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Introducdo: A trissomia do cromossomo 8 em mosaico (T8BMS) € uma condicdo genética rara,
com prevaléncia estimada em 1:25.000 a 1:50.000 nascidos vivos, com fendtipo atamente
variavel. O sexo masculino € mais comumente afetado (5:1). Descricdo do caso: EFS, 8 meses,
sexo masculino, primeiro filho do casal ndo consanguineo. Sem intercorréncias perinatais. Foi
internado aos 7 meses devido quadro de pneumonia associado a infeccBes de vias aéreas
superiores de repeticdo. No decorrer da internacdo foi observado que o paciente apresentava
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor com sustento cefalico parcial, ndo sentava sem
apoio, hipotonia, comegcando a rolar, balbuciava poucos sons. Nao apresentava alteracdo no
ganho pbndero-estatural. Ao exame fisico destacavam-se a microcefalia, fronte proeminente,
nariz de base alargada, hipertelorismo, micrognatia com labio inferior evertido e pregas pamares
e plantares profundas. Devido as caracteristicas fenotipicas foi optado por iniciar a investigacéo
com o cariétipo que apresentou aterado com a presenca de 47,XY,+8[28], elucidando o
diagnostico de Trissomia do Cromossomo 8 em Mosaico. Discussdo: A T8MS € um disturbio
genético causado pela presenca de um cromossomo 8 extra em algumas células do individuo. E
conhecida também como Sindrome de Warkany. Existe uma grande variagdo nos fendtipos, mas
tipicamente, as criancas atingem seus marcos de desenvolvimento atrasados. Os individuos
também podem apresentar camptodactilia, alteracbes das articulagcbes e malformacdes vertebrais,
agenesia do corpo caloso, pescoco curto e largo. Anomalias urinarias (hidronefrose, refluxo
ureteral), cardiacas e oftalmoldgicas (opacidade da cornea, estrabismo), também podem estar
presentes, assim como risco aumentado para sindromes miel odisplésicas e deficiéncia intelectual
de grau varidvel . Podem predispor a infeccOes de repeticdo. Conclusdo: A suspeita clinica e o
seu reconhecimento sdo fundamentais para realizar o diagndstico precoce e proporcionar 0
seguimento clinico e a terapéutica multidisciplinar adequados.
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