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INTRODUCAO

A Sindrome do Triplo X ¢ um tipo de aneuploidia cromossémica, que
ocorre epidemiologicamente na propor¢ao de 1:1000 nas mulheres, no
entanto sdo pouco diagnosticadas, essas geralmente tém reducdo das
capacidades cognitivas, intelectuais € comportamentais®. Sendo que pode
existir uma associagdo do autismo, que ¢é o transtorno do
desenvolvimento, cuja etiologia estd relacionada a uma interacdo de
fatores genéticos e ambientais’, 4 condigdo genética apresentada, que se
trata uma anomalia dos cromossomas sexuais com um fendtipo variavel
causada pela presenga de um cromossomo X extra em individuos do sexo
feminino (47,XXX em vez de 46,XX). Ao contrario de Down, Klinefelter
e Turner, que tiveram ja varios estudos anteriores, o primeiro estudo sobre
o Triplo X foi realizado em 1959*. A etiologia da trissomia X tem relagdo
com a ndo disjuncdo durante a meiose, embora a ndo disjungdo
pos-zigotica ocorre aproximadamente em 20% dos casos, idade materna
avangada (conhecida por estar associada a um aumento da probabilidade
de eventos de ndo disjungdo) ¢ observada em aproximadamente 30% dos
casos de trissomia X°. Diante disso foram feitos estudos que relacionam a
condigdo 47, XXX com o estresse na primeira infincia, disfungdo
executiva, TDAH, autismo, principalmente, além estrutura cerebral ¢
doengas autoimunes, respectivamente®.

RELATO DE CASO E DISCUSSAO

Gestagdo com nascimento 4 36* semana com parto previamente agendado,
devido a mée apresentar vasa prévia e inser¢do do corddo umbilical, feito
o uso de Dexametasona: 6mg IM para amadurecimento pulmonar fetal,
sendo a mesma tendo histérico de AVE isquémico e epilepsia, em uso do
anti convulsivo Oxcarbazepina de 300mg BID e injegdes diarias de
anticoagulante Enoxaparina desde a 10* semana, como medida profilatica,
historico de 3 gestacdes sendo uma cesarea ha 17 anos e dois abortos
recorrentes de duas gestagdes ectopicas, 36 anos de idade e pai com 46
anos de idade.

Crianga do sexo feminino, pesando 2.890gr, comprimento de 47cm,
perimetro cefalico 34cm, teste do coragdozinho MSD 100% E MID 97%,
teste do olhinho normal, RN com presenga de cefalo hematoma,
permaneceu sob internagdo 72 horas, tendo alta em boas condigdes,
apresentando peso de 2.585gr, solicitando acompanhamento de ictericia ,
feito screening infeccioso negativo. Made A +, RN O +. Com 13 dias a
crianga retornou ao consultério para avaliagdo pediatrica, onde foi
constatado uma perda de 60gr, pesando agora 2.525gr. A mie narrou que
a crianga se sentia incomodada para mamar, precisava ser estimulada a
cada 2 horas para que a mesma aceitasse 0 peito e que por varias vezes a
mesma se recusava, mostrava-se ser uma crianga calma, sonolenta, de
pouco choro e que ndo se sentia bem no colo.

O acompanhamento nutricional da bebe foi feito intensamente por sete
dias, com intengdo que a mesma ganhasse 30gr diariamente, o que
infelizmente ndo acontecia, chegando a média 17gr/dia. A mée por conta
propria introduziu a férmula, comegando com 90ml de agua e 3 colheres
de féormula por mamadeira, com 17 dias apds a crianga ja se encontrava no
peso normal para sua faixa etéria.

O desenvolvimento desde entdo ocorreu normalmente, fazendo os
acompanhamentos de puericultura e vacinagdo. Todos os meses a mae
fazia acompanhamento fotografico do bebe e notou que apods os seis
meses a crianga parou de olhar para a cdmera e interagir com o0s
fotografos.

Aos 8 meses a crianga comegou a andar, ndo engatinhou. Ao mesmo
tempo ja balbuciava pequenas palavras como: “Papai, mamaie, au au,
vovo”, porém a mae ainda notava um comportamento diferente na
crianga, como ndo se pronunciar quando estaria com fome, ndo gostar
que fosse tocava ou pega nos bragos, brincava apenas com as rodinhas
de um carrinho de boneca, enfileirar ou empilhava os brinquedos,
gostava de dormir sozinha no quarto e ndo chamava por ninguém quando
acordava. Diante disso a mde levou a crianca a uma neuropediatra da
cidade que a diagnosticou com TDAH.

Com 1 ano de idade a bebe parou de falar, andava nas pontas dos pés,
mostrava-se sensivel a barulhos, multiddes, texturas e cheiros, nio
conformada com o diagndstico dado na primeira consulta a mae
procurou um pediatra, que apoés realizar alguns testes obteve diagnostico
sugestivo do TEA (Transtorno do Espectro Autista), encaminhando para
uma neuropediatra especialista no assunto, a fim de fechar o diagndstico.

Durante a consulta com a neuro, foi solicitado 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, fosforo,
potassio, sodio, cloretos e prolactina.

Com os resultados dos exames em maos a mde compareceu ao retorno
da consulta com a neuropediatra ao qual explicou que o exame do
Cariotipo com banda G mostrava o seguinte resultado:

NUMERO DE CELULAS ANALISADAS:

30 RESOLUCAO: 400 BANDAS.

CARIOTIPO: 47,XXX

Obs.: Em todas as células analisadas, foi visualizada a
trissomia do cromossomo X.

VALORES DE REFERENCIA: CARIOTIPO MASCULINO:
46,XY CARIOTIPO FEMININO: 46, XX
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Figura 1: Resultado Caridtipo com Banda (Fonte: Arquivo Pessoal).
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Os demais exames estavam dentro da normalidade, ainda uma entrevista
com os pais sobre os historicos familiares foram feitos, o que descobriu-
se que uma prima de primeiro grau da crianca tem o TEA e ainda
levantou-se a suspeita que o pai da crianga também tinha tragcos do
transtorno, vindo a se confirmar depois com outras consultas e testes.
Baseado nos testes, depoimentos, comportamento evidenciado durante a
consulta e do resultado do caridétipo com banda G, pode-se concluir o
diagnostico da crianga como o TEA.

A médica emitiu o laudo para a familia e a demais equipe multidisciplinar
para acompanhamento e estimulagdo da crianga. A mesma segue em
acompanhamento sendo abaixo o ultimo laudo expedido pela médica:

LAUDO MEDICO:

PACIENTE 2 ANOS, ESTA EM ACOMPANHAMENTO COM NEUROLOGIA PEDIATRICA DEVIDO A
TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA NIVEL DE SUPORTE 2

EM INVESTIGACAO ETIOLOGICA, IDENTIFICADO TRIPLO X, COMORBIDADE GENETICA QUE PODE CURSAR EM ALGUNS CAS0S
COM TRANSTORND DO ESPECTRO AUTISTA, ALTERACOES GENITOURINARIAS , FALENCIA OVARIANA PRECOCE E DEFICIENCIA
INTELECTUAL

COMO CARACTERISTICAS AUTISTICAS: APRESENTA ATRASO DE FALA - HOJE JA EM EVOLUCAD, POLICA INTERACAD SOCIAL
RIGIDEZ COGNITIVA, ESTEREOTIPIAS, ALEM DE HISTORIA FAMILIAR POSITIVA PARA TEA.

SABENDO QUE AS INTERVENCOES COMPORTAMENTAIS E ESTIMULACAO PRECOCE SAO TERAPIAS COMPROVADAMENTE
EFICAZES PARA O TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA, CRIANCA DEVERA MANTER

- TERAPIA OCUPACIONAL:

- FONOAUDIOLOGIA;

-PSICOLOGIA COM ORIENTACAQ PARENTAL ( PREFERENCIALMENTE CIENCIA ABA)

-INCLUSAQ ESCOLAR COM MONITOR DE APOIO OU ACOMPANHANTE TERAPEUTICO

- SEGUIMENTO REGULAR COM NEUROPEDIATRA.

0 OBJETIVO £ ALCANCARMOS O MAXIMO DAS POTENCIALIDADES £ DESENVOLYIMENTO DA CRIANCA

LAURA E AINDA DEPENDENTE DE TERCEIROS PARA REALIZACAO DE ATIVIDADES DE VIDA DIARIA E LOCOMOCAQ
MANTERA ACOMPANKAMENTO NEUROPEDIATRICO, SEM PREVISAD DE ALTA

ATT,

CID10: F84.0
CID11: 6A02.2
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Figura 2: Laudo neuropediatra (Fonte: Arquivo Pessoal).

Hoje com 2 anos e 4 meses a menina mantem uma rotina de estimulagdes
com equoterapia, fonoaudidloga, natacao, psicéloga, acompanhante
terapéutica, terapeuta ocupacional e frequenta escola em periodo integral
com recreagdo no periodo da manhai e alfabetizagio no periodo da tarde,
onde mostra grande avango no contato social, interacdo com outras
criangas, etc.

Além do autismo, a crianga possui pé chato, aumento da largura da lingua,
excesso de sulcos na lingua, hemangioma na regido sacral e na regido da
glabela e altura acima da média de sua idade.

Em uso de Risperidona 1mg/dl sendo 0,2 ml pela manha e 0,3 a noite.

CONSIDERACOES FINAIS

A conduta médica da segunda neuropediatra foi um ponto crucial através
dos exames solicitados, testes, observagdes e entrevistas, fechando o
diagnostico da Trissomia do Triplo X, sendo o TEA uma consequéncia da
mesma ¢ iniciando o tratamento desde a primeira infancia proporcionando
a crianga melhores condigdes de vida.

Além disso, mostrou a importancia dos exames genéticos em diagndsticos
até entdo pouco estudados.
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