Titulo:

Autores:

Resumo:

g h:_p';’i':'lri
L i

DE OUTUBRO ﬁé?éf.
DE 2024 Bh ocscece

. de paduatria
FLORIANOPOLIS - 5C

Trabalhos Cientificos

Sindrome De Down Associada A Sindrome De Klinefelter: Relato De Caso De Aneuploidia
Dupla Em Recém-Nascido
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Aneuploidia € um distirbio genético comum e clinicamente significativo, ocorrendo em 0,3% dos
nascidos vivos (HASSOLD et al., 1996). A dupla aneuploidia é possivel, ndo hereditéria, e sua
incidéncia estimada em 1/94.440 gestacdes (JEANTY et a., 2009). A associacdo da Sindrome de
Down (SD) com Sindrome de Klinefelter (SK) foi relatada em 1959 e ha menos de 70 casos
registrados (GUNASEKARAN et al., 2024). ILF, nascido em 15/02/24 via cesarea devido
doppler alterado e restricdo de crescimento. Histéria materna: 23 anos, G5P2C1A3, 8 consultas
pré-natal, diabetes gestacional, pré-eclampsia e obesidade. Sorologias e testes rapidos negativos,
sem ultrassom (USG) morfolgico ou ecocardiograma (ECO). Ao nascimento: liquido amnidtico
claro, idade gestaciona (IG) 31s+3d e peso 1.316g. Recém-nascido (RN) pré-termo e pequeno
para a idade gestacional, Apgar 6 e 7, com depressao respiratéria, intubado na sala de parto. Ao
exame fisico fen6tipo sindrémico (hipotonia muscular, fenda palpebral obliqua, prega palmar
transversa unica, ponte nasal deprimida, orelhas de baixa implantacdo), confirmada aneuploidia
dupla pelo caridtipo (48, XXY, +21). ECO revelou forame ova patente (FOP), insuficiéncia
tricispide e persisténcia do cana arteria (PCA). Iniciou-se infusdo de milrinone para tratar
hipertensdo pulmonar (HP). ECO repetido em 3 dias mostrou diminui¢cdo da PCA, melhora da
insuficiéncia tricuspide e resolucéo da HP. RN ficou sob ventilagdo mecanica por 11 dias,
seguido de CPAP por 5, e cateter nasal por 11 dias. Necessitou de dieta enteral, tolerando
progressdo do volume porém com diarreia, sendo instituida formula e dieta materna para alergiaa
proteina do leite de vaca suspeita, com resolucéo verificada por teste provocativo. Teste do
pezinho, USG transfontanelar e avaliagcdo oftalmol 6gica normais. Paciente recebe alta com 1 més
e 23 dias, 1G corrigida de 38s+4d e 22359, em ar ambiente, alimentando-se via oral e com
suplementacdo vitaminica. O quadro clinico da SD-SK no periodo neonatal tem caracteristicas da
SD, enquanto a SK se manifesta mais tarde (ALALLAH et al., 2022), o que corresponde a0 caso
relatado. Malformacdes cardiacas sdo comuns na SD, mas ndo na SK, resultando em quadros
variados e menos frequentes na SD-SK. No caso descrito, 0 RN apresentava alteracfes cardiacas
que exigiram suporte intensivo. O risco de aneuploidia dupla esta associado a idade materna
média de 33 anos (KOVALEVA et a., 2005), o que ndo corresponde ao verificado no caso
relatado. Ademais, a histéria materna inclui 3 abortos e pré-natal com comorbidades, porém
auséncia de USG morfologico ou ecocardiografia, que poderiam ter identificado a suspeita
sindrbmica. Conclusdo: A aneuploidia dupla € um diagnéstico desafiador, jA que sua
manifestacdo € inespecifica. Portanto, recomenda-se andise cromossdmica em casos
semelhantes, pois o teste citogenético confirma o diagnostico e permite aconselhar sobre
manifestagdes futuras, assegurando um acompanhamento adequado as familias.
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