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INTRODUÇÃO DESCRIÇÃO DO CASO

DISCUSSÃO e COMENTÁRIOS FINAIS

RESULTADO

MicroarranjoAnálise de variantesEntrevista Coleta Extração Sequenciamento
do exoma

METODOLOGIA

Outras manifestações
clínicas:

Alterações oculares 
Hipotireoidismo 
Quadro infecções recorrentes 

Medicamentos:
Glifage
Puran T4
Fluoxetina
Topiramato

Idade: 18 anos 
Altura: 1,74 m 
Peso: 270 kg 
IMC: 89,2 kg/m 
IAC: 69,1%
C. Abdominal: 168 cm 
C. Quadril: 200 cm
Inicío do Fenótipo: Infância
Histórico Familiar: Mãe

Paciente:

IMC >=35 kg/m2

Fenótipo desenvolvido durante a
infância ( até  11 anos)

Critérios de inclusão:

Gravidez
Lactação 
Fenótipos sugestivos de obesidade  
sindrômica

Critérios de exclusão:

Cromossomo 15q: Presença de sequências altamente
homólogas denominadas de Breakpoints [BP] que
favorecem rearranjos estruturais.

Síndrome da duplicação 15q11.2-13.3 (Dup15q):
Envolve ganho genômico de genes ligados a
síndrome de Prader-Willi e Angelman.

Fenótipos associados a Dup15q: Autismo, epilepsia,
atraso do desenvolvimento, hipotonia, malfor-
mações e obesidade.

 O resultado apresentado ressalta a importância de
estudos moleculares para uma compreensão das bases
genéticas da obesidade na população brasileira.

Genes na região BP1-BP2  não sofrem imprinting, o
que sugere superexpressão gênica independente da
origem parental.

Mecanismos moleculares que levam ao
desenvolvimento da obesidade grave ainda não estão
esclarecidos.


