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AVALIAÇÃO DE 38 PACIENTES COM SUSPEITA DE MICRODELEÇÃO 22Q11 (CATCH 22). Maluf SW , Faller MS , 
Roth FL , Leite JCL , Trombetta GB , Chula F , Riegel M , Duarte HQG , Borba JB , Vietta GG . Genética Médica . HCPA. 
Algumas deleções 22q11 são citogeneticamente visíveis, embora compreendam mais do que apenas a subbanda 22q11.22, 
característica desta microdeleção. Com a utilização da técnica de hibridização in situ por fluorescência (FISH), três condições 
relacionadas, mas diferentes, foram associadas a esta microdeleção. A primeira é a síndrome de DiGeorge (DGS), 
caracterizando-se principalmente pelas seguintes características clínicas: arco aórtico interrompido, malformações cardíacas, 
hipoplasia de timo e paratireóide. A segunda é a síndrome velocardiofacial (VCFS), com palato fendido, defeitos cardíacos, 
retardo mental leve a moderado e anomalias crânio-faciais menores, especialmente nariz grande e mandíbula pequena. A 
terceira é a síndrome de anomalia de face conotruncal (CAFS), que é difícil de distiguir da VCFS, com um alto grau de 
variabilidade fenotípica. Anomalias menores incluem hipertelorismo, fissuras palpebrais para cima, prega epicântica, um 
nariz longo, estreito e bulboso, orelhas proeminentes e assimétricas, boca e mandíbula pequenas e outras. No presente 
estudo, 38 pacientes com suspeita de microdeleção 22q11 foram avaliados a partir da técnica de hibridização in situ por 
fluorescência (FISH). O cariótipo também foi realizado em todos os pacientes. Um dos pacientes apresentou cariótipo 
alterado (47,XX,+mar). Oito pacientes apresentaram a microdeleção 22q11. Nossa amostra apresentou uma proporção de 
diagnósticos positivos maior do que as de outros estudos similares: Alikasifoglu et al. detectaram a microdeleção em 2 dos 
32 pacientes com a suspeita; Borgmann et al. detectaram a microdeleção em 10 dos 176 pacientes avaliados. Descrevemos 
em detalhes as 8 crianças com a microdeleção 22q11 mostrando as características clínicas observadas em cada uma delas. 
Apoio financeiro: FAPERGS, HCPA. 
 
CONFIRMAÇÃO DO ASPECTO PATOGÊNICO DE DUAS MUTAÇÕES NOVAS DESCRITAS EM PACIENTES 
BRASILEIROS COM MPS IVA. Dieter T , Matte U , Laureano A , Schwartz I , Giugliani R . Centro de Terapia Gênica, 
Centro de Pesquisas . HCPA. 
A Síndrome de Mórquio A é uma mucopolissacaridose causada pela deficiência da enzima N-acetilgalactosamina 6-sulfato 
sulfatase (GALNS). Resulta em um acúmulo de queratan e condroitin sulfato. Os principais aspectos clínicos estão 
relacionados com deformidades ósseas e seus efeitos sobre o sistema nervoso periférico. O gene que codifica para a enzima 
GALNS está localizado no cromossoma 16, contém 14 exons e 1566 nucleotídeos. Muitas mutações tem sido descritas, mas 
a maioria está restrita a populações específicas. Analisar as mutações em pacientes brasileiros com Mórquio A e verificar se 
as novas mutações são responsáveis pelo fenótipo clínico. Seis pacientes com diagnóstico bioquímico foram analisados por 
seqüenciamento direto dos 14 exons do gene GALNS. Cem controles anônimos estão sendo analisados, por PCR seguido de 
SSCP, para verificar a presença das mesmas alterações. Foram encontradas duas mutações já descritas e quatro novas. As 
análises por SSCP nos controles para as mutações S341R (exon 10) e G116S (exon 4) foram concluídas. Nenhum controle 
apresentou o mesmo padrão que os pacientes, o que indica o caráter patogênico destas mutações. Os controles para as 
outras duas mutações novas (N164T e L307P) estão sendo analisados. As mutações S341R e G116S foram consideradas 
patogênicas neste estudo. A mutação G116S foi encontrada em homozigose em dois pacientes não relacionados, o que 
indica que possa ser uma mutação freqüente no Brasil.  
 
ASPECTOS DE ACONSELHAMENTO GENÉTICO PARA PACIENTES EM RISCO PARA CÂNCER DE MAMA E OVÁRIO 
HEREDITÁRIOS..  Palmero EI , JCC Rocha , FR Vargas , L Schüler-Faccini , P Ashton-Prolla . Serviço de Genética Médica . 
HCPA. 
Fundamentação: No Brasil, são escassos os estudos sobre o processo de aconselhamento genético (AG) para câncer. Esse é 
um processo que objetiva transmitir informações de forma compreensível aos pacientes e seus familiares, sendo para isso 
importante que se estabeleça uma relação mais próxima entre o aconselhador e o paciente.Objetivos:Caracterizar pacientes 
em risco para câncer de mama e ovário hereditários que procuraram atendimento em ambulatórios de genética e câncer da 
rede pública de saúde de três capitais brasileiras. Causistica:Estudo descritivo transversal, realizado através da aplicação de 
um questionário prospectivo à consulta com o aconselhador, o qual incluía questões sobre dados demográficos, 
rastreamento e presença de fatores de risco para câncer de mama/ovário, percepção do risco de câncer e 
entendimento/motivação para realização de teste genético de predisposição ao câncer. Resultados:Um total de 264 
pacientes foram incluídos no estudo, sendo que parte desses já haviam tido câncer (n=145, 55%) e parte eram 
assintomáticos (n=119, 45%), porém com história familiar positiva de câncer. A média de idade dos pacientes foi de 46 
anos, sendo maior dentre os pacientes com câncer (média de 51 anos no grupo dos pacientes com câncer e de 41 anos no 
grupo dos assintomáticos). Quanto ao rastreamento a maior parte dos pacientes foi considerada normovigilante (47%), 
porém uma parcela significativa foi classificada como hipovigilante (45%). Não houve registro de grandes exposições a 
fatores de risco ambientais, tais como álcool, cigarro, radiação...Quanto à percepção do risco de câncer, a maioria dos 
pacientes considerou seu risco superior a 50% e, quando o risco percebido foi comparado ao risco real, verificou-se que a 
maioria dos pacientes (80%) superestimava seu risco (em até oito vezes), sendo que o risco percebido era maior nos 
pacientes assintomáticos e, que essa superestimativa apresentava relação com a escolaridade. Em avaliação retrospectiva a 
variável percepção de risco foi novamente mensurada e constatou-se que mais de 60% dos pacientes estimaram 
corretamente seu risco, superando os 22% que estimaram corretamente o risco antes do AG. Conclusões:A maioria dos 
pacientes possuía risco moderado a baixo de ter câncer, porém, antes do AG percebiam esse risco como sendo muito alto. 
No entanto, essa percepção, para a maioria dos pacientes, tornou-se mais acurada após o AG, destacando a eficácia desse 
processo em promover uma melhor percepção do risco. Além disso, dada a importância do AG para câncer, vimos ser 
necessário que se conheça bem os pacientes e seus familiares, pois isso facilitará a transmissão e a compreensão das 
informações, permitindo que essas sejam com maior freqüência postas em prática. 
 
DETERMINAÇÃO DE LIGANTES COM AFINIDADE POR ORGÃOS ESPECÍFICOS MEDIANTE "PHAGE DISPLAY" 
PARA APLICAÇÃO EM TERAPIA GÊNICA. Ayala A , Salgueiro J , Giugliani R , Matte U . Laboratorio de Terapia Gênica. 
Centro de Pesquisas . HCPA. 


