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Resumo
Objetivos: Síndrome da deleção 6q é considerada uma anomalia cromossômica 
rara. Assim, nosso objetivo foi relatar um caso de um menino com essa síndrome, 
em Manaus/Amazonas.

Descrição do caso: Menino com quatro anos de idade que apresenta atraso do 
crescimento e do desenvolvimento neuropsicomotor, dificuldades de ganho 
de peso e anormalidades na retina. A análise citogenética do paciente revelou 
cariótipo com 46, XY, del(6)(q25-qter).

Conclusões: Este relato demonstrou a importância das análises citogenéticas 
para o diagnóstico preciso das anomalias congênitas, pois auxiliam no encami-
nhamento de tratamentos adequados aos pacientes e na ampliação de conhe-
cimento científico relacionado a essa deleção.

Palavras-chave: Cariótipo, análise cariotípica, cromossomo 6, anomalias 
congênitas.

Abstract
Aims: Deletion 6q syndrome is considered a rare chromosomal anomaly. Thus, 
our objective was to report a rare case of a boy with 6q deletion syndrome. 

Case description: 4-year-old boy with delayed growth and neuropsychomotor 
development, weight gain difficulties and retinal abnormalities. Karyotypic analysis 
of the patient revealed karyotype 46, XY, del (6) (q25-qter). That is, a deletion in 
the long arm of one of the chromosome 6, specifically in the distal region of the 
long arm of the 6q25 band up to the 6qter band.

Conclusions: This report demonstrates the importance of cytogenetic analyzes 
for the accurate diagnosis of congenital anomalies, as they assist in referring 
appropriate treatments to patients and in expanding scientific knowledge related 
to this deletion.

Keywords: Karyotype, karyotype analysis, chromosome 6, congenital anomalies.

Abreviaturas: RNA, ácido ribonucleico; tRNA, ácido ribonucleico de transferência.

Introdução

Síndrome de deleção do braço longo do cromossomo 6, síndrome 

de deleção 6q e síndrome de microdeleção 6q [del (6q)] são sinônimos 

da mesma descrição clínica, que é considerada uma anomalia rara (1, 2). 

Pacientes com deleção 6q apresentam fenótipos variáveis, consistindo, 

principalmente, deficiência intelectual, dificuldade no crescimento, mi-

crocefalia, anormalidades na retina, hipotonia e malformações cardíacas 
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(2, 3). Hopkin et al (2) propuseram três grupos 

fenotípicos associados à deleção 6q: a deleção 

proximal (grupo A, del(6) (q11-q16)), a deleção 

intersticial (grupo B, del(6) (q15-q25)) e a deleção 

terminal (grupo C, del(6) (q25-qter)). 

Assim, relatamos um caso de um menino com 

quatro anos que apresenta deleção cromossô-

mica rara, no cromossomo 6q25-qter. Este relato 

de caso não somente destaca a importância 

das análises citogenéticas para o diagnóstico 

preciso para o melhor acompanhamento clínico, 

permitindo um acompanhamento mais adequado 

do paciente e o aconselhamento genético, mas 

também visa ampliar o conhecimento científico 

sobre a síndrome de deleção 6q, uma vez que 

se trata de uma anomalia cromossômica rara.

Descrição do caso

Paciente de quatro anos de idade, do sexo 

masculino, e filho não biológico. Aos três anos, 

o paciente foi levado pelos pais adotivos na 

Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais 

de Manaus, Amazonas, por apresentar atraso 

do crescimento, e foi atendido por uma médi-

ca geneticista. A criança foi diagnosticada com 

atraso do crescimento e do desenvolvimento 

neuropsicomotor, dificuldades de ganho de peso 

e anormalidades oftalmológicas. Quanto anorma-

lidades oftalmológicas, com hipermetropia alta 

e astigmatismo associado ao estrabismo. Assim, 

o paciente utiliza tratamento preventivo com 

lentes para correção ocular. O garoto aguarda 

o resultado de exame de fundo de olho/retina. 

Os exames clínicos e cardíacos foram normais. 

As análises citogenéticas foram realizadas 

para o paciente. O exame de cariótipo com ban-

deamento G (resolução de 400 bandas, com 100 

células observadas) revelou o cariótipo com 46 

cromossomos com a presença de uma deleção 

no braço longo de um dos homólogos do cro-

mossomo 6, especificamente na região distal do 

braço longo da banda 6q25 até a banda 6qter 

(46, XY, del(6) (q25-qter) (Figura 1). Considerando 

a condição de adoção, não foi possível realizar 

o cariótipo dos pais biológicos. Atualmente, o 

paciente está tendo acompanhamento multidisci-

plinar, com ênfase em terapias com fisioterapeuta, 

fonoaudiólogo e psicopedagoga.

Figura 1 – Cariótipo do paciente com 46, XY, del(6) (q25-qter). Deleção no braço longo de um dos homólo-
gos do cromossomo 6, especificamente na região distal do braço longo da banda 6q25 até a banda 6qter 
(identificada pela seta).
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Discussão

O cromossomo 6 é um dos maiores do genoma 

humano, abrangendo cerca de 1.557 genes ativos 

e 830 pseudogenes (4). Esse cromossomo é co-

nhecido por carregar o maior cluster de genes de 

ácido ribonucleico (RNA) de transferência (tRNA). 

Tais moléculas auxiliam na produção de proteínas.

Anomalias cromossômicas envolvendo o cro-

mossomo 6 já foram identificadas e parecem estar 

associadas a fenótipos distintos, que incluem 

atraso no crescimento e desenvolvimento, re-

tardo mental, hipotonia, aparência facial atípica, 

estrabismo e defeitos cardíacos congênitos (5-10). 

No presente relato de caso, o paciente foi diag-

nosticado com a síndrome de deleção do braço 

longo do cromossomo 6, na região distal do braço 

longo da banda 6q25 até a banda 6qter (46, XY, 

del(6) (q25-qter) (CID Q93). É importante ressaltar 

que, considerando a condição de adoção, não foi 

possível realizar o cariótipo dos pais biológicos, 

não sendo, assim, possível estabelecer se a 

alteração ocorreu sem relação com o histórico 

familiar ou se foi herdada.

A síndrome de deleção do braço longo do 

cromossomo 6 é caracterizada por apresentar 

fenótipo clínico variável (2). Estudos de corre-

lação genotípica e fenotípica ressaltam que a 

variabilidade observada nessa síndrome está 

relacionada ao tamanho e à localização da de-

leção cromossômica, incluindo o número e as 

funções dos genes deletados (6, 9-11). Baseados 

nos estudos citogenéticos associados em relação 

aos fenótipos clínicos, à síndrome de deleção 6q 

é categorizada em três grupos fenotípicos (A, B 

e C). O primeiro grupo (A), a deleção proximal 

del(6) (q11-q16), possui pacientes com atraso no 

desenvolvimento, características dismórficas 

faciais, microcefalia, malformações cardíacas e 

hérnias; o segundo (B), a deleção intersiticial del(6) 

(q15-q25), apresenta restrição do crescimento 

intrauterino, problemas respiratórios, hiperte-

lorismo ocular e malformações dos membros 

superiores; por fim, na deleção terminal del(6) 

(q25-qter) (grupo C), os pacientes manifestam 

anormalidades na retina, fenda palatina, hipoto-

nia, hipoplasia genital e convulsões (2, 3). Neste 

estudo, a condição apresentada pelo paciente é 

a deleção terminal del(6) (q25-qter), sendo, assim, 

pertencente ao grupo C. 

As deleções são anomalias cromossômicas 

relacionadas à perda de genes, que afetam a 

dosagem gênica e resultam em um desequilí-

brio cromossômico/gênico em um indivíduo. No 

presente estudo, a síndrome de deleção terminal 

6q25-qter ocasionou a perda de vários genes 

alocados no braço longo da banda 6q25 até a 

banda 6qter. Os principais genes associados a 

essa condição são o domínio 1B de interação rico 

em adenina timina (localizado no cromossomo 

6q25.3), proteína Parkinson 2 E3, proteína ligase 

ubiquitina (localizado no cromossomo 6q26), 

ligação ao RNA do domínio KH (localizado no 

cromossomo 6q26), estrutura de leitura aberta 

do cromossomo 6 70 (localizado no cromosso-

mo 6q27), proteína 1 do tipo Delta (localizado no 

cromossomo 6q27), subunidade proteassoma 

beta tipo 1 (localizado no cromossomo 6q27) 

e proteína de ligação TATA-Box (localizado no 

cromossomo 6q27) (12-15). Esses genes desem-

penham importantes funções na morfogênese do 

sistema nervoso durante o processo de embrio-

gênese (11, 13, 14). Tais perdas gênicas acarretam 

em fenótipos altamente variáveis, como retardo 

mental, características dismórficas, microcefalia, 

anomalias cerebrais e anomalias oculares (13, 16). 

Todas essas características foram observadas no 

caso da criança aqui exposto.

Em conclusão, relatamos um paciente de 

Manaus/Amazonas com a síndrome de deleção 

terminal 6q25-qter. Diagnósticos precoces de 

anomalias congênitas auxiliam no encaminha-

mento de tratamentos adequados aos pacientes, 

na obtenção de informações de fenótipos clínicos 

e na ampliação de conhecimentos científicos re-

lacionados a essa deleção. Estudos moleculares 

são necessários para entender melhor meca-

nismos moleculares envolvidos nessa doença. 

Notas
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