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Introducao

A Malformacao de Dandy Walker (MDW) é a malformacao mais comum da fossa posterior. Na forma sindromica, podem coexistir
malformacoes do coracao, face, membros, e dos sistemas gastrointestinal e genitourinario.

A maioria dos casos sao esporadicos. No entanto, a MDW pode estar associada a anomalias cromossomicas (16%), disturbios
mendelianos e exposicoes ambientais.

Caso Clinico

17 e 21 semanas: cisterna magna aumentada, agenesia do vermis,
hipoplasia do cerebelo (Fig.1), Tetralogia de Fallot, hidronefrose no
rim esquerdo e agenesia renal direita (Fig.2).
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, Figura 1: Fossa posterior as 21 semanas. A - Figura 2: Hidronefrose do rim esquerdo (8,3
Hospitalar - protocolo Cisterna Magna com 21 mm; B - Diametro mm) e agenesia renal direita
de idade materna cerebelar com 5 mm.
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3. Amniocentese

Devido ao mau prognostico, o
casal decidiu terminar a gravidez,
apos aconselhamento. Os achados
pre-natais foram confirmados por
autopsia (Fig.3). O casal foi
orientado para uma Consulta de
Genetica Medica.

Sexo feminino com  trissomia
parcial do cromossoma 19 e
monossomia parcial do
cromossoma 20, resultante de
uma translocacao materna
equilibrada entre os cromossomas
19qg e 20g, com o cariotipo:

46,XX,der(20)t(19;20)(gq12;913.3)
mat (confirmado por array CGH) &
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Figura 3: Exame macroscopico a revelar

" hipoplasia do cerebelo
Conclusao

A trissomia 19q foi reportada como um sindrome reconhecido com variabilidade fenotipica e algumas carateristicas constantes. O
presente caso e o caso relatado por Babic et al (2007) (4) apresentam novas observacoes, nomeadamente uma possivel associagao
com as variantes de Dandy Walker e por isso lancam questoes sobre as carateristicas clinicas comuns do sindrome.
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