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Sindrome de DiGeorge: Dismorfia Facial Chave para o Diagnostico
DiGeorge Syndrome: Facial Dysmorphia as a Key for Diagnosis
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Descreve-se uma mulher de 32 anos de idade, avaliada por
poliartralgias com um més de evolucdo, de caracter infla-
matdrio (ombros, cotovelos, maos, coxofemorais, joelhos e
pés), associadas a edema e rigidez matinal. Destacava-se
atraso do desenvolvimento psicomotor, comportamento de-
sinibido, perda precoce dos dentes, epilepsia desde os 16
anos, panuveite bilateral e trombocitopenia imune desde os
30 anos. Tinha estado internada 10 meses antes por hipo-
calcemia e hipoparatiroidismo. Ao exame fisico apresentava
poliartrite, voz nasalada e dismorfia facial com face longa,
orelhas pequenas e displasicas, hipertelorismo, fendas pal-
pebrais inclinadas para baixo, raiz nasal prominente (Fig.s 1
e 2) e fenda palatina submucosa.

Dadas as alteragfes faciais tipicas da sindrome de Di-
George,' foi realizado estudo genético que confirmou de-
lecdo 22g11.2 de novo. N&o apresentava nenhuma doen-
¢a autoimune especifica. Para controlo das manifestacées
reumatolégicas, foi medicada com corticosteroides e anti-
-inflamatdrios n&o esteroides e posteriormente ciclosporina,
dado os episodios de uveite. Atualmente esta sem terapéu-
tica imunossupressora, mas sob suplementagéao crénica de
eletrolitos, o que permitiu, corrigindo-se a hipocalcemia, um
controlo completo da epilepsia.

A sindrome de delecédo do cromossoma 22g11.2, na qual
se inclui os doentes com sindrome de DiGeorge, tem uma
incidéncia de 1:4000 nados vivos.? A transmissédo € au-
tossémica dominante; contudo, mais de 90% dos doentes
apresentam delegdes de novo.® Como consequéncia de um
defeito de desenvolvimento dos arcos faringeos, ocorre hi-
poplasia congénita das paratiroides e timo, o que se traduz
nas manifestagdes classicas da doencga,* como hipoparati-
roidismo e, em 75% dos doentes, compromisso do sistema
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Figura 1: Dismorfia facial tipica de doente com sindrome de
DiGeorge (face).

Figura 2: Dismorfia facial tipica de doente com sindrome de
DiGeorge (perfil).

imunitario, traduzindo-se por imunodeficiéncia de gravidade
variada® e doencas autoimunes em até 10% dos casos.* Sdo
ainda caracteristicos, 0 atraso do desenvolvimento psico-
motor, do comportamento, doenc¢as psiquiatricas, anomalias
cardfacas e caracteristicas faciais tipicas." Estas constitui-
ram, neste caso, a chave do diagndstico, feito ja em idade
adulta. O diagndstico € geralmente feito na infancia, por hi-
bridagéo fluorescente in situ (FISH) e apenas cerca de 31%
dos doentes sdo diagnosticados apods os 10 anos de idade.®

PUBLICACAO TRIMESTRAL
VOL25 [N°2 | ABRUUN 2018 121




SINDROME DE DIGEORGE: DISMORFIA FACIAL CHAVE PARA 0 DIAGNOSTICO

Os doentes requerem acompanhamento, tratando-se mani-
festacOes e possiveis complicacdes, e as familias afetadas
podem necessitar de aconselhamento genético. W
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