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INTRODUCAO

Membranas laringeas anteriores (MLAs)
sao anormalidades incomuns, caracterizadas
gela presenca, ao nascimento, de tecido mem-

ranoso na regiao supraglotica, glética e/ou
subglética'?. Elas sio responsiveis por cerca de
5% das malformacoes de laringe! e, dependendo
da sua extensao, podem causar obstrucao das
vias aéreas levando a sintomas como alteracao
no choro, estridor, disfonia e disfuncio respi-
ratéria®*. Individuos afetados frequentemente
apresentam anomalias associadas, como defeitos
cardiacos congénitos e alteracoes de palato, fa-
zendo parte muitas vezes de sindromes genéticas
conhecidas'?.

Relatamos aqui o caso de um paciente
apresentando membrana laringea anterior e
sindrome de delecao 22q11 (SD22q11), também
conhecida como sindrome velocardiofacial ou
sindrome de DiGeorge (OMIM 188400/192430)°.

RELATO DE CASO

Paciente de 12 anos e 2 meses, sexo
masculino, caucasiano, internou-se inicialmente
no hospital para realizacao de cirurgia de cor-
recao de comunicacio interatrial do tipo fossa
oval. Ele é o primeiro filho de um casa?de pais
jovens, higidos e nao consanguineos. A historia
familiar era negativa para defeitos congénitos
ou doengas genéticas. Sua gestaciao cursou sem
intercorréncias. O paciente nasceu de parto
normal, a termo, apresentacio cefilica, pesan-
do 3.430 gr. (P50), medindo 50 cm (P25-50) e
com perimetro cefilico de 35 cm (P50-98). Ele
se mostrava cianotico, sendo que nao chorou
ao nascimento. Necessitou de oxigenoterapia,
ficando hospitalizado durante os primeiros 15
dias de vida. Foi submetido a uma cirurgia de
laringe para retirada de membrana subglotica
com laser aos 3 meses de idade, sendo que,
neste periodo, apresentou episodios de hipo-
calcemia com necessidade de tratamento com
gluconato de calcio.

O paciente evoluiu com atraso de de-
senvolvimento neuropsicomotor e de fala, além
de alteracao comportamental, com necessidade
de tratamento medicamentoso com haloperidol
e biperideno. Ao exame fisico, aos 12 anos e 2
meses, ele apresentava peso de 47 kg (P75-90),
estatura de 147 cm (P50), perimetro cefilico de
53 cm (P2-50), face alongada, fendas palpebrais
estreitas, prega epicantica bilateral, hipopla-
sia das asas do nariz, maloclusdes dentarias,

rognatismo, sobredobramento dos ramos
orizontais e verticais das hélices, pectus cari-
natum, umbigo protuso, criptorquidia a direita
e dedos das maos afilados. O palato era ogival
e nao possuia anormalidades associadas, como
insuficiéncia velofaringea. Na Figura 1 podemos

ver as caracteristicas craniofaciais do paciente
em diferentes idades. Como apresentava um
quadro de disfonia de causa nao conhecida,
foi encaminhado a otorrinolaringologia. A ava-
liacio pela nasofibrolaringoscopia identificou
a Ereseng;a de uma MLA associada a estenose
subglética anterior com reduzida luz da regiao
glotica. O aspecto da traqueia e da carina eram
normais. A crianca nao apresentava dispneia,
sendo que a conduta foi expectante. A avalia-
¢ao complementar pelo ultrassom abdominal
identificou apenas um baco acessorio. Os niveis
de cilcio estavam dentro da normalidade. A
avaliacao citogenética inicial, pelo caridtipo de
alta resolucao por bandas GTG (= 550 bandas),
foi normal (46,XY). A pesquisa de microdelecio
22q11.2 pela técnica de hibridizacao in situ
fluorescente (FISH), utilizando-se da sonda de
DNA DiGeorge/VCFS Region Probe (TUPLE 1),
evidenciou o diagnostico de SD22q11.
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Figura 1. Aspecto craniofacial do paciente em diferentes idades:
aos 16 dias de vida (A), com 1 ano e 11 meses (B), aos 4 anos
(C) e aos 13 anos de idade (D).

DISCUSSAO

A MIA representa a forma mais branda
de atresia de laringe (a do tipo IID*. A sua as-
sociagao com a SD22qll tem sido descrita na
literatura ao longo das ultimas duas décadas em
poucos trabalhos, sendo a maioria deles formada
de relatos com poucos pacientes'™. Miyamoto et
al. (2004)%, em uma das poucas séries de casos,
encontraram uma frequéncia de SD22q11 de 65%
entre 17 pacientes com MLA. Por outro lado,
estudos avaliando pacientes com a SD22qll
tém observado que esta malformacao tem sido
descrita em aproximadamente 1 a 2% dos casos’.

A SD22q11 é uma doenca genética rela-
tivamente comum, causada por uma deficiéncia
na regiao 11 do brago longo do cromossomo 22.
Apesar da maior parte dos casos de SD22q11 ser
esporadica (devido a mutacdes novas), indivi-
duos com a delecao possuem um risco de 50%
de passarem a mesma a seus filhos. A sindrome
caracteriza-se clinicamente por um espectro
fenotipico bastante amplo que inclui, entre
tantas alteracoes, diversos tipos de alteracoes
otorrinolaringologicas. Isto se reflete nos seus
diferentes nomes, dados antes da sua identifi-
cacdo no inicio da década de 90, que incluem,
entre outros, sindrome de DiGeorge, sindrome
velocardiofacial e sindrome de Shprintzen. Estes
espelham a visao de diferentes especialistas para

a mesma doenca®.

Contudo, é importante estar ciente
que, em alguns casos, especialmente em crian-
cas menores, estas caracteristicas podem nao
ser tao evidentes, chamando, assim, pouca
atenco %ganto a possibilidade diagnostica da
sindrome® (ver Figura 1). A hipocalcemia, tal
COmo em nosso caso, pode ser também latente,
tornando-se aparente apenas no momento de
um procedimento cirdrgico’.

COMENTARIOS

Frente a estes achados, acreditamos, tal
como ja sugerido na literatura'™, que pacientes
portadores de MLA, em especial aqueles com
outras malformacoes congénitas como defeitos
cardiacos, deveriam ser sempre testados para a
SD22q11. Este diagnostico possui importantes
implicacoes dentro do manejo e do aconselha-
mento genético do paciente e de sua familia.
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