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Avaliacdo dos dados antropométricos de pacientes brasileiros com a Sindrome de Delec¢éo
do Cromossomo 22q11.2.
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Resumo

A sindrome de delecdo 22ql1.2 (SD22ql1.2) é a delecdo cromossémica mais comum na espécie humana, tem
diversos sinais clinicos associados, incluindo atraso de crescimento, principalmente nos primeiros anos de vida. Este
trabalho comparou os dados antropométricos de 100 pacientes com a SD22q11.2 com uma curva de referéncia da
populacdo e com uma curva adaptada para pacientes com essa condi¢@o. Foi observada a importancia de se utilizar as

curvas adaptadas para acompanhar o crescimento dos pacientes com esta sindrome.
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Introducéo

A sindrome de delecdo 22gl1l1.2 (SD22qgl1.2) ocorre
entre 1:3000 — 1:6000 nascidos. Diversos sinais e
sintomas podem ser encontrados, principalmente:
cardiopatias  congénitas, malformacdes  palatais,
alteracdes imunolégicas e endocrinoldgicas, atraso do
desenvolvimento, déficits cognitivos e doencas
neuropsiquiatricas?. Também é comum baixa estatura,
principalmente nos primeiros anos de vida®. A restricdo
no crescimento pode decorrer das diversas
comorbidades, como dificuldade para se alimentar,
cardiopatias e imunodeficiéncia®. Recentemente, curvas
antropométricas (peso, estatura, perimetro cefédlico e
IMC) adaptadas para pessoas com a SD22g11.2 foram
publicadas?, permitindo identificar os individuos que tém
déficits de crescimento mais grave do que seria esperado
para esta condicdo. O objetivo deste trabalho foi
comparar dados antropométricos, ao diagnéstico, de 100
pacientes com SD22q11.2 da Base de Dados do Projeto
Crénio-Face Brasil com as curvas padrdo da populacéo e
com as curvas especificas para pacientes com a
SD22qg11.2. Além disso, avaliar se existe relacdo entre os
dados de altura ou peso desses pacientes com algum
sinal clinico apresentado pelos mesmos.

Resultados e Discusséo
Os dados antropométricos ao diagnéstico foram
avaliados de acordo com os percentis (p), usando como
referéncia a curva adaptada para a SD22g11.23 e a curva
padrdo da populacdo®. Com relacdo ao peso, 26,7%
pacientes (23/86) estavam abaixo de p2 quando utilizada
a curva padrdo da populagédo. J& com a curva adaptada
aproximadamente 7% (6/86) se mantiveram abaixo de
p2. 4,7% (4/86) apresentaram peso >p98 na curva
padrdo, e com a curva adaptada, 3,5% (3/86) se
mantiveram acima de p98. Os demais pacientes se
mantiveram entre os p2 e p98. Com relacdo ao
comprimento dos pacientes, quando utlizada a curva
padrao, 37,2% (32/86) estavam abaixo de p2. Ao utilizar
a curva adaptada, apenas 7% (6/86) se mantiveram
abaixo de p2. 3,5% (3/86) apresentaram comprimento
>p98 na curva padrdo e 8,14% (7/86) tiveram
comprimento >p98 na curva adaptada. Com relacdo ao
perimetro cefélico (PC), 39% (32/82) estavam abaixo de
p2 na curva padrdo. Ao usar a curva adaptada, 7,3%

(6/82) se mantiveram abaixo de p2. 1,22% (1/82)
apresentou PC>p98 utilizando a curva padrdo. Quando
utilizado a curva adaptada, 6,1% (5/82) passaram a ter
PC>p98. Dos seis pacientes que se mantiveram com
peso < p2 na curva adaptada, cinco apresentavam
malformacdes cardiacas congénitas, trés apresentavam
alteracdes imunolégicas (ex.: Hipoplasia timica e
Leucopenia) e dois apresentavam  alteracBes
endocrinolégicas (hipoparatireoidismo e hipocalemia no
periodo neonatal). Dos seis pacientes que se mantiveram
com comprimento < p2 na curva adaptada, cinco
apresentaram malformacgdes cardiacas congénitas, dois
hipoplasia timica e trés alteragbes endocrinolégicas
(hipotireoidismo, hipoparatireoidismo e hipocalemia no
periodo neonatal). Dos seis pacientes com PC < p2 na
curva adaptada, havia cinco com atraso do DNPM,
guatro com malformacg6es cardiacas congénitas, dois
com anomalia comprovada do sistema nervoso central,
cinco com sintomas sugestivos de alteragdo imunolégica,
incluindo trés com alteracBes confirmadas (hipoplasia
timica, deficiéncia de IgA e purpura trombocitopénica) e
trés com deficiéncia auditiva.

Conclusdes
Foi observada a importancia de se utilizar as curvas
adaptadas para acompanhar o crescimento dos
pacientes com esta sindrome. Os pacientes que se
mantiveram abaixo do percentil dois da curva adaptada
apresentavam multiplas comorbidades que podem estar
associados ao atraso do crescimento.
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