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A regido cromossdmica critica responsavel pelo fendtipo da sindrome Cri du Chat (SCdC) localiza-se na regido
cromossOmica 5p15.2. E uma doenca genética rara, com uma incidéncia estimada entre 1:15000 e 1:50000
nascimentos, caracterizada por retardamento mental e de crescimento, choro tipico de miado de gato e
dismorfismo facial tipico, que inclui hipertelorismo, epicanto, retrognatismo e micrognatismo. O grau de
severidade da doenca é atribuido a posicdo e ao tamanho da delecdo do segmento cromoss6mico. Os objetivos
desse trabalho tém sido identificar a presenca de delegdes e/ou alteragdes estruturais no brago curto do
cromossomo 5; analisar a extensdo de alteragdes cromossGmicas associadas a regido 5p e investigar possiveis
translocages submicroscoépicas familiares. Foram concluidas as investigacdes de 6 amostras de individuos com
suspeita de SCAC encaminhadas pelo Servigo de Genética/LGHM-UFBA para pesquisa por Hibridagdo in situ por
Fluorescéncia (FISH) e Hibridagdo Gendémica Comparativa (array-CGH). Foi detectada delecdo da regido 5p15.2
em todas as amostras investigadas. Entretanto, observa-se uma variabilidade fenotipica nos individuos afetados
pela mesma alteracdo cromossOmica. Estudos de identificacdo e caracterizacdo de alteracbes do genoma
associadas a subgrupos de fenoétipos observados na SCdC contribuem para uma correta correlagdo gendtipo-
fendtipo dos individuos afetados. Apoio: GPPG 10560 (Projeto RedeBRIM); PPG GenBio UFBA
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