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DE UM CASO
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Introducéo:

O Sindrome de Wolf-Hirschhorn € uma patologia originada por uma delecé@o da regido terminal
do braco curto do cromossoma 4. O tamanho da delecdo pode ser variavel levando a um
espectro alargado de manifestacdes clinicas. Em diagnostico pré-natal (DPN), as alteracdes
fetais mais frequentes incluem atraso do crescimento intra-uterino, labio leporino e/ou fenda do
palato e anomalias cardiacas. A prevaléncia estimada é de 1/50.000 nascimentos afetando duas
vezes mais individuos do sexo feminino do que do sexo masculino.

Objectivo:

Apresentacdo de um caso de Sindrome de Wolf-Hirschhorn em DPN comparando-o com outros
casos publicados.

Material e métodos:

Gravida com 17semanas de gestacdo, referenciada para estudos cromossomicos por idade
materna avancada (35 anos) e rastreio bioquimico positivo para trissomia 18. A andlise
citogenética convencional dos amnidcitos cultivados foi realizada de acordo com os métodos
habituais usando bandas GTG. O estudo foi complementado por técnicas de citogenética
molecular (FISH) utilizando-se a sonda especifica para a regido do Sindrome de Wolf-
Hirschhorn.

Resultados:

O estudo cromossomico efetuado, revelou uma delecdo na regido terminal do braco curto do
cromossoma 4. A andlise por FISH confirmou a existéncia da delecdo desta regido, permitindo
estabelecer o cariétipo 46,XX,del(4)(p15.3).ish del(4)(p16.3p16.3)(WCHR-).

Os caridtipos efetuados aos pais foram normais.

Conclusoes:

Discute-se a importancia deste caso pela raridade da anomalia citogenética encontrada, assim
como pela dificuldade em realizar o diagnostico por citogenética convencional, em alguns destes
casos, quando ndo se obtém bandas de alta resolucéo.



