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A importancia do CMA na deteccdo de um ganho na regiao
critica de 2p25.3 em um paciente com deficiéncia intelectual e
catarata congénita
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Abstract/Resumo

Deficiéncia intelectual é definida como reducdo no desempenho intelectual, que se manifesta antes dos 18 anos
de idade e esta associada as limitagOes importantes no funcionamento cognitivo e adaptativo, afetando de 1 — 3
% da populacdo em geral. A catarata congénita € uma das principais causas de deficiéncia visual durante a
infancia e é detectada nos primeiros trés meses de vida apds o nascimento. O objetivo do estudo foi relatar um
caso de um paciente encaminhado para o Laboratério de Citogenética Humana e Genética Molecular —
LaGene/Lacen/SES e Nucleo de Pesquisas Replicon — NPR/PUC/GO com indicacdo clinica de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor e catarata congénita no qual foi realizada a técnica de Analise
Cromossomica por Microarranjos. O DNA gendmico foi isolado usando o GE HealthCare IllustraTM blood
GenomicPrep Mini Spin Kit. A Analise Cromossdmica por Microarranjos usando Affymetrix GeneChip®
CytoScanHDTM revelou um ganho de 110 kb na regido cromossomica 2p25.3 incluindo 2 genes (PXDN e
MYTI1L). O gene MYTILL pertence a familia de fatores de transcricdo neural-especificos (MYT1) e sua
expressdo esta restrita as regides distintas do cérebro e sendo notavelmente alta no cérebro fetal. Estudos
mostram que a haploinsuficiéncia deste gene esta relacionada ao aparecimento do sinal clinico da deficiéncia
intelectual, mas foi observado que a expressdo aumentada deste gene também pode acarretar a deficiéncia
intelectual. O gene PXDN codifica peroxidasin, uma proteina que esta localizada no reticulo endoplasmatico e
é secretada dentro do espago extracelular, sendo este gene expresso no endotélio corneano. Estudos mostram
que mutacdes em PXDN comprometem a integridade da membrana basal da lente e da cornea, interrompendo
a formacdo de colageno IV. Mutagcdes em PXDN causam opacificacdo da cdrnea, cataratas e outras anomalias
oculares. A anélise cromossdmica por microarranjo foi uma importante ferramenta para detectar um ganho na
regido cromossémica 2p25.3 e identificar os genes envolvidos, sendo possivel correlacionar o achado
citogendmico com o fenétipo clinico do paciente. E importante fazer o aconselhamento genético para ajudar a
compreender a causa genética do fen6tipo da crianga e fazer o célculo de risco de recorréncia, proporcionando
a familia uma melhora da qualidade de vida.
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