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RESUMO

INTRODUGCAO: A trissomia do cromossomo 22 é uma mutacéo
cromossOmica numérica rara e pouco conhecida, caracterizada pela
presenca de um cromossomo extra no genoma e associada a diversas
malformacbes congénitas. A Sindrome de Phelan-McDermid é também
uma condicdo genética, resultante de uma delecao no cromossomo 22, e
estd relacionada a vdrias malformacbes, com repercussao sistémica,
principalmente no sistema neurolégico. OBJETIVOS: Apresentar o caso de
uma paciente que compartilha simultaneamente da Sindrome de Phelan-
McDermid e da trissomia do cromossomo 22, discutindo suas
caracteristicas fenotipicas, diagnéstico, evolucdo e impacto no
desenvolvimento neuropsicomotor. DESCRICAO DO CASO: Paciente do
sexo feminino, de uma mae com 33 anos, G3P2CO0. Durante a gestacado, a
mae foi acompanhada em consultas de pré-natal de alto risco por
hipotireoidismo e diabetes gestacional. Nos exames ultrassonograficos
obstétricos foram evidenciadas multiplas malformacbées congénitas.
Paciente nascida em 12/01/2021, de parto normal, sem intercorréncias,
APGAR 8/9. Evoluiu com esforco respiratério e cianose, optado por
intubacao orotraqueal e internacdo na UTI Neonatal. Ao exame fisico, a
paciente  mostrou caracteristicas craniofaciais anormais, como
microftalmia, hipertelorismo ocular, epicanto bilateral, fenda ocular
obliqua, micrognatia, implantacdo baixa das orelhas, hipertelorismo
mamario, entre outras. Exames adicionais, como ecocardiograma e
ultrassonografias,  confirmaram  véarias  malformacdes, incluindo
comunicacao interventricular (CIV), agenesia de rim direito e
anormalidades cerebrais. O Cariétipo com Bandeamento (GTG) identificou
uma trissomia do cromossomo 22, com uma delecao em braco longo do
cromossomo 22 (47, XX, + del (22)(ql3)). Permaneceu em ventilacao
mecanica invasiva por mais 2 dias, tolerou adequadamente desmame de
oxigenoterapia para CPAP por mais um dia e no quarto dia de
internamento na UTI Neonatal ficou em ar ambiente. Recebeu alta apds
17 dias de internamento, mantendo tratamento domiciliar com enalapril,
bicarbonato de sédio, complexo B e &cido félico. Além do tratamento
medicamentoso, a paciente manteve acompanhamento ambulatorial com
varias especialidades médicas, entre elas nefropediatria, neuropediatria,
imunologia pediatrica, cardiologia pediatrica, oftalmologia, puericultura,
endocrinologista, otorrinolaringologia, gastroenterologia pediatrica,
ortopedia, fisioterapia, fonoaudiologia e nutricao. Paciente evoluiu com
importante atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Atualmente com
2 anos e 7 meses, mantém-se sem desenvolvimento da fala e sem
balbucio, ndo consegue ficar em bipedestacdo, ndo anda, nao engatinha,
nao consegue se sentar sem ajuda e nao rola. Além disso, ndo consegue
ingerir alimentos sélidos, mantendo dieta liquida. Paciente segue com
olhar, sorri em resposta, segura objetos e leva brinquedos a boca. Foi
orientado pela equipe de neuropediatria a continuar estimulacao e
continuar fisioterapia motora. CONCLUSAO: O relato de caso apresenta
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pela primeira vez na literatura uma paciente que compartilha achados
clinicos, de imagem e genéticos da trissomia do cromossomo 22 e da
Sindrome de Phelan-McDermid. As manifestacdes clinicas varidveis e a
associacao com diversas malformacdes ressaltam a complexidade de
ambas as alteracbes genéticas e a necessidade da compreensdo
detalhada dessas condicbes para que sejam fornecidos os cuidados
multidisciplinares adequados e personalizados aos pacientes afetados
com essas doencas genéticas complexas.
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