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INTRODUÇÃO
 A síndrome de deleção 22q11.2 é considerada hoje uma das doenças genéticas mais frequentes em humano, com uma prevalência estimada de 1 para cada 2.000-6.000 nascimentos. Dada a sua ocorrência e caracterização, faz-se necessário o seu diagnóstico, tendo em vista suas repercussões clínicas que são passíveis de controle. Caracteriza-se clinicamente por um espectro fenotípico bastante amplo, com mais de 180 achados já descritos, tanto físicos como comportamentais. Contudo, nenhum deles é patognomônico ou mesmo obrigatório, o que acaba dificultando o diagnóstico.
OBJETIVOS
O objetivo do presente estudo foi relatar o caso de um paciente com a síndrome Digeorge, mostrando as principais características, a suspeita clínica e o cariótipo confirmando a microdeleção. Ademais, fazer uma breve revisão da literatura sobre a patologia.
METODOLOGIA
Para este relato, nos valemos de acompanhamento direto do caso, com anamnese e exame físico diários, assim como da coleta e análise de dados contidos em prontuário médico e revisão bibliográfica.
RELATO DE CASO 
Paciente, sexo feminino, deu entrada em nosso serviço com quatorze dias de vida, apresentando dispnéia, taquicardia e cianose central. Foi auscultado sopro cardíaco, realizado ecocardiograma que evidenciou alterações compatíveis com Tetralogia de Fallot. Foi submetida a realização de cirurgia com anastomose sistêmico pulmonar ( Blalock –Taussing). Devido aos vários estigmas genéticos, foi coletado cariótipo e o resultado veio compatível com microdeleção do cromossomo 22q11.2, confirmando o diagnóstico de Sd.Digeorge. 

DISCUSSÃO

A Síndrome de Digeorge ou Síndrome Velocardiofacial, é a segunda causa de cardiopatias, depois da Síndrome de Down. Além de distúrbios cardíacos, como características da condição, pode-se citar: hipoparatireoidismo, com hipocalcemia, hipoplasia do timo, malformações de vias aéreas e faciais, doenças renais e atraso no desenvolvimento, além de 90% dos casos apresentarem-se com microdeleção cromossômica específica. Conforme descrição, a paciente em questão apresentou-se com: cardiopatia congênita, fenda palatina posterior, laringomalácia, retrognatismo, hipocalcemia e deformidades cranianas, bem como a microdeleção do braço curto do cromossomo 22q11.2. 
[bookmark: _GoBack] Dessa forma, foi possível intervir de modo que a paciente pudesse receber o tratamento específico para cardiopatia, hipocalcemia, além da avaliação genética, para aconselhamento familiar e avaliação da equipe voltada a malformações craniofacias e respiratórias.

