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INTRODUGAO:

A sindrome de Edwards é uma condicdo causada pela presenca de trissomia do
cromossomo 18, geralmente livre, que se associa ao fendbmeno de ndo disjuncdo pré-
zigética, especialmente na gametogénese feminina. E caracterizada por um quadro
clinico amplo e prognéstico bastante reservado. Malformag&es congénitas e retardo no
desenvolvimento neuropsicomotor sdo manifestacées clinicas normalmente presentes,
embora ndo sejam exclusivas da sindrome. Essa mutacdo genética resulta,
normalmente, na morte prematura do individuo portador. A mediana de sobrevida
entre nascidos vivos tem usualmente variado entre 2,5 e 14,5 dias (ROSA et al, 2011).
Semelhante as trissomias do cromossomo 13 e do 21, a idade materna avancada esta
relacionada a ocorréncia da trissomia, sendo observada em cerca de 63% dos casos. O
objetivo do estudo foi relatar um caso de sobrevida de paciente com sindrome de
Edwards, observado na APAE de Passo Fundo/RS.

DESENVOLVIMENTO:

Apds entrevista e assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE),
pelos responsaveis, foi feita a coleta de sangue periférico da paciente, seguido pela
cultura tempordria de linfécitos em meios de cultura RPMI 1640, suplementado com
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soro fetal bovino e estimulado com fitohemaglutinina, para a obtencdao de metafases.
As preparagdes cromossOmicas foram submetidas ao bandamento G e 30 metafases
foram analisadas, fotografadas e os cariétipos montados. Os genitores ndo sao
consanguineos e a idade materna, no momento da gestacdo, era avancada. Ndo ha
relato de qualquer doenga genética na familia. A paciente A.R.B.D., sexo feminino,
nasceu de parto cesareo, com IG de 37 semanas, peso de 2.400g e esta com 56 meses
de idade. Apresenta deficiéncia motora e mental grave, dificuldades visuais, estrabismo,
respostas bastante diminuidas ao som, choro fraco, dificuldades de sucgao, cranio com
diametro bifrontal diminuido, nariz e boca pequenos, palato ogival e estreito, orelhas
hiperplasicas com implantagao baixa, redundancia de pele e hipertricose. Na andlise das
30 metafases, detectou-se trissomia livre do cromossomo “18” (caridtipo 47, XX+18).
A.R.B.D mostra-se como um caso raro de Sindrome de Edwards por apresentar
sobrevida prolongada. Embora bastante rara, a sobrevida em longo prazo (em alguns
casos, superior a segunda década de vida) ja é documentada (HSIAO et al, 2009), mesmo
na auséncia de mosaicismo princialmente em estudos ndo populacionais. Entretanto,
destaca-se que estes pacientes usualmente apresentam um importante atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor e sdo altamente dependentes de suas familias.
Embora os resultados da andlise citogenética na cultura de linfocitos ndo tenham
apresentado mosaicismo do cromossomo 18 (46, XX/47, XX + 18), analises citogenéticas
adicionais em outros tecidos somaticos deverdo ser realizadas para excluir a condicado
de duas linhagens de células sométicas, ja que em casos de duas linhagens, os pacientes
podem apresentar formas mais brandas da doenca e maior sobrevida.

CONSIDERAGOES FINAIS:

De acordo com a literatura, o sexo feminino apresenta maior longevidade em relagao
trissomia do cromossomo 18. A idade materna avanc¢ada pode ter sido um dos fatores
responsavel pela alteracdo cromossémica. A andlise citogenética de outros tecidos
somaticos deverao ser realizadas para a exclusdao de mosacismo somatico.
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ANEXOS:
Podera ser apresentada somente uma pagina com anexos (figuras e/ou tabelas), se

necessario.



