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Resumo: Introducéo: A Sindrome de Edwards (SE), € uma sindrome genética resultante da trissomia do
cromossomo 18. Possui uma incidéncia de 1 em 8000 recém-nascidos, a maioria dos casos do
sexo feminino, clinicamente se expressa com fendtipos variados e prognéstico reservado. Dados
clinicos. Recém-nascido, 37 semanas, pré-natal sem intercorréncias, nascido via parto cesariana
em regulares condi¢gdes. Observado em exame fisico separagdo minima entre anus e vagina,
fosseta sacral além de alteragbes fenotipicas como méo em garra e micrognatia. Foi internada em
unidade semi intensiva e iniciada investigagdo do caso. Evoluiu com desconforto respiratorio no
quarto dia de vida sendo transferida a Unidade de terapia intensiva neonatal . Realizado
ecocardiograma (ECO) que evidenciou inicialmente comunicacdo interventricular de 12
milimetros. Devido as alteracfes fenotipicas foi solicitado cariétipo em banda G. Novo ECO
realizado quatro meses apés evidenciou Tetralogia de Fallot. Cariétipo apresentou trissomia do
cromossomo 18, compativel com sindrome de Edwards. Devido ao prognéstico sindrémico
optado pela realizagdo de gastrostomia e traqueostomia. Atual mente paciente com onze meses de
vida e encontra-se estavel em UTI pediétrica em aguardo de Home Care. Discusséo: A SE € uma
doenca caracterizada por um quadro bastante reservado, um amplo espectro de cardiopatias
congénitas sdo relatadas na literatura, sendo as mais comuns os defeitos do septo ventricular e
ducto arterioso patente. Mais de 150 anomalias ja foram descritas na SE 0 que proporciona um
quadro clinico amplo. A mortalidade pés-natal é elevada, na literatura cerca de 5 a 10
sobrevivem até o primeiro ano de vida. Concluséo: A deteccdo prévia dessa sindrome agiliza nas
tomadas de decisbes no pés natal, devido a alta morbidade e mortalidade , métodos invasivos sao
guestionaveis visto que ndo ha terapéuticas eficazes no tratamento do paciente.
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