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RESUMO

A trissomia parcial é definida pela existéncia de uma cdpia extra, ou seja, uma duplicacio de um segmento de
cromossomo. A etiologia e fatores de risco para esta condi¢do nao sdo conhecidos. A duplicagdo intersticial do bragco
longo do cromossomo 9 é uma cromossomopatia rara, caracterizada por anomalias cranio-faciais, alteragdes
esqueléticas e nas articulares, nascimento pequeno para idade gestacional (PIG), anomalias palatais, alteracdes
cardiovasculares, renais e do sistema nervoso central. As caracteristicas mais prevalentes incluem atraso no
desenvolvimento e no crescimento e déficit neuropsicomotor. Esse relato apresenta o paciente P.C.C. portador dessa
sindrome, com diagndstico ainda na infancia, além de uma breve revisdo bibliografica da doenga.
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INTERSTICAL DUPLICATION OF LONG ARM OF CHROMOSSSOMO 9: A CASE REPORT
ABSTRACT

Partial trisomy is defined by the existence of an extra copy, that is, a duplication of a chromosome segment. The
etiology and risk factors for this condition are not known. Interstitial duplication of the long arm of chromosome nine is
a rare chromosomal disorder, characterized by craniofacial anomalies, skeletal and joint abnormalities, PIG birth,
palatal anomalies, cardiovascular, renal and central nervous system abnormalities. The most prevalent characteristics
include developmental and growth retardation and neuropsychomotor deficit. This report presents the patient P.C.C.
with this syndrome, with diagnosis still in childhood. In addition to a brief bibliographic review of the disease.
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1. INTRODUCAO

A trissomia parcial é definida pela existéncia de uma cOpia extra, ou seja, uma duplicacdo de
um segmento de cromossomo (BEVERLY, 2017). Segundo Nampoothiri (2008), a presenca de uma
cOpia extra de material génico no braco longo (q) do cromossomo 9 é denominada duplicacdo
cromossdmica 9q.

A duplicac@o intersticial do brago longo do cromossomo 9 € uma anomalia cromossdmica
caracterizada pelo atraso no desenvolvimento, defici€ncia intelectual, problemas comportamentais,
caracteristicas faciais peculiares, deficiéncia de hormodnio do crescimento e estenose pildrica

(NAMPOOTHIRI, 2008). E considerada uma alteracdo cromossOmica rara, com relativamente
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poucos casos relatados na literatura. Sendo assim, é provdvel que os profissionais e especialistas da
area nunca tenham encontrado pessoas com essa desordem, o que torna as fontes habituais de apoio
nao disponiveis as familias afetadas. (BEVERLY, 2017).

Assim, foi descrito um caso de um portador de duplicagdo intersticial do brago longo do
cromossomo 9, evidenciando as principais caracteristicas da sindrome e os impactos sociais gerados
em decorréncia da patologia, possibilitando a ampliacdo e otimiza¢do de estudos acerca de sua

terapéutica e progndstico.

2. METODOLOGIA

O presente trabalho se encontra em cumprimento com a Resolu¢do 196/96 do Conselho
Nacional de Sadde, passou pela avaliagio do CEPSH e foi aprovado pelo CAAE
73959517.4.0000.5219.

O relato constitui-se em uma pesquisa fenomenoldgica e descritiva, com abordagem
qualitativa e longitudinal, sendo a coleta de dados realizada através da andlise do prontudrio e
exames do paciente portador da Duplicacdo intersticial do braco longo do cromossomo 9, no
Consoércio Intermunicipal de Saide do Oeste do Parand (CISOP), na cidade de Cascavel. A técnica
bibliogréfica teve como base cientifica artigos encontrados em banco de dados do MEDLINE,

PUBMED, e SCIELO, bem como literaturas atualizadas que descrevem a citada patologia.

3. DESCRICAO DO CASO

P.C.C, sexo masculino, 11 anos e 6 meses. Nasceu por parto vaginal normal, apés uma
gravidez sem intercorréncias de 36 semanas com peso de 2275 gramas e 42 cm de comprimento
(PIG), APGAR de 08/09 no primeiro e quinto minuto, respectivamente. Procurou atendimento no
CISOP no ano de 2015, com 9 anos e 4 meses com queixa de atraso no desenvolvimento € no
crescimento e dismorfias. Apresentava deficit intelectual moderado a severo (desenhava letras e
reconhecia vogais, pronunciava palavras soltas); baixa estatura, 115,5 cm (escore Z -3; estatura alvo
182 cm), peso 19,8 kg; apresentava também dismorfias faciais como: fenda labial palatal
transforame bilateral e dismorfias caracterizadas por epicanto, fenda ocular obliqua para cima,
estrabismo e prega de transi¢do bilateral palmar. Passou por 5 cirurgias até os 3 anos para devidas

correcdes. O desenvolvimento neuropsicomotor encontrava-se atrasado (caminhou aos 2 anos € 6
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meses e fala apenas monossilabas). Apresentava apneia do sono e intolerancia a lactose. Historia
familiar ndo relevante, 3 irmas sauddveis e tia paterna com déficit neuroldgico.

Embora o déficit intelectual seja claro, o exame de tomografia computadorizada (TC)
cranioencefalica foi normal, assim como a Ressonancia magnética (RNM), ultrassonografia (USG)
renal e abdominal, e eletroencefalograma (EEG). Exames laboratoriais, hemograma, fator de
crescimento insulina simile tipo 1(IGF1), glicose, creatinina e hormodnio tireoestimulante (TSH),
também estavam dentro dos valores considerados adequados para idade. Foram encontradas
alteracoes ao Raio x de coluna- escoliose lombar, e na avaliagdo oftalmoldgica- estrabismo e
alteracdo na acuidade visual. Por suspeita clinica de sindrome genética, paciente foi encaminhado
para um exame especifico de triagem cromossOmica, o Array gendmico (Array CGH), primeira
linha de investigacdo de teste pods-natal para individuos com anomalias multiplas que nao
caracterizam sindromes genéticas conhecidas, o qual detectou uma duplicacdo intersticial em
9q22.2-9q22.23. Portanto, foi confirmado o diagnéstico de sindrome de duplicacdo intersticial do
braco longo do cromossomo 9. O paciente e seus pais foram orientados quanto a doenca e quanto ao
progndstico.

O menor estd em tratamento com Somatropina devido nascimento PIG para melhora do
progndstico estatural; e em uso de Risperidona e Fluioxetina para controle de irritabilidade e

agressividade.

4. ANALISES E DISCUSSAO DOS RESULTADOS

Embora as alteracdes no cromossomo 9 sejam, em geral, frequentes, a trissomia parcial 9q €
uma anomalia rara, com poucos casos relatados. O primeiro caso documentado de trissomia do
cromossomo 9 é de 1973, Feingold e Atkins descreveram um paciente do sexo masculino que
sobreviveu apenas 28 dias. O paciente apresentava como caracteristicas mais proeminentes
anomalias cranio-faciais, entre elas nariz bulboso, baixo nivel das orelhas e pequenas fissuras
palpebrais. Possuia ainda, genitdlia hipopldsica e malformacgdes do coracdo, cérebro e esqueleto.

Posteriormente, Montagos S. et al, Nakahori Y. et al, Heller, A. et al, Nampoothiri S. et al e
Tiong k. et al descreveram casos com pacientes portadores de trissomia parcial do cromossomo 9.
Em todos esses relatos os pacientes possuiam anomalias cranio-faciais mualtiplas, atraso no
desenvolvimento e no crescimento, e déficit no desenvolvimento neuropsicomotor. O paciente aqui

descrito também apresentou todos esses sintomas.

224 Revista Théma et Scientia — Vol. 8, n° 1, jan/jun 2018



Duplicagdo Intersticial do Braco Longo do Cromosssomo 9: um relato de caso

Todas as caracteristicas clinicas desta sindrome citadas nos estudos acima sdo apresentadas
na tabela 1. Entre elas, as mais proeminentes parecem ser as anormalidades esqueléticas,
possivelmente por serem passiveis de diagnostico intra-uterino pelos exames rotineiros de pré-natal.
Entretanto, nosso paciente nao apresentou nenhuma dessas alteragdes.

Via de regra, o espectro clinico das cromossomopatias, entre elas a trissomia parcial do
cromossomo 9, varia com a quantidade de material cromossdmico para o qual se € trissomico. O
que explica o amplo espectro de sintomas ja relatados.

Nosso paciente ndo demonstrou todas as anomalias congénitas apontadas nos distirbios da
trissomia 9q, principalmente em relagdo as alteragcdes de varios Orgaos e sistemas (cardiovascular,
renal, esqueléticas e articulares).

Embora exista uma gama variada de sintomas, acredita-se que as semelhangas apresentadas
pelos portadores da trissomia parcial do cromossomo 9 permitam o reconhecimento dessa patologia
com base em critérios clinicos. Ressaltamos ainda que os portadores de atraso no desenvolvimento
e no crescimento e de déficit neuropsicomotor devem realizar investigacdo de sindrome genética

apos excluidas causas mais prevalentes.

Tabela 1 — Caracteristicas clinicas de pacientes com trissomia parcial 9q.

Referéncias 2 3 5 6 7
Atraso no + + + + +
desenvolvimento
e crescimento
Deficit no + + + + +
desenvolvimento
neuropsicomotor
Anomalias + + + + +
cranio-faciais
Alteragbes +
musculo-
esqueléticas
Alteragbes no + +
sistema nervoso
central

Alteragoes + +
cardiovasculares
Alteragbes renais +

Alteragbes +
gastrointestinais

Alteragbes nas + i+
maos
Alteragoes +
palatais
Estenose pilérica
Nascimento PIG + +
Baixo IGF-1

Fonte: Dados da Pesquisa.
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5. CONSIDERACOES FINAIS

A duplicacdo intersticial do brago longo do cromossomo 9 é uma doenga pouco frequente e
por isso pode ndo ser considerada como hipdtese diagnostica em portadores dessa sindrome e,
portanto, ndo diagnosticada, j4 que € preciso primeiramente haver suspeita clinica e entdo a
confirmacdo por exames complementares, como o Array gendomico.

Embora ndo exista cura, ja que se trata de uma cromossomopatia, o tratamento adequado para
os sintomas melhora consideravelmente o prognostico do paciente. Além disso, o esclarecimento ao
paciente e aos familiares sobre seu diagnéstico deve ser elemento prioritirio em qualquer caso
médico. Ndo obstante, o diagnostico apropriado permite o aconselhamento genético, essencial em

qualquer caso de alteracdes cromossdmicas.
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