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Abstract/Resumo

A monossomia do cromossomo 21 caracteriza por delecdes no brago longo do cromossomo 21q. Dele¢des completas
sdo incompativeis com a vida, pois 0s casos relatados com sobrevida sdo com dele¢des parciais ou mosaicismos. O
fendtipo é variavel, incluindo frequentemente restricdo do crescimento, microcefalia, alteracfes faciais, malformagdes
cardiacas, atraso mental, além de diversas outras. A correlacdo do fendtipo ao gendtipo é complicada devido aos
poucos casos descritos. Assim, este trabalho tem como objetivo relacionar fen6tipo com o gen6tipo com a literatura.
Para caracterizacdo cromossdmica foi realizado cari6tipo com sangue periférico, e em seguida analise de sangue
periférico pelo teste citogendmico CGH-Array/FISH com resolugdo de 100Mb em regiGes associadas a defeitos
congénitos. Também foram realizados cari6tipos dos pais da crianga. A caracterizagdo fenotipica foi realizada com
entrevista com a mée da probanda, analises dos prontuarios e por exame fisico. O cariétipo mostrou mosaicismo com
70% das metafases com monossomia do 21 e um cromossomo marcador (46, XX,-21, +mar) e 30% das metéafases
com monossomia do 21 (45, XX, -21), o exame aCGH detectou que a delecdo intersticial no cromossomo 21 é de
aproximadamente 11,5 Mb, sendo gue esta esta associada a monossomia do cromossomo 21q e afeta 21922.12-¢.22.3.
Os cari6tipos dos pais mostraram-se normais. Alguns autores buscaram correlacionar a regido deletada com o fenétipo
apresentado, sendo concluido que regides intermediarias -31,2 até 36 Mb- ndo seriam suportadas, o0 caso descrito ndo
descarta este achado, pois a probanda apresenta em 70% das metafases a regido critica. O gene DYRK1A, localizado
em 21g22.13, foi relacionado a restrigdo do crescimento intrauterino, microcefalia, dificuldades de alimentacéo e
succdo, alteracOes faciais como baixa implantacédo de orelhas, o caso apresenta 30% das metafases com delecéo da
regido correspondente a este gene. Os defeitos cardiacos podem estar associados a um dos genes: KCNE1, RCAN1,
CLIC6 ou RUNXL. Esses genes encontram-se na regidao 2.9 Mb do 21g22.11-922.12, sendo que 0 caso também
apresenta delecdo em 30% das metéafases desta regido. Desta forma, os genes e regides associadas a fenétipos ja
descritos na literatura estdo de acordo com o encontrado neste caso, sugerindo que sejam 0s possiveis responsaveis
pelo fendtipo.
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