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Introducdo

As alteracdes cromossdomicas estdo associadas a um espectro de caracteristicas clinicas, que incluem principalmente malformagdes congénitas maiores e menores, déficit intelectual, déficit de

crescimento e condig¢des neuropsiquidtricas.

Objetivo

Este estudo teve como objetivo analisar quantitativamente a deteccdo de microalteragdes cromossOmicas por arrayCGH em portadores de atraso de desenvolvimento, dismorfismos e déficit inte-

lectual.

Metodologia

Para isso, realizamos um estudo retrospectivo dos resultados de arrayCGH realizados nos anos de 2020, 2021 e primeiro semestre de 2022, com andlise quantitativa de deteccdo de alteragdes classi-

ficadas como variantes de significado clinico incerto (VUS, variantes raras e maiores ou iguais a 300kb), provavelmente patogénicas (PP) e patogénicas (P).

Resultados

Do total de pacientes com questiondrio clinico completo que apresentam atraso de desenvolvi-
mento, dismorfismos e déficit intelectual, 66,6% dos resultados foram sem alteragdes e 33,4% apre-

sentaram alteragées cromossdémicas (VUS + PP +P).

A porcentagem de deteccdo de variantes PP e P foi de 26,3%, sendo um pouco mais alta do
que a reportada na literatura (~20%). Uma possivel causa para maior porcentagem de detec-
¢do de variantes PP e P é o direcionamento de parte dos casos vindos da citogenética para
complementag¢do da investigacdo de caridtipos alterados.

Como exemplo, citamos um caso no qual somente apds a realizacdo do array CGH foi possivel
detectar a presenca de uma duplicagdo {arr|GRCh38] 2p25.3p24.3(42444 _14681706)x3} e uma
delecao {4035.1035.2(185579529_189869726)x1} no caso indice, alteragdes originadas devido a
uma translocagdo equilibrada materna {46,XX,t(2;4)(p25.1,35)}

Atraso de desenvolvimento
Dismorfismos
Deficit intelectual

Resultado 2020, 2021 e primeiro semestre 2022
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VUS versus PP e P

n VUS+PP+P = Sem alteracdes

Dentre as alteragdes, 21,2% foram classificadas como variantes de significado clinico incerto
(variontes raras e maiores ou iguais 300kb), 78,8% foram classificadas como provavelmente
patogénicas ou patogénicas, de acordo com guias internacionais para interpretacdo e andli-
se de array.

Duplicacdo 2p25.3p24.3 Delecdo 4g35.135.2
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Imagem 1. Alteracdes caso indice — Resultado de array CGH  Imagem 2. Translocacdo materna — Resultado caridtipo
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Conclusdo

A caracterizagdo do perfil genético por arrayCGH nos pacientes com atraso de desenvolvimento,
dismorfismos e déficit intelectual possibilitou complementar o diagndstico etioldgico de 26,3% dos
CASOS.
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