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APRESENTAÇÃO

A bioética é considerada como um novo território do conhecimento, inicialmente 
seu foco de preocupação foi direcionado preferencialmente para os campos da relação 
profissional-paciente e pesquisa. Com o passar dos anos, esse horizonte de atuação 
foi gradualmente ampliado, alcançou uma relação consistente com as áreas social e 
sanitária.

A velocidade das descobertas, de certa forma, ‘roubou’ das sociedades humanas 
contemporâneas o tempo necessário e indispensável para o amadurecimento moral das 
respostas frente às ‘novidades’. Portanto, a bioética surge como um novo instrumento 
metodológico com o objetivo de proporcionar reflexões e respostas possíveis diante 
desses dilemas.

Os conflitos gerados entre a evolução do mundo, o progresso tecnológico e os 
direitos humanos estão cada vez mais frequentes. A discussão bioética pode contribuir 
na procura por respostas equilibradas frente aos conflitos atuais e aos das próximas 
décadas, isso requer abordagens pluralistas e transdisciplinares a partir da realidade 
concreta.

A bioética brasileira apresentou desenvolvimento tardio, porém passou a ser 
incorporada objetivamente na construção sanitárias no país e no próprio funcionamento 
do Sistema Único de Saúde (SUS). De acordo com esse contexto e objetivando a 
melhor sistematização e compreensão da bioética, nesse volume serão abordas 
questões relacionadas ao desenvolvimento tecnológico e científico e aos processos 
evolutivos e sociais.

  Elisa Miranda Costa
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RESUMO: A síndrome de microdeleção 
22q13, também conhecida como síndrome 
de Phelan-McDermid (OMIM: 606232) é 
um distúrbio neurológico caracterizado pela 
incapacidade intelectual, hipotonia neonatal, 
atraso desenvolvimento global, ausência ou 

atraso grave de fala, comportamento autista e 
características dismórficas menores. O paciente 
descrito foi atendido no Ambulatório de Genética 
Médica do Hospital Universitário Prof. Edgard 
Santos (COM-HUPES/UFBA) com dismorfias 
e atraso global de desenvolvimento. A análise 
citogenética clássica demonstrou presença 
de um cromossomo 22 em anel, 46,XY,r(22)
(p11;q13) que foi caracterizado por SNP-
Array utilizando os chips HumanCytoSNP-12 
BeadChip® (Illumina Inc., San Diego, CA). A 
análise de SNP-array detectou a deleção de uma 
cópia da região 22q13.31-q13.33  (45764874-
51169045)x1 com 5,4 Mb de tamanho. Nessa 
região existem vários genes, com destaque para 
o gene SHANK3 (OMIM: 606230) identificado 
como o gene crítico nos aspectos neurológicos 
e comportamentais observados em pacientes 
com deleções 22q13. Mutações nesse gene 
são causa de transtorno do espectro do autismo 
(ASD). 
PALAVRAS CHAVE: Cromossomo em anel; 
deleção 22q13; autismo; deficiência intelectual; 
SNP-array

INTRODUÇÃO

A síndrome de microdeleção de 22q13, 
também conhecida como síndrome de Phelan-
McDermid (OMIM:606232), é um distúrbio 
neurológico caracterizado pela deficiência 



Bases Conceituais da Saúde 6 Capítulo 23 224

intelectual, hipotonia neonatal, atraso desenvolvimento global, ausência ou atraso 
grave de fala, comportamento autista e características dismórfi cas menores (8). Esta 
síndrome pode apresentar-se como uma deleção terminal simples ou através do 
cromossomo 22 em anel com a perda do segmento fi nal (2,9 ).

HISTÓRIA DO PACIENTE 

Paciente do sexo masculino com 12 anos de idade foi encaminhado para o 
Ambulatório de Genética Médica do Hospital Universitário Prof. Edgard Santos por 
apresentar atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, atraso na fala e dismorfi as 
faciais. Entre as características dismórfi cas observadas destacam-se: orelhas grandes 
em abano, ponte nasal baixa, posicionamento irregular dos dentes (Figura 1).  É 
relatado também crises convulsivas e tratamento com anticonvulsivantes. Cariótipo 
dos pais foi normal e não há história de defi ciência intelectual ou autismo na família.

     

Figura 1: Sinais dismórfi cos presentes no paciente: má oclusão e posicionamento irregular dos 
dentes, ponte nasal alargada e orelhas grandes.

INVESTIGAÇÃO GENÉTICA

A análise citogenética clássica após cultura de linfócitos e bandeamento GTG 
demonstrou cariótipo 46,XY,r(22)(p11q13) (Figura 2). A análise por SNP-Array 
utilizando a plataforma de análise de alta resolução ScanSQ sistem  (BeadArray based 
sequencing Techologies-Illumina) e os chips HumanCytoSNP-12 BeadChip® (Illumina 
Inc., San Diego, CA)  revelou uma deleção de 5,4 Mb no cromossomo 22, na região 
q13.31-q13.33 (chr22:45764874-51169045)x1, considerada patogênica, de acordo 
com o American College of Medical Genetics and Genomics (1), e uma duplicação em 
9p13.1-p12(chr9:40294324-42374011)x3, de signifi cado incerto, arr[GRCh37].
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Figura 2: Cariograma bandeamento GTG do paciente:    46,XY,r(22)(p11q13). (ISCN 2017)

 

DISCUSSÃO

A alteração em 22q13.31-q13.33 envolve vários genes, com destaque para o 
gene SHANK3 (também conhecido como ProSAP2) (OMIM: 606230), identificado 
como o gene crítico nos aspectos neurológicos e comportamentais observados em 
pacientes com deleções 22q13. Mutações nesse gene estão associadas ao transtorno 
do espectro autista (ASD) (3,4,6,10). A caracterização citomolecular do cromossomo 
22 em anel é importante para determinar a extensão da deleção e posterior correlação 
genótipo-fenótipo. Embora de tamanho pequeno, o cromossomo 22 é rico em genes, 
e a deleção dessa região está relacionada com perda considerável de linguagem e 
deficiência intelectual. 
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