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Relato de Caso

Masculino, 22 anos, branco, filho de pais ndo consanguineos, nascido de méae de 44 anos, termo, sem choro
ao nascer. Néo falou até os 5 anos de idade, quando passou a ir & APAE. Na primeira consulta, ha 10 anos,
apresentou ansiedade, agitagdo e heteroagressividade. A acompanhante relatou que o paciente come sozinho,
mas precisa de auxilio na higiene pessoal e outras atividades digrias. No exame fisico: olhos com manchas de
Brushfield, braquidactilia em ambas as méos, prega simiesca somente na méo esquerda, disfuncées executivas e
déficit de linguagem. Sendo prescrito topiramato e dacido félico e solicitado exame do cariétipo que evidenciou
mosaicismo XY46/XY47+21. Em consulta hé 1 ano queixava-se de sobrepeso e apresentou Acanfose nigricans
em pescogo, face e axilas, além de hiperuricemia, sendo prescrito alopurinol. H& 3 meses, em uso regular das
medicacées, com melhora do peso, ansiedade e agitacao.

Discussao

A sindrome de Down com mosaico ocorre quando na jungéo do évulo e espermatozoide forma um zigoto com 46
cromossomos, mas em alguma das mitoses subsequentes acontece uma n&o-disjuncéo do par de cromossomos 21.
Tal forma da sindrome é rara (aproximadamente 1,5% dos casos) em que parte das células apresenta quantidade
normal de cromossomos e outra parfe fem trissomia 21. O prognéstico e manifestagdes fenotipicas dependem
da proporgéo de células com trissomia 21 em cada tecido, incluindo o cérebro. O mosaicismo do paciente em
questdo cursou com manifestagdes clinicas incompletas da sindrome, como a prega simiesca (prega palmar
nica) em apenas uma das mdos, bem como outras caracteristicas da Sindrome de Down: olhos amendoados
com manchas de Brushfield, braquidactilia em ambas as méos, comprometimento intelectual e de linguagem e
tendéncia a obesidade. No entanto, caracteristicas frequentes da Sindrome de Down como orelhas de baixa
implantagéo e displasicas ndo estdo presentes.

Consideracoes finais

O caso mostra manifestacdes fenotipicas singulares e algumas até assimétricas do gendtipo XY46/XY47+21.
A cariotipagem foi empregada para confirmacéo diagnostica dessa condicéo, confirmando a suspeita clinica.
O paciente continua em acompanhamento clinico e o tratamento ¢ direcionado para o controle das causas
orgénicas defectadas.

Palavras-chave: Genética médica, Mosaicismo, Sindrome de Down



https://orcid.org/0000-0002-0668-6870
https://orcid.org/0000-0003-1557-5678

