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venosa pulmonar neste paciente reforça a importância da associação desse achado aos casos de PAF, por permitir o início 
mais precoce da investigação clínica dos pacientes, objetivando a detecção precoce da presença de pólipos intestinais. 
 
SÍNDROME DA FENITOÍNA FETAL-RELATO DE CASO. Hauser F , Roth FL , Schwartz IV , Sanseverino MTV . Serviço de 
Genética Médica . HCPA. 
A fenitoína é um fármaco utilizado para o tratamento de vários tipos de crises convulsivas, exceto as crises de ausência. O 
uso desse medicamento durante o período gestacional associa-se a um padrão de malformações conhecido como síndrome 
de fenitoína fetal (SFF), a qual caracteriza-se prinicipalmente pelo retardo de crescimento pré e pós natal, microcefalia, 
dismorfias faciais e cardiopatia congênita, entre outros achados.Objetivos e métodos: relatar o caso de uma criança com 
retardo do desenvolvimento neuropsicomotor, dismorfias faciais e cardiopatia congênita, cuja mãe utilizou fenitoína durante 
todo o período gestacional.Relato do caso: VWB, 2 anos e 7 meses, sexo feminino, naturaL e procedente de São Leopoldo. 
Mãe com 38 anos de idade e primigesta. História de retardo mental e de crises convulsivas iniciadas aos 14 anos de idade. 
Utilizou fenitoína (200 mg dia) durante todo o período gestacional. Recém nascida de parto cesariano, peso de nascimento: 
2500g, comprimento: 45cm, perímetro cefálico: 34cm, Apgar 5º minuto: 9. Recebeu alta hospitalar com sua mãe. Evoluiu 
com presença de retardo do desenvolvimento neuropsicomotor. Exame físico: paciente em bom estado geral e reativa ao 
manuseio. Peso:10kg (p50) Estatura: 89cm (p50). Perímetro cefálico: 48 cm (p50). Fronte proeminente e estreitamento 
bitemporal. Fendas palpebrais oblíquas para baixo. Raiz nasal baixa. Lábios finos. Palato alto. Ausculta cardíaca ausculta 
pulmonar normais. Mãos com falanges distais hipoplásicas e unhas hipoplásicas. Pés com unhas hipoplásicas. Realizado 
ecocardiograma que evidenciou presença de veia cava superior esquerda, drenando para o seio coronariano.O quadro clínico 
dismórfico e a cardiopatia apresentada pela paciente, acompanhados de retardo do desenvolvimento neuropsicomotor 
podem ser explicados pela exposição intra-uterina à fenitoína. 
 
PREVALÊNCIA E VALOR PROGNÓSTICO DE INSTABILIDADE DE MICROSSATÉLITES NOS LOCI BAT-25 E BAT-
26 EM TUMORES COLORRETAIS ESPORÁDICOS. Coura R , SL Cossio , L Meurer , JC Prolla , MA Rosito , P Ashton-
Prolla . Serviço de Genética Médica . HCPA. 
Fundamentação:O câncer colorretal (CCR) é o terceiro tumor em freqüência e o segundo em mortalidade nos países 
desenvolvidos. No Brasil, está entre as seis neoplasias malignas mais encontradas e é a terceira em mortalidade. Dentre 
todos os casos de CCR, cerca de 85% são esporádicos. A sobrevida média de pacientes com CCR é de 60% em cinco anos. 
A avaliação de prognóstico se baseia atualmente apenas em parâmetros clínico-patológicos e morfológicos, uma vez que o 
valor de marcadores moleculares para o prognóstico ainda precisa ser melhor esclarecido. Mutações em genes de reparo de 
malpareamento de DNA (MMR) estão associadas principalmente com CCR hereditário, em especial na Sìndrome do Câncer 
Colorretal Hereditário Não-Polipomatoso (HNPCC), podendo também ser observadas em alguns casos de CCR esporádico. 
Essas mutações em genes MMR (hMSH2 e hMLH1, principalmente) resultam em falha na correção dos erros de replicação 
(RER), que como conseqüência geram instabilidade de microssatélites (IMS). A freqüência de IMS é maior que 90% no 
HNPCC e cerca de 15% em CCRs esporádicos. Tumores com IMS tendem a apresentar melhor prognóstico, com maior 
sobrevida, menor ocorrência de metástases e melhor resposta a alguns quimioterápicos. A IMS pode ser identificada através 
do estudo de um painel de 5 marcadores ou do uso de apenas um deles, o BAT-26. Segundo alguns investigadores, a 
análise isolada de BAT-26 é suficiente para definir IMS no CCR com eficácia superior a 99%. Objetivos:Avaliar a prevalência 
e o valor prognóstico de IMS nos marcadores mononucleotídicos BAT-25 e BAT-26 em tumores colorretais esporádicos. 
Causistica:Os microssatélites foram analisados por PCR-SSCP em mini gel não-desnaturante. Resultados:Foram analisados 
41 pacientes para BAT-26 e 42 pacientes para BAT-25, onde encontramos uma freqüência de instabilidade de 9,75 e 7,14%, 
respectivamente. Além disso, observou-se um freqüência de 2,4% de instabilidade simultânea em ambos os marcadores. 
Esses resultados estão de acordo com a literatura, que descreve uma freqüência de IMS menor que 10% em tumores 
colorretais esporádicos. Além disso, cerca de 8.3% e 18.2% dos pacientes com idade abaixo de 55 anos apresentaram IMS 
para BAT-25 e BAT-26, respectivamente. Estes resultados corroboram com os descritos na literatura, que aponta a idade 
precoce como preditivo da presença de IMS. As correlações com os parâmetros clínico-patológicos e morfológicos de cada 
paciente, e a avaliação do possível valor prognóstico deste marcador molecular (IMS) em tumores colorretais estão sendo 
realizadas. Conclusões:Como existem poucos estudos a respeito da caracterização molecular destes tumores na população 
brasileira, os resultados deste trabalho constituem uma importante contribuição para a caracterização do perfil de IMS 
nestes loci em CCR esporádicos, uma vez que descreve a freqüência de IMS em tumores colorretais esporádicos na nossa 
população.  
 
ESTUDO DA ETIOLOGIA E DOS FATORES DE RISCO PARA DEFEITOS CONGÊNITOS EM CRIANÇAS NASCIDAS 
NA REGIÃO METROPOLITANA DE PORTO ALEGRE. Leite JCL , Santos AM , Moreira Jr. NL , Jardim LB . SERVIÇO DE 
GENÉTICA CLÍNICA DO HCPA . HCPA - UFRGS. 
Introdução: O aumento constante do conhecimento e a disponibilidade crescente de métodos de prevenção de doenças 
genéticas e malformativas exige das autoridades de saúde em atenção para o problema nos períodos pré-concepcionais, 
pré-natal e pós-natal.Métodos: Estudar a etiologia e alguns fatores de risco associados a defeitos congênitos, ocorridos em 
todos recém-nascidos das maternidades da região metropolitana de Porto Alegre a partir de janeiro de 2000, e que serão 
selecionados por sua importância biológica. Realizar avaliação da história evolutiva dos afetados por malformações 
congênitas até a idade de 3 anos de vida. Com a observação da taxa de mortalidade, suas causas, números de internações 
hospitalares, outras patologias associadas e/ou diagnóstico de anomalias associadas após o período neonatal e história 
genética familiar (ocorrência, recorrência e consangüinidade).Realizar avaliação das famílias a respeito dos defeitos 
congênitos, elaborar ações para integrar políticas de saúde com vistas a prevenção de defeitos congênitos e melhorar a 
qualidade do registro.Resultados: . Foi estabelecido primeiramente um posto de saúde como base para o inicio do estudo, 
sendo levantadas as características da aérea geográfica e da população. A implementação gradual das etapas de 
funcionamento do projeto esta ocorrendo de forma gradual com reuniões para integração da equipe. Discussão :Com base 


