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Euploidia Cromossdmica: Relato De Caso Da Trissomia Do Cromossomo 9
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Também denominada Sindrome de Rethoré, a Trissomia do 9, apresenta uma duplicacdo do
braco q do aludido cromossomo, justificando-se o relato em questdo por se tratar de anomalia
multipla de 6rgdos e sistemas, com restricdo do crescimento do individuo portador. B.O.F, 3
meses, sexo masculino, apresentando trissomia do cromossomo 9, confirmada através de
cariétipo com banda G e fécies tipicas. micrognatia, pescogo curto e alargado e baixa
implantagdo das orelhas. Cesariana realizada devido quadro de sofrimento fetal e restricdo de
crescimento intrauterino, com tinto de meconio ao liquido amnidtico, tendo sido realizado em
sala de parto reanimagdo com ventilacdo de pressdo positiva e méscara. Apgar 6/7, e dados
maternos destacando quadro de toxoplasmose na gestagdo. Achados incluem taquipnéia
transitéria do recém nascido, toxoplasmose congénita, sepse neonatal presumivel, forame oval
patente, canal arteria patente, comunicacdo intraventricular muscular trabecular, ictericia
neonatal, crise convulsiva, atelectasia e quadro de plaqueotopenia progressiva em paciente
descrito. Paciente em avaliagdo para alta hospitalar, sob cuidados intensivos pediétricos e
observacdo clinica rigorosa. Em se tratando de uma condicdo genética rara, o aperfeicoamento da
aptiddo dos aparelhos de ultrassonografia possibilita o estudo da anatomia fetal e o diagnostico
de anomalias congénitas no primeiro trimestre de gestagdo. Clinicamente esta cromossomopatia
se caracteriza por hipertelorismo ocular, pavilhGes auriculares pequenos e com implantacéo
baixa, malformacbes no arco palatino, rena e cardiaca, bem como baixa estatura e deficiéncia
hormonal, se manifestando como um distrbio multissistémico pouco comum com fendtipo
clinico amplo e grande variabilidade individual, risco aumentado de problemas pré-natais e
perinatais, e associacdo com idades parentais avancadas. Por se tratar de delecéo genética distal,
se torna passivel a ocorréncia de inversdo balanceada no cariotipo dos pais. Embora néo haja cura
paratal cromossomopatia, o tratamento adequado para os sintomas melhora consideravel mente o
prognostico do paciente. Além disso, 0 esclarecimento aos familiares deve ser elemento
prioritario. Ndo obstante, o diagnéstico apropriado permite 0 aconselhamento genético, essencial
em casos de alteragOes cromossomicas.
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