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Introdução 

As deleções intersticiais são anomalias cromossómicas estruturais, desequilibradas, resultantes de dois pontos de quebra, frequentemente 

associadas a quadros clínicos anormais devido à perda de material genético ativo (eucromatina). As consequências fenotípicas dependem 

do segmento cromossómico perdido e do número de genes aí localizados [1].  

Deleções intersticiais envolvendo o braço longo do cromossoma 14 são anomalias relativamente raras, sendo o atraso de desenvolvimento 

psicomotor (ADPM) e o défice cognitivo as alterações clínicas mais frequentemente associadas [2,3].  

Os autores apresentam este caso pela raridade da anomalia citogenética encontrada e comparam-no com os descritos na literatura atual.  

Material e Métodos 

Caso Clínico:  

Indivíduo do sexo masculino, de 11 anos de idade, referenciado para estudo citogenético por apresentar um quadro clínico de atraso de 

desenvolvimento psicomotor, défice cognitivo e problemas de comportamento.  

Estudo Citogenético: 

Realizaram-se culturas sincronizadas de linfócitos de sangue periférico e bandas GTG de alta resolução; posteriormente, efetuaram-se 

estudos de hibridação in situ por fluorescência (FISH) para o cromossoma 14 com sonda de pintura cromossómica total (wcp14, Cytocell®). 

Resultados 

A análise das metafases revelou a presença de uma anomalia estrutural no cromossoma 14, interpretada como uma deleção intersticial do 

segmento compreendido entre as bandas 14q24.3 e 14q32.1 (Figura 1).  

Os estudos de FISH no cromossoma anormal permitiram observar uma hibridação ao longo de todo o cromossoma com a sonda wcp14 

(Figura 2).  

Como os cariótipos dos pais foram normais, concluiu-se que esta anomalia cromossómica é “de novo”, estabelecendo-se o cariótipo do 

doente como: 46,XY,del(14)(q24.3q32.1)dn 

Discussão 

Os autores salientam a importância da qualidade e resolução de bandas para uma correta caracterização das anomalias citogenéticas. O 

uso da técnica de citogenética molecular permitiu excluir o envolvimento de outro cromossoma. Esta deleção implica uma monossomia do 

segmento 14q24.3→14q32.1. As alterações descritas mais comuns, associadas a esta deleção, incluem ADPM e algumas malformações 

minor [2,3 e 5]. 

Todos os casos descritos na literatura apresentam atraso do desenvolvimento, afetando mais a linguagem e as áreas cognitivas do que as 

áreas motoras. Em alguns casos encontram-se descritas dismorfias faciais (sobrancelhas espessas, fendas palpebrais horizontais e estreitas, 

filtro longo e achatado, nariz pequeno e  bolboso e implantação baixa das orelhas) [2-6], o que não se verifica no nosso caso. Contudo, o 

nosso doente já fez correção cirúrgica de uma deformidade do 2º dedo da mão esquerda e de uma hérnia inguinal, malformações 

referenciadas em alguns casos descritos na literatura. 

No caso de se verificar uma situação reprodutiva deste indivíduo, deverá ser realizado diagnóstico pré-natal para exclusão de anomalias 

cromossómicas na descendência.  
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Figura 1 – Par de cromossomas 14 e respetivos 

ideogramas: 1 – cromossoma 14 normal; 2 – cromossoma 

14 com deleção. 

Figura 2 – FISH com sonda de pintura cromossómica total 

(wcp) específica do cromossoma 14.  
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