Sindrome de delegcao 9p e trigonocefalia: relato de um caso destacando a associagao

entre ambas as condigoes

Introducgao: a sindrome de delegdo do brago curto do cromossomo 9 (9p) € uma condigcao
genética rara associada a um quadro de malformagdes, em especial a trigonocefalia, além de
déficit cognitivo.

Objetivo: relatar um caso de uma paciente com a sindrome de delecao 9p.

Delineamento e métodos: realizou-se a descricdo do caso junto com uma revisido da
literatura.

Resultados: a paciente é a terceira filha de pais com 32 anos (mae) e 47 anos (pai). Ela
nasceu de parto cesareo, a termo, medindo 48 cm, pesando 3245 g e com perimetro cefalico
de 37 cm e escores de Apgar de 7 e 8. No exame fisico, observou-se cranio em quilha
(trigonocefalia), fendas palpebrais obliquas para cima, pregas epicanticas, narinas
antevertidas, filtro longo e liso, palato ogival, orelhas retrovertidas e baixo implantadas,
pescogo curto, sopro cardiaco sistélico e pés tortos congénitos. Ela também era hipotdnica. A
ecocardiografia mostrou discreta hipoplasia do istmo aértico. A tomografia computadorizada de
cranio confirmou o achado de trigonocefalia. A crianga evoluiu com atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor. Sentou sozinha com cerca de 1 ano e caminhou com 2 anos. Chegou a
frequentar o servico de estimulacdo precoce. Vinha apresentando uma alteragdo do
comportamento, com agitagdo. Estava em uso de oxcarbamazepina. O exame de caridtipo
mostrou a presenca de uma delegdo intersticial do brago curto do cromossomo 9:
46,XX,del(9)(p13p22). A avaliagao dos cromossomos dos pais foi normal.

Conclusodes: a trigonocefalia € uma forma menos comum de cranioestenose, decorrente do
fechamento precoce da sutura metopica. Nosso relato tem como objetivo principal chamar a
atencao da possibilidade do diagndstico da sindrome de deleg¢do 9p em individuos com atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor e déficit cognitivo associados a trigonocefalia,
salientando por isso a importancia da avaliagéo cariotipica nestes casos. Isto é de grande
importancia para o adequado diagnostico e manejo do paciente, além do aconselhamento
genético da familia. O déficit intelectual de moderado a grave é comum entre os pacientes com
a sindrome de delegao 9p.
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