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Resumo: A Sindrome de Edwards € uma sindrome polimalformativa decorrente da presenca de um
Cromossomo extra no par 18 como trissomia. Tem mutagcdo baseada mais de 90% em trissomia
livre e a minoria dos casos em mosaicismo e translocagdo. Métodos: Relato de série de 13 casos
confirmados de trissomia 18 em hospital pediétrico terciario em cinco anos. Amostra com maior
prevaléncia de sexo feminino, prematuros limitrofes, baixo peso, nascidos de parto cesareo e sem
diagnostico pré-natal. Os estigmas genéticos mais registrados foram micrognatia, dedos de maos
superpostos, pés em taco de golfe, orelhas pontiagudas e sopro cardiaco. Todos 0s pacientes
tinham cardiopatia congénita com predominio de comunicacédo interventricular e cana arterial
patente. O caridtipo por banda G confirmou trissomia livre em todos os casos. A maioria foi
internada em terapia intensiva neonatal e evoluiu para 6bito até o terceiro més de vida. As
principais causas de 6bitos foram insuficiéncia cardiaca, hipertensdo pulmonar e pneumonia.
Conclusdo: Os pediatras ainda demonstram baixo grau de suspeicéo especifica da doenca e
desconhecem o prognostico reservado. Palavras chave: sindrome Edwards, trissomia,
cromossomopatias.
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