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Resumo: Introducdo. A ocorréncia simultanea de aneuploidia dupla contendo a Sindrome de Edwards
(trissomia 18) e Sindrome de Klinefelter somente foi reportada 16 vezes na literatura médica (1),
sendo este caso a primeiravez no Brasil. Estudos mostram que atrissomia do 18 e a Sindrome de
Klinefelter surgem de uma alteracdo materna numa frequéncia de 91 e 50 respectivamente (2). A
origem da dupla aneuploidia decorre de eventos de ndo disuncdo meidtica diferentes, assim, a
ndo disjuncdo ndo € simplesmente uma rara coincidéncia (3) e se tem demonstrado em diversos
estudos que os cromossomos adicionais tém forte relagcdo com a idade materna avancada (1).
Dessa forma, o quadro clinico desta dupla aneuploidia é muito variavel dependendo do fenétipo
especifico de cada individuo. CASO: A.A.N.S,, 4 anos, portador de Sindrome de Edwards e de
Klinefelter, diagnosticadas a partir de cariétipo, sendo este masculino constituido por 48
cromossomos, com identificagdo de complemento sexual XXY e trissomia parcia do
cromossomo 18. Ao exame fisico, apresenta estrabismo convergente, hipertelorismo, e epicanto,
pectus escavado, micro pénis, hérnia inguina bilateral corrigida e pés em posicdo valga. Seu
desenvolvimento neuropsicomotor condiz com sua idade. Seus dados antropométricos,
peso/estatura entre Z escore 0 e -2, estatura/idade entre Z escore 0 e -2 condizem com bom
desenvolvimento do paciente. Discussdo:O caso em questdo demonstra que seu fendtipo é
preponderante para a Sindrome de Edwards, corroborando com a literatura encontrada, porém em
uma forma sem grandes alteracfes cardiacas 0 que poderia justificar que o paciente em questdo €
0 paciente mais velho ja relatado com Sindrome Edwards - Klinefelter no mundo. Conclusdo:A
ocorréncias simultaneas das sindromes apresentadas podem evoluir com boa qualidade de vida e
potencia de desenvolvimento, assm questiona-se como firmar prognéstico reservado para tais
sindromes, necessitando de novos relatos de casos para esclarecer critérios de de viabilidade
destas criangas.
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