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O QUE E A SINDROME DE DELECAOQ 22q11.2?

E uma sindrome causada por falta de uma parte da informacdo genética no

Cromossomo 22, em uma pessoa.
Outros nomes comuns da mesma sindrome sao:
e Sindrome de DiGeorge

e Sindrome Velocardiofacial

O QUE E INFORMACAO GENETICA?

O que torna uma pessoa diferente da outra é a informacédo genética (DNA) que ela

carrega dentro de suas células. Toda a informacdo genética de uma pessoa (todo o seu

DNA) esta organizada na forma de cromossomos.

Para compreender melhor, imagine que essa informacgdo estd organizada como se
fossem 23 pares (= 46) de fitas métricas. Cada “fita métrica” representa um cromossomo e,
nos centimetros da “fita” estariam presentes as informacbes necessarias para 0
desenvolvimento, crescimento e funcionamento do corpo por toda a vida de uma pessoa.

Em cada par, uma “fita métrica” vem da mée e a outra do pai. Entdo, para o
funcionamento perfeito da informacgao genética, precisamos ter as duas copias da “fita”, da
mée e do pai.

Na Sindrome de delecdo 22g11.2 parte de um dos cromossomos 22 se perde, ou

seja, € como se uma das “fitas métricas” estivesse com alguns centimetros faltando.
Assim, certas informacdes importantes que deveriam estar com duas copias (pois as fitas
estdo em pares) estdo com apenas uma copia, resultando nos sinais e sintomas dessa

sindrome (ver figura 1).
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Figura 1: llustracdo representando os 23 pares de cromossomos.
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A SINDROME E COMUM?

E uma sindrome rara. Calcula-se que exista uma pessoa com essa sindrome entre
cada 2.000 a 4.000 pessoas. Porém, entre as diferentes sindromes de delecéo (pois existem

outras) a Sindrome de delecdo 22g11.2 é a mais comum no mundo.

QUANDO SUSPEITAR?

Existem algumas “pistas” para que o medico suspeite que uma pessoa tem a
Sindrome de delecdo 22g11.2. Elas séo as seguintes:

- Sinais na cabeca e no rosto: rosto alongado, raiz nasal (parte do nariz entre os olhos)

mais alta e ponta do nariz bulbosa (mais arredondada), alteracdo nas palpebras, orelhas
com formato diferente, olhos mais afastados um do outro, boca pequena e queixo pequeno
(ver figura 2).
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Figura 2: Mustracio baseada em fotos de pessoas com a Sindrome de delecio 22q11.2.
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- Defeitos no céu da boca: insuficiéncia velofaringea, que causa voz fanhosa e dificuldade

para engolir; fenda palatina — céu da boca “aberto” (figura 3 - A), uvula (campainha no

céu da boca) bifida (dividida ao meio) (figura 3 - B). Algumas vezes, podem também
acontecer fenda labial (figura 3 - C) ou fenda labial e palatina (figura 3 - D). Esses defeitos
podem dificultar a alimentacdo da crianga, que pode apresentar refluxo, queimacédo ou
vOmito apos as refeicdes.

Figura 3: llustracdo dos defeitos que podem acontecer na boca.

- Problemas no coracdo: o tipo de defeito pode variar desde um sopro no coragao sem
consequéncias sérias até defeitos graves que precisam de cirurgia.
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- Falta de célcio: pode causar convulsdes (ataque epiléptico) em bebés e criancas e

movimentos musculares involuntarios (que acontecem sem querer) em adultos.

- Deficiéncia no sistema imunoldgico: a crianca fica doente “toda hora” (problema no

sistema de defesa do corpo), principalmente com gripes e outras doencas respiratorias;

- Atraso no desenvolvimento: a crianga demora mais para sentar, andar, falar, aprender na

escola.
Outros sinais menos comuns também podem estar presentes, como: perda auditiva

(escuta mal), escoliose ou outros problemas nos 0ssos, problemas hormonais (ex:

hipertireoidismo, hipotireoidismo), alteracdes da formacéo dos olhos, entre outros.

E importante saber que apesar dessas caracteristicas citadas ocorrerem em
pessoas com a sindrome, nem todos apresentardo todas essas caracteristicas juntas.
Apenas a presenca de uma ou poucas delas pode ser um motivo para 0 médico suspeitar

dessa sindrome.

COMO CONFIRMAR O DIAGNOSTICO?

Para ter certeza que uma pessoa tem essa sindrome é preciso realizar alguns exames
de laboratorio. Isso € necessario porque 0s sinais e sintomas da sindrome sdo bem

variados, o que dificulta o diagndstico clinico (apenas com a avaliacdo do médico). Por

isso, 0 médico deve pedir o teste de laboratorio, que é feito com sangue. Nele, observa-se a
quantidade de material do cromossomo 22, como se fosse observar os centimetros das fitas

métricas, se essas estdo completas ou com alguns centimetros faltando.
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DE ONDE VEM A SINDROME DE DELECAO 22q11.2?

e Na maioria dos casos (85%), acontece por acaso, ndo vem nem do pai e nem da méae
(ver figura 4);

e Em 15% dos casos o pai ou a mée pode ter a mesma alteracdo (ver figura 4).

Observagdo: Quando confirmado o diagnostico da pessoa, a investigacdo dos pais deve
ser realizada para poder dizer se existe risco para outros filhos. Com o exame em méos, 0s
pais precisam de uma consulta de aconselhamento genético. Este precisa ser feito por

profissional preparado para isso, pois cada situacdo pode ter diferentes possibilidades.

Figura 4: Ilustracdo diferenciando caso niao herdado de herdado.
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POR QUE ACONTECEU?

Nos casos em que a delecdo no cromossomo 22 ndo veio dos pais, aconteceu por

acaso. Ou seja, ndo tem relacdo com fatores do ambiente (como nervoso, remédio que a

mée tomou, comida ou outra vontade que a mae passou na gravidez, por exemplo).

QUAL A CHANCE DE ACONTECER NOVAMENTE?

e Se adelecao aconteceu por acaso (pais sem a delecdo):

O risco de acontecer novamente em irmaos da pessoa com a delecdo € menor do que
1%.
e Risco para quem tem a delecao:

O risco da pessoa que tem a delecéo transmitir para um filho é de 50%, para cada filho
que a pessoa tiver.

Observacgdo: Este risco precisa ser avaliado em cada familia em uma consulta de

aconselhamento genetico. Nela, além do risco, o especialista vai verificar outros fatores

geneticos importantes e realizar uma orientacédo especifica para os pais e irmaos.

TRATAMENTO E ACOMPANHAMENTOS MEDICOS NECESSARIOS

e Com o diagnostico confirmado, a pessoa devera receber tratamento especializado para
ter uma qualidade de vida melhor.
e O tratamento deve ser:
o INDIVIDUALIZADO, ou seja, varia de acordo com as necessidades e
problemas de salde que cada pessoa apresenta.
o MULTIDISCIPLINAR, ou seja, necessita da participacdo de diversos
profissionais para acompanhar a pessoa com a sindrome.
e Os principais profissionais que podem ser necessarios para o tratamento sdo: Pediatra,

Geneticista, Cardiologista, Endocrinologista, Imunologista, Oftalmologista,
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Otorrinolaringologista, Fonoaudidlogo, Ortopedista, Dentista, Psic6logo, Psiquiatra,

Psicopedagogo, entre outros (ver figura 5).

Figura 5: Principais problemas apresentados de acordo com a idade:

Recém- Primeiros Idade
nascidos anos de vida escolar

Idade adulta

Hipocalcemia

O QUE PODE ACONTECER COM QUEM TEM A SINDROME?

Observacdo: Essas sdo as caracteristicas mais comuns das pessoas com esta sindrome.
Porém, isso ndo significa que todos apresentam essa evolucéo.

e A pessoa que nasce com a sindrome pode ter problemas de satde ao longo da vida,
mas eles ndo estdo todos visiveis ao nascimento. Alguns sinais e sintomas dependem da
idade da pessoa para aparecer. Por exemplo, o problema de coracdo pode estar presente ao
nascimento, mas a dificuldade de aprender s6 aparece na idade escolar.

e Geralmente os portadores da sindrome apresentam estas caracteristicas:
- Demoram mais para firmar o pescogo e a cabeca, sentar, engatinhar, andar e realizar

outras habilidades motoras;
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- Podem ter dificuldades de alimentacdo na infancia;

- Podem ter problemas no sistema de defesa do corpo, na infancia. Por isso ficam doentes
com mais frequéncia (principalmente com gripes ou outras doencas respiratorias);

- Demoram mais para falar e, quando falam, podem ter a voz fanhosa (anasalada);

- Tem altura menor que as demais criancas da mesma idade;

- Apresentam dificuldades para aprender na escola;

- Apresentam dificuldade para se concentrar e para manter a atencéo;

- Podem apresentar problemas psiquiatricos na adolescéncia ou quando adultos.

O tratamento com estimulacdo global precoce ajuda muito o desenvolvimento da
crianga, assim como os profissionais que trabalham no apoio para aprendizagem

(psicopedagogia e terapeuta ocupacional, por exemplo).

e Apesar das dificuldades, muitas pessoas com essa sindrome conseguem viver bem e

se inserir no mercado de trabalho.

Vocé pode convidar o medico que cuida da pessoa com a sindrome, a visitar o
site do Projeto Cranio-Face Brasil e ler 0 “Guia de Manejo Clinico para
Pacientes com a Sindrome da Delecio 22q11.2”, disponivel na &rea de

material destinado a profissionais de saude.
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GLOSSARIO:

- Aconselhamento geneético: processo em que as pessoas e (ou) familias com uma doenca genética ou

com um risco de desenvolvé-la sdo informadas das consequéncias, da chance de manifestar ou transmitir,
e como podem prevenir, evitar ou melhorar esta doenca.
- Anomalias: caracteristicas que ndo s&o comuns a maioria das pessoas.

- Atresia Esofagica: estreitamento no canal ou completa obstrucdo do esdfago (canal por onde passa o

alimento).

- Cardiologista: médico especializado em tratar de problemas do coracéo.
- Células: unidades microscopicas que formam os seres Vivos.

- Congénitas: que a crianca ja nasce apresentando.

- Convulsées: Movimentos ndo controlaveis do corpo por problemas no cérebro.

- Cromossomos: Estruturas que carregam as informacdes genéticas de uma pessoa. Os humanos tém 23
pares.
- Delecéo cromossémica: perda de pedagos dos cromossomos.

- Diagnéstico: O diagnostico clinico é feito a partir das observacgdes e queixas do paciente e de exames
fisicos. Diagndstico também pode se referir a conclusdo da causa dos sintomas.
- DNA: sigla para Acido Desoxirribonucleico. Molécula que carrega toda a informac&o necesséria para o

desenvolvimento, crescimento e funcionamento do organismo, ou seja, é a informacdo genética de cada

pessoa.

- Endocrinologista: médico que estuda o funcionamento dos hormdnios no organismo.

- Escoliose: coluna encurvada de forma anormal para um dos lados.

- Evolucéo: manifestacdes esperadas.

- Fenda labial: abertura na regido do labio (normalmente na parte superior da boca). Também conhecido
como labio leporino.

- Fenda palatina: céu da boca aberto.

- Fistula Tragueoesofégica: ligacdo anormal entre a traqueia (canal por onde passa o0 ar) e o esdfago

(canal por onde passa o alimento).

- Fonoaudidlogo: profissional da salde que trata, entre outras coisas, de problemas na voz. O

fonoaudidlogo habilita também funcBes relacionadas a respiracdo, sucgdo, mastigacdo, degluticdo,
expresséo facial e articulagéo da fala.
- Genes: parte do DNA que contém a informacéo necessaria para um produto funcional (um tecido, uma

enzima, etc.).
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- Geneticista: especialista em estudar as alteragcdes genéticas e as doengas a elas associadas.

- Habilidades motoras: capacidade de realizar movimentos com coordenacéo e precisao.

- Hipertireoidismo: tireoide superativada resultando em: perda de peso, aumento do apetite, batimentos

cardiacos acelerados, suor em excesso, inquietacdo, ansiedade, entre outros sintomas.

- Hipotireoidismo: tireoide em baixo funcionamento; resulta em: cansaco, sensibilidade ao frio, ganho de

peso, batimentos cardiacos mais lentos, pele ressecada, entre outros sintomas.
- Imunologista: médico que estuda o sistema de defesa do organismo e as doencas associadas a
problemas nesse sistema.

- Informacdo genética: presente no DNA. E a informagio necessaria para o desenvolvimento,

crescimento e funcionamento do organismo por toda a vida de uma pessoa.

- Insuficiéncia_velofaringea: Ocorre por falta de muasculo para efetuar o fechamento do esfincter

velofaringeo, resultando em voz anasalada.

- Oftalmologista: médico que estuda as doencas relacionados ao olho e a visdo.

- Ortopedista: médico especialista nas doencas relacionadas com o0ssos, articulacdes, musculos e

tenddes.

- Otorrinolaringologista: médico especialista nas doengas da cabeca e do pescoco, principalmente do
ouvido, nariz e garganta.
- Pediatra: médico especialista em cuidar de criangas.

-Problemas _Hormonais: problemas na secrecdo de substancias (hormdnios) importantes no

funcionamento do nosso organismo.
- Psicologo: profissional que estuda o comportamento humano.
- Psicopedagogo: profissional que busca ajudar e compreender pessoas com dificuldade de aprendizado.

- Psiguiatra: médico especializado em transtornos do comportamento e transtornos mentais/psicéticos.

- Refluxo: retorno do alimento que tinha sido engolido em direcédo a boca.

- Sindrome: conjunto de sinais e sintomas.

- Uvula bifida: a vula é também chamada de campainha, goela ou sininho. Dizemos que a Gvula é bifida

quando ela é dividida em duas.
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CONTATO:

Projeto Cranio-Face Brasil
E-mail: cranface@fcm.unicamp.br
Telefone: (19) 3521-8904
http://www.fcm.unicamp.br/fcm/cranioface

https://www.facebook.com/Projeto-Cranio-Face-Brasil

Departamento de Genética Médica - Faculdade de Ciéncias Médica - Unicamp
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