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INTRODUCAO

A Sindrome da Delecao 22q11.2 (SD 22g11.2) é a
microdele¢cdo mais comum em humanos. Devido
a heterogeneidade clinica, o diagndéstico pode ser
desafiador. A portaria MS 62/1994 habilita
servicos de tratamento/reabilitagcao labiopalatal,
esta nao inclui a participacdo de médico
geneticista na equipe. O Projeto Cranio-Face
Brasil (PCFB) é uma colaboragcdo multicéntrica
que desde 2006 serve para acesso a investigacao
genética.

OBJETIVO

Avaliar o acesso ao diagndstico de individuos
com SD 22g11.2 em centros de genética e
centros de reabilitagao/tratamento labiopalatal

METODOLOGIA

Foram investigados 364 individuos com SD
22911.2 entre 2008 e 2018. Foram utilizadas
diferentes técnicas para diagndstico, incluindo:
FISH (Fluorecence in situ Hybridization), MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification) e CMA (Chromosomal Microarray
Analysis). Os participantes foram separados em
provenientes de centros de genética (n=4) e de
centros de tratamento/reabilitacao labiopalatal
(n=3).

RESULTADOS E DISCUSSAO

A SD 22g11.2 foi confirmada em 99/364 (27,19%)
individuos. A idade média de diagnodstico foi de 9,76
anos de idade. Os centros de genética
concentravam 41 (41,4%) e os centros de
tratamento/reabilitacdo labiopalatal 58 (58,6%)
participantes. A idade média de diagndstico em
centros de genética foi de 8,54 (@DP=7,97) e nos
centros de tratamento labiopalatal de 10 (ZDP=4,96)
anos (p=0,1361). Houve prevaléncia maior de
malformacoes cardiacas nos centros de genética
(p=0,00792) e alteracgdes labiopalatais nos servigos
de tratamento/reabilitacdo labiopalatal (p<0,0012).
A comparacdo entre esses centros de de origem
quanto ao acesso e a ocorréncia de altera clinicas
esta descrita na tabela 1:

AGRADECIMENTOS

n 99 41 (41,4%) 58 (58,6%)
Idade de diagnéstico
(em anos) 9,76(7,29) 8,54(7,67) 10 (4,96)
Média (dp) 0,1361"
Mediana 9 8 9
~ ; 56 (64,4%) 31 (79,5%) 25 (52,1%)
Malformacoes cardiacas 0,00792
n=87 n=39 n=48
Sinal sugestivo de 59 (74,7%) 27(75,0%) 32 (74,4%)
alteracéo palatal 0,95282
n=79 n=36 n=43
5 . 68 (80,0%) 20 (58,8%) 48 (94,1%)
Alteracao labiopalatal <0,0012
n=85 n=34 n=51
Alteragdes imunolégicas 54 (72,0%) 19(63,3%) 35(77,8%)
e/ou hematolégicas 0,17232
n=75 n=30 n=45
Alteracoes
comportamentais, 39 (41,5%) 19 (50,0%) 20 (35,7%)
psiquiatricas e 0,16772
neuroldgicas n=94 n=38 n=56
Atraso de desenvolvimento 72 (81,8%) 26 (76,5%) 46 (85,2%)
neuropsicomotor 1,0002

n=88 n=34 n=54

1: Baseado em Mann-Whitney test
2: Baseado em Chi-square test

A idade de diagnéstico foi semelhante entre os dois
tipos de servico reforcando a importdncia da
oportunidade de investigacdo genética oferecida
pelo PCFB. Estudos brasileiros mostram idade de
diagndstico aos 10 anos de idade. Os principais
defeitos congénitos detectados estdo de acordo
com o tipo de servico de origem. Os casos
negativos prosseguem investigacdo etioldégica em
outros projetos de pesquisa visando conclusao
diagndstica e identificacdo de diagndsticos
diferenciais.

CONCLUSAO

Os dados reiteram a importancia da capacitacao de
profissionais de saude para uma identificagdo
precoce e consequente encaminhamento
especializado, assim como a necessidade de testes
diagndésticos. O avanco da investigacao para os
casos em que a SD 22g11.2 nao é detectada
implica em seguimento com meédico geneticista,
reforcando a necessidade deste profissional na
equipe de tratamento/reabilitacao labiopalatal.
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