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Translocagdes cromossomicas equilibradas entre o cromossomo nuimero 5 e
outro qualquer, tém sido verificadas em progenitores de criancas com sindrome
do “cri du chat” e malformacbes fisicas multiplas ®. As manifestagdes fenoti-
picas decorrem da segregacdo cromossOémica nao equilibrada, proveniente do
estado de duplicacdo e/ou deficiéncia de segmentos génicos na progenie afe-
tada 4 6, 12,

Justificamos o registro deste caso pelo fato de nao termos encontrado na
literatura consultada, qualquer referéncia sobre a associacao de atraso do de-
senvolvimento neuromotor, retardo mental e malformac¢ées maltiplas em trans-
locagbes equilibradas 5/13.

OBSERVACAO

J.A.G. (Reg. HCRP — 22.278) sexo masculino, 9 anos de idade, vem sendo acom-
panhado desde a idade de 11 meses devido a retardo no desenvolvimento neuromotor.
Antecedentes pessoais — Nascido a termo de parto domiciliar, com peso de 2000 gr.
E o ultimo de 8 filhos, nascido quando a mée tinha 41 anos e o pai 46, Durante o
quinto més de gestacdo, a mée apresentou eritema difuso, Nasceu no domicilio, sem
assisténcia médica, e com cianose. Apresentou dificuldade para sugar nos primeiros
dias e deglutinacdo irregular. Teve surtos freqiientes de bronquite e dispnéia, Com
11 meses apresentou desnutricido de IT grau; foram observados palato ogival, epicanto
bilateral, alteracdes nos dedos das méaos, que se apresentavam curtos, com encurva-
mento do 2.0 e 5° dedos e com auséncia da prega palmar transversa. Exame neuro-
16gico evolutivo -— Sempre apresentou desenvolvimento neuro-psicomotor precéario,
respondendo de modo insuficiente aos estimulos sonoros e luminosos. Nos primeiros
meses de vida apresentou subitas crises de cianose, hipertonia axial, movimentos
clénicos de duracdo rdpida, sudorese intensa, dispnéia e incontinéncia de fezes. Até essa
ocasiao, o choro era fraco e fino, semelhante ao miado de gato. Aos 11 meses de idade
o perimetro craniano era de 42 cm, a musculatura hipoténica, ndo sentava e nem ro-
lava, mostrava-se pouco ativo intelectualmente e indiferente ao meio ambiente, mes-
mo quando solicitado. Com a correcdo alimentar, aos 15 meses de idade, o padrao
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neuromotor correspondia a 10 meses, Iniciou deambulacdo com apoio aos 18 meses.
Nessa mesma época, emitia sons sem significado, Com 3 anos ainda nao falava, mas
atendia algumas solicitacées. Em exames sucessivos, observou-se assimetria facial,
em detrimento da hemiface esquerda, e estrabismo convergente bilateral. Marcha e
postura tendendo a hipotdnica. Voltou & consulta aos 9 anos (peso 23 kg; estatura
1,26 m), calmo, atento ao ambiente; dominAncia & direita de m&o e pé, Provas de
coordenacdao ao nivel de 6 anos. Producdo pedagoégica em nivel de 5 para 6 anos.
Constatada surdés bilateral, passou a usar aparelho de audicdo. Comunica-se com sa-
tisfatéria expressividade. Iniciou estudo dirigido para deficiente auditivo. Persiste
o0 estrabismo convergente bilateral; tem controle dos esfincteres; banha-se sozinho,
porém tem poucos cuidados pessoais. Estudo radioldgico do cranio — Médulo e indice
cefdlico normais. Estudo radiolégico das mdos — Encurtamento da 2 falange do 20 e
5¢ dedos, bilateralmente. Estudo oftalmoldégico — Leve endotropia do oiho direito, Es-
tudo eletrencefalogrdfico — EEG n.c 8,668, realizado em 23/10/69, durante o sono bar-
bitdrico, apresentou atividade de fundo normal e surtos de ondas agudas de elevado
potencial, 150-180 uV, nas projecdes C3-F7 e, secundariamente, nas demais areas. Ava-
lHacdo da capacidade intelectual — Embora limitada pela surdés, revelou do ponto de
vista visuo-motor, respostas corretas até o nivel de 6 anos, segundo a Escala de In-
teligéncia Stafford-Binet e Escala de Desenvolvimento de Gesell. Demonstrou ter

Fig. 1 — Caso J.A.G.: em A e B, aspecto da face mostrando epicanto bilateral e €s=
trabismo convergente; em C, encurvamento do 2° e 5¢ dedos das maos;
em D, estudo radiolégico, mostrando encurtamento da 2¢ falange do 2° @
50 dedos bilateralimente,
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nocao de igualdade, diferenca, das partes do corpo, uso e funcéo de objetos, e formas
geométricas. Em memoéria e concentracdo, respondeu a provas até 4 anos e 6 meses.
Exame otoneurolégico — Disacusia neuro-sensorial bilateral grave; discriminacdo vocal
ausente bilateralmente. Impedanciometria com reflexo stapediano ausente bilateral-
mente. Estudo cromossémico — Foram feitos em cultura de linfécitos pela técnica de
Moorhead , modificada por Ferraris e o bandeamento cromossémico pela técnica de
Scheres  para obtencdo de bandas G. A andlise cromossdémica do paciente, em colo-
racdo convencional, revelou 46 cromossomos; auséncia de um membro de grupo D;
um elemento do grupo G a mais e outro cromossa extra, anormal, de tamanho com-
pardvel ao numero 2.

O cari6tipo fol interpretado como 46, XY, -B, -D, +t(Bp Dp), +t(Bq Dq) (fig.
2); a anélise do padrdo de bandas, revelou tratar-se de translocacdo reciproca aparen-
temente equilibrada entre os bracos longos e curtos dos cromossomos 5 e 13, estabe-
lecendo-se o cariétipo 46, XY, (t5; 13) (p1l; ql1) (fig. 3).
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Fig. 2 — Caridtipo do paicente, com 08 cromossomos rear-
ranjados colocados nos grupos B e D.
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Fig. 3 — Formacdo de bandas G com identificacdo dos cro-
mossomos que participam das translocacées reci-
procas.

COMENTARIOS

A raridade da anomalia cromossOmica responsabilizada pela determinacio
da sindrome por nés estudada, parece, por si sd, justificar a presente comuni-
cacdo A andalise comparativa do quadro clinico do nosso paciente com as ca-
racteristicas evidenciadas na sindrome de “cri du chat”, amplamente revisada
por Pinto 13, mostra tratar-se de quadro atipico, jA4 que nio foram registrados
todos os 11 estigmas (atraso neuromotor, deficiéncia mental, microcefalia, hi-
pertelorismo, palato em ogiva, micrognatia, clinodactilia, auséncia da linha pal-
mar transversa, estrabismo convergente, arrinencefalia e colobomata com ou
sem catarata) considerados tipicos para o diagnéstico. Também as caracteris-
ticas dermatoglificas presentes na sindrome do “cri du chat”, com prega palmar
transversa, alta frequéncia de padrdes tenares, trirradio axial distal e defici-
éncia de presilhas ulnares, nao foram observados em nosso paciente; esse
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estudo mostrou-se normal. Assim, a confirmacdo da sindrome do “cri du chat”
em nosso paciente, parece muito discutivel.

® estudo cromossémico da sindrome do “cri du chat”, no primeiro caso
publicado 7, revelou a deficiéncia no brago curto do cromossomo niumero 5; in-
vestigacGes ulteriores revelaram translocagbes, também do braco curto do
cromossomo namero 5 sobre o braco longo de cromossomo do grupo D (13-15)
na méie, tia e avd materno do paciente 8, Ha referéncias na literatura de casos
da sindrome do “cri du chat” com translocacdo de partes de cromossomos ou de
cromossomos quase inteiros sobre o nimero 5, com perda do seu braco curto,
sendo que os pais desses pacientes apresentavam cariétipo normal? 3, 10,16 No
caso relatado por Borgaonkar e col.1, de duas translocac¢des cromossdmicas re-
ciprocas 5/14 de ocorréncia familial e sem perda aparente de material cro-
mossdmico, os portadores do rearranjo eram normais. Reinwein e Wolf 1* ana-
lisaram um paciente com 45 cromossomos e translocacdo 5q/D2q, com severo
retardo no desenvolvimento neuromotor, microcefalia, rosto fino, hiperteloris-
mo, estrabismo convergente, encurtamento do 5° dedo de ambas as maos e 4°
dedo da mao esquerda associado a hipermotilidade; o estudo radiologico das
maos revelou que o 5° metacarpiano direito e 4° e 5° esquerdos eram anor-
malmente curtos Alguns dos sintomas do nosso caso se assemelham aos deste
paciente, sugerindo homologia de regides cromossémicas atingidas no rearranjo.

Portanto, em nosso caso, podemos afirmar que a translocacio apresentada
é esporadica, originando-se na gametogénese de um dos progenitores, ja que o
cari6tipo dos parentes estudados foram normais Nossa impressdo é que possa
ter ocorrido nas regides de quebra, nos eventos de quebra e rejuncdo, a perda
de alguns genes para 5p e/ou mutacdo génica, ou ainda efeito de po-
sicdo com inativacdo de alguns genes, decorrendo dai as malformacodes fisicas
apresentadas pela crianca.

Mediante esse estudo, nosso caso ndo se enquadra, portanto, tipicamente
na sindrome do “cri du chat”, nem em qualquer outra descricdo de quadro
clinico decorrente da perda génica no braco ao longo do eromossomo 13.

RESUMO

Os autores registram um caso raro de retardo mental e malformacgdes fi-
sicas em paciente com anormalidades cromossomicas. A anélise cromossémica
do paciente revelou cari6tipo aparentemente equilibrado. Entretanto, sdo con-
sideradas as possibilidades de que nos eventos de quebra e rejuncdo dos cromos-
somos, tenha ocorrido perda de alguns genes para 5p e/ou 13q; mutacio gé-
nica ou, ainda, efeito de posicdes dos segmentos cromossémicos rearranjados.

SUMMARY

Mental retardation and malformation in a child with 5/13
chromosome translocation

An unusual case of mental retardation and physical malformations with
chromosome abnormalities in a 9 year old boy is reported. Chromosomal analy-
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sis showed either breakage and delation from some gens to 5p and/or 13q;
genic mutation or, perhaps, efect of position in re-adjusted chromosomic seg-
ments.
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