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Resumo

Introducgao: O diagnostico pré-natal (DPN) atempado de anomalias cromossomicas em fetos com anomalias
ecograficas é fundamental no prognostico da gravidez, ou na sua possivel interrupgao. Assim, a realizagao
das ecografias fetais nas semanas preconizadas € determinante para a gestao dos casos anormais.
Descrevemos um caso de uma gravidez mal vigiada, com ecografia fetal realizada as 29 semanas de
gestacdo, onde se identificou uma dilatagao pielo-calicial grave no rim esquerdo e dlvida na area cardiaca.

Objetivos: Evidenciar que a vigilancia atempada das gestagbes conjuntamente com a analise por microarray
aumenta a capacidade de diagnostico em gestagdes com anomalias fetais detetadas ecograficamente.

Metodologia: Foi pedido cariotipo que, durante a analise, suscitou duvida em 15q11.2, compativel com um
heteromorfismo ou com uma duplicagdo dessa regido. Realizou-se o despiste de duplicagdo em 15q11.2 por
Muiltiplex ligation-dependent probe amplification que ndo confirmou esta duplicagdo mas revelou um ganho
envolvendo o gene ELN, localizado na regido 7q11.23. Estudos por microarray caracterizaram esta
duplicagao.

Resultados e Conclusdes: A duplicagdo, com 1,44 Mb em 7q11.23, caracterizada por microarray,
correspondente a regido da sindrome de duplicagao 7q11.23.

Esta sindrome € caracterizada por manifestagbes fenotipicas diversas, como dismorfias, atraso de
linguagem, perturbacado do desenvolvimento intelectual e anomalias congénitas, como anomalias do trato
urinario. A penetrancia € completa, com expressao fenotipica variavel, sendo a duplicagao frequentemente
herdada de um progenitor.

Estudos adicionais identificaram que a duplicagdo era herdada da mae, esta sem informagdo clinica
relevante a data do diagndstico. Uma reavaliagado clinica posterior revelou dificuldades cognitivas e de
linguagem na propria.

O parto ocorreu as 35 semanas devido a complicagdes maternas.

Este caso exemplifica a importancia do teste por microarray na identificagdo de variantes patogénicas, que
nao s6 podem explicar as anomalias ecograficas como podem ir além da gravidez em curso, permitindo a
identificagdo de portadores, tendo impacto na gestdo da saude familiar e no aconselhamento genético.
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