia cromossdmica causada pela trissomia do cromossomo 13.
Foi descrita por Patau em 1960, tendo como triade classica: fenda palatina e/ou labio leporino, hexadactilia e
anormalidades oculares. RELATO DE CASO: MLBC, sexo feminino, admitida com 8 horas de vida, apresentando
quadro de multiplas malformagdes associado a desconforto respiratério. Ao exame: fascies peculiar, olhos fundos,
fissura labiopalatal, orelhas de implantagao baixa, polidactilia pds-axial em maos, pés em mata-borréo e onfalocele
rota. Realizada cirurgia corretiva da onfalocele no mesmo dia da internacdo. Ecocardiograma mostrou CIA
moderada. Ultrassonografia abdominal com presenca de imagem sugestiva de nédulo em ovario esquerdo e rim
direito com leve dilatac&o pielocaliciana associada a cisto medular cortical. DISCUSSAOQ: O paciente em quest&o
apresentava malformagdes caracteristicas da sindrome de Patau. Colhido cariétipo que foi compativel com
trissomia do cromossomo 13(47,XX, +13[10]. CONCLUSAO: A importancia da apresentagdo deste caso é devido
a raridade da sindrome e a baixa casuistica existente em nosso meio.

Palavras-chave: Sindrome; trissomia; cromossomos humanos 13-15.
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VARIALIDADE GENETICA EM PORTADORES DE TRANSTORNOS INVASIVOS DO DESENVOLVIMENTO:
GENETICA DO AUTISMO

Allan de Jesus dos Reis Albuquerque, Cicera Michelly de Sousa Teles, Jander Caina da Silva Santos, Morgana
Maria de Souza Gadélha de Carvalho, Jessé da Nébrega Batista Azevédo.

INTRODUGAO: Os transtornos invasivos do desenvolvimento (TID) sdo um grupo de doengas que se
caracterizam por anomalias qualitativas nas interagdes sociais reciprocas, e em padrdes de comunicagédo e
apresentam um repertério, de interesses e atividades restrito, estereotipado e repetitivo. Dentre estes, as
Sindromes de Asperger e Rett, esclerose tuberosa, sindrome do X fragil e Transtorno do Espectro Autismo, sendo
que existem muitas dividas com relagdo aos limites que separam algumas doencas das outras. O autismo em
especial, possui forte carater genético. OBJETIVO: Sob esta problematica, o objetivo deste trabalho foi o de
estabelecer uma revisdo sobre as principais bases genéticas do autismo, bem como sua associagdo com outros
transtornos invasivos do desenvolvimento. METODOLOGIA: Para tanto, foram estabelecidas como ferramentas
de coleta de dados, o software SciFinder Scholar, Web of Science, PubMed e CAPES. Foram usadas
combinagdes especificas de termos referentes a genética do autismo, e associados a TIDs. RESULTADOS:
Varios genes de predisposicdo para disturbios do espectro autista foram aqui listados. Até 29 sindromes
cromossémicas ou genéticas, podem estar associadas ao autismo. As sindromes e condi¢cdes genéticas mais
associadas sao Sindrome de Asperger, com pelo menos 55 genes 19p12 e 19913.11. A esclerose tuberosa, com
dois genes comumente citados, 0 TSC1 e TSC2 nos cromossomos 9 e 6. A Sindrome do X-Fragil possui etiologia
associada a uma expansao de trinucleotideos CGG no primeiro exon do gene FMR1 do cromossomo X. A
Sindrome de Rett, esta é caracterizada por uma anomalia no gene MeCP2. No total, 85 genes associados e 25
candidatos ao autismo aqui foram listados. Porém, segundo bancos de dados genéticos, 226 genes estao
associados ao autismo. CONSIDERAGOES FINAIS: Por meio desta revisdo, pode-se compreender de modo mais
evidente os Transtornos do Espectro Autista como uma condigdo de origem multigénica, podendo estar associada
a muitas outras condigdes genéticas.

Email do autor: allanreisalbuquerque@yahoo.com.br
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HEMOFILIA: A IMPORTANCIA DO CONHECIMENTO PARA O TRATAMENTO ADEQUADO

Ana Gabriella Lucena de Paiva - Nathalia de Alencar Cunha Tavares

INTRODUGAO: A hemofilia € uma alteragéo genética e hereditaria no sangue de carater recessivo, que leva o
paciente a uma predisposicado a hemorragias incontrolaveis, internas ou externas, nas mais diversas regides do
corpo. E caracterizada por um defeito na coagulagéo na qual um dos fatores da coagulacdo esta ausente, ou o
seu nivel € mais baixo do que o normal. Isto dificulta a formagdo do coagulo sanguineo. Esta patologia &
decorrente da deficiéncia de fator VIl (hemofilia A) ou de fator IX (hemofilia B) devido a mutagdes nos genes que
codificam os fatores VIII ou IX, respectivamente. OBJETIVO: Devido a importancia do conhecimento para o
tratamento adequado, esse trabalho propée uma revisdo da literatura para obtengcdo de maiores informagoes
sobre o perfil da hemofilia na populagéo brasileira. METODOLOGIA: A metodologia utilizada para realizagdo do
presente trabalho partiu de um levantamento bibliogréfico realizado na biblioteca da FASER e artigos obtidos em
bases de dado. RESULTADOS: A hemofilia A é mais frequente que a hemofilia B e acomete aproximadamente
1:10.000 nascimentos masculinos. A Hemofilia do tipo A é responsavel por 75% a 80% dos casos, e a hemofilia B,
por 20% a 25%. Na maioria dos casos, a hemofilia é transmitida ao filho pela mée portadora, que é geralmente
assintomatica. Essa doenca ocasiona muitos transtornos ao individuo como hemorragias esponténeas ou
causadas por pequenos traumatismos da vida didria, freqlientes nas articulagdes, musculos e 6rgéos internos. E
uma doenga dolorosa, incapacitante e deformante, os hematomas, as epistaxes e o0s sangramentos
gastrointestinais também sdo freqiientes. CONCLUSAO: Devido & gravidade da doenca se faz necessario
estimular a disseminagao de esclarecimentos a populagao interessada e sensibilizar um maior numero de pessoas
para a problematica dos portadores de doengas genéticas.

PALAVRAS-CHAVE: Alteragao genética, hemofilia, tratamento.
Email: analpaiva@hotmail.com
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BASES LEGAIS PARA REALIZAGAO DA TRIAGEM NEONATAL NO DIAGNOSTICO DE DOENGAS GENICAS

Débora de Sousa Nascimento - Thuany Bento Herculano - Aline de Sousa Alencar - Livia AlImeida Costa - Polyana
Carla da Silva Costa Cabral

INTRODUGAO: a triagem neonatal, conhecida como teste do pezinho, é um método simples e efetivo para
detecgdo de doengas génicas, entre outras, as seguintes: fenilcetonuria, hipotireoidismo, hemoglobinopatias e
fibrose cistica. Desde a década de 60 se discute mundialmente sobre a importancia da realizagdo da triagem
neonatal. No Brasil, uma série eventos culminou com a criagdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN) que contribuiu para universalizagdo do acesso ao exame no Sistema Unico de Salde (SUS).
OBJETIVOS: discutir a trajetoria historica da realizagdo da triagem neonatal no Brasil através do arcabougo legal
sobre o tema. METODOLOGIA: estudo documental, no qual foram analisados as leis, portarias e manuais de
normas técnicas e rotinas operacionais que subsidiam a realizagdo da triagem neonatal. RESULTADOS:
nacionalmente, a primeira iniciativa de tornar obrigatéria a realizacdo de exames para detecgéo precoce de
doencas metabdlicas foi contemplada pelo Estatuto da Crianga e do Adolescente (Lei 8.069/90), que estabelece a
realizacdo do diagndstico por triagem neonatal, a terapéutica e a orientacdo aos pais. Por meio da Portaria
GM/MS n.° 22/1992, o SUS inseriu a triagem neonatal para fenilcetonuria e hipotireoidismo. Em 2001, foi criado
pelo Ministério da Saude o PNTN (Portaria GM/MS n.° 822) com o objetivo de universalizar a triagem neonatal
para fenilcetonuria, hipotireoidismo, anemia falciforme e fibrose cistica, além de garantir o acompanhamento e
tratamento dos portadores dessas afeccdes. CONCLUSAO: o diagndstico precoce de doengas génicas é
fundamental para o sucesso da terapéutica, evitando o estabelecimento de danos irreversiveis a saude. Para
tanto, foram aprovados dispositivos legais e normas técnicas que contemplam a universalizagdo ao acesso,
diagnéstico e acompanhamento dos portadores das afec¢des diagnosticadas por triagem neonatal.

PALAVRAS-CHAVE: triagem neonatal; doengas génicas.
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RETRATO DA TRIAGEM NEONATAL PARA O HIPOTIROIDISMO CONGENITO NA PARAIBA

Claudia Niedes da Silva Sousa - Aline da Mota Rocha - Alana Abrantes Nogueira Pontes Simone Silva dos Santos
Lopes - Rayane da Silva Souza.

INTRODUGAO: o Hipotiroidismo Congénito (HC) causado pela deficiéncia dos horménios tireoidianos nos véarios
tecidos é considerado uma das maiores causas de retardo mental previsivel e possui prevaléncia mundial de
1/3000-4000 nascidos vivos. OBJETIVO: determinar a prevaléncia de HC e tracar o panorama do Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) no estado da Paraiba. METODOLOGIA: O levantamento de dados foi
realizado em banco de dados do Sistema de Informagédo de Atengdo Basica (SIAB-PB); no Setor de Triagem
Neonatal do LACEM — PB, junto a Geréncia Executiva de A¢bes Programadas e Estratégicas — GEAPE; por meio
da andlise dos prontuarios de pacientes acompanhados no Hospital Universitario Alcides Carneiro em Campina
Grande, Hospital Arlinda Marques em Jodo Pessoa e de dados da APAE-CG. RESULTADOS E DISCUSSAO:
dentre 223 municipios do estado da Paraiba, 50 apresentaram casos de HC. Atualmente 86 casos de HC foram
registrados na Secretaria Estadual de Saude. Os municipios com maior frequéncia de casos de HC foram Nova
Palmeira, Sao Francisco e Santo André. A prevaléncia observada de HC em 2010 foi de 1:2.464 nascidos vivos e
acometeu duas vezes mais o género feminino, corroborando achados da literatura. Apesar da diminuigdo do
numero de postos de coleta de 163 para 157, a cobertura do PNTN atingiu um resultado satisfatorio de 84,93%. A
cobertura do PNTN na Paraiba teve um aumento significativo de 32,2% em 2003 para 85% em 2010. Essa
cobertura se estando concentrada no litoral e regies metropolitanas. CONCLUSAO: conclui-se que é necessario
ampliar a oferta de servigos de triagem, especialmente no interior do Estado.

Palavras Chave: Hipotiroidismo Congénito, Hot Sport, Rastreamento neonatal.
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FENILCETONURIA NO SISTEMA UNICO DE SAUDE: ANALISE DO SISTEMA DE TRIAGEM NEONATAL DA
PARAIBA.

Marcos Wagner Souza Porto - Pierre Vansant Oliveira Eugenio - Wanessa Chrystiane de Souza Porto - Thereza
Cristhinna Araujo - Ana Carolina Barbosa Pordeus

INTRODUGAO: Fenilcetonuria (FNC) doenca autossémica recessiva, com prevaléncia global estimada de
1:10.000 recém-nascidos. Determinada por mutagdes no gene localizado no cromossomo 12g22-924, o qual
codifica a enzima hepética fenilalanina-hidroxilase (FAH). Mais de 500 muta¢des foram identificadas. Os pacientes
afetados sdo, em geral, heterozigéticos compostos, para duas mutacdes diferentes. A auséncia ou deficiéncia da
FAH impede a conversao hepatica de fenilalanina (FAL) em tirosina, que se cumula nos tecidos. A principal
caracteristica da doenca néo tratada é retardo mental, que progride durante a fase de desenvolvimento do cérebro
e que se estabilizaria com a maturacdo completa deste 6rgédo. O Rastreamento neonatal é o modo mais eficaz de
diagnosticar FNC. A coleta de sangue deve ser feita a partir de 48 horas até o quinto dia do nascimento apos
exposicdo a dieta proteica. Recém-nascidos com niveis elevados devem ser encaminhados para avaliagao
diagnéstica, conforme recomenda o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) do Ministério da Saude.
RESULTADOS: A Paraiba dispde de dois servigos publicos de referéncia em Triagem Neonatal credenciados no
PNTN ambos aptos a realizar triagem, confirmagédo diagndstica, acompanhamento e tratamento da FNC.
Consoante indicadores do PNTN de 2007 a rede assistencial existente € composta de 156 postos de coleta, o
suficiente para da cobertura 69,77% da populagao, colocando se abaixo da média nordestina (71,80%) e sendo
também inferior a média nacional (78,92%). Segundo os mesmo indicadores foram diagnosticados 108 novos
casos de FNC, dos quais 48,14% na regido nordeste, o que corresponde a 52 casos, neste ano ndo houve
confirmacgéo de casos na Paraiba. Quanto a demais atribuigbes € mostrados que no Brasil sdo acompanhados
cerda de 1.485 casos de FNC, sendo 180 acompanhados na regido nordeste, e apenas dois na Paraiba.
CONCLUSAO: Devido ao excelente prognéstico para criangas tratadas precocemente e o alto risco de dano
cerebral grave e irreversivel para os portadores nao tratados, é necessario a ampliagdo da cobertura populacional
paraibana, para adequacgao, incialmente, a média nacional e posteriormente atender as prerrogativas da portaria
GM/MS n.° 822, que prevé a cobertura de 100% da populagao.

Palavras-chave: Fenilcetonuria, Triagem Neonatal, Paraiba, SUS.
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ESTUDO EPIDEMIOLOGICO DA FREQUENCIA DE EPILEPSIA NOS MUNICiPIOS DO ESTADO DA PARAIBA
Vanessa Virginia Barbosa - Mathias Weller

INTRODUGAO: a epilepsia se caracteriza por uma condicdo cronica de ataques periédicos ou repetidos,
consequentes a uma descarga espontanea e excessiva de neurdnios corticais, e atinge pessoas de todas as
ordens sociais. OBJETIVO: verificar a possivel relagao entre fatores demograficos e a prevaléncia de epilepsia no
Estado da Paraiba. METODOLOGIA: consistiu na analise de dados obtidos do Sistema de Informagédo da
Atencao Basica —SIAB com o software PASW STATISTICS, versdo 17 (SPSS Inc., IBM Company).
RESULTADOS: Os calculos foram realizados com as percentagens de epilepsia nos 216 municipios. A média de
pessoas afetadas por epilepsia no estado da Paraiba foi de 0,37% (s=0,34). As analises indicaram uma correlagdo
positiva entre a densidade populacional e a frequéncia de epilepsia (FE) dos municipios. A menor FE de 0,24%
(s=0,34) na média foi encontrada em municipios acima de 50 mil hab/km?, enquanto nos municipios a baixo de 10
mil hab/km? este valor subiu para 0,39% (s=0,06; p < 0,03). Semelhantemente, os municipios entre 10 a 45 mil
hab/km? mostraram uma maior FE que os municipios com mais de 50 mil hab/km? (p < 0,05). A Paraiba é dividida
em quatro macrorregides de saude (M1, M2, M3, M4). A M1 localiza-se no litoral, enquanto M4 abrange
municipios localizados no interior, com menor densidade populacional. As frequéncias médias de epilepsia (FE)
para as quatros macrorregidées foram para M1: 0,24% (s=0,27), M2: 0,41% (s=0,37), M3: 0,41% (s=0,32) e M4:
0,44% (s=0,36), respectivamente. CONCLUSAO: os resultados indicam um aumento da FE em municipios
menores com baixa densidade populacional situados principalmente no interior Paraibano.

Palavras-chave: Saude Coletiva, Epidemiologia; Epilepsia; Densidade populacional.
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NANISMO PRIMORDIAL: RELATO DE CASO

Priscilla Leite Campelo - Natalia Arrais Costa - Ana Carolina Barbosa Pordeus - Diogo Agripino de Medeiros -
Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUGAO: A microcefalia osteodisplasica nanismo primordial tipo Il (MOPD 1) é uma afecgéo rara, de
heranca autossdmica recessiva associada a regido 21g22.3, com perda de fungéo do gene pericentro centrosomal
(PCNT). No MOPDII ha uma diminuigdo da celuraridade, restringindo crescimento pré e pds natal, provavelmente
por causar defeitos de mitose e meiose, e deixar células susceptiveis a apoptose. Caracteristicas clinicas:
restricdo de crescimento intrauterino e pés-natal, com atraso do DNPM, microcefalia, fascies incomum, olhos e
nariz proeminetes, orelhas displasicas, pele com pigmentagéo café-com-leite, anomalias dentarias e esqueléticas,
problemas cardiorrespiratérios e imunodepressdao. RELATO DE CASO: AVAM, feminino, pais consanguineos,
pré-termo, ao nascer: C=31cm, P=910g, PC=26cm, APGAR7/8, permaneceu na UTI por desconforto respiratério
e recebeu alta pesando 1.175g. A mae apresentou durante a gestacdo: DHEG, oligodramnio e episédios
hemorragicos. Aos trés meses de vida tinha fontanela aberta, fascies sindromica, olhos angulados, nariz muito
fino, ponte nasal alargada, orelha direita pontuda e displasica, clinodactilia do quinto dedo (D>E), pregas das maos
mal-formadas, sulco entre primeiro e segundo pododactilo. Aos seis meses, sentava e aos nove meses
balbuciava. A paciente possuia anomalias dentarias e atraso do DNPM. Aos dois anos, andava com apoio.
Manteve-se sempre peso e comprimento<P5. Faleceu aos dois anos, em sua cidade de origem, de causa néo
definida. DISCUSSAO/CONCLUSAOQ: Apesar da falta de comprovacdo molecular, os aspectos dismorficos e a
evolugcado pondo-estatural sao compativeis com MOPDII. O RCIU apresentado é caracteristica da sindrome, porém
a mae apresentou intercorréncias obstétricas que também contribuiram para restricdo ponderal. A expectativa de
vida para pacientes com nanismo primordial € de aproximadamente 30 anos. AVAM faleceu aos 2 anos de idade.
A precaéria assisténcia médica em uma pequena cidade do interior da Paraiba, onde residia, em confronto com
uma doenga rara, que cursa com acentuado déficit ponderal e imunodeficéncia foram fatores determinantes para
curta sobrevivéncia da paciente.

Palavras-chave: Nanismo Primordial, Relato de Caso, Osteodisplasica
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DEFICIENCIAS ASSOCIADAS A ENDOGAMIA EM POPULAGOES PARAIBANAS
Josecleide Calixto Pereira - Anne Aluska da Silva Pequeno - Claudia Regina Cabral Galvao - Silvana Santos

INTRODUGAO: a populagdo do Nordeste brasileiro é formada por subpopulagdes relativamente isoladas, nas
quais os individuos mantiveram por muitas geragdes a tradicdo de casamentos consanguineos. Esses dois fatores
conjugados (isolamento e consanguinidade) elevam o risco de nascimento de pessoas com doengas genéticas de
heranga autossOmica recessiva, uma vez que o isolamento pode produzir, por efeito do fundador e de deriva,
aumento da freqiiéncia de genes recessivos patolégicos, enquanto a taxa elevada de consanguinidade possibilita
o encontro de alelos mutantes, raros, até entdo presentes na populagdo apenas em heterozigotos
assintomaticos.OBJETIVO: apresentar os resultados preliminares de um estudo sobre a estimativa da frequéncia
de deficiéncias associadas a endogamia em dez municipios do alto sertdo da Paraiba. METODOLOGIA: estudo
transversal prospectivo com uso de método do informante para estimativa da frequéncia. RESULTADOS: de uma
populacdo de 46.700 habitantes, 248 pessoas foram indicadas pelos agentes comunitarios de saude para
avaliagdo clinicogenética por médicos especialistas. Destas 137/55,0% apresentavam deficiéncia motora;
39/15,7% deficiéncia intelectual; 22/8,9% deficiéncia auditiva e 25/10,1% sindromes genéticas. Dos individuos
deficientes 40,7% eram filhos de casais consanguineos e 50,80% das deficiéncias eram de etiologia genética. As
doencas genéticas mais frequentes encontradas na populagdo amostrada foram amiotrofia espinal progressiva
(delegéo exon 7 e 8 do gene SMN1) com 15 afetados e disferlinopatia com oito afetados. CONCLUSAO: os
resultados indicam que a tradigdo de casamentos consanguineos esta associada a manifestagao de doengas
genéticas raras. A existéncia desses clusters indicam a necessidade de planejamento de politicas publicas para
oferta de servigos de reabilitacao e tecnologia assistencial especifica para essas comunidades familiares.

Email: josi_rukia@live.com
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BAIXA ESTATURA EM PACIENTE COM SINDROME DE KLINEFELTER: RELATO DE CASO

Izabella Fires de Luna - Isabelly Sanally do Nascimento Monteiro - Nicole Viana Leal - Paula Frassinetti
Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A sindrome de Klinefleter (SK) é a causa mais comum de hipogonadismo hipergonadotréfico no
sexo masculino, determinado geneticamente pela adicdo de cromossomo X, caracterizada por hipogonadismo,
ginecomastia, azoospermia, estatura elevada, anormalidades de maturagao fisica e disfungéo cognitiva. A maioria
das manifestagdes tornam-se evidentes apds a puberdade. O cariétipo tipico do paciente com SK é 47,XXY,mas
cerca de 20% dos casos sé&o tipos variantes que sao devidos a aneuploidias cromossémicas de maior grau (48,
XXXY, 48, XXYY, 49, XXXXY), 46, XY/47, mosaicismo XXY ou cromossomos X estruturalmente anormais.
RELATO DE CASO: ELSS, 4 anos e 6 meses, masculino, foi encaminhado investigagdo de criptorquidia.
Apresenta ainda queixa de baixa estatura e dificuldade de incremento no peso corporal. Paciente filho de mae
diabética, de baixa estatura e pai também baixo, nasceu de parto prematuro, apresentou sindrome do desconforto
respiratorio e ictericia neonatal, passando 1 més em unidade de terapia intensiva. Ao exame fisico, peso: 12,2kg,
altura 95,5cm, face triangular, implantagao baixa lateral dos cabelos na fronte, ponte nasal alargada, palato
ovalado, cilios alongados, bolsa escrotal hipoplasica com criptorquidia bilateral. Cariétipo em mosaico:
46XY(2/3)/47XXY(1/3). Aos 5 anos e 3 meses peso: 14,5kg, altura: 99,4cm, ambos abaixo do P3.CONCLUSAO:
Embora um dos tragos mais caracteristicos da SK seja a alta estatura, algumas raras variagées do cariétipo estao
associadas com baixa estatura (49 XXXXY, isoXq), No paciente Klinefelter em mosaico a manifestagao fenotipica
depende do numero de células afetadas. No paciente predominavam as células normais, o que pode ter
contribuido para prevalecer o padrao genético parental para altura, que nao era elevado, ou outras causas de
baixa estatura nao identificadas contribuiram para a baixa estatura no paciente com sindrome de Klinefelter em
mosaico.

Email: izabella.fl@gmail.com

EFEITO FUNDADOR: CLUSTERS DE DOENGAS NEUROMUSCULARES HEREDITARIAS NO ALTO SERTAO
PARAIBANO

Ednno dos Santos Almeida - Anne Aluska da Silva Pequeno - André Luiz Santos Pessoa, Silvana Santos

INTRODUGAO: no sertdo do Rio Grande do Norte, foram descritas duas doengas genéticas novas, a Sindrome
Spoan (OMIM 609541) e a Sindrome Santos (OMIM 613005). A primeira afeta 70 pessoas de uma mesma familia.
A pesquisa dessas doengas envolveu abordagem prospectiva que difere do atendimento ambulatorial. Os estudos
prospectivos sao realizados em regides nas quais ndo sdo oferecidos servigos especializados em genética
médica. OBJETIVO: enumerar as doengas neuromusculares hereditarias que afetam as populagbes de oito
municipios do alto sertdo do estado da Paraiba com 20% a 41% de casamentos consanguineos. METODOLOGIA:
estudo transversal prospectivo. RESULTADOS: de uma populacao de 46.700 habitantes, 248 pessoas foram
avaliadas por médicos especialistas. Destas 137/55,2% apresentavam deficiéncia motora e 72/29,0% delas foram
diagnosticadas com alguma forma de doenga neuromuscular hereditaria. Nos municipios de Vierépolis e Sousa,
foi identificada uma familia com 15 afetados por Amiotrofia Muscular Espinal Progressiva, causada por uma
mutagao no gene SMN1. Nos municipios de Vierdpolis, Santa Cruz, Jericé e Lagoa, foi identificado um cluster de
mais de 31 pessoas afetadas por uma forma de ataxia espinocerebelar - sindrome de Machado-Joseph ou SCA3.
Em Lagoa, oito pessoas apresentam disferlinopatia, uma forma de distrofia muscular tipo cinturas. CONCLUSAO:
os estudos prospectivos se mostram efetivos para localizagdo de familias nas quais ha repeticdo de individuos
acometidos por uma mesma doenga genética. O relativo isolamento geografico, pouca mobilidade populacional e
baixa densidade populacional contribuem para manutencdo de endocruzamentos nas familias e isto eleva os
riscos de nascimento de individuos acometidos por diferentes doengas genéticas.

Email: ednnodossantos@gmail.com
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XAROPE DE BORDO: DO TRATAMENTO A CURA

Glaucio Britto de Sousa Dias - George Godeiro de Araujo Teixeira - Mayara Rayssa Dantas Borges - Mirella
Patricia Cruz de Freitas - Gervina Brady Moreira Holanda.

INTRODUGCAO: A Leucinose - Maple Syrup Urine Disease (MSUD) - é um erro inato do metabolismo de etiologia
recessiva que afeta a homeostase dos aminoacidos de cadeia ramificada (AACR), ocasionando acumulo sérico de
valina, leucina e isoleucina, que reduz o fornecimento energético, sintese protéica, de neurotransmissores e danos
neuroldgicos. A abordagem trata de um caso clinico classico de xarope de bordo em segunda gemelar associado
a outras aminoacidopatias em ambas as irmas. E tem como objetivo explorar caso clinico de MSUD, seu aspecto
genético-clinico, aminoacidopatias associadas, sintomatologia atipica (odor caracteristico ausente na urina e
cerumen), conduta terapéutica e novas abordagens terapéuticas oferecidas. RELATO DE CASO: MLV.L.B e
Mr.V.L.B sdo gémeas dizigdticas. A segunda gemelar foi internada na UTI neonatal do HOSPED com trés dias de
vida em fevereiro de 2010 apresentando hipoglicemia, convulsées de dificil controle, sepse de origem
desconhecida, hipotonia global, oftalmoplegia bilateral, movimentos espontaneos reduzidos. A ressonancia
magnética de encéfalo mostrou alteracbes sugestivas de leucinose e o aminoacidograma apresentou-se alterado,
possibilitando, assim, o fechamento do diagnéstico de MSUD. Mr.V.L.B. seguiu uma dieta restrita com
acompanhamento dos niveis séricos de aminoacidos, apresentando surpreendente melhora. MIL.V.L.B. obteve
triagem para leucinose negativa e desenvolvimento normal. DISCUSSAO: Mr.V.L.B seguiu dieta hipoprotéica e
hipercaldérica a base de NAN 1, Oligossac, Glutamina, TMC e formula metabdlica especifica MSUD para
manutengéo dos niveis de AACRs. Essa conduta possibilitou o controle das crises metabdlicas e desenvolvimento
infantil semelhante a MIL.V.L.B. O transplante hepatico com manejo metabdlico permitiria a paciente fim das crises
metabdlicas, liberacdo das restricdes dietéticas e estabilidade do funcionamento cognitivo e adaptativo.
CONCLUSAO: O diagnéstico precoce da doenga, acompanhamento dos niveis séricos dos AACR e seu controle
mediante dieta sdo imprescindiveis para bom progndstico. Além disso, a nova opg¢ao terapéutica vem sendo
decisiva para a cura da sindrome.

PALAVRAS-CHAVES: Erro Inato do Metabolismo, Aminoacidopatias, MSUD, Dieta, Transplante Hepatico.
Email do autor: glauciobrito3@hotmail.com
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VARIANTES GENICAS RELACIONADAS A DENSIDADE MINERAL OSSEA EM ADULTOS JOVENS
Priscila Lima Jacob - Adriana Bezerra Nunes

INTRODUGAO: Estudos familiares, incluindo analise de diferengas entre gémeos, tém evidenciado a importancia
dos fatores genéticos na regulacéo da densidade mineral 6ssea. A vitamina D3 regula a homeostase do calcio e o
metabolismo 6sseo. Suas fungbes bioldgicas exigem a participacdo do receptor da vitamina D (VDR). O gene
responsavel pela sua sintese localiza-se no cromossomo 12 e variagdes polimorficas foram correlacionadas com a
densidade mineral 6ssea (DMO). Polimorfismos estudados até o momento sdo mutagdes e/ou dele¢des ocorridas
nos introns que podem ser detectados com enzimas de restricdo. OBJETIVO: O objetivo deste trabalho foi
investigar uma possivel associagédo do polimorfismo Fok I no gene VDR com a DMO em adultos jovens (n=59).
METODOLOGIA: Foi realizado a extragdo do DNA e amplificagdo dos fragmentos por PCR, usando “primers” para
o0 exon 2 do gene VDR. O produto de PCR foi digerido com a enzima Fok | para identificagdo possiveis
polimorfismos. A enzima de restricdo Fok / foi usada para identificar os sitios de restricdo no gene, possibilitando a
identificacdo dos individuos portadores de polimorfismos, uma vez que ela cliva a sequéncia de DNA particular do
sitio de restricdo da enzima. Calcularam-se as frequéncias fenotipicas, alélicas e genotipicas de Hardy-Weimberg.
A DMO foi avaliada por densitometria éssea de coluna lombar e colo femural. RESULTADO: Na amostra 68%
pertencem ao sexo feminino e 32% ao sexo masculino, a idade média dos homens é de 23 anos e a das mulheres
de 22 anos, altura média para os homens 1,65 £ 0,07 m e 1,69 + 0,07 m para as mulheres e a média de peso foi
de 62,47 + 9,75 Kg para o sexo masculino e de 59,02 + 9,46 Kg para o feminino. Na frequéncia a fenotipica, 32
sao individuos normais, 25 osteopénicos e 2 com osteoporose. Na frequéncia genotipica 45,8% possuem gendtipo
FF, 44,1% gendtipo Ff e 10,1% o gendtipo ff. CONCLUSAO: Neste trabalho n&o evidenciamos uma correlagéo
direta entre o polimorfimo Fok | no gene VDR e a DMO. Entretanto, ndo foram detectados individuos com os
gendtipos “ff” normais e “FF” com osteoporose indicando que o gendtipo “ff” esta relacionado com a fragilidade
6ssea. As frequéncias genotipicas estdo em equilibrio de Hardy-Weinberg.

Palavras-chave: DMO, gene VDR, polimorfismo Fok I.
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DIAGNOSTICO MOLECULAR DA DOENGA DE CHAGAS

Isabela de Lima Martins - Sécrates Golzio dos Santos - Lidiane de Lima Martins - Sly de Morais Castro

INTRODUGAO: A doenca de Chagas é uma das conseqiiéncias da infec¢gdo humana produzida pelo protozoario
flagelado Trypanosoma cruzi. No Brasil, atualmente predominam os casos crénicos decorrentes de infecgdo por
via vetorial, com aproximadamente trés milhdes de individuos infectados. A reagdao em cadeia da polimerase
(PCR), técnica que amplifica um segmento especifico de DNA do parasito, vem sendo utilizada por laboratorios na
detecgdo de T. cruzi no sangue de pacientes com sorologia duvidosa para doenga de Chagas. OBJETIVO: Este
estudo teve o objetivo de avaliar o seu potencial no diagndstico da infeccdo humana. METODOLOGIA: Foi
realizada uma revisdo sistematica dos artigos publicados na literatura cientifica, entre 2010 e 2011.
RESULTADOS: Os primeiros relatos do uso da PCR no diagnéstico da infecgdo chagasica crénica mostraram
uma sensibilidade variando de 90 a 100% em relacdo aos testes sorolégicos. O genoma mitocondrial do T. cruzi
constituido pelo DNA do cinetoplasto ou kDNA é organizado em uma estrutura em rede, onde milhares de
pequenas moléculas circulares, os minicirculos, encontram-se concatenadas representando 95% do conteudo de
kDNA da célula. Essas moléculas apresentam caracteristicas que as tornam alvos ideais de detecg¢ao pela PCR,
levando em consideragéo que estdo presentes em um elevado numero de copias (cerca de 10.000) por rede, além
de cada minicirculo conter quatro regides de sequéncias de DNA altamente conservadas presentes em todas as
cepas e isolados representativos das diferentes linhagens do T. cruzi. A estratégia da PCR usando como alvo de
amplificacdo o KDNA emprega oligonucleotideos (iniciadores) desenhados para as sequéncias conservadas dos
minicirculos, amplificando um fragmento especifico de 120 pb ("regido conservada" do minicirculo) ou de 330 pb
("regido variavel" do minicirculo). CONCLUSAO: A abordagem tem se mostrado altamente especifica, pois
permite detectar com sucesso as distintas cepas de T. cruzi, mas nado de outros protozoarios kinetoplastideos.
Além disso, a presenca de excesso de DNA humano néo interfere no processo de amplificagdo seletiva do DNA
do parasito.

Palavras — chave: doenga de Chagas, diagnostico, PCR
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EFEITOS TERATOGENICOS DO CRACK: UM PROBLEMA DE SAUDE PUBLICA

Larissa Luise Ferreira Floréncio - Thuany Bento Herculano - Aline de Sousa Alencar - Najara Heylis Cruz Lébo -
Polyana Carla da Silva Costa Cabral.

INTRODUGAO: o consumo de crack, forma alcalinizada e impura de cocaina, tem se tornado um grave problema
de saude publica mundial. Esse incremento no consumo, evidenciado nas duas ultimas décadas, se deve as
caracteristicas peculiares da droga, como o baixo custo, facilidade de acesso e lipossolubilidade que leva a
rapidez de absorgao nas vias aéreas. Quando consumido na gravidez, o crack € um potencial teratdbgeno, aqui
entendido como agente capaz de alterar o desenvolvimento fisiomorfoldgico do feto. OBJETIVO: investigar os
principais efeitos teratogénicos do crack e as discussdes cientificas historicamente construidas sobre o tema.
Metodologia: METODOLOGIA: revisao sistematica da literatura nacional e internacional, na qual foram analisados
documentos de relevancia cientifica indexados nas seguintes bases de dados: EMBASE; IBECS; SCIELO.
RESULTADOS: o interesse em estudar os efeitos teratogénicos do crack se intensificou em meados dos anos 80,
quando nasceram os primeiros bebés de maes usuarias da droga. Naquela época surgiu a expressao “crack-
baby”, pois acreditava-se que essas criangas teriam danos intelectuais e emocionais irrecuperaveis. As principais
alteragdes descritas séo: retardo no crescimento intrauterino, baixo peso ao nascer, alteragdes neuroldgicas,
malformagdes geniturinarias, esqueléticas e respiratérias. Pode haver um quadro transitério de irritabilidade do
SNC que se manifesta com tremores, irritacdo e hiperreflexia de instauragéo precoce e intensidade variavel. Todas
essas alteragdes estariam associadas ao efeito vasoconstrictor do crack, levando a hipdxia fetal. CONCLUSAO:
apesar de nao se admitir mais o estigma dos “crack-babies”, estudos comprovam alteragdes cognitivas em
criangas e resposta aumentada ao uso de drogas em adolescentes expostos na vida intrauterina. Entretanto, os
problemas vao além, ja que a “epidemia do crack” representa um desafio para o setor saude e para a sociedade,
que precisa desenvolver estratégias urgentes de enfrentamento desse mal hodierno.

Palavras-chave: cocaina crack; efeitos teratogénicos.

Email: lari_florencio@hotmail.com
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SINDROME DE EHLERS- DANLOS: RELATO DE CASO

Carolina Medeiros Brandao Floréncio - Fernanda Priscila Soares da Costa - Jennifer de Melo Rocha - Paula
Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A Sindrome de Ehlers-Danlos (SED) é um disturbio hereditario do tecido conjuntivo que se
caracteriza principalmente por hiperextensibilidade da pele, fragilidade tecidual, hipotonia, com atraso do
desenvolvimento motor, hipermobilidade articular .Existem seis tipos principais, classificados com base na
bioquimica, genética e caracteristicas clinicas.

A heterogeneidade dos mecanismos genéticos envolvidos com o espectro clinico desta sindrome requer a
identificacdo dos sinais clinicos para viabilizagdo do diagndstico genético. Mutagdes nos genes COL5A1 e
COL5A2, que codificam as cadeias alfa-1 e alfa-2 do colageno tipo V, respectivamente, sdo identificadas em
aproximadamente 50% dos pacientes. RELATO DE CASO: J.C.V.S., filho unico, 5 anos, pais nao
consanglineos,sem intercorréncias ao nascimento, apresentou atraso motor e hipotonia muscular. Exame fisico:
hiperelasticidade da pele, fragilidade tecidual, hipermobilidade articular, cicatrizes, equimoses e hematomas
multiplos., ndédulossubcutaneos, endurecidos com limites nitidos, com tamanho aproximado de um gréo de arroz,
imoveis, disseminados por todo o corpo. Ecocardiograma:CIA, Ostium Secundo. Rx coluna: escoliose leve téraco-
lombar. DISCUSSAO/CONCLUSAO.. Na avaliagdo genético-clinica foi identificada a presenca de caracteristicas
tipicas da SED tipo classico | ou Il: hiperextensibilidade da pele, cicatrizes atréficas e hipermobilidade articular,
além de psedotumores subcutaneos. Nesses tipos, | ou Il a heranca é autossémica dominante e o diagndstico
molecular deve ser nos genes COL5A1 e COL5A2. Como os pais do paciente sdo normais, o paciente deve ter
uma mutagéo de novo e tera uma possibilidade de 50% de transmiti-la a sua prole.

Email: carol_mbf@hotmail.com

GENETICA E ENFERMAGEM: CAMINHOS POSSIVEIS?

Rilva Maria da Silva - Larrycya Mahayana Oliveira Pessoa - Felippe Xavier Lopes da Costa — Jamille Maria Moreira
da Silva - Thais Vidal de Negreiros Arruda

INTRODUGAO: enfermidades genéticas e congénitas tem se tornado acentuadas na saude da populacdo. Dessa
forma, torna-se necessaria maior cobertura de atendimento as doengas genéticas, visto uma vez estabelecidas,
torna-se-ao cronicas. Para isso, a mudanga no panorama dos servigos de saude deve se iniciar pela capacitagao e
sensibilizagdo dos profissionais que irdo se envolver no atendimento de portadores dessa afecg¢des. No entanto,
sabe-se que € a pequena a quantidade de enfermeiros no Brasil que recebem informagéao e treinamento para lidar
com pacientes portadores de doengs genéticas. Dessa forma, encurtar a distancia existente entre enfermagem e
genética representa um desafio iminente para as instituicbes formadoras desses profissionais. OBJETIVO:
identificar entre estudantes de enfermagem a importancia dos conhecimentos oriundos da genética na formacao e
conseqlentemente na assisténcia prestada a populacdo. METODOLOGIA: pesquisa qualiquantitativa de
abordagem descritiva por meio de um questionario com perguntas semiestruturadas. O instrumento continha dois
questionamentos: 1) a Genética contribui na sua formagdo como enfermeiro? de qual forma? 2) vocé pretende
especializar sua formagdo na area de conhecimento da genética? por qué? RESULTADOS/DISCUSSAO: o
questionario foi aplicado a dez discentes da Universidade Estadual da Paraiba (UEPB). Os discentes acreditam na
contribuicdo da genética para a formagdo. Seis citaram a prevengdo de doengas através do aconselhamento
genético e a evidéncia de tal contribuicdo. No entanto, nenhum dos discentes confirmou o desejo de seguir sua
formagdo na area da genética por tratar-se de um campo sem muitas possibilidades. CONCLUSAOQ: embora a
Genética assuma papel primordial no processo saude versus doenga, ainda ha um desencontro no que tange a
enfermagem, principalmente, pela pouca importancia que lhe é dada na graduacéo.

Palavras-Chave: cuidados de enfermagem; estudantes de enfermagem; genética.

Email: silva-rg1@hotmail.com
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RELATO DE CASO DE UM PACIENTE COM TRISSOMIA PARCIAL DO CROMOSSOMO 9.

Maria Carolina Freitas Cavalcanti Régo - Julia Regina Chaves Santos
Paulo Anténio Farias Lucena - Sarah Dulce Carneiro Brito - Antonio Washington Novaes Albuquerque

INTRODUGAO: A trissomia parcial do cromossomo 9q é uma cromossomopatia rara, até 2008 apenas 5 casos
foram relatados. Ela é classificada como uma aneuploidia e se destaca por ser a Unica anomalia cromossOmica
com fendtipo caracteristico. Esta sindrome é bastante relacionada ao déficit no crescimento, anomalias cardiacas,
cerebrais, esqueléticas e faciais; e a sobrevida limitada.Ela é resultado de uma terceira cépia do cromossomo 9
que teve um pedaco translocado para outro cromossomo. METODOLOGIA: Realizou-se a descrigdo dos achados
clinicos e citogenéticos de uma paciente com trissomia parcial por translocagdo, juntamente com uma revisao de
literatura. RESULTADOS: Paciente do sexo masculino cuja mae possui uma translocacgao equilibrada, em que a
parte inferior do cromossomo 9 translocou-se para o cromossomo 5. Nascido em 12/04/1995,atualmente peso de
25Kg, altura de 130cm, perimetro cefalico 46 cm,e pé medindo 13,5 cm. Apresenta baixa estatura, provocada pela
deficiéncia do horménio do crescimento; atrofia do 6rgédo genital; clinodactilia; micrognatia, retardo psicomotor,
orelhas proeminentes ; e palato duro estreito e alto. Mostra retardo na linguagem verbal, porém comunica-se
através de linguagem nao verbal (sorrisos, murmurio, etc). Apresenta miopia, astigmatismo, e tem o sentido da
audigado apurado.O cariétipo revelou 46 XY t(9q+; 5g-). O paciente faz fisioterapia, hidroterapia, fonoaudiologia e
terapia ocupacional desde os dois meses de idade. CONCLUSAO: O paciente apresenta uma sobrevida
prolongada, nao apresenta anomalia cardiaca. Mais relatos sdo importantes para delinear o quadro clinico, o
prognostico e a sobrevida de pacientes com trissomia parcial do cromossomo 9.

Palavras-Chave: Trissomia parcial do cromossomo 9, retardo psicomotor, cilnodactilia, palato duro estreito e alto.

Email: carol_fcr@hotmail.com

SINDROME DE KLIPPEL-TRENAUNAY-WEBER ASSOCIADA A PUBERDADE PRECOCE: RELATO DE CASO
Carla Caroline Medeiros dos Santos - Guilherme Sabdia Silveira - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A Sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber (SKTW )é uma doenga genética rara, sem
predominancia de sexo ou raga, caracterizada por: manchas vinho-do-porto, veias varicosas e hipertrofia dos
0ssos e tecidos moles, envolvendo, geralmente, uma extremidade apenas. Ha indicios de heranga familiar, apesar
da esporadicidade. A Puberdade Precoce (PP) feminina caracteriza-se, principalmente, pela presenca de telarca e
pubarca antes dos 8 anos. RELATO DE CASO: T.S.P., ?, 9 anos e 4 meses, natural e procedente de Serra
Redonda, PB. Em 15/01/2009, levada pela m&de ao HUAC para tratamento de PP iniciado ha dois anos, com uso
regular de Acetato de Leuprorrelina. Nasceu com 3220g e 47cm., desenvolvimento psicomotor normal. Telarca
aos 7 anos e a seguir pubarca. Exame fisico: 37kg e 130cm de altura, Caracteres secundarios: M3; P5 (Tanner),
manchas vasculares do tipo vinho-do-porto disseminadas pelos membros e tronco, e perna esquerda maior que a
direita. Pais ndo consangiiineos e sem sinais de SKTW, mae teve menarca aos 13 anos, irma normal (menarca
aos 11 anos). Prima da mae teve PP, mas sem sinais de SKTW .Exames: TC: sela turcica normal. 10=11 anos,
IC=9,7 USG: utero e ovarios puberes. Teste GNRH n&o realizado. Diagndstico de SKTW no curso de tratamento
de PP. DISCUSSAO/CONCLUSAO: As manchas vinho-do-porto na paciente e a hipertrofia de um dos membros
inferiores sdo condizentes com SKTW. Na literatura, ndo ha relatos da associagao de SKTW e PP. Na maioria das
meninas com puberdade precoce nao se consegue definir a causa. Estudos da etiologia da SKTW mostram
alteragdes na expressdo do gene para VG5Q (fator angiogénico). Mutagdes no fator angiogénico interferiu na
vascularizagao hipotaladmica-hipofisaria e causou a PP?

Email: carla_medsantos@hotmail.com
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SINDROME DE WOLF-HIRCHHORN - RELATO DE CASO

Mylena Pessoa Capistrano - Camila Raposo Fonseca - Dalyane Araujo - Paula Frassinetti Vasconcelos de
Medeiros

INTRODUGAO: A Sindrome Wolf-hirchhorn (SWH), caracterizada pela delecdo 4p16.3 ( 1.9-30Mb), apresenta
clinica variada, dependendo do(s) gene(s) envolvido(s). O paciente cursa comumente com facies tipicas
(hipertelorismo, micrognatia, anormalidades craniofacial, nariz grande e largo), severo déficit no desenvolvimento
(desde periodo embrionario), alteragbes neuromusculares (convulsbes em 70%, hipotonia), oculares, cardiacas
(50%) e do desenvolvimento e fungdo do Sistema Nervoso Central-SNC (80%). Normalmente, o paciente
comecar a falar entre 1,5- 4 anos e anda entre 3-5 anos. A sindrome apresenta alta mortalidade e ndo ha
tratamento especifico. RELATO DE CASO: WVFP, sexo feminino, 10 anos, com queixa principal de déficit
cognitivo. Gestacdo com oligodramnio, nascida a termo., com P e C adequados Apresentou trés convulsdes
afebris aos 8 meses, andou aos dois anos e falou aos 4. Aos 9a, apresentava déficit estatural, mas com peso e
perimetro cefélico normais. Exame fisico: face sindrémica tipica da SWH, cubitus valgos e afastamento do halux.
RNM Cerebral:isquemia parietal esquerda. Rx coluna:espinha bifida lombar. Diverticulo na bexiga. Auséncia de
cardiopatia congénita, malformagado do SNC, alteragbes oftalmoldgicas, genitais e retardo no crescimento intra-
uterino.  Caridtipo Normal. Pesquisa de  microdelegbes(MLPA) :delecdo 4p16.3 de  800kb.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: WVFP apresenta facies tipica, déficits estatural e cognitivo (atribuidos a provavel
delegéo dos genes FGFR3, CTBP1, WHSC1 e FGFRL1), crises convulsivas (gene LETM1 ?) e isquemia cerebral,
por provavel anomalia vascular congénita, comum na SWH, além de diverticulo na bexiga e espinha bifidas,
achados incomuns na SWH. WVFP apresenta uma delegdo pequena (800kb), envolvendo uma quantidade menor
de genes o que pode ter determinado um menor espectro de manifesta¢des clinicas da sindrome.

Palavras-Chaves: Sindrome Wolf-Hirchhorn, delegdo 4p16.3, genes, repercussdes clinicas

Email: mylena_pessoa@hotmail.com
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MANIFESTAGOES BUCAIS EM PACIENTES COM MUCOPOLISSACARIDOSE

Fatima Roneiva Alves Fonseca - Germana Queiroz Tavares Borges Mesquita - Denise Nobrega Diniz - Ana
Carolina Barbosa Pordeus - Paula Frassinetti Vasconcelos Medeiros

INTRODUGAO: As mucopolissacaridoses (MPS) s&o um grupo de erros inatos do metabolismo causado pela
deficiéncia de enzimas necessarias para degradagado de glicosaminoglicanos (GAGs); com o acumulo anormal
desses GAGs dentro do lisossomos, levando a manifestagbes clinicas nos diversos 6rgaos e sistemas. Dentre
essas manifestagdes citam-se as alteragdes ortoddnticas, como maloclusdes, dificuldades na mastigacgéo,
degluticao, respiracdo e fala em desarmonia com o crescimento e desenvolvimento craniofacial. OBJETIVO:
avaliar a freqiiéncia de manifestagdes bucais em pacientes com MPS. MATERIAL E METODOS: Critérios de
inclusdo: confirmagéo bioquimica da doencga (niveis reduzidos da atividade enzimatica, aumento de GAGs
urinarios e atividade normal de outra sulfatase, independente de estar ou ndo sob tratamento de reposicao
enzimatica(TRE). Critérios de exclusao: tratamento ortoddntico prévio e a ndo aceitagdo em participar deste
estudo. Foram avaliados 8 pacientes com MPS (MPS I= 1, MPS IV= 3, MPS VI= 4) com idades compreendidas
entre 3 e 15 anos, de ambos os géneros. Todos os pacientes recebem atendimento no Servico de Genética do
Hospital Universitario Alcides Carneiro (HUAC) A avaliagado consistiu em exames clinicos intrabucais, realizados
por um mesmo examinador, através de ficha propria. RESULTADOS/CONCLUSAO: 60% dos pacientes com MPS
apresentaram maloclusdo de classe | de Angle com biprotrusdo, 25% apresentaram maloclusédo de classe Il de
Angle, 12,5% malocluséo de classe Il de Angle. 37,5% mordida aberta anterior,12,5% mordida cruzada anterior,
50% mordida cruzada posterior, sendo 25% para o tipo bilateral e 25% para unilateral. A malocluséo de classe | de
Angle com biprotrusdo foi a mais prevalente, por outro lado a maloclusdo de classe lll e a mordida cruzada
anterior foram de baixa prevaléncia entre os pacientes com MPS. A frequéncia observada de manifestagdes
bucais em pacientes com MPS torna o odontdlogo um especialista importante na assisténcia multidisciplinar a
esses pacientes.

Palavras chave: mucopolissacaridose, crescimento craniofacial, ortodontia.
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ALTERAGOES OTORRINOLARINGOLOGICAS EM PACIENTES COM MPS IV E MPS VI

Expedito Nobrega de Medeiros - Marcio Rogério Onofre Duarte - Andreza Rodrigues dos Santos - Ana Carolina
Barbosa Pordeus - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUGAO: Mucopolissacaridoses tipo VI (MPS VI) e IV-A (MPS IV-A) sdo doengas autossdmicas recessivas
causadas pela atividade deficiente da enzima arilsulfatase B e galactose 6-sulfatase, respectivamente. As enzimas
estdo envolvidas na degradagdo dos glicosaminoglicanos (GAGs), que se acumulam nos diversos 6rgaos e
tecidos. As lesdes ototrrinolaringoldgicas encontram-se em trés grupos: problemas otoldgicos, hipertrofia
adenoamigdaliana e obstrucéo de vias aéreas. OBJETIVO: descrever as alteragdes otorrinolaringolégicas em sete
pacientes com MPS VI e quatro com MPS IV. METODOLOGIA: sete pacientes (3-16 anos) com MPS VI e quatro
pacientes (4-24 anos) com MPS IV-A. Os pacientes foram submetidos a audiometria tonal e vocal,
impedanciometria, pesquisa do reflexo do musculo estapedio e nasofibrolaringoscopia flexivel. Todos os exames
foram avaliados pelos mesmos especialistas. RESULTADOS: Na MPS VI a audiometria tonal demonstrou
hipoacusia condutiva leve/moderada em 4/7 dos pacientes, na MPS IVA perda neurosensorial em 2/4 e mista em
1/4. Timpanometria: curvas do tipo B (4/7), C (2/7), A (1/7) nos pacientes tipo VI e tipo C (2/4) e A (3/4), nos
pacientes tipo IV-A. Reflexo acustico ausente em 6/7 dos pacientes MPS VI e 4/4 dos pacientes MPS [VA.
Hipertrofia adenoamigdaliana presente em todos os pacientes. DISCUSSAO: A perda auditiva por condugéo pode
ser atribuida a otite média com efusdo comum na MPS (deposicao de GAGs péds-nasal, tuba de Eustaquio e
orelha média), no estudo, predominou o tipo VI, um paciente IVA (perda mista). A disacusia neurossensorial deve-
se ao acumulo de GAGs na regido coclear, é freqliente nesses dois tipos, no estudo apenas o tipo IVA
apresentou. Na literatura, a hipertrofia adenoamigdaliana é prevalente e a amostra mostrou equivaléncia.
CONCLUSOES: A ocorréncia de alteracdes auditivas foi frequente em ambos os tipos. Esses pacientes devem
ser avaliados o mais precocemente possivel, para evitar prejuizos ao desenvolvimento da comunicagéo oral e
aprendizado.

Palavras-chave: Mucopolissacaridose VI. Mucopolissacaridose [V. Problemas otoldgicos. Hipertrofia
adenoamigdaliana. Obstrugéo de vias aéreas.

ARTERITE DE TAKAYASU: POSSIVEL CAUSA DE VASCULITE CUTANEA E SEUS ASPECTOS GENETICOS

Maria do Carmo Lacerda Barbosa - Raphael Lacerda Barbosa - Cicero Ricardo Machado de Matos - Felipe
Lacerda Barbosa - Eline Pinheiro Weba

INTRODUGAO: A Arterite de Takayasu (AT) é uma doenga inflamatdria crénica de natureza auto-imune,
acometendo primariamente grandes vasos como a aorta e seus ramos. As causas da patologia ndo estdo bem
elucidadas, entretanto fatores de predisposigéo genética tém sido cada vez mais apontados como importantes na
sua etiopatogenia. As consequiéncias da inflamacdo vdo desde estenose e oclusdo das artérias envolvidas a
diminuigdo da amplitude ou auséncia de pulso, insuficiéncias adrtica e cardiaca, isquemia cerebral e cegueira. Sua
exata prevaléncia é desconhecida. Acomete principalmente mulheres jovens. A incidéncia familiar € incomum,
indicando uma tendéncia multifatorial para o seu desenvolvimento. OBJETIVO: relatar um caso clinico de AT, cuja
primeira manifestagdo foi uma vasculite cutdnea crénica e discutir a relagdo do sistema HLA de
histocompatibilidade na manifestagdo da patologia. MATERIAL E METODO: C.C.L., 23 anos, feminino, parda,
natural de Sao Luis-MA, apresentou inicialmente lesdo cutdnea em membros inferiores, caracterizada por placas
eritematosas e hipercrébmicas de carater recidivante, com areas de hipocromia. O histopatolégico diagnosticou
dermatite cronica inespecifica com liquenificagdo. Encaminhada a reumatologia foi evidenciado sopro carotideo
bilateralmente e pulsos braquiais de amplitude diminuida. Evoluiu com queixas de cefaléia, tonturas, palpitagdes e
sincope. Apresentou VHS de 83 mm/h e a angiografia mostrou a artéria carétida comum esquerda ocluida no tergo
proximal e a carétida comum direita lesionada nos tercos médio e proximal. CONCLUSAO: A AT é uma doenca
auto-imune rara, de dificil diagnoéstico. Compreender melhor suas causas € imprescindivel no desenvolvimento de
tratamentos mais especificos. Desta forma, a tipificagdo do sistema HLA de individuos com AT, investigando os
subtipos prevalentes, levaria a um melhor conhecimento sobre a patologia. Sendo esta mais comum em paises
asiaticos, a analise dos casos nacionais seria uma fonte para novas pesquisas neste ramo.Palavras-chave:
vasculite cutanea. Takayassu.
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AVALIAGAO DO CONHECIMENTO MEDICO SOBRE A SINDROME DE DOWN NO ESTADO DO RIO
GRANDE DO NORTE.

Renan Flavio de Franga Nunes, Marcos Antonio de Souza, Tarsila da Costa Viana, Antonia Oliveira Bezerra,
Heitor Augusto Viana Brito, José Hélio de Araujo Filho

Introdugédo: A sindrome de Down (SD), causada pela trissomia do 21, € uma cromossomopatia recorrente na
propor¢ao de 1/600 nativivos, sendo a mais comum das sindromes malformativas em humanos. Objetivo:
Investigar os conhecimentos de uma amostragem dos médicos do Rio Grande do Norte acerca de caracteristicas
da SD, como: caracteres fisicos dos portadores, posturas clinicas recomendadas e aspectos genéticos dessa
aneuploidia. Metodologia: Os dados foram construidos analisando 75 questionarios respondidos por médicos
potiguares. Dividiu-se o montante em dois grupos, baseando-se na relevancia das especialidades quanto as
necessidades basicas dos portadores da SD. Assim, os grupos foram classificados em prioritarios (generalista,
pediatra, ortopedista, cardiologista, oftamologista, endocrinologista e otorrinolaringologista — 54,7% dos
questionarios) e nao-prioritaros (demais especialidades, 45,3%). A fundamentacgdo tedrica foi obtida nas bases
eletrénicas e livros-texto da area. Respeitou-se o Artigo 196/96 do Comité de Etica. Resultados: Mesmo obtendo
um bom percentual de acertos na maioria dos questionamentos, o grupo prioritario (GP), comparado ao grupo nao
prioritario (GNP), demonstrou caréncia de conhecimentos referentes ao tema, exemplificado na possibilidade do
Down reproduzir-se, em que 63,4% do GNP afirmou corretamente isso ser possivel, enquanto 47,1% do GP
ratificou tal fato; referente a existéncia de diferentes graus para a SD, 70,6% do GP afirmou incorretamente a
existéncia desse fato, assinalado também por 63,4% do GNP; e, relativo ao desenvolvimento psicomotor na SD, o
GNP, surpreendentemente, compreendeu uma porcentagem maior de acertos (39%) em relagédo ao GP (23,5%)
ao afirmar que o estimulo é responsavel por tal desenvolvimento, e ndo somente o grau ou ambos.
Adicionalmente, os grupos demonstraram desconhecimento acerca da administragdo precavida de medicamentos
em SD e as causas genéticas da trissomia no par 21, representadas, respectivamente, por 100% e 83,9% dos
entrevistados. Conclusdes: Imprime-se, portanto, a necessidade de se estimular uma atualizagdo dos médicos
sobre a SD, almejando garantir aos portadores um servigo de saude qualificado.

Palavras-chave: Cromossomopatia; Sindrome de Down; Rio Grande do Norte.
Email: renanunes@uol.com.br /

CARCINOMA ESPINOCELULAR EM CRIANCA PORTADORA DE XERODERMA PIGMENTOSO

Lais Araujo dos Santos - André Augusto Vidal de Negreiros - Arthur Freire Cavalcanti de Melo - Gustavo Nunes
Vilar - Jader Freire Sobral Filho

INTRODUGAO: Xeroderma pigmentoso (XP) é uma rara fotogenodermatose autossémica recessiva, cuja
incidéncia na populacdo mundial € de 2 a 4 casos por milhdo. Manifesta-se por hiperssensibilidade a radiagao
ultravioleta (UV) traduzida pelo aparecimento na infancia de lesdes cutaneas que normalmente s6 ocorrem apos
intensa exposigao solar durante muitos anos de vida: graus variaveis de atrofia, queratose, hiperpigmentacao e
neoplasias, entre elas, carcinoma espinocelular (CEC). Ocorrem ainda alteragdes oftalmoldgicas e, em 20% dos
casos, disfungdes neuroldgicas progressivas. Os genes alterados no XP s&o envolvidos na via de reparo por
excisdo de nucleotideos que é ativada apds dano no DNA causado por efeitos da radiagdo UV. E constituido de
oito genes: sete envolvidos diretamente no reparo por excisdo de nucleotideos (XP-A até XP-G) e um envolvido na
reparacao pos-replicativa, com deficiéncia na fita de DNA polimerase (subtipo variante, XP-V). O amplo espectro
clinico das manifestagdes e do progndstico pressupde heterogeneidade genética, além de um perfil imunolégico
proprio para cada tipo. RELATO DE CASO: Paciente, masculino, oito anos, natural e procedente de Joao Pessoa-
PB, foi atendido no ambulatério de Dermatologia do Hospital Universitario Lauro Wanderley. Ao exame fisico,
apresentava lesdo tumoral de 1,5 cm na regido frontal, que surgiu ha dois meses, com caracteristicas tipicas de
CEC. Possuia multiplas ceratoses e manchas pigmentares disseminadas nas areas expostas ao sol (face e
membros), corroborando o diagnéstico clinico de XP. Realizou-se exérese da lesdo com margem de seguranga. O
exame histopatoldgico foi compativel com CEC. DISCUSSAO/CONCLUSAO: A conduta deve ser voltada &
protecéo radical de pele e olhos a radiacdo UV. O exame dermatolégico de rotina é fundamental para detecgéo e
tratamento precoce das lesdes. E imprescindivel aconselhamento genético e suporte psicossocial da crianca e da
familia.

Palavras-Chave: Xeroderma pigmentoso, fotossensibilidade, carcinoma espinocelular, infancia.
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CONSANGUINIDADE EM FAMILIAS DA PARAIBA, BRASIL, E ASSOCIADA COM MAIOR NUMERO DE
CRIANGAS E AUMENTO DA FREQUENCIA DE DEFICIENCIA.

Suenny Alves - Marina Tanieri - Silvana Santos - Mathias Weller.

Introdugdo: A regido nordeste mantém a tradigdo do casamento consanguineo, relacionado ao aumento de
nascimento de criangas portadoras de doengas genéticas. Isso é causado pelo aumento de alelos recessivos na
condicdo homozigota que sao deletérios. Consanguinidade foi associada ao aumento de deficiéncias, mortalidade
e diminuicdo da fertilidade. O presente trabalho abrange dados obtidos num levantamento da consangtinidade em
39 municipios da Paraiba. O objetivo foi comparar a fertilidade entre casais consanglineos e ndo consanglineos
e da porcentagem da prole deficiente, entre unides de diferentes graus de parentesco. Metodologia: A anélise foi
realizada com o software PASW STATISTICS, vers. 17 (SPSS Inc., IBM Company). Resultados: Os dados
obtidos somam informagdes de 20.462 unides com 74.392 criangas. Casais consanguineos tiveram uma média de
4,34 criangas, enquanto casais ndo consanguineos tiveram apenas 3,48 criangas (p< 0,000). Entretanto 6,19%
das criangas de casais consangiliineos possuiram algum tipo de deficiéncia, enquanto o ndmero diminui para
2,96% em familias ndo consanguineas (p< 0,000). A porcentagem média de criangas deficientes variou entre as
familias de casamentos consanguineos: 15,22% (s= 12,46) para primos carnais (PC); 8,30% (s= 4,15) para primos
de primeiro grau (P1); 7,10% (s= 3,49) para primos de segundo grau (P2); 6,50% (s= 2,91) para primos de terceiro
grau (P3) e 6,23% (s=3,73) e para grau de parentesco nao definido (P+). Conclusao: Os resultados indicam uma
correlagao significativa entre o grau de parentesco e frequéncia de criangas deficientes, enquanto fertilidade nao
mostra esta relagdo. Fatores genéticos determinaram o aumento de individuos deficientes em familias
consanguineas, enquanto fatores sociais, como a idade do casamento, determinam a fertilidade.

Palavras chaves: salde coletiva; consanguinidade; deficiéncias.
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MUTAGOES E DELEGOES CROMOSSOMICAS CAUSADORAS DE COAGULOPATIAS E A INCIDENCIA
DESTAS NO ESTADO DA PARAIBA

Erika de Araujo Cruz - Gongalves Antas Dantas - Maria das Gragas Costa Silva - Michelle Lucia Teixeira de
Carvalho - Sérgio Marques de Lucena.

Introdugédo: Dentro das coagulopatias mais comuns temos as hemofilias do tipo A e B, deficiéncia ou auséncia
plasmatica dos fatores VIl e IX, respectivamente, classificadas de acordo com a produgao do fator em leve,
moderada ou grave e ou presenga de inibidor do fator VII. E uma heranga genética ligada ao sexo, cromossomo X,
onde 50% dos casos se da por mutagbes de sentido errbneo, mudanca de moldura ou, delecbes no gene
codificador do fator VI, situado na regido Xq2.6, em outros casos pode ser por inversao (flip-tip), onde o gene do
fator VIl é quebrado na extremidade do cromossomoX, acarretando na forma clinica mais grave da doenga, e a
deficiéncia do fator IX se da quando ha uma quebra ou mutacdo semelhante, ja que o fator IX é codificado por um
gene junto ao do fator VIIl, e doenca de Von Willebrand (vWD), deficiéncia do fator de Von Willebrand,é uma
doenga autossOmica hereditaria que afeta o cromossomo 12, por mutagcdo pontual ou de grande delegéo
classificadas em: tipo 1 - deficiéncia quantitativa parcial; tipo 2 - anormalidade funcional; tipo 3 - deficiéncia
completa, com 75% de prevaléncia para o tipo 1. O objetivo do trabalho foi verificar a incidéncia destas
coagulopatias na populagdo paraibana. Os dados foram coletados do cadastro nacional de portadores de
coagulopatias do Hemocentro da Paraiba e do Hospital de Emergéncia e Trauma Senador Humberto Lucena.
Metodologia: O método constituiu-se de um levantamento estatistico dos pacientes de acordo com sua patologia,
sexo, gravidade e presencga de inibidor. Resultados/Conclusao: Onde verificou-se que a incidéncia da hemofilia
A é de 49,86 e da hemofilia B é de 5,31 por milh&do,1.06% dos hemofilicos tipo A tem inibidor,a hemofilia tipo A
nas mulheres é de 0.00013% e de 0.0048% nos homens, e da doenga de Von Willebrand é de 6,37 por milhao,
expressa em 50% para ambos os sexos.

Email: michelle_ltc@hotmail.com
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INCONTINENCIA PIGMENTAR EM GEMEOS MONOZIGOTICOS

Gustavo Nunes Vilar - André Augusto Lemos Vidal de Negreiros - Arthur Freire Cavalcanti de Melo - Jader Freire
Sobral Filho - Lais Araljo dos Santos

Introdugédo: A Incontinéncia pigmentar, também conhecida como sindrome de Block-Sulzberger, € uma rara
genodermatose, com incidéncia de 1:50.000. Esta ligada ao cromossomo X sendo causada por uma mutagao no
gene NEMO, do fator genético kappa B (nuclear kappa B essential modulator), localizado na porgdo q28. E
prevalente em mulheres, pois no sexo masculino geralmente é letal, desencadeando abortamentos espontaneos.
A sindrome afeta tecidos ectodérmicos e mesodérmicos e sua manifestagdo clinica mais evidente é a alteragao
dermatolodgica, que ocorre em quatro estagios: inicio ao nascimento com eritema e lesées bolhosas, evoluindo
para lesdes verrucosas e, posteriormente, para areas de hiperpigmentagao disseminadas e irregulares; o quarto
estagio, em adultas, se caracteriza por lesbes hipocrOmicas e atréficas. Relato de caso: Duas neonatas
gemelares monozigoéticas, com 14 dias de vida, naturais de Jodo Pessoa, na Paraiba, foram conduzidas ao
ambulatério de dermatologia do Hospital Universitario Lauro Wanderley para avaliagdo de lesbes cutaneas.
Nasceram por parto normal, a termo. Auséncia de intercorréncias durante o acompanhamento pré-natal e de
histéria familiar. Ambas apresentavam lesbes vesicubolhosas, com base eritematosa, na regido lateral do toérax,
membros inferiores e superiores. Apds quatro semanas essas lesées evoluiram para manchas hipercrOmicas em
forma de redemoinho e também surgiu lesdo com aspecto verruciforme em regido plantar.
Discussao/Conclusao: Apesar da raridade, a incontinéncia pigmentar deve ser lembrada no diagndstico
diferencial em recém-nascidos com alteragées dermatoldgicas tipo vesicobolhosas e verrucosas. O tratamento das
varias manifestagdes é apenas sintomatico e as lesdes cutaneas geralmente regridem espontaneamente, embora
sejam descritos relatos de aparecimento de anormalidades dentarias e neuroldgicas apds a infancia, o que justifica
um acompanhamento continuo e multidisciplinar das pacientes. Deve-se fornecer aos pais orientagdes quanto ao
curso da doenga e as possiveis alteragdes de outros sistemas, além de adequado aconselhamento genético.

Palavras-chaves: Incontinéncia pigmentar; Genética; Sindrome de Bloch-Sulzberger
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EVOLUGAO CARDIACA EM PACIENTES COM MPS VI EM TRE.

Benedito Savio Durand Gomes - Cicero Emanuel Barros da Nébrega - Ana Carolina Barbosa Pordeus - Pierre
Vansant Oliveira Eugenio - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUCAO: A mucopolissacaridose tipo VI (MPS VI) é uma rara doenga autossdmica recessiva causada pela
deficiéncia enzimatica da Arilsulfatase B (ASB), que degrada glicosaminoglicanos (GAGs). Atualmente, o
tratamento consiste na Terapia de Reposigdo Enzimatica (TRE), visando a diminuicdo do acumulo de GAGs. As
lesbes cardiacas estdo presentes em aproximadamente 72% dos pacientes MPS, com manifestagbes clinicas
minimas ou até incaracteristicas, mas constitui a principal causa de morte precoce. OBJETIVO: descrever a
evolucao das alteragbes cardiacas em seis pacientes com MPS VI em TRE. METODOLGIA: seis pacientes (5-16
anos) com caracteristicas clinicas e enziméaticas de MPS VI que foram submetidos exame cardiolégico antes da
TRE e apds 18 meses da terapia foram submetidos ao exame ecocardiogréfico, avaliado pelo mesmo especialista.
RESULTADOS: Antes da TRE 5/6 pacientes apresentavam acometimento da valvula mitral. 3/6 pacientes
apresentavam lesao valvar adrtica e disfungao diastdlica tipo |; 1/6 apresentava aumento de atrio esquerdo; 1/6
falso tendao, transverso, em cavidade do ventriculo esquerdo e 1/6 ndo apresentava alteragdes ecocardiograficas.
Apds 18 meses de TRE, 2/6 pacientes ndo apresentavam mudangas ecocardiograficas. Em 4/6 houve evolugéo da
doenca:1/6 apresentou cuspide mitral e adrtica espessadas, insuficiéncia mitral e adrtica discretas; 1/6 elevagao
discreta da PSAP; 1/6 discreto espessamento valvar aértico e 1/6 aumento do didmetro da raiz e porgéo
ascendente da aorta quando indexado a superficie corporal. Nenhum paciente evoluiu com repercussao
hemodinamica ou descompensacao clinica. CONCLUSOES: em 4/6 dos pacientes as lesdes cardiacas evoluiram,
mesmo sob TRE, embora o quadro clinico esteja imutavel. Acredita-se que a evolugdo do comprometimento
cardiaco poderia ser mais rapida, sem a TRE.

Palavras-chave: Terapia de Reposi¢do Enzimatica, MPS, Lesdes cardiacas

Email do Autor: carolinapordeus@gmail.com

33




Revista Saude e Ciéncia - Il Congresso Norte e Nordeste de Genética Médica

OBITOS POR MALFORMAGOES CONGENITAS, DEFORMIDADES E ANOMALIAS CROMOSSOMICAS EM
UM MUNICIPIO PARAIBANO NO PERIODO DE 2000-2008

Thuany Bento Herculano - Aline de Sousa Alencar - Livia Aimeida Costa - Najara Heylis Cruz LAbo - Polyana Carla
da Silva Costa Cabral

INTRODUGAO: O atual perfil de morbimortalidade brasileiro reflete a transigdo epidemiolégica vivenciada nas
ultimas décadas. Percebe-se uma diminuigdo progressiva da mortalidade por doencas infecciosas e parasitarias e
0 aumento das doengas e agravos nao transmissiveis, tais como as malformagdes congénitas, associadas ou néo
as doengas genéticas ou as patologias multifatoriais. OBJETIVOS: Analisar os 6&bitos por malformacdes
congénitas, deformidades e anomalias cromossdémicas em um municipio paraibano. METODOLOGIA: Estudo
retrospectivo de abordagem quantitativa, realizado a partir dos dados do Sistema de Informagdes sobre
Mortalidade (SIM) de um municipio paraibano, no periodo de 2000-2008. Para classificagdo das doengas o SIM
utiliza a Lista de Tabulagdo da CID-BR-10, uma versao da Classificagdo Internacional de Doengas — 10? Reviséo,
adaptada a realidade brasileira pela Secretaria de Vigilancia em Saude. Para anadlise estatistica utilizou-se o Epi
Info 3.5.1. RESULTADOS: No periodo estudado houve 188 &bitos por malformagbes congénitas, deformidades e
anomalias cromossoémicas (média=20,88 6bitos/ano; desvio padrdo=4,4), sendo os anos 2000 e 2008 os de menor
e maior prevaléncia, respectivamente. As malformagdes congénitas do sistema nervoso representaram 21,28%, as
do aparelho circulatério 35,1% e as demais malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossémicas
43, 62%. Com relacdo ao sexo: 49,47% dos 6bitos eram do sexo feminino, 48,4% masculino e 2,13% foram
ignorados. A maioria dos débitos ocorreu no ambiente hospitalar (96,27%). CONCLUSAO: A crescente prevaléncia
de Obitos por malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossdémicas confirmadas quando
comparadas a outros estudos com mesma abordagem, refletem a necessidade de politicas publicas voltadas para
essas questdes. Grandes avancgos ja foram alcangados, como as melhorias no pré-natal, a realizagdo da triagem
neonatal para diagnéstico de doengas génicas e os sistemas de vigilancia que fornecem indicadores para
subsidiar a assisténcia a saude.

Palavras-chave: Malformacdes congénitas; deformidades; anomalias cromossOmicas.
Email: thuany_herc@hotmail.com

o

MANIFESTAGOES OFTALMOLOGICAS EM PACIENTES COM MPS Vi

Sabino Rolim Guimarées Filho - Ana Raquel de Andrade Lima Barbosa - Ana Carolina Barbosa Pordeus - Paula
Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUGAO: A mucopolissacaridose tipo VI (MPS VI) é uma rara doenca autossémica recessiva causada pela
deficiéncia enzimatica da Arilsulfatase B (ASB), que degrada glicosaminoglicanos (GAGs). Na auséncia dela os
GAGs acumulam-se em diversos sistemas, inclusive ocular: opacificagdo corneana, glaucoma, retinopatia,
papiledema, atrofia optica. Atualmente, o tratamento consiste na Terapia de Reposicdo Enzimatica (TRE), visando
a diminui¢cdo do acumulo de GAGs. OBJETIVO: Descrever alteragbes oftalmolégicas em oito pacientes com
fendtipo clinico, e diagndstico enzimatico de MPS VI (3-16anos) , em TRE. METODOLOGIA: Os pacientes
foram submetidos a exames de acuidade visual, refracdo, motilidade ocular, reflexo fotomotor, fundoscopia de polo
posterior, paquimetria, pressao intraocular e biomicroscopia, todos avaliados pelo mesmo especialista.
RESULTADOS: Os achados mostraram acuidade visual entre X-Y, 8/8 eram hipermétropes, 1/8 estrabico (80°),
reflexo fotomotor e motilidade ocular normal, a fundoscopia 1/8 atrofia de cordide. biomicroscopia, o haze
corneano foi: 0,5+, 1+,2+ e 3+ em 1/8, 1/8, 4/8 e 2/8 respectivamente. Nao houve colaboragdo dos pacientes na
realizacdo da paquimetria, nem da pressdo intraocular. DISCUSSAO: em conformidade com a literatura, a
hipermetropia e o estrabismo sdo achados comuns na MPS VI. A fundoscopia identificou 1/8 atrofia de coroide,
porém inespecifica e sem repercussdes, ndo havia no nervo 6ptico sinais de glaucoma, complicagdo comum da
MPS VI. A opacificagado corneana decorre de GAGs no estroma e/ou epitélio e endotélio corneais, sua intensidade
€ graduada em haze (0-4+) e na MPS VI é mais intensa do que nos demais tipos porém muito variavel, mesmo
intrafamiliar. Na amostra, 6/8 pontuaram >/=2+, o que contribui para a baixa acuidade visual. E controvertida a
capacidade da TRE em diminuir a opacificagdo da cornea. CONCLUSAO: As manifestagdes oftalmoldgicas nos
pacientes MPS VI assemelham-se aos da literatura: alto haze corneano, baixa acuidade visual e prevaléncia de
hipermetropia. Apesar de ser uma complicagdo comum da MPS VI, os pacientes ndao apresentaram sinais
compativeis.

Email do autor: anarakeu@gmail.com
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PERFIL CLiNICO-EPIDEMIOLOGICO DE CRIANGAS COM GLICOGENOSE HEPATICA (GSD)
ACOMPANHADAS POR EQUIPE MULTIPROFISSIONAL NO HOSPITAL DE PEDIATRIA PROFESSOR
HERIBERTO FERREIRA BEZERRA (HOSPED/UFRN)

Ana Cristina Vieira de Melo - Gervina Brady Moreira Holanda - Jussara Melo de Cerqueira Maia - Maria lone
Ferreira da Costa - Ana Maria de Oliveira Ramos

INTRODUGAO: As doencas de depdsito de glicogénio (glicogenoses) si@o geneticamente determinadas
(autossdbmicas recessivas e ligada ao X) e classificadas em 11 tipos, de acordo com as deficiéncias enzimaticas
identificadas. A incidéncia varia de 1/20.000 - 25.000 nascimentos, sendo que os tipos I, II, lll, VI e IX respondem
por 90% dos casos. Hepatoesplenomegalia, convulsdes, alteracbes musculares e hipoglicemia sdo achados
freqientes. OBJETIVOS: Descrever o perfil clinico-epidemioldgico de 23 pacientes com glicogenose atendidos no
ambulatério de Hepatologia do HOSPED/UFRN no periodo de margo de 1992 a maio de 2011. RESULTADOS E
DISCUSSAO: Prevaleceu o sexo masculino (19/23). A idade de inicio de sintomas e do diagndstico variou de 01 a
24 meses (média/mediana: 5,7 e 3 meses) e 04 a 124 meses (média/mediana: 39 e 36 meses), respectivamente.
Treze (13/23) pacientes eram procedentes do interior do Rio Grande do Norte. Quatro relataram consangiinidade
entre os pais, enquanto 10, hepatopatia familiar. Os principais sinais/sintomas foram: distensao abdominal (22/23),
hepatomegalia (21/23), dor abdominal (10/22), “failure to thrive” (10/23), convulsédo (9/23), esplenomegalia (5/23),
retardo motor (4/23), retardo mental (4/23), hipotonia (4/23), facies de boneca (6/23), diarréia (9/23). Hipoglicemia
(14/23), hipertrigliceridemia (14/15), USG de abdome com hepatomegalia (17/23) foram os achados freqlientes em
exames complementares. Ao diagnéstico, 12 pacientes eram eutréficos, 6 tinham déficit de peso/idade e
estatura/idade e 2 apresentavam obesidade. Os pacientes estdo atualmente em tratamento clinico com boa
evolugdo. Houve demora no encaminhamento ao centro de referéncia para o diagnéstico das glicogenoses,
apontando provavelmente para a necessidade de maior conhecimento da doenca. CONCLUSAO: A
sistematizagdo da assisténcia multiprofissional em doengas multissistémicas contribui, na nossa experiéncia,
favoravelmente para o estado clinico atual dos pacientes.

PALAVRAS-CHAVE: Glicogenose; Perfil clinico-epidemioldgico; Assisténcia multiprofissional.
Email: ana_cris_melo@hotmail.com

LEVANTAMENTO DA CONSANGUINIDADE E DEFICIENCIA EM 39 MUNICiPIOS DA PARAIBA BRASIL.
Marina Tanieri - Suenny Alves - Silvana Santos - Mathias Weller.

INTRODUGAO: Estudos sobre endocruzamento nas populagdes brasileiras foram realizados na década de 50 e
desde entdo poucas informagdes foram colhidas sobre esse tema. Estima-se que 1 a 2% das unibes ocorram
entre pessoas aparentadas, no Nordeste, essa média se eleva para 15% (Salzano e Freire-Maia, 1989). O
isolamento geografico, elevagdao da emigragao e auséncia de imigragdo, influenciam nos altos niveis de
endogamia nas populagdes humanas. OBJETIVO: O objetivo desse estudo foi analisar o impacto da endogamia
sobre a taxa de deficiéncia em 39 municipios do estado da Paraiba. METODOLOGIA: Os dados foram obtidos a
partir de entrevistas com 20.462 casais, e os seus 74.392 descendentes, onde foram questionados sobre a
relacdo de parentesco, e se seus descendentes apresentavam alguma deficiéncia. RESULTADOS: A taxa das
unides consanguineas variou de 6,0% para 41,14% apresentando uma média de 20,19% (s = 9,13). O coeficiente
de endogamia (F) variou 0.00134 para 0.01182 (s = 0,00253) e apresentou 0,00602 na média. Os 39 municipios
estudados foram divididos em dois grupos, de acordo com a distancia ao litoral. Os municipios mais distantes
mostram um F maior (0,00674) em relagdo aos proximos da crosta (0,00472; p = 0,024). A deficiéncia apresentada
nos filhos dos casais ndo consanguineos foi de 2,96% e de 6,19% nas unibes consanguineas (s = 0,9933; p <
0,01), com uma taxa média de 3,81%. CONCLUSAO: A frequéncia dos filhos deficientes aumentou nos municipios
com maior F (p = 0,000). Os resultados indicam que nos municipios paraibanos a endogamia aumenta
significativamente a taxa de deficiéncia, pode ser usado como indicador nos municipios em situagao de risco para
doencgas genéticas associadas a endogamia.
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PREVALENCIA DO EFEITO CITOPATICO DO HPV EM MULHERES NO MUNICIPIO DE CAMPINA GRANDE -
PB

Stéphanny Salléme Sousa Oliveira - Giovanni Tavares Sousa - Aline Vanessa P. Barbosa - Jadielson dos Santos
Porto - Francisca Kelly da Nobrega.

INTRODUGAO: O reconhecimento do significativo papel que a infecgdo por HPV possui na carcinogénese da
cérvice uterina é o desenvolvimento mais importante na morfologia ginecolégica, hoje a infecgdo por HPV é o
diagnostico morfolégico viral mais comum do epitélio cervical uterino, € conhecido ha muitos anos como uma
doencga sexualmente transmissivel. OBJETIVO: O presente estudo observou a incidéncia de resultados que
apresentaram lesdo intraepitelial de baixo grau que compreende o efeito citopatico do HPV em 200 mulheres entre
20 a 50 anos que realizaram o exame Papanicolau no periodo entre fevereiro a abril de 2009 no servigo municipal
de saude da cidade de Campina Grande PB. METODOLOGIA: Tratou-se de estudo exploratério, quantitativo com
abordagem documental, a coleta dos dados foi feita de forma compulséria a partir dos resultados dos exames
citologicos realizados no local em estudo. Resultados: Os resultados foram os seguintes da amostra total 5
mulheres apresentaram o resultado de lesdo intraepitelial de baixo grau isso compreende a 2,5% do total
enquanto o restante 195 (97,5%) mulheres apresentaram resultados dentro dos limites da normalidade ou relativo
a inflamagdo. CONCLUSAO: A vida promiscua, a multiplicidade de parceiros, fatores hereditarios e a falta de
educagao sexual s&do os principais fatores de influéncia no aparecimento e desenvolvimento dessa patologia.

Palavras chave: HPV, Incidéncia, efeito citopatico
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RELATO DE CASO - DOENGA VON HIPPEL-LINDAU E CARCINOMAS DE CELULAS RENAIS

Gabriela Bezerra Nobrega - Verdi Dantas Nobrega Junior - Ananda Peixoto de Araujo - Antonio Medeiros Sobral
Neto - Gabriela Pereira Molina

INTRODUGAO Os carcinomas de células renais (CCR) s&o os tumores urolégicos mais comuns, prevalecendo
entre os 50 e 70 anos. Em aparecimento CCR, a Doenga de Von Hippel-Lindau (VHL) deve ser procurada.
METODOS Andlise de caso e revisdo bibliografica de artigos publicados em bibliotecas virtuais. CASO Paciente
sexo masculino, 59 anos, branco. Antecedentes de tumor hipdfise, lesdo cdélon e tiredide, hemangiomas hepaticos.
Aos 54 anos realizou ecografia de rotina com lesao renal bilateral. No trans-operatério foram encontrados varios
focos tumorais, nefrectomia radical. Apds 3 meses, TC revela 2 lesbes no rim direito (RD), com ecografia tra ns-
operatério revelando tumores multiplos. Conduta de enucleagéo das lesdes. Patoldgico revela 2 angiomiolipomas,
2 CCR tipo papilifero, adenoma cortical e focos microscépicos. Apds 2 anos sem recidivas, exames revelam cisto
com conteudo hematico no RD, com conduta expectante REM de controle. Oito meses depois, aumento da leséo
com realce pos-contraste, sugerindo neoplasia e pequenos cistos corticais com produto de degradacdo. TTO da
lesdo com radiofreqiiéncia, guiada por imagem — TC. Atualmente paciente encontra-se bem, em seguimento
ambulatorial. DISCUSSAO A Doenca VHL é uma patologia que apresenta heranga autossdémica dominante de alta
penetrancia. Apresenta prevaléncia de 1:36.000 pessoas. A sindrome se desenvolve quando ocorre perda alélica
do gene VHL, localizado na regido mapeada como 3p26-p25, atuando como gene supressor de tumoracao. A
Doenca Von Hippel-Lindau apresenta como manifestacdes freqientes: hemangioblastomas SNC e retina, CCR,
cistos renais, feocromocitoma, tumores cisticos e sélidos de pancreas e cistoadenoma de epididimo.
CONCLUSOES A doenca VHL é considerada, necessitando exames genéticos, como técnicas de hibridizagao in
situ com marcadores fluorescentes (FISH) para firmar o diagnéstico. Deve-se optar como conduta técnicas
minimamente invasivas para poupar o parénquima histoldgico e aumentar sobrevida desses
pacientes.PALAVRAS-CHAVE: Carcinomas de células renais. Doenc¢a de Von Hippel-Lindau.

Email: gabrielanob@hotmail.com
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IMPLANTAGAO DO PRIMEIRO LABORATORIO DE CITOGENETICA HUMANA DO ESTADO DE ALAGOAS:
MAIS UM PASSO NA INSERGAO DA GENETICA NO SUS

Diogo Lucas Lima o Nascimento - Zuleide Silva Fernandes Lima - Marshall italo Barros Fontes - Vera Lucia Gil-Da-
Silva-Lopes - Isabella Lopes Monlleé.

INTRODUGAO: Embora o Ministério da Salude tenha publicado a Politica Nacional de Atengéo Integral em
Genética Clinica em 2009, até o presente, nenhuma acao foi instituida para a estruturacéo de servigos clinicos e
laboratoriais de genética no SUS. O unico servico de genética de Alagoas existe desde 2003, no Hospital
Universitario da UFAL. Segundo o DATASUS, este servico realizou 766 consultas no periodo 2003-2007. Apesar
do volume de atendimentos, o SUS em Alagoas nao dispde de exames laboratoriais basicos em genética, como o
cariétipo. Na perspectiva de superar essa deficiéncia, a colaboragao cientifica entre geneticistas de Alagoas e de
Campinas possibilitou a estruturagdo do primeiro Laboratério de Citogenética Humana (LCH) do Estado, na
Uncisal. OBJETIVOS: descrever a implantagao e as perspectivas do LCH-Uncisal. RESULTADOS: O LCH-Uncisal
foi estruturado com verba do | Edital de Pesquisas em Genética Clinica para o SUS (CNPg-2006) e tem sido
mantido pelo Programa Pesquisa para o SUS (FAPEAL-2009). A estrutura fisica contempla uma unidade para
coleta/processamento e outra para analise citogenética com o software analisador de imagens Applied Spectral
Imaging 5.5™. A técnica de bandamento G foi padronizada entre margo e outubro de 2010, com 57 exames-teste.
O laboratério foi aberto para pacientes em fevereiro/2011. Até abril/2011, foram realizados 20 exames, dos quais
15 com suspeita de Sindrome de Down e 5 com defeitos congénitos multiplos. CONCLUSOES: A técnica de
cariétipo esta plenamente implantada no LCH-Uncisal. Este laboratério tem fungéo estratégica tanto para atengao
a saude quanto para ensino e pesquisa na area de genética em Alagoas e, futuramente, na regido. Para atender
completamente as demandas, existe necessidade de fixacdo e ampliagdo de recursos humanos.

Palavras-Chave: SUS, Genética Clinica, Citognética.

Email: diogolucaslima@hotmail.com
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CASO DE ACONDROPLASIA EM GEMEOS ASSOCIADO A GRAVE DEFICIENCIA RESPIRATORIA EM
HOSPITAL UNIVERSITARIO DE JOAO PESSOA

Lee Van Diniz - Jéssyca Porto Santana - Polyanna Carla Magna do Nascimento - Gustavo Leal Coutinho -
Ethyenne Lacerda Moreira

INTRODUGAO: A acondroplasia,embora seja uma ma-formagdo congénita rara, é a mais freqiiente displasia
esquelética de membros curtos.E caracterizada como distdrbio autossémico dominante, no entanto os nimeros
mostram que cerca de 80 a 90 % dos casos resultam de novas mutagdes; estes numeros justificam o fato de a
maioria dos pais de filhos acondroplasicos ndo apresentarem a doenga. Na maioria dos casos, o genoétipo do
portador é heterozigoto; sendo homozigoto recessivo, o individuo é classificado como normal e aqueles que
apresentam homozigose dominante manifestam sintomatologia bastante grave, at¢é mesmo letal. OBJETIVO:
Relatar um caso de gémeos univitelinos internados no Hospital Universitario de Jodo Pessoa, portadores de
acondroplasia, com presenca complicacdes respiratérias, decorrentes desta sindrome. METODO: descricdo e
analise dos dados clinico-cirurgicos dos pacientes portadores da sindrome acondroplasica atendidos nesse
Hospital, em Agosto de 2010. RESULTADO: Os gémeos univitelinos A.F.D.M. e A.F.M.D nasceram com este tipo
de nanismo genético e apresentam uma série de complicagdes, inclusive uma deficiéncia respiratoria que revela
um progndstico clinico bastante grave.Criangas com esta sindrome apresentam disturbios respiratérios que levam
a um quadro de hipodxia decorrentes de hipoplasia facial, vias respiratérias superiores curtas, hipotonia dos
musculos respiratérios, ou compressdo de estruturas da ponte cerebral. CONCLUSAO: Apesar de ser um caso
complexo e de dificil tratamento, varias condutas podem ser tomadas para melhorar a qualidade de vida do
individuo com acondroplasia. O acompanhamento de um fisioterapeuta pode contribuir no intuito de prevenir
algias, desvios posturais, problemas articulares e também problemas respiratorios. Algumas intervengdes médicas
também sao necessarias para a melhora no estilo de vida desse paciente, visando: tratar os sintomas, auxiliar o
portador da doencga a encarar a vida, vencendo suas dificuldades fisiologicas e também os preconceitos sociais.

PALAVRAS CHAVES: Acondroplasia, Problemas respiratérios, Nanismo
Email: leevandiniz@gmail.com
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PSEUDO-HERMAFRODITISMO FEMININO: IMPLICAGCOES MEDICAS E PSICO-SOCIAS

Eduardo Sérgio Soares Sousa - Ana Carolina Gondim de Albuquerque Oliveira - Milson Brasileiro de Oliveira
Gomes - Leonardo de Lima Leite - Esther Gongalves Diogo de Lima

INTRODUGAO: A Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC) é uma doenca autossémica recessiva na qual ocorre uma
deficiéncia da enzima 21-hidroxilase na cascata da esteroidogénese adrenal resultando, por fim, na
hiperestimulagcao das glandulas adrenais. A incidéncia é relatada em torno de 1:14.500 nascidos vivos. Sua
expressao clinica varia de acordo com o0 sexo ou com a presenga ou nado de deficiéncia na produgao de
mineralocorticdides. RELATO: RN de CR, nascido de parto cirirgico apresentando ao exame macroscopico
genitalia externa ambigua. Emitido declaracdo de nascimento com determinagédo do sexo masculino. Com um ano
de idade foi submetida a avaliagdo genética. Caridtipo resultou em 46XX. Realizada video-laparoscopia com
visualizag&o do utero e bidpsia das génadas. As dosagens hormonais foram compativeis com HAC e o tratamento
medicamentoso. Realizada corregdo cirlrgica da genitalia ambigua. A crianga, geneticamente feminina, foi
registrada com nome e sexo masculinos, sendo tratada como tal. DISCUSSAO: O individuo pode apresentar
desde uma discreta clitoromegalia até uma genitalia externa totalmente virilizada, indistinguivel do sexo masculino.
O desenvolvimento de ovarios e uteros ocorre normalmente. A deficiéncia da enzima 21-hidroxilase ocasiona
acumulo do hormdnio 17-hidroxiprogesterona, e consequente déficit de cortisol. Esse processo leva a
hipersecregdo de ACTH (Horménio Adreno-Corticotrofico) pela hipéfise, por meio do mecanismo de
retroalimentagao negativa, resultando em hiperestimulagao das glandulas adrenais, com aumento de tamanho das
mesmas. Associado ao perfil genético, o psiquismo da doenga merece destaque que resulta, na maioria das
vezes, em sequelas por toda a vida. Por esse motivo, a adequada avaliagdo de cada caso pode evitar que o
paciente incorpore o comportamento do sexo oposto, ante a estética da anomalia, interferindo no desenrolar das
relagdes interpessoais e familiares.

Email: esergiosousa@uol.com.br

RELATO DE CASO - ESTENOSE DE JUNGAO PIELOURETERAL

Antonio Medeiros Sobral Neto - Felipe Toscano L[ns de Menezes - Gabriela Bezerra Nobrega; Gabriela Pereira
Molina - Patrick Aureo Lacerda Almeida Pinto

INTRODUGAO: A obstrucdo da jungdo pieloureteral (estenose de JUP) é uma restricdo congénita ao fluxo da
pélvis renal para o ureter e, conforme grau de obstrugdo, pode haver perda progressiva da fung¢do renal.
Geralmente diagnosticada na infancia e na adolescéncia apds quadro de abdominalgia, lombalgia, hematuria,
infecgdo urinaria ou tumoragdo abdominal. METODOS: Andlise de caso e revisdo bibliografica de artigos
cientificos das bibliotecas virtuais LILACS e SciELO. CASO CLINICO: A.M.S.N., masculino, 19 anos, branco,
solteiro. Aos 18, realizou ultrassonografia apos intensa dor lombar, nauseas e hematuria, revelando estenose de
jungéo pieloureteral de rim direito, com hidronefrose grau lll ipsilateral. Realizaram-se TC, cintilografia renal
dindmica e urografia excretora. Tratamento cirurgico optado — pieloplastia. No trans-operatério, verificou-se
obstrucéo distal préximo ao 6stio ureteral direito da bexiga urinaria, ndo identificada previamente. Realizou-se, trés
dias depois, nova cirurgia para desobstru¢cao caudal. Paciente evoluiu com fistula reno-cuténea, regredida apds 20
dias. Antibioticoprofilaxia pds-cirdrgica instaurada. Seis meses depois, nova urografia excretora revelou moderada
pelvicaliectasia renal a direita. Atualmente, encontra-se bem, sem queixas urinarias.RESULTADOS E
DISCUSSAO: Estenose de JUP ocorre em 1/1000 recém-nascidos, uma das mais comuns anormalidades
congénitas urogenitais. Antibioticoterapia é indicada para obstrugdes com hidronefrose grau | e Il, assintomatica
ou nao; tratamento cirdrgico, para hidronefrose grau Il ou IV com perdas maiores que 20% da fungao renal.
Estudos moleculares demonstram que fatores Bmp4, da superfamilia TGF-beta, sdo os principais responsaveis
pelo desenvolvimento ureteral embrionario. Assim, mutagdes nos genes que codificam tais proteinas trazem
alteragdes estruturais, como a tratada. CONCLUSOES: Existem controvérsias sobre a histéria natural da
obstrugao da JUP, necessitando de esclarecimentos que ajudem na estratégia para tratamento adequado. Nesse
contexto, avaliagdo genética é cada vez mais utilizada para identificagdo causal primaria e avaliagao terapéutica e
prognoéstica desta anomalia.

PALAVRAS-CHAVE: Estenose de jungao pieloureteral. Congénito. Hidronefrose.

Email: netinho_306@hotmail.com
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PSORIASE E ARTRITE PSORIATICA EM PACIENTE PEDIATRICO

Milson Brasileiro de Oliveira Gomes - Carla Cristina Braga Maranh&o - Arthur Brenno Victor dos Santos - Esther
Bastos Palitot - Marcos Martins Soares Junior.

INTRODUGAO: A psoriase é uma doenga inflamatéria crénica, imuno-mediada, de base genética que acomete
principalmente a pele, podendo afetar as articulagdes, regido palmo-plantar e unhas. Dentre os fatores
patogénicos, ha o envolvimento de linfécitos T CD4+ e CD8+, do Complexo Principal de Histocompatibilidade
(MHC), além de fatores ambientais, genéticos e sistémicos envolvidos em erros na diferenciacdo celular que
levam a hiperplasia epidérmica caracteristica da doenga. Em criangas, a doenga é geralmente mais agressiva e de
dificil controle, sendo o marcador o HLA-Cw5. Na populagdo em que a psoriase iniciou-se na fase adulta, a
doenca é de melhor controle e tratamento, sendo o alelo HLA-Cw6 o mais comum. RELATO: MPBS, 10 anos,
desde os cinco anos de idade refere surgimento de lesdes eritemato-escamosas em regiao palmo-plantar, tendo
iniciado tratamento com metotrexate, porém nao houve resposta terapéutica. O quadro clinico evoluiu com piora
das lesGes e surgimento de artrite psoriatica. Atualmente faz uso de etanercept, imunobiolégico anti-TNF,
apresentando significativa melhora e controle das lesdes e sintomas artropaticos. DISCUSSAO: A psoriase é
pouco relatada em criangas. Estima-se que de 25-45% dos casos podem iniciar antes dos 16 anos de idade e, em
cerca de 2% dos casos, antes dos dois anos de idade. Quanto mais precoce, mais grave tende a ser a evolugao
do quadro. Estudos indicam que ambos os géneros sdo afetados igualmente e que o risco de desenvolver
psoriase € maior quando um dos pais ou ambos sdao acometidos. Muitos alelos HLAs tém sido associados,
especificamente: HLA-Cw6, HLA-Cw5 e HLA-DQ9. Pesquisas tém revelado loci de susceptibilidade denominados
Psors, localizado nos cromossomos 6p, 17q, 4q e 1q. As medicagdes sistémicas utilizadas tém indicagao limitada
na infancia, devido aos efeitos cumulativos das drogas e a baixa aceitagao.

Palavras-chave: Psoriase, artrite psoriatica, crianca.

Email: arthur_brenno@hotmail.com
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REGISTRO DE CRIANGA COM LEUCODISTROFIA NO ALTO SERTAO PARAIBANO, NORDESTE DO
BRASIL: RELATO DE CASO

Vanessa Lisbethe Bezerra Maropo - Ana Raisa Bezerra Salles - lury Gomes Batista - Samantha Azevedo
Rodrigues - Vanessa Ramos Nobrega.

INTRODUGAO: A leucodistrofia € uma doenca genética rara caracterizada por desmielinizacdo progressiva do
sistema nervoso central e periférico. Existem pelo menos 40 tipos de leucodistrofias descritas que podem ser
herdadas de forma recessiva, dominante, ligada ao X ou ainda através de muta¢des ndo herdadas. OBJETIVO:
relatar um caso de leucodistrofia autossdbmica recessiva no Sertdo do Estado da Paraiba, Regiao Nordeste do
Brasil, cuja classificagao néo foi identificada. Metodologia: foram utilizados anamnese, exame fisico e exames
complementares do tipo hemograma, ultrassonografia abdominal e ressonancia magnética da cabeca. RELATO
DE CASO: crianga do sexo feminino, 8 anos, com desenvolvimento psicomotor normal até os 4 anos. Realizou
ressonancia magnética tendo como hipoteses diagnoésticas: leucodistrofia metacromatica, doenga de Nielman-
Pick, doenca de Krabbé ou mitocondriopatia. Desde entdo houve uma progressiva diminuicdo desse
desenvolvimento com perda do equilibrio, da deambulac&o, degluticdo, do controle esfincteriano, com fraqueza
progressiva de todos os musculos, convulsdées, contragcbes musculares e movimentos involuntarios dos membros
superiores e inferiores. A fala tornou-se dificil e hoje apenas balbucia monossilabos vagos. Audigdo, visdo e
memoria apresentam-se preservadas. Ndo ha hepatoesplenomegalia e é acometida por infecgbes respiratorias
freqlientemente. Duas das suas irmas apresentaram os mesmos sintomas na mesma faixa etaria, falecendo aos
11 e 12 anos, outras duas irmas nao foram afetadas e possuem 14 e 16 anos. Seus pais ndao possuem
consanguinidade. Atualmente faz uso dos anticonvulsivantes carbamazepina e valproato de sdédio, realiza
fisioterapia duas vezes por semana e faz uso de dieta liquida e pastosa. COMENTARIOS FINAIS: E importante o
conhecimento desta doenga e seu diagndstico, pois assegura maior expectativa e melhor qualidade de vida ao
paciente. Neste caso, necessita-se de um diagnéstico preciso para melhor tratamento, além de acompanhamento
psicolégico. O aconselhamento genético esta sendo realizado.

Palavras-chave: Leucodistrofia; neuropatia genética; desmielinizacao.
Email: vanessamaropo@hotmail.com
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ESTUDO EPIDEMIOLOGICO DE MALFORMAGOES CARDIACAS CONGENITAS NO MUNICIPIO DE JOAO
PESSOA-PB

Marcella Muniz Marinho - Milson Brasileiro de Oliveira Gomes - Natalia Maia Diniz - Nelson Pereira de Carvalho
Filho - Carla Cristina Braga Maranhao

INTRODUGAO: As cardiopatias congénitas sdo malformagdes que apresentam pior resultado neonatal, sendo a
terceira causa de morte perinatal, alcangando uma taxa de 20% a 40%. Esse percentual é provavelmente maior se
considerarmos o periodo gestacional e, principalmente, a associagcédo das cardiopatias congénitas com o numero
expressivo de mortes fetais. Objetivos: Avaliar casos de malformagdes cardiacas congénitas registradas na
maternidade Frei Damidao, no municipio de Jodo Pessoa-PB, analisando os dados de acordo com idade materna,
grau de escolaridade da mae, realizacdo de pré-natal, idade gestacional e outras variaveis. METODOLOGIA: Foi
realizado um estudo de coorte transversal, onde foram revisados prontuarios de 13 pacientes cujos filhos foram
diagnosticados com malformagdes cardiacas e internados na UTI neonatal da maternidade Frei Damido, durante o
periodo compreendido entre janeiro de 2008 a dezembro de 2010. RESULTADOS: Observamos que a maioria
dos recém-nascidos que apresentaram cardiopatia ao nascimento nido obtiveram resolugdo do seu problema,
sendo constatado que 46% destas criancas vieram a o6bito e 38,5% necessitaram de transferéncia para outros
estados. A incidéncia de cardiopatias congénitas foi maior nos extremos de idade materna, 38% abaixo de 22
anos e 23% acima de 35 anos. Apenas 3 mées concluiram o ensino médio. DISCUSSAO: Os defeitos cardiacos
congénitos sdo causados por mecanismos génicos ou cromossdmicos, outros resultam da exposicdo a
teratégenos, como o virus da rubéola, no entanto, a maioria dos casos é de causa desconhecida. A identificagdo
precoce e o consequente cuidado da gravidez e do recém-nascido de alto risco sdo fundamentais na redugéo da
mortalidade materna, fetal e perinatal, bem como na redugcdo de complicagdes das doencas basicas. O
diagnéstico pré-natal é o ponto-chave para encaminhar a gestante ao servigo terciario de referéncia capaz de
oferecer cuidados a esse recém-nascido.

Palavras-Chave: Epidemiologia, malformagdes cardiacas, congénita.
Email: milsonbrasileiro@hotmail.com
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IMPLICAGOES GENETICAS NA DOENGA DE ALZHEIMER: REVISAO DE LITERATURA

Djanino Fernandes da Silva - Kiara Freitas de Bittencourt - Mateus Dias Américo - Mauro Henrique Borges da
Costa - Zildete Vieira Pedrosa

INTRODUGAO/OBJETIVO: O trabalho objetiva realizar um estudo na literatura cientifica em relacdo aos genes
conhecidos como fatores de risco ou responsaveis pela degeneracao do tecido nervoso na Doenga de Alzheimer
(DA) que se caracteriza por atrofia cortical e perda progressiva de neurénios. Verifica-se nessa neuropatia, a
presenga de placas neuriticas contendo B-amildides e ainda, emaranhados neurofibrilares resistentes a
degradagéo enzimatica, destacando-se o papel patogénico do gene APP (proteina precursora da B-amildide) em
areas vinculadas a fungao cerebral, principalmente no neocértex, hipocampo e amigdalas — por¢gdes cruciais para
o processamento de informagbes, aquisicdo de lembrangas novas e evocagdo de memoérias antigas.
RESULTADOS: Estudos indicaram, também, uma diminuigcdo da atividade da enzima colina acetiltransferase.
Além disso, essa disfungdo constitui-se de heranga genética complexa e multifatorial, inclusive, envolvendo a
interagdo dos genes com o ambiente (genes de susceptibilidade). Dessa forma, se descobriu a existéncia de
outros genes predisponentes da DA como PS1; PS2; ApoE4 (apolipoproteina E do tipo 4) que interage com a B-
amiléide; A2M (a-2-macroglobulina); ainda os genes ABCA7, papel na lipidico homeostase em células do sistema
imunolégico, EPHA1, para um tipo de proteina-tirosina quinase, CD33, para um receptor transmembrana que
expressa células da linhagem mielodide; sendo incluidos também os genes CD2AP e MS42A. Esse aporte génico
estdo associados com deficiéncias no reparo do DNA, ciclo celular retardado, instabilidade cromossdmica, perda
do cromossomo X no envelhecimento de mulheres normais, sitio fragil cromossémico 6p21 e diminuicao da
atividade dos genes ribossémicos. O disturbio pode ter inicio tardio (na vida senil) ou precoce. CONCLUSAO:
Apesar, de todos essas pesquisas, a DA ainda impde-se para a humanidade com causas e tratamentos ainda
indefinidos. Portanto, pretende-se nessa revisdo de literatura, analisar as implicagbes génicas no processo
fisiopatoldgico da DA.

Palavras-chave: Doenga de Alzheimer, genética, B-amiloide.
Email: fernandj_rn@hotmail.com
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PACIENTE COM DELEGAO (6)(P23): RELATO DE CASO
Rafael Dayves Medeiros de Queiroz - Paulo Victor de Souza Araujo

INTRODUGAO: Os raros relatos de casos descritos de delecdo (6)(p23) reportam descobrimento da delecdo apos
diagnéstico de leucemia mieldide aguda (LMA), omitindo os tragos fenotipicos que poderiam ajudar a identificar
portadores dessa mutagdo. Neste relato, apresentamos um caso de uma crianga com delegdo (6)(p23)
comprovada pelo cariétipo com banda G e aspectos dismorficos especificos. RELATO DE CASO: Paciente
I.P.M.M., sexo feminino, 11 meses, procedente de Cabageiras/PB, encaminhada da APAE para diagnéstico. Ao
nascer, permaneceu na UTI durante 7 dias sem diagndstico preciso (suspeita de cardiopatia, pneumonia intra-
uterina e sindrome de Down). Gestagcdo sem intercorréncia, apgar de 5 min 8, ao nascer peso de 2.875¢g, estatura
de 47.5cm e perimetro cefalico de 33cm. Ao exame fisico apresentou: exoftalmia, fenda palpebral obliqua, palato
arqueado, dedos longos, prega unica palmar e ponte nasal alargada. Pais de casamento ndo consangliineo com
dois outros filhos sem anomalias. Foi solicitado ecocardiograma e cariétipo com banda G, os quais revelaram
cardiopatia e caridtipo 46, XX, delecdo (6)(p23). Quanto ao desenvolvimento, até os 6 meses, a paciente
apresentou estatura dentro do 50° centil, caindo, no 11° més, abaixo do 5° centil. Paciente apresentou peso dentro
do 10° centil até o 4° més, caindo para muito abaixo do 5° centil apds essa idade. DISCUSSAO/CONCLUSAO:
Em relacdo a clinica do paciente com delecdo (6)(p23), Law et al mostrou um estudo comparativo em 11
pacientes: mais de 50% apresentaram retardo no desenvolvimento/hipotonia, anomalias na orelha, no palato e nos
olhos, formato anormal do cranio, defeitos cardiacos e anomalias genitais.Esses achados sdo compativeis com o
quadro clinico da paciente. Quanto a LMA, o risco para a paciente devera ser considerado s6 a partir da sexta
década.

Email: rafaeldayves@hotmail.com

SINDROME DE SECKEL COM AGENESIA DE GONADAS: RELATO DE DOIS CASOS

Deilana Azevedo Barbosa - Gabriel Leiros Romano - Karoline Rayana dos Santos - Paula Frassinetti Vasconcelos
de Medeiros

INTRODUGAO: A Sindrome de Seckel, é uma sindrome genética com heranga autossdémica recessiva, associada
a diferentes loci (3922.1-924; 14923; 18q11.31g1),demonstrando uma heterogeneidade genética. Caracteriza-se
face tipica, de passaro, por retardo no crescimento uterino, baixa estatura proporcional; microcefalia; retardo
mental. RELATO DOS CASOS: Caso 1- APCR, 18 anos, sexo feminino, baixo peso ao nascer. Apresenta
microcefalia, nariz proeminente, rosto estreito, retrognatia, retardo mental leve, implantagcdo baixa das orelhas,
I6bulos hipoplasticos, atraso da puberdade. Peso e altura abaixo do p5 (147 centimetros, 32,3 kg). Cariotipo
normal, FSH, LH elevados; estradiol baixo, ultra-sonografia pélvica: agenesia do Utero e ovarios. Caso 2 - EGR, 2
anos e 8 meses, sexo masculino, queixa principal de baixo peso e baixa estatura, criptorquidia bilateral; cariétipo
XY; PC ao nascer 32cm; orelhas pequenas, afastamento 1° e 2° pododactil, face de passaro. Na ultra-sonografia
pélvica ndo ha imagens sugestivas de testiculos. DISCUSSAQ:Observa-se entre esses pacientes com Sindrome
de Seckel, a agenesia utero-ovariana na primeira paciente e criptorquidia bilateral no segundo paciente. A
associagdo de agenesia Utero-ovariana , que ocasionou na paciente de 18 anos um hipogonadismo
hipergonaditréfico é raro na literatura sobre a sindrome. Ha apenas referéncia ao atraso puberal na sindrome se
Seckel, sem definigdo de sua etiologia. Criporquidia € um achado freqliente no exame pediatrico, mas em geral os
testiculos podem ser identificados por exame de imagem, o que n&o foi 0 caso do segundo paciente. S6 na idade
puberal se podera saber se o paciente desenvolvera os caracteres sexuais dependentes dos testiculos, ou se
também apresentara um hipogonadismo hipergonaditroéfico.

Palavras chaves: seckel, hipogonadismo, criptorquidia.

Email: deilanazevedo@hotmail.com
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DISPLASIA CLEIDOCRANIANA : RELATO DE CASO

MENDES, Lais Jorge — COUTINHO, Ana Caroline Caldas - MELO, Julia Carole Medeiros de - GODOY Gustavo
Pina - MEDEIROS, Paula Frassinetti Vasconcelos

INTRODUGAO: a displasia cleidocraniana (DCC) é uma sindrome rara, com prevaléncia de um por milhdo. Pode
ocorrer por mutacdo de novo ou transmissdo autossémica dominante, tem penetrancia completa e grande
variabilidade fenotipica. Mutagbes no gene CBFA1 (situado no cromossomo 6p21) impedem a transformagao das
células-tronco mesenquimais em osteoblastos e compromete diversos ossos e articulagdes do corpo, dentre eles
claviculas, cranio, face e dentes. A auséncia das claviculas, que ocorre em 10% dos casos, ou a sua formacgao
parcial permite aos seus portadores movimentar os ombros para frente, até a linha média do corpo, sem nenhum
desconforto. O estudo radiolégico permite o diagnostico preciso desta displasia. RELATO DE CASO:: R.J.O., sexo
masculino, 37 anos, seM filhos, encaminhado por retardo associado a estigmas faciais sindrdmicos e com relato
de erupcgdo atual dos dentes. No periodo neonatal, foi observado atrofia de coanas e sé houve eliminacdo de
urina no 5° dia, apds intervengao cirurgica na uretra. Na infancia, apresentou atraso no fechamento das fontanelas
e desenvolvimento psicomotor insatisfatério. A mae e as duas irmas sao afetadas, apresentando caracteristicas
menos evidentes. No exame fisico foi encontrado cranio com, palato arqueado, estreito e profundo, Uvula presa no
pilar amigdaliano direito, desvio do septo nasal, uso de prétese dentaria, mobilidade anormal dos ombros para
frente, possibilitando o toque entre eles, braquicefalia, depresséo cranio-frontal mediana e baixa estatura (155cm,
<P5). Exame radiografico: hipoplasia das claviculas, sobretudo seus segmentos laterais, e relagbes articulares
mantidas, aumento do didmetro latero-lateral craniano, presenca de multiplos ossos wormianos adjacentes a
cintura lambddide, leve desvio do eixo vertebral para a esquerda, encurtamento dos colos femurais.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: as caracteristicas clinicas e radiograficas permitiram o diagnéstico de DCC. A
historia familiar com presenca de mae e irmas com caracteristicas fisicas menos evidentes reforcam a
variabilidade fenotipica da sindrome. Como doenga de padrao autossémico dominante foi informado ao paciente a
possibilidade elevada (50%) de ter filhos afetados.

Email: lais.jmendes@hotmail.com
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DISCONDROSTEOSE DE LERI-WEILL ASSOCIADA A MUTAGAO NO GENE SHOX: RELATO DE CASO

Rayana Elias Maia - Guilherme Augusto de Andrade Lima Barbosa - Andrew Vinicius de Souza Batista -
Rosangela R. R dos Santos - Paula Franssineti de Medeiros

INTRODUGAO: O gene SHOX, localizado na regi&o pseudoautossdmica (PAR1) do brago curto dos cromossomos
sexuais, é fundamental na determinagao da altura normal, e delegbes nele estdo associadas a baixa estatura de
algumas enfermidades como a Discondrosteose de Leri-Weill (DLW). A DLW é uma forma frequente de displasia
6ssea com heranga autossdmica dominante, caracterizada por baixa estatura desproporcional, encurtamento
mesomélico dos membros, limitagdo da movimentagao nas articulagdes do cotovelo e do punho e alteragao tipica
do antebrago - a deformidade de Madelung. E pouco evidente na infancia, acentuando-se na adolescéncia e
tendendo a ser mais grave no sexo feminino. RELATO DO CASO: paciente do sexo feminino, 13 anos, com
queixa de baixa estatura, deformidade e dor nos punhos no inicio da puberdade e histéria de baixa estatura
familiar. Ao exame fisico, apresentou classica triade clinica da DLW com estatura abaixo do percentil 5,
mesomelia e deformidade de Madelung, com alinhamento radioulnar anormal; além de cubito valgo, geno varo e
aspecto de musculatura hipertréfica nos membros. Radiografia mostrou pseudoluxagao dorsal da porgéo distal da
ulna, triangularizagado da epifise distal do radio com fusdo precoce da sua porgado ulnar, saliéncia cubital e
piramidalizagao do carpo. Analise genética do gene SHOX, por MLPA detectou grande delecdo na PAR1, em
heterozigose, envolvendo o gene SHOX, a SHOX area e os genes CSF2RA, IL3RA e ASMT.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: A haploinsuficiéncia do SHOX é detectada em 77% dos pacientes com DLW e
apesar desse fato ser um fator favoravel ao tratamento da baixa estatura com hrGH, o diagnéstico tardio na
paciente impossibilitou o tratamento. A importancia da suspeita e confirmacdo precoce da mutacdo do gene
SHOX reside na possibilidade de reversdo parcial da baixa estatura na crian¢ca e aconselhamento genético a
familia. Palavras-chave: SHOX; Discondrosteose de Leri-Weill; Deformidade de Madelung; Baixa estatura.

Email: rayanamaia@hotmail.com
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DOENCA DE GAUCHER: RELATO DE CASO

Camila Carolina de Souza - Dynara Mabel de Queiroz Pinheiro - Janaina Reis Menezes -Rosangela R. R Santos -
Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A doencga de Gaucher é uma doenga recessiva autossdémica definida pela presenca de dois alelos
mutantes para o gene da enzima glicocerebrosidase, localizado na regido q21 do cromossomo 1. A mutacao
genética é responsavel pela decomposicao catalitica insuficiente dentro dos lisossomos, levando a armazenagem
de grandes quantidades de substrato dentro dos mondcitos/macrofagos, principalmente em bago, figado, medula
6ssea e pulmao. O homozigoto para N370S na doenga de Gaucher do TIPO I, forma nao neuropatica, afeta
criancas e adultos com hepatoesplenomegalia, anemia, trombocitopenia, leucopenia e lesdes 6sseas. RELATO
DE CASO: R.F.S., sexo masculino, 11 anos, natural e procedente de Campina Grande-PB.filho de pais
consanguineos, apresentou hepatoesplenomegalia, plaquetopenia associada a fenbmenos hemorragicos desde
os 7 anos de idade e déficit pondo- estatural. Apds prova terapéutica, ndo responsivo para Calazar, foi realizado
novo mielograma, quando foram vistas células de Gaucher. A avaliacdo enzimatica comprovou o diagnéstico de
Doencga de Gaucher. Ao diagnostico apresentava comprometimento 6sseo importante . Resultados de ensaios
enzimaticos: B-glicosidase= 0,22nmol/h/mg de proteina(VR=10-45) e Quitotriosidase= 16801nmol/h/ml (VR=8,85-
132) e gendtipo N370S/L444P. Foi iniciado tratamento com Imiglucerase-200 Ul, EV, 15/15 dias. Houve regressao
total da hepatoesplenomegalia e normalizagdo da plaquetopenia e anemia . No entanto as lesbes 6sseas nao
responderam no mesmo nivel Atualmente recebe reposicao enzimatica na dose de 60 Ul/kg , em funcao das
lesbes 6sseas. DISCUSSAO/CONCLUSAO: houve um retardo no diagndstico de Doenga de Gaucher.no paciente,
por ser o Calazar uma doencga freqlente na regido e o quadro clinico de ambas as doengas se sobrepor. O
paciente é filho de pais consanglineos, o que aumentava a possibilidade de uma doenga AR. Apesar de primos
de primeiro grau, o paciente tem doenca de Gaucher causada por uma heterozigoze composta ( gendtipo
N370S/L444P).

Palavras-chave: Erro inato, Gaucher, n&o neuropatica.

Email: camila_carolina@hotmail.com
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MANIFESTAGAO ATiPICA DA VARIANTE ANEMIA FALCIFORME/ BETA TALASSEMIA: RELATO DE UM
CASO

Joacilda da Conceigao Nunes - Rosa Trocoli - Isabella Lacerda de Oliveira - Valcilene Ives de Freitas - Maxrose
Freitas

INTRODUGAO: Doenga falciforme é uma denominacdo usada para caracterizar uma doenga causada pela
presenga de hemoglobina S (HbS) nas hemacias, resultante de uma mutacdo que se expressa em homozigose,
autossbémica recessiva. A doenga pode vir associada a outros defeitos estruturais da hemoglobina como HbS/beta
talassemia, HbS/HbC, HbS/Persistencia hereditaria da hemoglobina feta, HbS/HbD. Clinicamente apresnta-se com
anemia cronica, crises vaso-oclusivas recorrentes, crises dolorosas, aumento da susceptibilidade a infecgoes,
crise aplastica, crise de sequestracdo esplénica, acidente vascular cerebral, lesbes oftalmicas, cardiacas,
pulmonares e renais, colelitiase, necrose asséptica da cabecga do fémur, priapismo, Ulcera de perna e alteragoes
no crescimento e desenvolvimento. OBJETIVO: relatar um caso de anemia falciforme/beta talassemia com
manifestagbes atipicas atendido em hospital publico de Jodo Pessoa/PB.RELATO DE CASO: Y.V.L, pré-escolar
de 5 anos de idade, masculino, pardo, procedente de Pilar/PB, admitido na urgéncia do Hospital Arlinda Marques,
em margo de 2011, apresentando rigidez de nuca, dor abdominal difusa e febre. O diagnéstico de meningite foi
descartado. Procedeu-se a investigagdo, com exames laboratoriais e de imagem que revelou acentuada anemia
microcitica hipocrémica. Iniciado tratamento com ceftriaxona 1g e hemotransfusdo. Evoluiu com artralgia e artrite
nos membros e febre elevada. O quadro progrediu com dor localizada na tibia esquerda com sinais flogisticos. Foi
acrescentado oxacilina ao tratamento.RESULTADO: o esfregaco de sangue periférico, DHL, reticulécitos
revelaram anemia hemolitica com Coombs direto negativo, G6PD normal, FAN e anti-SM n&o reagente e
eletroforese de hemoglobina com doenga falciforme/beta talassemia, caracterizada pela presenca de HbS,
aumento de HbA2 e auséncia de HbA. Realizada nova transfusao sanguinea e feito acido félico com boa resposta
ao tratamento.CONCLUSAO: segundo a OMS, no Brasil a prevaléncia da Hb S/Talassemia é 1: 25 mil pessoas e
nascem 600 criangas/ano com esse gendtipo. Apesar da alta prevaléncia das hemoglobinopatias, ainda se tem
dificuldade para diagnosticar e tratar precocemente suas manifestagdes atipicas como no presente caso, visto que
sdo afecgdes cronicas que requerem acompanhamento constante e podem levar a morte.

Email: valjuniorbsf@gmail.com
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PERFIL DE RECEM-NASCIDO§ COM MALFORMAQ()ES CONGENITAS EM UTI NEONATAL DO MUNICIPIO
JOAO PESSOA-PB, ANALISE DE 2010 A ABRIL 2011.

Rivus Ferreira Arruda - lanne Feitosa Lucena - Homero Medeiros de Oliveira Junior - Marcella Muniz Marinho -
Joacilda da Conceigao Nunes

INTRODUGAO: As malformagdes congénitas representam a segunda causa de mortalidade neonatal, atras
apenas da prematuridade. A incidéncia dessas alteragbes encontra-se entre 2% e 3% dos nascidos vivos, sendo
as anomalias cardiovasculares e as do sistema nervoso as mais prevalentes e com maiores indices de
mortalidade neonatal. OBJETIVOS: Determinar a prevaléncia de malformagdes congénitas em recém-nascidos
internados em UTI neonatal da Maternidade Frei Damido em Jodo Pessoa-PB. METODOLOGIA: Realizou-se
estudo transversal, partindo-se de 30 pacientes com malformacédo congénita internados na Unidade de Terapia
Intensiva (UTI) neonatal da Maternidade Frei Damido, em Jodo Pessoa-PB. O universo da pesquisa foi de 238
neonatos. O periodo de estudo foi de janeiro de 2010 a abril de 2011. RESULTADOS: As malformacdes
encontradas foram cardiopatias, gastroisquize, fenda palatina, sindrome de Pierre-Robin, meningomielocele,
atresia ileal, auséncia de corpo caloso, atresia esofagica e traqueomalacia. Verificou-se que 12,6% dos pacientes
apresentavam algum tipo de malformagéo congénita, dos quais 3,3% tinham cardiopatia e 0,84% gastroisquize.
Os pacientes malformados apresentaram duas vezes maior risco de mortalidade do que o grupo de neonatos
internados na UTI sem malformagdes congénitas. 100% dos recém-nascidos com malformagdo congénita do
nosso estudo tinham idade gestacional inferior a 37 semanas. CONCLUSOES: Todos os pacientes com
malformagdes foram prematuros, representando maior risco de mortalidade neonatal. Apesar do 6nus hospitalar
ser elevado, esses neonatos necessitam de apoio em terapia intensiva apds o nascimento. Apenas com o auxilio
medico-hospitalar esses pacientes terdo a chance de obter um melhor prognéstico e qualidade de vida.

Palavras-chave: Malformacgao congénita; Cardiopatia congénita; UTI neonatal.
Email: ianinhafeitosa@hotmail.com
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FREQUENCIA DE MUTAGOES DO GENE DA 21-HIDROXILASE EM PACIENTES COM HCSR CLASSICA E
NAO CLASSICA.

Marcio Souto Batista de Almeida - Maxlanio William de Souza Guedes - Philipe Meneses Benevides - Paula
Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: Mutagdes no gene da 21 —hidroxilase s&o responsaveis por 90-95% dos casos de Hiperplasia
Congénita de Supra-Renal (HCSR). Ha diferentes fendtipos para este disturbio, no tipo classica, dois tergos sao
tipo perdedor de sal com ou sem genitalia ambigua, se feminino ou masculino, respectivamente, e o tipo nao-
classico pode se apresentar apenas como pubarca precoce.OBJETIVOS: Descrever a freqiéncia das mutacoes
encontradas em 19 pacientes que apresentavam hiperplasia congénita de supra-renal classica ou néo-classica.
METODO: estudo retrospectivo em 19 pacientes com quadro clinico de hiperplasia congénita de supra renais , tipo
classico e ndo classico que tiveram pesquisa de mutagbes no gene da 21 hidroxilase atrav;es de PCR e
seguenciamento. No estudo genético foram pesquisadas as mutagdes P30L, intron2(G656), E3 (do 8pb), 1172N,
C1E6, V281L, F360insT, Q318X, R339H, R356W, G424S, R426H e P453S e possiveis rearranjos
(delegdo/conversao) dos genes CYP21A2 e CYP21AP. RESULTADOS: 6/19 pacientes tiveram alteragdes
encontradas em homozigose, sendo 1/6 caso por mutagdo V281L, 2/6 casos por mutacéo Intron 2 (G656), 1/6
caso por delecdo do gene CYP21A2, 1/6 caso por mutagédo 1IVS2-13 C>G e em 1 caso houve mutagdo que nao
altera atividade da enzima (S268T). Em 4 casos houve dupla mutagéo em heterozigose: intron 2 (G656) e L142P;
intron 2 (G656) e R356W; Q318X e L12M; e V281L e P357S. Em 9/19 casos houve alteragdes em heterozigose,
sendo 5/9 casos V281L, 1/9 caso P453S, 1/9 caso V3581,1 caso M239K /9 e 1/9 caso P267L. CONCLUSOES: As
mutagdes mais freqlientes foram intron 2 (G656), que foi encontrada em 2 casos em homozigose e 2 em dupla
heterozigose isolada e V281L tendo sido encontrada em um caso em homozigose 1 em dupla heterozigose e 5
em heterozigose isolada, o que é condizente com a literatura, diferindo apenas com relagdo a mutagao 1172L que
nao foi encontrada em nenhum caso e em 3 estudos brasileiros esta entre as 3 mais freqiientes.
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ENCEFALOCELE FRONTOPARIETO-OCCIPITAL: RELATO DE CASO
Camila Carolina de Souza - Dynara Mabel de Queiroz Pinheiro - Janaina Reis Menezes

INTRODUGAO: Os defeitos do fechamento do tubo neural (DFTN) sdo malformagdes congénitas frequentes que
se originam durante a quarta semana embriogénica. Uma das formas clinicas encontradas é a encefalocele, na
qual cérebro e meninges herniam-se através de um defeito na calota craniana. A maioria dos casos é atribuida a
heranga multifatorial ,interagdo genética e de fatores ambientais. RELATO DO CASO:: M.C.R.L.,feminino, natural
de Campina Grande-PB,nascida em 24/07/2010, parto distécico com 38 semanas, peso e comprimento
adequados para idade gestacional. Pais ndo consanguineos, irmao e irma mais velhos saudaveis. Gestagdo sem
intercorréncias, porém ultra-sonografia (16 semana) evidenciou parénquima cerebral de contornos irregulares e
ossos de calota craniana de dificil visualizagao, interrogando-se exencefalia. As seguintes, 232 e 352 semanas,
formagéo parcial dos ossos da calota ocasionando herniacdo do encéfalo. Genitora ndo fez uso de acido félico
antes nem durante a gestagdo. RN chorou ao nascer, porém evoluiu apresentando febre, apnéias, cianose,
hipertonia e opistétono, com administragdo de oxacilina, amicacina e fenobarbital e boa evolugédo. Ao exame fisico,
encefalocele fronto-parieto-occipital, orelhas displasicas, ectrodactilia no pé direito, implantagdo proximal do 4°
pododactilo do pé direito e 5° do esquerdo. Radiografia lombo-sacral (27/10/10) nao evidenciou anormalidades. TC
(11/11/10) mostrou malformag¢do cranioencefdlica severa, associada a areas extensas de encefalocele e
alteragdes morfologicas de estruturas encefdlicas supratentoriais. Atualmente, a crianga apresenta engasgos
(interrogado engasgo central ou malformagéo otorrinolaringoldgica), em uso de fenobarbital, com controle das
convulsées. Como associado a encefalocele a paciente apresenta malformagdes outras, aguarda resultado do
caridtipo e avaliagdo otorrinolaringolégica. DISCUSSAO/CONCLUSAQ: assim como a paciente descrita, os
relatos na literatura mostram que os DFTNs sdao mais comuns no sexo feminino. A paciente apresentou uma
encefalocele gigante, menos freqliente do que os defeitos de fechamento da coluna . A mae nao utilizou &cido
folico durante o fechamento do tubo neural, uma conduta ainda nao consolidada no Brasil A encefalocele ocorreu
associada a outras malformagdes, o que torna imperiosa uma investigacdo genética mais aprofundada para
aconselhamento genético.

Email: dynaramabel@hotmail.com

UTILIZAGAO DA QUITOSANA COMO UM PROMISSOR AGENTE NA TERAPIA GENICA

Amanda Maria Pessoa Gomes - Renata Aguiar de Franga - Rodrigo Niskier Ferreira Barbosa - Morgana Maria
Souza Gadelha de Carvalho - Fabio Correia Sampaio.

INTRODUGAO: A quitosana é um polissacarideo obtido a partir da desacetilagdo da quitina, sendo muito
abundante na natureza, perdendo para a celulose. As propriedades da quitosana sdo dependentes do seu peso
molecular, grau de desacetilacdo e viscosidade. Devido ao baixo custo de producdo, sua biocompatibilidade,
biodegradabilidade, baixa toxicidade, auséncia de mutagbes e ser pouco imunogénica, a quitosana apresenta
potencial favoravel para a entrega de genes. OBJETIVO: Revisar na literatura, dados sobre da utilizacdo da
quitosana na liberagdo génica. METODOLOGIA: Foi realizada uma pesquisa na base de dados PUBMED,
limitada de maio de 2010 a maio de 2011, com as palavras-chave quitosana, DNA e liberacdo. RESULTADOS:
Foram obtidos 56 (cinquenta e seis) trabalhos dos quais 5% foram de revisGes bibliograficas e 95% foram
trabalhos experimentais. Dentro destes, apenas 15% apresentaram resultados inconclusivos. A quitosana
demonstrou promissores resultados em 85% dos trabalhos. Os trabalhos foram realizados em 18 paises, nos
quais 44,4% foram no continente europeu, 44,5% na Asia e 11,1% no continente americano. Entretanto, 50%
desses trabalhos foram realizados com a interagdo da quitosana com o DNA, 3,5% com interagao da quitosana
com o RNA e 7,2% com a interagdo da quitosana com DNA e RNA. Na maioria dos trabalhos a quitosana
demonstrou mucoadesividade, alta eficiéncia de transfeccdo e devido a sua biocompatibilidade e
biodegradabilidade conseqlente baixa imunogenecidiante. Assim sendo, as pesquisas analisadas demonstram
reais possibilidades terapéuticas para doengas como diabetes, artrite, doencgas respiratérias e cardiacas,
Especificamente frente a neoplasias malignas as propriedades de biocompatibilidade e biodegradabilidade da
quitosana em 21,4% demonstrou eficacia maior quando comparada as terapias tradicionais. CONCLUSAO:
Conclui-se entdo que a quitosana e seus derivados possuem alto poder de trasnfecgao, biocompatibilidade,
biodegradabilidade, baixa imunogenicidade o que ossibilita sua aplicagdo concreta na terapia génica.

Palavras-chave: quitosana, terapia génica, DNA.

Email: mandapgomes@hotmail.com
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MANIFESTAGOES CONGENITAS DA ECTRODACTILIA: VARIABILIDADE DA PENETRANCIA E EXPRESSAO
GENETICA

Alaide Gizelly de Freitas Facundes - Gabriella Campos Ferreira Almeida - Giuly Gomes Lima - Karla Renaly Silva
Pontes

INTRODUGAO: A ectrodactilia corresponde a um conjunto de caracteristicas dismoérficas dos membros superiores
e inferiores que podem estar associadas a defeitos provocados por inUmeras mutagdes génicas em multiplos loci
ou alteragdes cromossdOmicas estruturais como delegdes e inversdes. O disturbio é autossémico dominante,
quando a anomalia é isolada, com penetrancia reduzida, esporadica e de carater multifatorial. OBJETIVO: A
revisdo bibliografica tem como objetivos levantar hipéteses que correlacionam a angiogénese e o uso de
teratégenos na formagédo dos membros, discorrer sobre os cromossomos envolvidos na ectrodactilia, os quais
estédo relacionados também com a Sindrome de Displasia Ectodérmica e Fissura Labio-palatal conhecida como
EEC e estimular a comunidade cientifica a estudar essa alteragdo congénita isoladamente, ja que a literatura é
pobre nesse aspecto. METODOLOGIA: O trabalho foi metodologicamente construido a partir da observagao de
um caso no alto sertdo da Paraiba, cujas informagdes foram colhidas com a progenitora da infante, a partir disso
foi elaborada uma revisdo literaria acerca do assunto. RESULTADOS/CONCLUSAO: O achado dessa crianca de
10 anos, apesar de ser uma situagao clinica relativamente rara, apresenta histérico familiar de outros casos, com
diferencas fenotipicas. Salientamos, entdo, a possivel relagdo entre os diferentes niveis de penetrancia nas
geracgdes analisadas, sugerindo-se um salto de geragdes, possivelmente justificado pelo imprinting gendémico,
além dos possiveis efeitos multifatoriais relacionados aos individuos. A origem dos membros ocorre entre a sexta
e sétima semana do desenvolvimento a partir do crescimento do broto pela sinalizagdo de genes e por diversos
fatores de crescimento associados a fibroblastos, conseqientemente é possivel que a ectrodactilia ocorra nesse
periodo. O aconselhamento genético conduz as pessoas a tomada de decisdes sobre a procriacao, além de
facilitar o convivio social através da insergdo dos familiares em grupos de apoio aos portadores da ectrodactilia.

Palavras-Chave: Ectrodactilia, Sinalizagdo Celular, Aconselhamento Genético.

Email: giulygomeslima@hotmail.com
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CARACTERIZAGAO DE PACIENTES COM CANCER DE LARINJE SUBMETIDOS A LARINGECTOMIA TOTAL
DO HOSPITAL DA FAP NA CIDADE DE CAMPINA GRANDE

Gidérgia Gongalves Maciel; Mylena Tammila Silva Costa; Jaqueline Santos Guimardes; Valeska Silva Lucena;
Fabiana Paulino Alves

Introdugao: Atualmente, o cancer € considerado um problema de saude publica. Dessa forma, a tarefa de
combaté-lo exige um conhecimento da incidéncia dessa doenga. No que diz respeito ao cancer de laringe, esse
corresponde a presenca de um tumor maligno nessa regido, onde o paciente acometido por esta patologia
necessita ser submetido a laringectomia total, apresentando algumas alteragcbes estéticas e funcionais, em
decorréncia desse tratamento. Objetivo: O objetivo proposto foi descrever o perfil sécio-demografico dos
pacientes acometidos pela doenca bem como identificar as alteragdes fisiolégicas decorrente da laringectomia
total. Metodologia: Realizou-se uma pesquisa descritiva exploratéria de abordagem quantitativa, na Fundagéao
Assistencial da Paraiba — FAP em Campina Grande — PB, no més de abril de 2010. A populagéo constituiu-se de
12 pacientes submetidos a laringectomia total, no periodo de janeiro de 2006 a janeiro de 2010, e ainda uma
amostra de 08 usuarios do referido servico de saude. Utilizou-se, como instrumento de coleta de dados, um
questionario que foi aplicado aos participantes. Resultados/Conlcusao: Os resultados demonstram que, quanto
ao perfil, todos os participantes eram do sexo masculino, com faixa etaria entre 55 a 81 anos; sendo 75% casados
e 100% nao alfabetizados; as profissdes citadas foram: agricultor 75%, eletricista 12,5% e pedreiro 12,5%. Com
relacéo aos fatores de risco, 100% eram tabagistas e 87,5% etilistas. Nas manifestagdes clinicas referidas, todos
relataram rouquiddo e 12,5% sentiram queimag&o na garganta. Em relagdo a capacidade funcional, todos
conseguem deglutir alimentos solidos leves, 50% sentem normalmente o sabor da comida e 50% disseram sentir o
sabor da maioria das comidas; com relagéo a saliva, 100% relataram ter saliva de consisténcia normal; no que diz
respeito a fala, 100% dos pacientes sdo entendidos apenas pela familia e amigos e 100% disseram que mantém
seu ritmo antigo no que se refere a realizagao das atividades diarias.

Email: giorgiamaciel@yahoo.com.br
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ANALISE DE PACIENTES SUBMETIDOS A LARINGECTOMIA TOTAL: READAPTAGAO PSICOLOGICA E
ANALISE DA QUALIDADE DE VIDA

Valeska Silva Lucena - Giérgia Gongalves Maciel - Mylena Tammila Silva Costa - Jaqueline Santos Guimaraes -
Anderson Gongalves Da Silva

INTRODUGAO: A incidéncia do cancer da laringe varia de pais para pais. Corresponde a aproximadamente 27%
dos casos de cancer da regido de cabega e pescogo. Sendo a grande maioria de origem epitelial (carcinomas),
podendo ainda ocorrer tumores neuroenddcrinos, sarcomas, entre outros. Os carcinomas precoces podem ser
tratados com cirurgias parciais ou totais, os resultados tém sido satisfatério, porém podem ocorrer complicagées
funcionais. O estudo justifica-se diante das dificuldades enfrentadas pelos pacientes laringectomizados a se
readaptarem as novas necessidades biopsicossociais necessarias para uma melhor qualidade de vida.
OBJETIVO: Objetivou-se avaliar a readaptacao dos pacientes submetidos a laringectomia total, na realizagdo das
atividades da vida diaria e qualidade de vida, bem como avaliar repercussdes psicossociais decorrentes desse
procedimento. METODOLOGIA: Para isto, foram aplicados questionarios (elaborado a partir do questionario para
a avaliagdo de qualidade de vida em pacientes com cancer de cabega e pescogo validados no Brasil) a 12
pacientes submetidos a laringectomia total, no periodo de janeiro de 2006 a janeiro de 2010, na Fundagao
Assistencial da Paraiba — FAP em Campina Grande — PB, no més de abril de 2010. RESULTADOS: Foi verificado
que todos os pacientes eram do sexo masculino e tinham entre 55 e 81 anos de idade. Com relagéo aos fatores
psicoemocionais, 100% referiram ter uma aparéncia indesejavel, porém isto nao atrapalhava no seu dia a dia;
relataram nao estarem ansiosos e preservarem o humor. Nos aspectos relacionados a convivéncia social e
qualidade de vida, evidenciou-se que 87,5% dos pacientes ndo sofreram alteracdo no seu relacionamento com
sua parceira apos a laringectomia e 100% confirmaram que a qualidade de vida melhorou apds a cirurgia.
CONCLUSAO: Evidenciou-se, a importancia do cuidado e atengéo proporcionados pelos familiares, bem como da
necessidade de orientacdo e assisténcia da equipe multiprofissional aos pacientes submetidos a laringectomia
total, o que contribui com a melhoria de suas qualidades de vida.

Email: valeskasl@hotmail.com
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DOENCA RENAL POLICISTICA COM COLESTASE NEONATAL: RELATO DE CASO

Juliana Maia Marinho - Iranilson Medeiros Germano dos Santos - Mdnica Virginia Solano Brito -
Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A doencga renal policistica autossémica recessiva (ARPKD) é uma desordem, mapeada ao
cromossomo 6 ( 6p 12.2 ), caracterizada por dilatacdes cisticas dos ductos coletores renais associadas,
invariavelmente, a anormalidades hepaticas, hipertensao portal, insuficiéncia renal, hipertensdo e retardo do
crescimento. Sua incidéncia varia de 1: 30000 a 1: 55000 criangas nascidas vivas. RELATO DO CASO: Crianga
branca, sexo feminino, pais ndo consanguineos, 03 anos e 3 meses de idade, apresentou, ao nascimento, ictericia
neonatal, com predominio de bilirrubina direta, caracterizando uma colestase, além de pé torto congénito, surdez
e estrabismo.Terceira filha, gravidez com intercorréncias devido a varias tentativas de aborto, com peso ao
nascimento de 2900g, 49cm de comprimento. Ndo ha relato de histéria de doenga policistica renal na familia. O
diagnéstico de ARPKD foi feito por USG abdominal, para investigagcao da colestase hepatica. Evoluiu com atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor, mas com bom desenvolvimento pondo-estatural.. Uréia e creatinina dentro
dos padrdes da normalidade até o momento. Ultrassonografia: imagem fortemente sugestiva de insuficiéncia renal.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: Apesar de o acometimento hepatico ser mais freqiiente em pacientes mais velhos,
manifestagbes hepaticas podem ocorrer em aproximadamente 45% das criangas portadoras de ARPKD. A
paciente teve um comprometimento hepatico que levou ao diagndstico de ARPKD.

PALAVRAS-CHAVE: Doenga Policistica Renal Autossbmica Recessiva; ictericia neonatal.
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ALTERAGAO GENICA E DESENVOLVIMENTO DA SINDROME DO X-FRAGIL

Camila Carla Dantas Soares - Jeferson Barbosa Silva - Giulianna Soares Garcia - Rafaella Alves Sarmento Costa -
Alynne Mendonc¢a Saraiva

INTRODUGAO: A Sindrome do X Fragil é uma condi¢do de origem genética, considerada a causa mais freqiiente
de comprometimento mental com carater hereditario, afetando o desenvolvimento intelectual e o comportamento
de homens e mulheres. OBJETIVO: O presente estudo objetivou abordar informagdes sobre o que é a Sindrome
do X Fragil, quais as suas caracteristicas, tais como sinais e sintomas e influéncia da expressdo génica e o
desenvolvimento de transtornos mentais, com isso formular possiveis intervengcoes. METODOLOGIA: Para sua
elaboragcado, utilizamos a pesquisa bibliografica como metodologia. Para construgdo do arcaboucgo tedrico,
consultamos artigos cientificos oriundos das bases de dados do Scientific Eletronic Library Online (SCIELO),
compreendendo os anos de 2000 a 2011, os descritores utilizados para a pesquisa foram: sindrome do X fragil;
retardo mental; fatores genéticos. RESULTADOS: A expresséo "X-Fragil" deve-se a uma mutacao no gene FMR-
1, localizado no cromossomo X, passando a apresentar uma falha numa de suas partes. Essa falha ou "fragilidade
do X" causa um conjunto de sinais e sintomas clinicos, revelando alteragbes das caracteristicas fisicas, cognitivas
(area intelectual), emocionais e comportamentais, como apresentar histérico de retardo mental na familia, sem
diagnéstico preciso, retardo motor, hiperatividade, déficit de atencdo entre outros. Por seus sintomas serem
similares a outros quadros clinicos de disturbios de desenvolvimento, necessitam de confirmagao através de
exame genético com técnicas especiais, com isso a familia pode identificar a origem dos problemas e melhor
compreendé-los para buscar tratamentos mais especificos. A assisténcia e o aconselhamento genético, logo apds
a confirmagdo da doenga, sdo auxilios decisivos para um casal planejar seu futuro, sabendo dos riscos de
transmissdo para seus futuros filhos. Portanto, sua confirmagcdo € sempre recomendada. Nao somente para
aconselhamento genético, mas também para redirecionamento de terapias que tenham sido ou estdo sendo
desenvolvidas para seu tratamento.

Email: camilacarla.soares@hotmail.com

SINDROME DE SMITH-MAGENIS: RELATO DE CASO

BRITO, Ménica Virginia Solano - MARINHO, Juliana Maia - OLIVEIRA, Liliane Maria Fonseca - MEDEIROS, Paula
Frassinetti Vasconcelos

INTRODUGAO: A Sindrome de Smith-Magenis (SMS) é causada em 90% dos casos por uma delegdo (3.7-Mb)
localizada em 17p11.2 ou por mutagdes no gene RAI1, localizado na mesma regido. Prevaléncia é estimada em
1:25.000 nascidos vivos, mas estima-se que muitos pacientes nao sao diagnosticados. Ambos 0s sexos séo
igualmente afetados. Caracteriza-se clinicamente por anomalias multiplas que incluem retardo mental, alteragdes
do comportamento, déficit no desenvolvimento psicomotor e alteragées do ciclo circadiano. O diagnéstico
laboratorial pode ser confirmado por FISH ou MLPA. RELATO DE CASO: JOS, 13 anos, sexo masculino, filho de
pais ndo consanguineos, nascido de parto eutécito, a termo, sem intercorréncias no periodo neonatal, com queixa
principal de retardo mental. Genitora referia ainda historia de hipotonia, atraso significativo na linguagem,
hiperatividade, disturbio do sono e comportamento autodestrutivo. Ao exame fisico, peso e altura adequados a
idade, em puberdade (G3) e estigmas faciais sindrébmicos: labio inferior voltado para baixo, fronte proeminente,
ponte nasal ampla, orelhas grandes e descoladas. Auséncia de braquicefalia e braquidactilia. Cariétipo: normal.
Pesquisa de microdelegbes/duplicagdes por MLPA: delegdo em 4 das 5 sondas da regido Smith-Magenis.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: Apesar de uma analise retrospectiva dos dados clinicos do paciente pudesse sugerir
a sindrome de Smith-Magenis, retardo mental e sinais dismorficos fazem parte de inumeras sindromes. Essa
constatagdo associada a auséncia de anomalias cromossémicas detectaveis no cariétipo sugeriam a eventual
presenca de alteragbes cromossdmicas nao detectaveis na citogenética.. Optou-se por um screening para
investigacdo de microdelegcbes/duplicagdes subteloméricas e de sindromes de microdelegdes mais comuns, dentre
elas a de Smith-Magenis através de do método MLPA.

Email: monicavsbrito@gmail.com
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DUPLICAGAO DO GENE SHOX: RELATO DE CASO

MENDES, Lais Jorge - COUTINHO, Ana Caroline Caldas - MELO, Julia Carole Medeiros de -MEDEIROS, Paula
Frassinetti Vasconcelos

INTRODUGAO:: Estudos mostram o gene SHOX (familia homeobox gene) como um grande determinador da
estatura, ocupando uma regido de aproximadamente,40kb dentro da PAR1(Xp22.3eYp11.3), apresentando 7
éxons, sendo altamente transcrito nas células osteogénicas, nos musculos esqueléticos e cardiaco e nos
fibroblastos da medula 6ssea. Sua exata fungdo é desconhecida, mas acredita-se que atue como repressor da
diferenciagdo dos condrécitos, retardando a fusdo e atuando na organizagdo colunar das células de proliferagédo
das cartilagens de crescimento. Tanto a diminuicdo quanto o aumento no numero de copias funcionantes do
SHOX causam alteragoes significativas do crescimento. Dele¢cbes no gene SHOX estdo bem documentadas e
causam baixa estatura e variaveis anormalidades esqueléticas. No entanto, a duplicagdo do SHOX, uma situagao
bem mais rara, ha poucos estudos. RELATO DO CASO: VLBM, 13 anos, sexo feminino, altura de 152cm (P 25),
pais nao consanglineos, parto cesario, a termo, e sem intercorréncias no periodo neonatal, desenvolvimento
psicomotor insatisfatério. Apresentou luxagado congénita dos quadris e hipotireoidismo depois dos 8 anos de idade.
Auséncia de ossificagdo no nucleo proximal dos fémures, diminuigdo da densidade 6ssea nos joelhos e partes
moles sem alteragdes. Pés planos com o talus em posigao valga e flexionados no sentido plantar. Dentes incisivos
anteriores afastados. Ventriculos laterais alargados, sem outros achados tomograficos computadorizados do
encéfalo. Cariétipo 46, XX. Pesquisa de microdelecao/duplicagao cromossdmica por MLPA: duplicagdo na regiao
subtelomerica do brago curto do cromossomo X envolvendo o gene SHOX. DISCUSSAO/CONCLUSAO Como ja
relatado na literatura, a duplicagdo do gene SHOX pode resultar em alta estatura ou estatura normal, como a da
paciente. A publicacdo de outros casos de duplicacdo do gene SHOX podera permitir avaliar se o
comprometimento ésteo-articular, o retardo mental e o hipotireoidismo tardio, apresentados pela paciente, fazem
parte do espectro da duplicagdo do gene SHOX.

Email: lais.jmendes@hotmail.com

DUPLICAGAO DO GENE SOTOS: RELATO DE CASO
Natalia de Aguiar Brasileiro - Paula Frassinetti Vasconcelos Medeiros

INTRODUGAO Sindrome de Sotos é caracterizada por mutagdes, principalmente delegdes, que ocorrem no gene
NSD1, mapeados na regido 5935.2-g35.3, a qual constitui um quadro clinico de crescimento exagerado com
gigantismo cerebral. Neste caso clinico, evidenciamos uma duplicagdo no Gene de Sotos e que teve um
crescimento caracterizado por de baixa estatura, ou seja, reverso ao encontrado na Sindrome de Sotos classica.
RELATO DO CASO: ABSL, 8 a e 3 m, sexo feminino apresentando queixa principal de baixa estatura. Gestacao
sem intercorréncias, a termo, amamentagao exclusiva até os 3 meses, nao se alimenta bem, andou aos 10 meses
e falou aos 2 a e 6m, na escola, apresenta dificuldades de aprendizagem. Ao exame fisico, estatura <p5,
perimetro cefalico p50, distancia intermamilar <p3, desenvolvimento puberal M2, a direita e M1, aesquerda,
afastamento de todos os pododactilos e “pads”. Estigmas faciais: cilios longos, sindfris, fenda palpebral obliqua e
baixa implantagéo dos cabelos. Cariotipo: 46,XX,dup(5)(q35) e MLPA: duplicacdo no éxons 4,12 e 17 das sondas
na regido do gene NSD1. DISCUSSAO/CONCLUSAO:H4 poucos casos relatados na literatura com este tipo de
mutacdo, a maioria possuindo as mesmas evidéncias clinicas encontradas neste caso como baixa estatura,
dismorfismo facial, fenda palpebral obliqua, déficit no desenvolvimento psicomotor e retardo mental. O
hipertelorismo mamario e a microcefalia nao estavam presentes na paciente. Existem ainda outros achados
clinicos como displasia congénita de quadril, hérnias inguinais ou umbilicais e anomalias cardiacas congénitas que
ndo foram evidenciadas até o momento, mas que precisam ser investigadas.As caracteristicas fenotipicas da
paciente se sobrepéem ao fendtipo descrito na sindrome de duplicagdo do gene de Sotos, que tem como principal
caracteristica a baixa estatura. A opcao por aprofundar a pesquisa laboratorial com um método de pesquisa de
microdelegdes/duplicagdes em diversas regides, como o MLPA, possibilitou o diagnéstico.

Email: nataliabrasileiro@gmail.com
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O TABACO E SEUS PREJUIZOS AO PERIODO EMBRIONARIO E FETAL

Jessyca Porto Santana - Alice Franca Falcédo Batista Dantas - Eduardo Augusto Guedes de Sousa - Rogério
Peronico Bezerra - Gabriela Lemos de Almeida Melo

INTRODUGAO: Agentes teratogénicos causam dano ao embrido/feto, pois atuam por mecanismos patogénicos,
afetando seu desenvolvimento, o que pode se refletir em finalizagdo da gestagdo, anomalias congénitas com
malformacgdes, alteragdes funcionais ou transtornos neuropsicomotores. Teratdgenos sao divididos em fatores genéticos
e ambientais, neste esta incluido medicamentos, metais pesados, alcool e fumo, tema desta revisdo. OBJETIVOS:
Desenvolver revisao bibliografica com finalidade de coletar dados de diversos estudos sobre efeitos do tabaco durante a
gravidez, para aprofundar e somar conhecimentos existentes sobre o assunto. METODOLOGIA: Realizou-se uma
revisdo bibliografica concentrada em artigos indexados nas bases de dados online Scielo e Bireme. Foram selecionados
trabalhos publicados entre os anos de 1984 a 2009. RESULTADOS: Muitas complicagbes durante gravidez e parto
estdo associadas a fatores de risco, tendo enfoque o fumo na gestagéo. Estudos sugerem que componentes do tabaco
interferem em eventos iniciais da gestacdo, incluindo concepgao. Diversos autores referem-se ao fumo como fator
diretamente prejudicial para o crescimento do feto, sendo contribuinte do baixo peso ao nascer. Os derivados do cigarro,
como o monodxido de carbono e a nicotina, tém facilidade pra atravessar a placenta. A combinagdo mondxido de carbono
e hemoglobina materna e fetal, pode ser responsavel pelo sofrimento fetal, provocando hipoxia crénica. Ja nicotina
diminui fluxo sanglineo no espaco interviloso, aumentando producéo de catecolaminas no sangue materno, causando
ma oxigenagdo e nutrigao fetal. Viljoen (2005) considera o tabaco como etiologia de defeitos congénitos, como labio
leporino, extrabismo, defeitos no tubo neural, defeitos no palato, defeitos cardiacos, redugédo de membros e anencefalia.
Estudos mostram que o tabagismo aumenta consideravelmente o risco de gastrosquise (Goldbaum et al. '90; Haddow et
al. '93) , raro defeito de fechamento da parede abdominal anterior fetal, com evisceragdo. O tabaco durante a gestagao
pode ainda contribuir para um aumento da chance de desenvolver ma-formacgéo facial, como as fissuras labio-palatinas.
DISCUSSAO: Mesmo havendo necessidade de mais estudos para avaliar a associagéo do fumo com o aparecimento de
defeitos no embrido/feto, maleficios ja conhecidos do habito de fumar, associados ao aumento do risco do
desenvolvimento de mas-formagbes, sao suficientes para justificar a necessidade de campanhas contra o fumo no
periodo gestacional. CONCLUSAO: Com esta revisdo foi possivel concluir que é preciso mais estudos para avaliar a
associagao do fumo com o desenvolvimento saudavel da gravidez. Medidas anti-tabagistas devem ser realizadas, por
equipes multidisciplinares de saude, buscando atentar as fumantes em periodo fértil e fumantes passivas. Uma agéo
conjunta de varios profissionais, pode trazer resultados mais efetivos a essa campanha.
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PREVALENCIA DE MARCADORES Y EM PACIENTES COM SINDROME DE TURNER ATENDIDAS EM
HOSPITAL UNIVERSITARIO EM CAMPINA GRANDE - PARAIBA

Suzana Farias Batista Leite - Marina Gongalves Monteiro Viturino - Alysson Guimaraes Pascoal - Paula Frassinetti
Vasconcelos de Medeiros

Introdugédo: Sindrome de Tuner (TS) é umas das mais comuns anormalidades genéticas com uma prevaléncia de
1 em cada 2000 recém-nascidas. Cerca de 50 a 60% das pacientes acometidas tém carittipo 45,X; o restante
corresponde a uma variedade de achados, como mosaicismo e anormalidades estruturais dos cromossomos X e,
eventualmente, Y. A presenca de seqiiéncias de Y em pacientes TS é importante porque predispde a formacgao
de gonadoblastoma, com risco estimado entre 15-25%. Objetivo: avaliar as pacientes com ST do Hospital Alcides
Carneiro (HUAC), visando correlacionar seu cariétipo, a presenga de marcadores Y (SRY, TSPY, DYZ1) e
possiveis desfechos clinicos relacionados. Material e métodos: Trata-se de um estudo descritivo e transversal,
baseado na consulta dos prontuarios das pacientes diagnosticadas como TS, atendidas no HUAC. Resultados:
Dentre as 40 pacientes analisadas, 13 (32.5%) apresentaram o cariotipo 45,X; 9 (22.5%), mosaicismo; 4 (10%)
tiveram outras anomalias genéticas; e em 14 (35%), o resultado do cariétipo ndo constava no prontuario. Quanto
aos marcadores Y, 3 (7.5%) tiveram resultados positivos; 10 (25%), negativos; e 27 (67,5%) ndo constavam no
prontuario. Discussdo: Ha divergéncias importantes quanto a presenga de marcadores Y, que, de acordo com a
literatura, estao presentes em 40% casos. Dos pacientes positivos para marcadores Y, 1 (2,5%) apresentava
cariotipo 45,X; 2 (5%) eram casos de mosaicismo. Em nenhuma dessas pacientes, foram observadas alteragdes
compativeis com virilizagdo e/ou gonadoblastoma. Conclusao: A dificuldade de avaliagao dos marcadores Y esta
relacionada a variabilidade no numero de pacientes analisados, a freqiéncia de mosaicismos, a metodologia
molecular aplicada, e ao niumero de sequéncias Y especificas estudadas. Um viés do estudo, é a baixa freqliéncia
de pacientes em que foram pesquisadas os marcadores Y. Além disso, &€ necessaria avaliagdo mais acurada de
evidéncias de gonadoblastoma ou virilizagdo nas pacientes com marcadores Y positivos.

Palavras-chave: Marcadores Y, Sindrome de Turner, gonadoblastoma
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PSORIASE EM GEMEAS UNIVITELINAS

Carla Cristina Braga Maranhao - Luan Martins de Sousa - Milson Brasileiro de Oliveira Gomes - Esther Bastos
Palitot - Arthur Brenno Victor dos Santos

Introducgdo: A Psoriase € uma doencga inflamatéria que cursa com hiperproliferacao da epiderme, com placas
ocasionalmente pruriginosas, situadas em &reas de trauma, tronco, dorso e regido palmo-plantar. Estudos
verificaram a incidéncia da Psoriase significativa nos individuos oriundos de gravidez gemelar. Uma associagcédo da
Psoriase com antigenos HLA de classe | (HLAB13, HLA-B17, HLA-B57, HLA-Cw6) tem sido demonstrada e ha
sugestdes de que as populacdes em que a Psoriase é rara ou desconhecida tém uma falta desses alelos. Relato:
Pacientes do sexo feminino, 33 anos, gémeas univitelinas, dirigiram-se ao Hospital Universitario Lauro Wanderley
- UFPB com presenca de placas eritemato-escamosas em regido dorsal e areas de trauma, cotovelo e joelho.
Relatam o aparecimento simutaneo das lesées em ambas. Realizado o exame fisico, verificou-se sinal de Auspitz
positivo (sinal do orvalho sanguineo), o que assegurou o diagnéstico de Psoriase nas pacientes.
Discussao/conclusdo: A predisposicdo genética, por meio de heranga multigénica € indiscutivelmente aceita
como mecanismo para o surgimento da doenga. Muitos trabalhos cientificos nos ultimos anos tém firmado a base
genética da Psoriase através de evidéncias por meio de sua incidéncia nas populagdes, sobretudo quanto ao
aspecto familiar da doenga envolvendo gémeos mono ou dizigéticos. O presente relato corrobora estes estudos. A
psoriase se desenvolve com significativo grau de concordancia entre pares de gémeos. Entre monozigéticos, 70%
de concordancia quanto a presenca de psoriase e entre gémeos dizigéticos, 23 a 30%.

Palavras-chave: Psoriase, gémeos, heranga familiar.

Email: milsonbrasileiro@hotmail.com

TRIAGEM NEONATAL: AVALIAGAO DE DESEMPENHO NOS ULTIMOS ANOS.

Marcio Juliano Girdo Rodrigues - Francisco Marcio Leite Granjeiro, Cleevanildo Brito de Sousa Junior - Juan Nata
de Sousa Figueiredo - Antdnio Humberto Pereira da Silva Junior

INTRODUGAO: O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) estd completando dez anos desde a sua
implantagdo pelo Ministério da Saude. Conhecido popularmente como Teste do Pezinho, a triagem possui
significativa importancia no diagnéstico precoce e tratamento de diversas doengas, principalmente as de natureza
metabdlica, como a Fenilcetonuria. Esta € uma doenga genética autossdmica recessiva que se caracteriza pelo
acumulo de Fenilalanina, nos casos de dieta rica deste aminoacido, devido a auséncia da enzima Fenilalanina
Hidroxilase. Como consequiéncia, ocorrem toxicidade e disturbios na sintese da Tirosina, interrompendo a via
biosintética de neurotransmissores. Dessa forma, danos progressivos ao Sistema Nervoso Central sao
observados, representados, entre outros sintomas, por retardo mental e epilepsia. OBJETIVOS: Demonstrar a
atual situagdo de implementagcdo do Programa de Triagem Neonatal no Brasil, abordando as Politicas Publicas
desenvolvidas no sentido de aperfeicoamento do Programa. Além disso, confirmar a eficacia do teste no
diagnéstico precoce de doencgas genéticas, com especial destaque para as que sdo detectadas em todas as fases
do PNTN: Fenilcetonuria e o Hipotireoidismo Congénito, bem como a sua importancia para a instituicado do
tratamento adequado a fim de amenizar as seqlelas associadas a cada enfermidade. METODOLOGIA: Este é um
artigo de revisao literaria, tendo utilizado, para sua elaboracdo, trabalhos atuais, cujo acesso foi conseguido
através de pesquisa avancada no banco de dados MEDLINE da National Library of Medicine e Scielo.
CONCLUSAO: Uma década apds a iniciativa do Ministério da Saude ao implantar o PNTN, observa-se ainda uma
grande defasagem quanto a realizagdo dos exames, visto que apenas cinco estados estao enquadrados na fase
[l do programa. Mediante esse estudo, percebe-se a importancia do teste do pezinho para a prevengao e
tratamento precoce das patologias identificadas.

Palavras-chave: Triagem Neonatal; Teste do Pezinho; Fenilcetonuria; Hipotireoidismo Congénito.

Email: marciojgr@hotmail.com
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ALTERAGOES NEURORADIOLOGICAS EM PACIENTE COM MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO |

Luciano Ferreira de Holanda - Pierre Vansant Oliveira Eugenio - Ana Carolina Barbosa Pordeus - Paula Frassinetti
Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A mucopolissacaridose tipo | (MPS 1) é uma rara doenga autossémica recessiva, 1:100.000
nascidos, causada pela deficiéncia da enzima alfa-L-iduronidase, que degrada glicosaminoglicanos (GAGs). No
caso da MPS | os GAGs acumulam-se no SNC causando déficit cognitivo e hidrocefalia comunicante de alta
pressdo a e ainda as disostoses multiplas que pode levar a compressdo da medula, lesdo aguda na coluna e
instabilidade atlantoccipital. Atualmente, o tratamento consiste na Terapia de Reposi¢cdo Enzimética (TRE),
visando a diminuicdo do acumulo de GAGs e com isto, a regressdo ou ndo progressdo do comprometimento
multissistémico. RELATO DE CASO: ACLQ, filha unica, pais consangliineos, aos nove anos teve o diagndstico de
MPS 1. Apresenta déficit cognitivo e esta em TRE ha quatro meses. No primeiro més de vida realizou tomografia
de cranio, em funcdo da macrocefalia, revelando dilatagdo assimétrica leve no sistema ventricular supratentorial
(E>D). Fez tomografias de controle anualmente que nao apresentavam progressao do quadro. Aos sete anos, a
RNM de créanio revelou em T2 e FLAIR imagem de gliose, dilatagdo do sistema ventricular supratentorial com
sinais de transudacéao liquérica e acentuagao dos sulcos corticais, fissuras e cisternas encefalicas. Na RNM de
controle, um ano depois ndo houve alteragbes significativas da anterior. Aos dez anos de idade: Rx cranio com
alteragbes compativeis com os demais exames e coluna vertebral com escoliose e hipercifose, sem sinais
compressivos. DISCUSSAO/CONCLUSAO: As alteragdes neuroradioldgicas apresentadas pela paciente nzo
diferem daquelas conhecidas na literatura para a MPS |. Essas alteragdes se devem, dentre outros mecanismos,
ao acumulo de GAGs em neurbnios e na microglia ocasionando atrofia, lesbes da substancia branca e
hidrocefalia. A dilatagdo ventricular pode também ser secundaria a atrofia encefalica. As caracteristicas da coluna
vertebral sdo descritos na literatura como devidas a centros defeituosos da ossificagdo dos corpos vertebrais que
levam a vértebras ovoides, que culminam com alteragées observadas na paciente. A reavaliagao clinica e por
imagem, de forma regular, podera indicar os eventuais beneficios da TRE, iniciada ha um ano, bem como indicar
intervengdes para evitar, solucionar ou minimizar potenciais complicagdes agudas das altera¢des descritas.

Palavras - Chave: Neuroradiolégica, Mucopolissacaridoses Tipo I, Relato de Caso

Email: carolinapordeus@gmail.com
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MALFORMAGOES EM NASCIDOS VIVOS NO MUNICIPIO DE CAMPINA GRANDE, PB.

Débora Farias Leite - Fatima Aparecida Targino Saldanha - Francisco Felipe Géis de Oliveira - Marcella de
Medeiros Motta - Isabelly Sanally do Nascimento Monteiro - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUGAO: Em 1994, no Brasil, foi adicionado & declaragdo de nascido vivo (DN), o campo de numero 34,
destinado ao registro da presenca de defeitos congénitos. Sabe-se que as malformagdes congénitas ja
correspondem a segunda causa de mortalidade no primeiro ano de vida. METODOLOGIA: Com o objetivo tragar
um perfil de registro das malformag¢des no campo 34 . foi feito um estudo retrospectivo dos nascimentos ocorridos
entre os anos 2000 e 2004 na cidade de Campina Grande-PB. Foram analisadas as DNs dos pacientes
assinaladas “sim” no campo 34, contendo ou n&o a descricdo da(s) malformagéo(des), bem como a falta de
preenchimento do referido campo. A pesquisa comtemplou apenas as declaragbes correspondentes a criangas
ainda nao registradas, tendo em vista que o restante do arquivo, referente as criangas nascidas no periodo e ja
registradas nao estava disponivel naquele momento. RESULTADOS: O banco de dados obtido no periodo da
coleta, contava com 9.354 DNVs. Verificamos que em 7,5% das DNs, o campo 34 né&o fora preenchido. Dentre as
DNs devidamente preenchidas tivemos 52 registros de malformagbes ,perfazendo uma incidéncia de 0,5%, com
7,7% de Anencefalia, 3,8% de Hidrocefalia, 17,3% de Pé torto, 3,8%. De Labio leporino Dentre as sindromes
genéticas foramidentificadas pelos aspectos dismorficos a Sindrome de Down (13,5%) seguida por Patau (1,9%).
CONCLUSAO/DISCUSSAO: A subnotificagdo foi alta, com um percentual significativo de informacdes inexistentes
no campo 34 da DN (7,5%). Este dado impossibilita uma concluséo sobre a real frequencia de malformagdes na
cidade e denuncia o descaso dado ao preenchimento do campo 34, que poderia ser um orientador des politicas de
saude.

Palavras-chave: Malformagbes congénitas, declaragéo de nascido vivo (DN), campo 34.

Email: felipegoisoliveira@hotmail.com
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SINDROME DE WIEDEMANN RAUTENSTRAUCH? : RELATO DE CASO

Jucianny Sales Silva - Elton Souza de Lima - Lais Souza de Lima - Camila Kelly Palitot Bandeira - Rosangela Raia
R dos Santos, Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A rara sindrome de Wiedemann-Rautenstrauch, ou sindrome progeroide neonatal foi descrita em
1977 por Thomas Rautenstrauch e, complementada, em 1979, por H.R. Wiedemann, tem poucos casos descritos
no mundo, sendo caracterizada pelo aspecto progerdide no periodo neonatal, mas com um espectro clinico muito
variavel. Possui padréo genético autossdbmico recessivo, com aumento da quebra cromossémica, sugerindo que
os defeitos de reparo de DNA estéo envolvidos na sua patogénese. A maioria dos portadores falece antes dos trés
anos de idade. RELATO DE CASO: A.F.N, masculino, 3 anos, pais ndo consanglineos, com QP de déficit pondo-
estatural. baixo peso ao nascer e pds-natal (peso, altura <P5), sem referéncia a presencga de dentes ao nascer,
desproporgao cranio-face; relativa macrocefalia, escassa gordura subcutanea levando a um aparente hipertrofia
muscular, vasos salientes nas extremidades superiores e inferiores, fontanelas anteriores abertas, macrocefalia,
face triangular, fenda palpebral estreita, ponte nasal deprimida, falta de extensdao completa dos membros
superiores e inferiores, desproporgcdo tronco-membros, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. RX: idade
6ssea retardada em relagdo a idade cronolégica, aumento da densidade da calota craniana. Cariétipo normal.
DISCUSSAO/CONCLUSAO: Os achados dismorficos sdo compativeis com o diagndstico de SWR, descrevendo-
se: aspecto senil, diminuicdo global do tecido gorduroso subcutdneo, contratura de articulagdes, fontanelas
amplas, retardo do crescimento pré e pds-natal, face triangular. A raridade da sindrome, a falta de comprovacao
genética e a auséncia de problemas significativos na saude do paciente que limitem sua vida, levam ao
questionamento sobre a hipdtese diagndstica de sindrome Wiedemann-Rautenstrauch. Mas ha relato de
pacientes com vida aos 16 anos de idade.

Email: camila.palitot@gmail.com

SINDROME DE KEARNS-SAYRE: RELATO DE CASO

PARIZIO, lale Tarcyla Sousa - SANTOS, Jamylle Araujo Dias dos - MACHADO, Livia Costa de Albuquerque -
MEDEIROS, Paula Frassinetti Vasconcelos;

INTRODUGAO: A Sindrome de Kearns-Sayre (SKS) é uma desordem mitocondrial resultante de grandes
delegdes unicas do DNA Mitocondrial (DNAmt). A doenga mitocondrial afeta multiplos sistemas, sobretudo
cardiaco, muscular e cerebral. SKS inicia-se normalmente antes dos 20 anos, tem com triade diagndstica
oftalmoplegia externa progressiva, degeneracdo pigmentar da retina e bloqueio de conducdo cardiaca. Sinais
adicionais incluem ataxia, deméncia, problemas enddcrinos (diabetes, hipoparatireoidismo), disfagia, miopatia e
surdez. REALATO DO CASO: RBRP,18 anos, masculino, pais ndo consanguineos, parto eutdcico a
termo,encaminhado da APAE para avaliacdo aos 11 anos e 9 meses com HD de miastemisa gravis. Genitora fez
tentativa de aborto com misoprostol, relatava histéria de atraso do DNPM e ptose palpebral percebidos aos 8
meses, fadiga e falta de forgca muscular. Frequentou escola até os 5 anos, com déficit de aprendizado. Exame
fisico: peso e altura abaixo do P5, andar ataxico, oftalmoplegia, fraqueza muscular, baixa da acuidade visual,
surdez, auséncia de desenvolvimento puberal. Ecocardiograma sugestivo de PVM, mesotelesistolia, sem sinais de
insuficiéncia. Fungdo tireocideana normal. Retinopatia pigmentar.Eletroneuromiopatia sugestiva de miopatia
mitocondrial. A confirmag&o ocorreu através de pesquisa de delecdo do mtDNA (Southerm-Blot e PCR em tempo
real) feita em DNA extraido de tecido muscular, onde se evidenciou delegcao envolvendo as regides ND1 e ND4 no
mtDNA. Faleceu aos 20 anos de idade. DISCUSSAO/CONCLUSAO: o paciente apresentava oftalmoplegia
externa progressiva, degeneragao pigmentar da retina, sem evidéncia de bloqueio de condug¢do cardiaca, mas
desconhece-se a evolugao cardiaca do paciente no ultimo ano de vida. Além disso, apresentava outros sinais da
doenca: baixa estatura, disfagia, ataxia, fraqueza muscular e surdez.. Apesar do uso de misoprostol como
abortivo, o paciente ndao apresentava os sinais dismérficos de Moebius. A ENM com evidéncia de uma miopatia
de provavel etiologia mitocondrial foi essencial para o diagnéstico, comprovado pela identificacdo de delegédo das
regides ND1 e ND4 no mtDNA.

\_ Palavras-chave: Sindrome de Kearns-Sayre; dele¢gdo mitocondrial;

53




Revista Saude e Ciéncia - Il Congresso Norte e Nordeste de Genética Médica

SINDROME DE BARRAQUER-SIMONS: RELATO DE CASO

Thazio Henrique Soares Cardoso de Souza - Durval icaro Martins Mendonga - José Tévenis Fernandes Junior -
Dynara Mabel de Queiroz Pinheiro - Rosangela Raia R dos Santos - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A rara sindrome de Barraquer-Simons ou lipodistrofia parcial adquirida (LPA) cursa com
lipodistrofia céfalo-toracica trazendo repercussdes lipoabsortivas, principalmente faciais, acometendo
preferencialmente mulheres na infancia, proporgéo 4:1. Etiologia nao bem definida, tendo sido atribuida em alguns
pacientes a producdo de proteina nuclear mutada, lamin B2. Mais recentemente foi comprovado em uma paciente
a falta de expresséo de genes da adipogénese, principalmente o regulador PPARy. Na LPA o desaparecimento do
tecido adiposo envolve inicialmente face, seguindo-se o pescogo, membros superiores e troncos. RELATO DE
CASO: S.K.S., feminino, 11 anos e quatro meses, pais ndo consanglineos, com queixa de sinais de
envelhecimento observados desde sete anos. Gravidez e parto sem intercorréncias. Nega casos semelhantes na
familia. DNPM normal. Relata “emagrecimento” progressivamente facial e membros superiores. Exame fisico:
fascies de inanigdo, auséncia da gordura de Bichat, pregas faciais precoces, musculatura de membros com falsa
hipertrofia (escassez de subcutadneo), vasos dos membros salientes, desenvolvimento puberal M3/P2-3, peso:
32.600g (P25) e estatura: 138.9cm (P10-25), 10 atrasada, perfil lipidico normal, ultrassonografia pélvica: utero e
ovérios normais. ECG apresentava sinais de hipertrofia ventricular esquerda. DISCUSSAO/ CONCLUSAO: Em
revisdo de 35 casos e extensa revisdo da literatura Garg e col. estabeleceram os critérios maiores LPA: perda
gradual bilateral simétrica da gordura subcutdnea na direcdo crénio-caudal, envolvendo face, pescogo,
extremidades superiores e abdémen, poupando as extremidades inferiores. A paciente apresenta esses critérios
diagndsticos. A paciente ndo apresenta dislipidemia, diabetes mellitus, acantose nigricans e distarbios menstruais
como ocorre na lipodistrofia congénita. Em alguns pacientes pode-se observar proteinuria ou glomerulonefrite, que
nao foram observados na paciente. Até o momento néo existe tratamento para a LPA.

PALAVRAS-CHAVE: lipodistrofia; Barraquer-Simons; Lipodistrofia parcial adquirida

Email: thazio23@hotmail.com

GLICOGENOSE TIPO | - RELATO DE UM CASO.

Aline Lemos Barros Martins - Tallita Carvalho Vieira - Tatiana Passos da Costa Veiga, Rosangela Raia R dos
Santos - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: A glicogenose tipo | é uma doenga autossémica recessiva rara, resultante da deficiéncia da
enzima glicose-6-fosfatase o que resulta em acumulo de glicogénio nas células hepaticas. Gene se localiza na
regido 17.q21, ja foram identificadas 16 mutagdes dessa regido. O diagndstico é feito pela atividade enzimatica. A
prevaléncia no Brasil varia entre 3% a 10%. A principal consequéncia metabdlica é a hipoglicemia apds pequenos
periodos de jejum. RELATO DE CASO: DJSM, masculino, sete anos e dez meses, natural do Rio de Janeiro,
procedente de Campina Grande, queixa de hepatomegalia desde os trés meses de vida periodos freqlentes de
hipoglicemia, diarréia e desnutricdo. Biopsia hepatica aos 1a3m foi compativel com glicogenose tipo I: hepatdcitos
volumosos, de citoplasma claro, finamente vacuolizado e rede de reticulina focalmente espessada, sugestivo de
Glicogenose tipo |. Ao exame fisico: hepatomegalia volumosa e facies de boneca, estatura e peso <p5. Os
exames laboratoriais demonstraram colesterol total: 354 mg/dl; triglicerideos: 233 mg/dl; HDLc: 34 mg/dl; LDLc:
273,4 mg/dl; AST: 2269 U/L; ALT: 1021 U/L; fosfatase alcalina: 822 U/L gama-GT: 364 U/L; BT: 1,9 mg/dl; BD: 0,5
mg/dl e Bl: 1,4 mg/dl. O paciente conseguiu o controle glicémico préximo ao normal por meio de terapia
nutricional, fazendo uso de amido cru a cada 2 a 4 h, 1,75 a 2,5 g/kg/dose. CONCLUSAO: O paciente apresentou
quadro clinico, exames laboratoriais e bidpsia hepatica compativeis com glicogenose tipo |, sem comprovagao da
deficiéncia da enzima glicose-6-fosfatase. A resposta ao tratamento também corroborou o diagnéstico. Embora
rara a HD de glicogenose tipo | deve ser considerada em lactentes com hipoglicemia e hepatomegalia.

PALAVRAS-CHAVE: erro inato do metabolismo, glicogenose, glicose-6-fosfatase.

Email: alinelbom@live.com
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SPONDYLOENCHONDRODYSPLASIA (SPENCD): a propésito de dois casos.

Luciano Vilar Wanderley Nobrega - Sérgio Phellip Oliveira Eugenio - Tamara Maria Vale - Paula Frassinetti
Vasconcelos de Medeiros

INTRODUGAO: Spondyloenchondrodysplasia (SPENCD) é uma doenca rara, de heranga autossémica recessiva ,
mas podendo ser ligada ao X, recessiva ou dominante, definida por lesbes radiolicidas espondiloses e
metafisarias que representam a persisténcia de ilhas de tecido condroide intradsseo. As caracteristicas mais
comuns sao baixa estatura, lordose lombar acentuada, térax em barril, anomalias faciais e movimentos
descoordenados. RELATO DOS CASOS: |.V.L.S, masculino, 11anos e V.F.L, feminino, 8 anos, irméos, filhos de
pais ndo consanguineos, procedentes de Campina Grande. Gestagado e parto sem intercorréncias. Deformidades
aparentes apos primeiro ano de vida e atraso motor foi observado apenas no menino (ele andou apés 2 anos ela
apos 1 ano). Exame fisico: ambos com estatura e peso <P 3, PC= P50 e PT =P25. Achados radiolégicos: ambos
apresentam aumento volumétrico do cranio, sem calcificagado intracraniana com areas de osteoesclerose rarefagao
e estriagdes nas extremidades proximal e distal dos fémures e tibias, caracterizando encondromatose e coxas
varas. V.F.L. apresenta, genuvaro direito e valgo esquerdo e vértebras com deformidades. |.V.L.S. didmetro
anterolateral do térax alargado, prognatismo com perda do angulo mandibular, reducédo da altura de vértebras,
hemivértebras em D8, D10 e D11, gibosidade na jungdo téraco-lombar, cavidades acetabulares rasas e
obliquadas. Encurvamento das tibias e fibula esquerda. DISCUSSAO/CONCLUSAO: O diagnostico diferencial de
SPENCD deve ser feito com displasia esquelética imunodeficiente, encondrodisplasia metafisaria, e outras
displasias espondilometafisarias. A forma peculiar da coluna vertebral, e as lesdes enchondroma-like dos ossos
tubulares e planos permitem inferir o provavel diagnéstico de SPENCD.

Palavras-Chave: Spondyloenchondrodysplasia, SPENCD, Relato de Caso

Email do autor: sergio.phellip@hotmail.com

DUPLICAGAO 7q11.23: RELATO DE CASO

Ana Luiza Marinho Rossoni - Ana Carolina Barbosa Pordeus - Heloisa Cristina de Angelis - Anderson Feitosa
Lisboéa Castro - Paula Frassinetti Vasconcelos de Medeiros.

INTRODUGAO: A duplicagdo do cromossomo 7q11.23, regiéo da sindrome de Williams é uma condigdo genética
nova, so6 descrita em 2005, em um paciente com severo atraso de linguagem, aspecto que se repete de maneira
uniforme nos casos ja relatados. A duplicagdo tem ocorrido de forma herdada ou de novo..A freqiiéncia estimada
da duplicagdo 7g11.23 € 1:13.000 — 1:20.000, de acordo com pesquisa realizada em uma populagdo de individuos
com retardo mental, idiopatico. As manifestagdes consistem em um desenvolvimento cognitivo variavel e
alteragcdes de comportamento. Outras alteragbes sao inespecificas: fenda palatina, criptorquidia, pés planos,
defeitos cardiacos congénitos e hipotonia neonatal. O diagndstico citogenético pode ser através de FISH, MLPA
ou CGHarray. RELATO DO CASO: RCF, primeiro filho, de pais consanglineos, gravidez e parto sem
intercorréncias, aleitamento materno exclusivo até os sete meses. Andou aos 13 meses, ndo fala, freqlenta
escola, com déficit de atengdo e dificuldade motora. Aos trés anos e nove vezes foi encaminhado pelo
neurologista infantil por atraso na aquisicdo da linguagem e comportamento autista. Desenvolvimento pondo-
estatural adequado, peso e altura no P50, PC=P90, sem sinais dismoérficos, uso de lentes corretivas para
astigmatismo e hipermetropia; presenca de estrabismo. Ecocardiograma e ressonancia magnética de encéfalo
normais. Solicitada pesquisa de sindrome do X-Fragil e microdele¢des/duplicagbes por MLPA com resultado
negativo para o primeiro e identificada duplicacdo 7q11.23, ausente nos pais. DISCUSSAO/CONCLUSAO: até a
presente data apenas duas dezenas de pacientes foram identificadas com duplicagdo 7q11.23, cuja expresséo
clinica pode se estender desde o atraso no desenvolvimento e linguagem até um quadro de autismo e retardo
mental. O relato de mais um paciente com a duplicagcdo da regido da sindrome de Williams e com manifestagdes
clinicas compativeis com o espectro clinico dos demais ja relatados na literatura, ratifica a existéncia de um ou
varios genes na regiao, dose-sensiveis e envolvidos no desenvolvimento da linguagem e interagao social.

55




