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INTRODUCAO RESULTADOS E DISCUSSAO

Anomalias craniofaciais sdo um grupo de alteragdes
congénitas heterogéneo (Akintoye et al., 2024), sendo
a sindrome da delegdo 22g11.2 a mais prevalente
(Bassett et al., 2009). O Centro de Atencao aos
Defeitos da Face (CADEFI) do Instituto de Medicina
Integral Professor Fernando Figueira (IMIP) associado
ao Projeto Cranio Face Brasil se destaca na
investigacao da sindrome.
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De 42 pacientes coletados baseados nos critérios de
inclusao do Projeto Cranio Face Brasil, 24 apresentaram
resultado positivo. Dos 18 casos negativos, 5 foram
encaminhados para o sequenciamento do exoma.
OBJ ET|VO Isso evidencia a relevancia da triagem genética para a
sindrome da delecdo, reforcando a importancia do
diagndstico precoce para intervengdes oportunas e a
realizagcdo do aconselhamento genético.
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Avaliar a prevaléncia de pacientes submetidos a
triagem genética para a sindrome da delegao
22q11.2, descrevendo seus resultados e

encaminhamentos. CONCLUSAO

METODOLOG'A A triagem genética € essencial para o diagndstico da

sindrome da delegcdo 22911.2. A deteccao precoce
permite implementar condutas mais eficazes para
tratamento e direcionar ao aconselhamento genético.
Para ter o diagndstico diferencial, em casos de
resultado do MLPA ser negativo, utilizamos o
sequenciamento completo do exoma. Centros
especializados na interface entre genética médica e
saude publica, como o CADEFI, articulado com o
Projeto Crénio Face, sdo de extrema relevancia para os
avang¢os no cuidado.
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