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Síndrome de DiGeorge: Dismorfia Facial Chave para o Diagnóstico
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Descreve-se uma mulher de 32 anos de idade, avaliada por 
poliartralgias com um mês de evolução, de carácter infla-
matório (ombros, cotovelos, mãos, coxofemorais, joelhos e 
pés), associadas a edema e rigidez matinal. Destacava-se 
atraso do desenvolvimento psicomotor, comportamento de-
sinibido, perda precoce dos dentes, epilepsia desde os 16 
anos, panuveíte bilateral e trombocitopenia imune desde os 
30 anos. Tinha estado internada 10 meses antes por hipo-
calcemia e hipoparatiroidismo. Ao exame físico apresentava 
poliartrite, voz nasalada e dismorfia facial com face longa, 
orelhas pequenas e displásicas, hipertelorismo, fendas pal-
pebrais inclinadas para baixo, raiz nasal prominente (Fig.s 1 
e 2) e fenda palatina submucosa.

Dadas as alterações faciais típicas da síndrome de Di-
George,1 foi realizado estudo genético que confirmou de-
leção 22q11.2 de novo. Não apresentava nenhuma doen-
ça autoimune específica. Para controlo das manifestações 
reumatológicas, foi medicada com corticosteroides e anti-
-inflamatórios não esteroides e posteriormente ciclosporina, 
dado os episódios de uveíte. Atualmente está sem terapêu-
tica imunossupressora, mas sob suplementação crónica de 
eletrólitos, o que permitiu, corrigindo-se a hipocalcemia, um 
controlo completo da epilepsia.

A síndrome de deleção do cromossoma 22q11.2, na qual 
se inclui os doentes com síndrome de DiGeorge, tem uma 
incidência de 1:4000 nados vivos.2 A transmissão é au-
tossómica dominante; contudo, mais de 90% dos doentes 
apresentam deleções de novo.3 Como consequência de um 
defeito de desenvolvimento dos arcos faríngeos, ocorre hi-
poplasia congénita das paratiroides e timo, o que se traduz 
nas manifestações clássicas da doença,4 como hipoparati-
roidismo e, em 75% dos doentes, compromisso do sistema 
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imunitário, traduzindo-se por imunodeficiência de gravidade 
variada5 e doenças autoimunes em até 10% dos casos.4 São 
ainda característicos, o atraso do desenvolvimento psico-
motor, do comportamento, doenças psiquiátricas, anomalias 
cardíacas e características faciais típicas.1 Estas constituí-
ram, neste caso, a chave do diagnóstico, feito já em idade 
adulta. O diagnóstico é geralmente feito na infância, por hi-
bridação fluorescente in situ (FISH) e apenas cerca de 31% 
dos doentes são diagnosticados após os 10 anos de idade.6 

Figura 1: Dismorfia facial típica de doente com síndrome de 
DiGeorge (face).

Figura 2: Dismorfia facial típica de doente com síndrome de 
DiGeorge (perfil).
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Os doentes requerem acompanhamento, tratando-se mani-
festações e possíveis complicações, e as famílias afetadas 
podem necessitar de aconselhamento genético.  ■
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