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TRISSOMIA PARCIAL DO CROMOSSOMO 10: ESTUDO CLINICO, CITOGENETICO
E POR ARRAY-CGH.
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Objetivo: descrever o fendtipo clinico, realizar avaliagdo citogenéticae molecular de paciente com
multiplas malformagdes e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. M étodos: as informagoes
foram obtidas por meio de avaliag&o genético-clinica, entrevistacom aconsulente, registro fotografico
dos métodos diagndsticos aos quais a paciente foi submetido e revisdo da literatura. Foi realizada
andlise citogenética por bandamento G e por array-CGH. Resultados. a paciente, de 20 anos de
idade, a0 exame genético-clinico apresentou atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e
deficiénciaintelectual grave, baixo peso e estatura, atraso nafala, caracteristicasfaciais dismorficas,
como bossafrontal, fissuras pal pebrais parabaixo, palato ogival, ponte nasal larga, blefarofimose e
ptose. Além disso, apresentou microcefalia, prega palmar transversal Unica, rotacdo anormal e
implantacéo baixa de orelhas, amenorréia, pé valgo e plano, artrogripose distal e auséncia de
caracteres sexuais secundarias. O exame do cariotipo da paciente revelou trissomia parcial do
cromossomo 10 e, a andlise por array-CGH mostrou a duplicacéo de cerca de 44,2 Mb do braco
longo do cromossomo 10 envolvendo as bandas g23.31 a g26.3. O estudo da genealogia revelou
casal ndo consanguineo, sem outros casos semelhantes e histérico de um aborto esponténeo. O
cari6tipo mostrou mée e filho portadores de umatransl ocacdo bal anceada, 46,X X ,t(10;16)(g23;p13),
epai 46,XY.Conclusdo: O fenotipo apresentado pela paciente € decorrente datrissomia parcia do
cromossomo 10 (10g 23->qter), herdada de um cromossomo 16 materno com segmento do
cromossomo 10 adicionado ao brago curto. E de grande rel evancia o aconsel hamento genético para
que sgjam avaliados e apresentados os riscos reais de recorréncia para os familiares, assim como
acompanhamento multidisciplinar, além de contribuir com a literatura cientifica, em fungdo da
raridade do caso e do prognostico.Descritores. Trissomiaparcia; Citogenética, Array-CGH.
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