Revista Multidisciplinar em Satude ISSN: 2675-8008 V.6, N22, 2025

‘-fr'h?":—“l | Congresso Brasileiro sobre
‘H*h_h_:g HEURDDEEEHVUL‘H’MEHTD_

D TR T

RELACAO DA TRISSONOMIA DO TRIPLO X COM O TEA EM CRIANCA DE 2
ANOS EM BOM DESPACHO/MG

ELEN ANGELA MOURA; ESTHER LAGE COSTA; FERNANDA DA CONCEICAO
FERNANDES; HEBERTH ANDRADE SILVA; HEVYLIN CAROLINE FERNANDES
SILVA

RESUMO

Este estudo descreve o caso de uma crianca do sexo feminino diagnosticada com Sindrome do
Triplo X e Transtorno do Espectro Autista (TEA). A gestagdo ocorreu com complicagoes,
culminando em parto na 36* semana, ap6s indicagdo médica devido a vasa prévia e inser¢ao
do cordao umbilical. Observou-se baixa ingesta alimentar inicial, necessitando de
acompanhamento nutricional intensivo. Ao longo dos primeiros meses de vida, surgiram
sinais de atraso no desenvolvimento € comportamentos atipicos, como falta de interagdo e
sensibilidade a estimulos sensoriais, o que levou a mae a buscar avaliagdo especializada. O
diagnostico de TEA foi inicialmente levantado, porém, uma segunda neuropediatra solicitou
exames genéticos e observagdes clinicas adicionais que culminaram na descoberta da
trissomia do cromossomo X (47, XXX). Essa condi¢ao estd associada a caracteristicas
fenotipicas variaveis e, no caso descrito, contribuiu para o quadro autista. O tratamento
multidisciplinar, incluindo equoterapia, fonoaudiologia, natagdo e intervengdes terapéuticas
especificas, trouxe melhorias significativas na interagdo social e no desenvolvimento da
crianca. O uso de Risperidona auxiliou no controle de alguns sintomas comportamentais. O
caso evidencia a importancia de exames genéticos em diagnosticos pouco estudados, bem
como o papel essencial da intervengdo precoce no aprimoramento da qualidade de vida de
criancas com trissomias ¢ TEA

Palavras-chave: Transtorno do Espectro Autista, Transtornos do Neurodesenvolvimento,
Diagnostico precoce

1 INTRODUCAO

A Sindrome do Triplo X ¢ um tipo de aneuploidia cromossdmica, por sua vez nao
muito rara (na propor¢ao de 1:1000 mulheres nascidas), porém pouco diagnosticada. Dessa
forma, muitas meninas sdo portadoras da condi¢do de Trissomia X, o que pode levar a
reduc¢do das capacidades cognitivas, intelectuais e comportamentais (Lavor, 2021) .

A trissomia X ¢ uma anomalia dos cromossomos sexuais, com fendtipo varidvel,
causada pela presenga de um cromossomo X extra em individuos do sexo feminino (47, XXX
em vez de 46, XX (Coutinho,2015). Ao contrario das Sindromes de Down, Klinefelter e
Turner, nao haviam sido relatados casos clinicos de Trissomia X até que a técnica de
cariotipagem estivesse disponivel, sendo o primeiro estudo realizado em 1959 (Jiang, 2013).

A etiologia da trissomia X esté relacionada a nao disjuncao durante a meiose, embora a
ndo disjun¢do pos-zigoética ocorra em aproximadamente 20% dos casos. A idade materna
avangada (conhecida por estar associada a um aumento da probabilidade de eventos de ndo
disjunc¢do) ¢ observada em cerca de 30% dos casos de trissomia X (Liu, 2015). Diante disso,
foram realizados estudos que relacionaram a condicao 47, XXX ao estresse na primeira
infancia, disfun¢ao executiva, TDAH, autismo, estrutura cerebral ¢ doengas autoimunes,
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respectivamente®. Foram encontrados e descritos resultados que associavam a presenca do
cromossomo X extra a caracteristicas anormais (Coutinho, 2915).

O autismo ¢ um transtorno do desenvolvimento, que aparece nos primeiros anos de
vida e interfere nas habilidades de comunicacdo, motoras ¢ de interagao social. Por se tratar de
um transtorno de neurodesenvolvimento, o Transtorno do Espectro Autista caracteriza-se por
manifestagdes comportamentais, seguidas de déficits nos padrdes de comportamento,
estereotipias, rigidez cognitiva e atividades limitadas (Lavor, 2021). A etiologia do
Transtorno do Espectro Autista (TEA) ainda permanece uma incégnita. Evidéncias cientificas
indicam que ndo hd uma causa unica, mas sim a interacdo de fatores genéticos e ambientais
(Van, 2015).

Nos ultimos anos, inumeros estudos genéticos vém sendo associados a doengas
mentais e neuroldgicas, utilizando principalmente a analise de ligagdo génica e de
biomarcadores. No entanto, poucos genes especificos foram identificados. A maioria deles
podera ser reconhecida quando, literalmente, algumas centenas de individuos afetados e seus
familiares forem analisados, evidenciando, assim, a necessidade de diagndsticos precoces para
o tratamento dessa patologia. Desse modo, acredita-se que os aspectos genéticos € seus
biomarcadores podem ser pontos cruciais no estudo do tratamento de TEA (Rosa, 2019).

2 RELATO DE CASO

Gestacao com nascimento na 36* semana, com parto previamente agendado em razao
de a mae apresentar vasa prévia e inser¢do do corddo umbilical. Foi feito uso de
Dexametasona (6 mg IM) para amadurecimento pulmonar fetal. A mae tem historico de AVE
isquémico e epilepsia, em uso do anticonvulsivo Oxcarbazepina 300 mg BID e injecdes
diarias de Enoxaparina desde a 10* semana, como medida profilatica. Ela também apresenta
historico de trés gestacdes (uma cesarea hd 17 anos e dois abortos recorrentes de gestagdes
ectopicas), tem 36 anos, enquanto o pai tem 46 anos.

A crianga, do sexo feminino, nasceu pesando 2.890 g, medindo 47 cm, com perimetro
cefalico de 34 cm. O teste do coragcdozinho em MSD registrou 100% e em MID, 97%. O teste
do olhinho foi normal. O recém-nascido (RN) apresentou cefalo-hematoma e permaneceu em
internagao por 72 horas, recebendo alta em boas condi¢des, com peso de 2.585 g e indicagao
de acompanhamento para ictericia. O screening infeccioso foi negativo. A mae ¢ A+ e o RN,
O+. Aos 13 dias, a crianca retornou ao consultorio para avaliacdo pediatrica, quando se
constatou perda de 60 g (pesando entdo 2.525 g). A mae relatou que a bebé ficava
incomodada para mamar, sendo necessario estimula-la a cada 2 horas, e por diversas vezes ela
se recusava a mamar. Notou-se também que era uma crianga calma, sonolenta, chorava pouco
e ndo se sentia bem no colo.

O acompanhamento nutricional do bebé foi realizado intensivamente por sete dias,
com a meta de ganho de 30 g ao dia, o que ndo ocorreu, chegando a uma média de 17 g/dia. A
mae, por conta propria, introduziu férmula (90 ml de dgua e 3 medidas de férmula por
mamadeira). Apos 17 dias, a crianga ja apresentava peso dentro do esperado para sua faixa
etaria.

O desenvolvimento prosseguiu normalmente, com acompanhamento de puericultura e
vacinagdo. Todos os meses a mae fazia registros fotograficos do bebé e observou que, apds os
seis meses, a crianca parou de olhar para a camera e interagir com os fotografos. Aos 8 meses,
ela comecou a andar, sem ter engatinhado. Nessa €poca, ja balbuciava algumas palavras como
“papai, mamae, auau, vovo”. Contudo, a mae percebia um comportamento diferente: a crianga
ndo se manifestava quando tinha fome, ndo gostava de ser tocada ou pega no colo, brincava
apenas com as rodinhas de um carrinho de boneca, enfileirava ou empilhava os brinquedos,
gostava de dormir sozinha no quarto e ndo chamava ninguém ao acordar. Diante disso, a mae
levou a crianga a uma neuropediatra, que a diagnosticou com TDAH.
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A 1 ano de idade, a bebé parou de falar, comecou a andar nas pontas dos pés e
mostrou-se sensivel a barulhos, multiddes, texturas e cheiros. Ndo concordando com o
diagnéstico inicial, a mae procurou outro pediatra, que, apds alguns testes, obteve um
resultado sugestivo de TEA (Transtorno do Espectro Autista) e encaminhou a crianga para
uma neuropediatra especialista, a fim de fechar o diagnostico.

Durante a consulta com a neuropediatra, foram solicitados os seguintes exames para
analise diagnostica: caridtipo com banda G, pesquisa molecular da Sindrome do X Fragil,
teste do pezinho ampliado, hemograma, creatinina, ureia, gama GT, TGO, TGP, TSH, T4
livre, calcio, magnésio, fésforo, potassio, sodio, cloretos e prolactina.

Com os resultados em maos, a mae retornou para consulta, e a neuropediatra explicou
que o exame de cariotipo com banda G apresentava o seguinte resultado:

e Numero de células analisadas: 30

e Resolucao: 400 bandas

e Cariotipo: 47, XXX

e Obs.: Emtodas as células analisadas, foi visualizada a trissomia do cromossomo X.
e Valores de referéncia: Cariotipo masculino: 46,XY / Caridtipo feminino: 46,XX

Figura 1: Resultado do Cariotipo com Banda G
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Fonte: Arquivo Pessoal.

Os demais exames estavam dentro da normalidade. Além disso, em uma entrevista
com os pais sobre o histérico familiar, descobriu-se que uma prima de primeiro grau da
crianca tem TEA, e levantou-se a suspeita de que o pai apresentava tragos do transtorno,
confirmada posteriormente em outras consultas e testes. Com base nos testes, depoimentos,
comportamento evidenciado em consulta e resultado do cariotipo com banda G, concluiu-se
pelo diagnostico de TEA.

Atualmente, com 2 anos e 4 meses, a menina mantém uma rotina de estimulagdes com
equoterapia, fonoaudiologia, nata¢do, psicologia, acompanhante terap€utica, terapia
ocupacional e frequéncia escolar em periodo integral (recreagcdo pela manha e alfabetizagao a
tarde), apresentando grande avancgo no contato social e interagdo com outras criangas.

Além do autismo, a crianga apresenta pé chato, aumento da largura da lingua, excesso
de sulcos linguais, hemangioma na regido sacral e na glabela, e altura acima da média para a
idade. Faz uso de Risperidona 1 mg/dl, sendo 0,2 ml pela manha e 0,3 ml a noite.

3 DISCUSSAO
A médica emitiu o laudo para a familia e para a equipe multidisciplinar, para
acompanhamento e estimulacdo da crianga. Abaixo, o ultimo laudo expedido pela profissional:
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Figura 2: Laudo da neuropediatra
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Fonte: Arquivo Pessoal.

Atualmente, com 2 anos ¢ 4 meses, a menina mantém uma rotina de estimulagdes com
equoterapia, fonoaudiologia, natacdo, psicologia, acompanhante terapé€utica, terapia
ocupacional e frequéncia escolar em periodo integral (recreacdo pela manha e alfabetizagdo a
tarde), apresentando grande avanco no contato social e interagdo com outras criangas.

Além do autismo, a crianga apresenta pé chato, aumento da largura da lingua, excesso
de sulcos linguais, hemangioma na regiao sacral e na glabela, e altura acima da média para a
idade. Faz uso de Risperidona 1 mg/dl, sendo 0,2 ml pela manha e 0,3 ml a noite.

4 CONCLUSAO
A conduta médica da segunda neuropediatra foi fundamental. Por meio dos exames
solicitados, testes, observagdes e entrevistas, foi possivel fechar o diagnéstico de Trissomia
do Triplo X, sendo o TEA uma consequéncia dessa condi¢do. Com isso, iniciou-se 0
tratamento desde a primeira infancia, proporcionando a crianga melhores condi¢des de vida.
Além disso, evidenciou-se a importancia dos exames genéticos em diagnodsticos até
entdo pouco estudados, contribuindo para intervengdes mais precoces e eficazes.
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