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Introducdo: A Parpura Trombocitopénica Idiopéatica (PTI) resulta da producdo de anticorpos direcionados contra algum
antigeno plaquetario estrutural. Cursa com petéquias e hematomas decorrentes da plaquetopenia e, em criangas, pode ser
desencadeada por antigenos virais. Descricao do caso: Paciente feminina, 11 anos, procura atendimento em um hospital do
interior do Rio Grande do Sul por aparecimento de hematoma em membro superior esquerdo, sem outros sangramentos.
Refere quadro recente de SARS-Cov-2 e otite média aguda. A amostra de sangue evidenciou plaquetopenia (5 mil plaquetas),
o que levou ao diagnéstico de PTI. No mesmo dia, iniciou tratamento com imunoglobulina humana 1g/kg por dois dias. Ap6s
trés dias de internacdo, a paciente apresentou melhora nos niveis de plaquetas (121 mil) e foi liberada com prescricdo de
corticéide e seguimento em hematologista. Discussao: A PTIl, que pode usualmente ocorrer ap6s um quadro de infec¢ao
viral, caracteriza-se pela presenca de plaquetopenia, diagnosticada por um nimero de plaquetas inferior a 100.000/mms3.
Essa situacdo ocorre em razdo de um mecanismo de destrui¢do dos trombdcitos a partir da reagdo anticorpo/antigeno na
membrana trombocitica. Os achados clinicos da trombocitopenia diferem de acordo com a contagem plaquetéria, mani-
festando sinais que variam desde pirpura, como no caso descrito, até sangramentos, principalmente quando as plaquetas
sdo inferiores a 20.000/mm?3. A administra¢do de imunoglobulina humana é uma via de tratamento para PTI, resultando
na recuperac¢do da plaquetopenia nos primeiros 4 dias. Conclusdo: O diagnostico de PTI é de exclusao, ou seja, chega-se
ao diagnéstico apés exclusdo de outras hipéteses. E bem descrito pela literatura cientifica que a plaquetopenia transitéria
ocorre em algumas infec¢des virais, porém, é escassa na literatura atual a associag¢do entre PTl e plaquetopenia transitdria
em pacientes pediatricos apés infec¢do por SARS-CoV-2.
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Introducdo: A delecdo da regido cromossdmica 16p11.2 foi associada a maior risco de transtorno do espectro do autismo
(TEA), transtorno do déficit de atencdo e hiperatividade e transtornos do humor, além de obesidade e macrocefalia, com pe-
netranciaincompleta. Esta microdelecdo responde por aproximadamente 1% dos casos de TEA. Descricao do caso: Paciente
masculino, 2 anos, encaminhado para avaliacdo genética devido a TEA, laringomalacia e macrocefalia congénita. E o terceiro
filho de pais ndo consanguineos e ndo ha recorréncia na familia. Mae com histérico de tabagismo e diabetes gestacional
controlada com dieta. Nasceu de parto vaginal, a termo, Apgar 9/10, sem alterac6es na triagem neonatal. Ao longo do seu
desenvolvimento, notou-se atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (ndo tem controle esfincteriano, falou dissilabos
com 1 ano e 11 meses e logo estagnou o desenvolvimento da fala). Ao exame fisico, foram observados braquicefalia, ma-
crocefalia, encurtamento do 2° pododactilo esquerdo, cilios longos, fronte proeminente, dentes espacados, orelhas com
hélices simplificadas e geno varo. Ressonancia magnética e BERA (Brainstem Evoked Response Audiometry) sem alteracoes.
Realizou cariétipo e pesquisa de X fragil normais. CGH array evidenciou microdelecdo 16p11.2 de 598 kb, abrangendo 31
genes, incluindo KIF22 e MAPK3. O presente trabalho foi aprovado para poster eletrénico pelo CEP local sob o nimero
52199821.2.0000.5335. Discussao: O fenétipo do presente caso é compativel com o quadro clinico conhecido para esta
microdelecdo. Destaca-se, no entanto, que a laringomaldcia ndo foi associada ao fenétipo até este momento. Estima-se que a
delecdo do gene KIF22, na regido envolvida, poderia ser a causa da laringomalacia, pois variantes intragénicas de sequéncia
neste gene ja foram previamente associadas a este fenétipo. Conclusao: Esse caso demonstra a importancia da investigagao
molecular aliada ao quadro clinico para o diagnéstico da microdelecdo 16p11.2. A identificacao deste genétipo associado
a laringomalécia contribuira para ampliacao do espectro fenotipico desta microdelecao.




