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A presenca do cromossomo 1lgh+ tem sido demonstrada com fregiiéncia,
tanto em grupos populacionais normais como em retardados. Assim, Saner?
relatou, em 1970, o caso de um paciente com retardo psicomotor e anorma-
lidades multiplas menores, cujos pais apresentavam cariétipo normal; Lobtiz
e col. 3, em 1972, relataram o caso de um paciente com retardo mental mode-
rado, e parentes com a mesma variacdo cromossomica, todos porém fenotipi-
camente normais; Howard e col.? em 1975, estudaram a transmissao do
cromossomo lgh+ por 4 geragbes, a partir de paciente dimorfico e retardado.
Gardner e col.? em 1974, encontraram essa variagdo em 6 criancas, com
manifestagdes clinicas diversas, porém, com vAarios parentes fenotipicamente
normais.

Esses trabalhos nao esclarecem se as anormalidades neurologicas e feno-
tipicas apresentadas pelos pacientes estariam relacionadas unicamente a
variacao cromossémica, ou se haveria algum outro fator interferindo asso-
ciadamente no quadro clinico.

No presente trabalho estudamos o caso de um paciente com retardo
neuromotor, cujo exame laboratorial evidenciou cromossomo lgh+, presente
também em trés elementos da familia que eram, contudo, fenotipicamente
normais.

OBSERVACAO

C.C.T. (Reg. HCRP 151.298), sexo masculino, nascido a termo de parto normal
no Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto, em 5 de julho de 1973, pesando 3.120 g,
com estatutra de 50 cm, perimetro craniano de 35 cm e tordcico de 35 ¢m. Pla-
centa normal e pesando 420 g. Apresentou uma circular de corddo no pescoco,
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porém o choro foi imediato, sem cianose, serdo o Apgar aos 5 minutos, de valor 9.
Com 8 meses, 0 peso da crianca era de 6.300 g e a estatura de 67 cm, revelando,
ao exame fisico, desnutricdo de grau II. Com 1 ano e 6 meses O peso era de
8.600 g, estatura de 77 cm,perimetro craniano de 47 cm e tordcico de 44 cm. Apa-
relhos cardiaco e respiratério sem anormalidades semiolégicas. Antecedentes fami-
liares — A mée, L.T. (Reg. HCRP 139.916) com 20 anos de idade, tipo sanguineo
A, Rh positivo e com reacdo de Wassermann negativa. Ap6s menarca aos 12 anos,
comecou a apresentar crises convulsivas, sendo tratada regularmente com primi-
donas e barbitiricos. Durante a gestacdo do paciente apresentou duas crises con-
vulsivas, mesmo fazendo uso diadrio das medicacdes. Apresentou novamente crise
convulsiva, de tipo generalizado, 8 horas apés o parto, e com boa resposta & medi-
cacado anticonvulsivante ministrada de urgéncia. Nessa ocasiao o exame neurolé-
gico foi normal e o eletrencefalograma, realizado 9 dias apdés a crise, revelou foco
convulsiégeno e sofrimento cerebral de projecido em Aareas anteriores e média do
lobo temporal direito. Nos dias subsequentes 0s exames neuroldgico e clinico fo-
ram sempre normais. Exame neurolégico evolutivo — O paciente firmou a cabeca
aos 6 meses de idade; sentou e comec¢ou a pegar objetos aos 9 meses. Com 12 meses
comecou a engatinhar e pronunciar as primeiras palavras, bem como entender ordens
simples. Com 18 meses comecou a mudar passos com apoio, porém com equilibrio
precédrio. Alegre e afetivo; entende ordens e expressa verbalmente 10 palavras com
significado, sem, entretanto, construir frases. Sensibilidade e reflexos profundos
normais. Equilibrio em pé, com apoio, precirio e com base de sustentacdo alar-
gada. Nao hé alteracées nos nervos cranianos; auséncia de sinais meningeos e
exame da coluna vertebral sem anormalidade. Com 1 ano e 7 meses coopera no
vestir e apresenta condutas intencionais motoras, esbocando sistemas de significacao.
Nessa época iniciou palavra-frase e preensdo digital fina. O equilibrio estatico é
precario; o dinamico se faz com base de sustentacdo alargada, quando apoiado.
Arrasta-se sentado no chio para se locomover espontaneamente. Nao ha altera-
cdes nos nervos cranianos, auséncia de sinais meningeos. Nunca apresentou crises
convulsivas. Os padrdes neuromotores do paciente correspondem ao nivel de 12
meses, indicando maturacdo deficitdria do sistema nervoso central.

Estudo cromossémico — Foram feitos em cultura de linfécitos pela técnica de
Moorhead e col.® modificada por Ferrari?! com bandas cromossomicas obtidas pela
técnica de tripsina®. A andlise cromossdmica do paciente e familiares revelou
aumento do braco do cromossomo n.o 1 em 4 individuos: o paciente, mie, tio e avd
materno. No par n? 1 observamos um cromossomo normal e outro maior, subme-
tracéntrico, com proporcdes comparaveis as dos elementos do par n.. 2. Os demais
cromossomos do complemento eram normais. O cariétipo do paciente foi interpre-
tado como 46 XY, 1qh+ (portador de variacdo no material cromatinico da constric-
cdo secundéria (h) do braco maior (q) do cromossomo n.° 1) (¥Fig. 1). O padrao
de formacdo de bandas G mostrou que 0 aumento se deve & duplicacdo da banda
cromossémica heterocroméatica 1qi2 (Fig. 2).

COMENTARIOS

Entendemos que o retardo nos processos de amadurecimento cerebral
observado em nosso paciente, poderia estar relacionado a diferentes fatores:
1) traumaticos e ambientais gestacionais, j& que maes epilépticas que apre-
sentam crises durante a gestacdo, podem determinar agressées ao feto por
traumatismo direto, ou por andxia mais ou menos prolongada, com reducdo
da concentracdo adequada do oxigénio+; 2) nutricionais extra-uterinos, ca-
racterizados pela desnutricdo de grau II evidenciada aos 8 meses de idade;
3) teratogénico, devido ao uso de drogas anticonvulsivantes pela mie. O
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risco teratogénico dessas drogas pode ser decorrente, ou de alteracgdes toxicas
diretas, ou do efeito do anticonvulsivante sobre enzimas essenciais%. Por
outro lado, convém lembrar que é discutivel o efeito teratogénico de alguns
anticonvulsivantes para o feto humano. Particularmente os hidantoinatos sdo
0s que mais provocam esse efeito, fato ja provado experimentalmente em ca-
mundongos. Janz 4 em 1975, comenta que mdies epilépticas em tratamento,
apresentam um risco de 5,6% em ter algum descendente com anomalia con-
génita, quando comparada com maie ndo epiléptica 4,5%.
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Fig. 1 — Caso C.C.T. — Fotomicrografia de metafase mos-

trando a constituicdo cromossémica do paciente
(coloracdo pela orceina acética).

O aumento do brago longo do cromossomo n.c 1 é originado por dupli-
cacao da banda cromossomica heterocromatica 1ql2, na regido de DNA re-
dundante; mas convém ter em mente que, muito provavelmente, esses acha-
dos tém rpouca expressio genética.
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Fig. 2 — Caso C.C.T, — Par cromos-
sémico n.» 1 do paciente mos-
trando duas células diferentes
(A e B) com material hete-
romorfico indicado pela seta.
Bandas G.

Como conclusdo pratica, nosso estudo demonstra que se trata, provavel-
mente, de um caso de alteracdo cromossdmica sem conseqiiéncias fenotipicas,
e que o atraso neuromotor de nosso paciente decorre de outros fatores nao
genéticos.

RESUMO

Os autores registram um caso de retardo neuromotor em paciente com
cromossomo lgh+. A anilise cromossdmica do paciente e trés familiares
revelou igualmente em todos, aumento do braco longo do cromossomo n.e 1.

Entretanto, é considerada a possibilidade de que o quadro clinico do paciente
seja subordinado também a outros fatores, nao genéticos.

SUMMARY

Significance of neuromotor retardation in association with chromosome 1gh+:
a case report

A case of neuromotor retardation in association with chromosome lgh+
is reported. Chromosomes analysis of the patient and three relatives showed
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increased long arm of the n.c 1 chromosome, in all of them. However it
is emphasized that the clinical feature could be secondary to various non
genetics factors, also.
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