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Diagnéstico de mosaicismo 69,XXX/46,XX por cariétipo
ap6s microarray de liquido amniético normal:
Reforcando o valor da citogenética classica
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Introdugao

A triploidia é uma aneuploidia rara e tipicamente letal na gestacdo. Em mosaicismo, permite sobrevida pos-
natal, com comprometimento multissistémico e ampla variabilidade fenotipica. Casos com linhagem triploide
majoritaria em sangue periférico sdo excepcionalmente raros, desafiando o diagnéstico mesmo com plataformas

gendmicas modernas.

Descrever um caso complexo e ilustrativo de microarray negativo frente a um mosaicismo triploide de alta
proporcéo, diagnosticado por cariétipo e discutir os desafios técnicos e clinicos envolvidos.

Figura 1: Resumo clinico e investigativo da paciente, desde o periodo pré-natal até o desfecho.

Pré-natal

+ Gestagdo * Recém-nascida

complicada prematura de 30
por diabetes semanas + 2 dias.
gestacional * Primeira filha de
materna. casal higido, ndo

+ Identificagdo de
malformagdes
fetais.

consanguineo.

Relato de caso

*Microtia grau | bilateral.
*Macroglossia.
eLaringomalacia
obstrutiva.

*Sindactilia (32 e 42
quirodactilos a
esquerda; 22e 323
direita).

*Flexdo anormal dos
dedos e desvio ulnar.
eEctrodactilia bilateral
nos pés.

*Assimetria tordcica.
*Hiperpigmentagdo em
linhas de Blaschko.

Achados clinicos
ao nascimento

« Hipoglicemia
persistente desde o
inicio da dieta plena.

+ GH reduzido e
cortisol limitrofe >
manejo inicial como
hipopituitarismo.

« Posteriormente,
confirmado quadro
de hipoglicemia
hiperinsulinémica.

« Hipotonia.

« Failure to thrive.

« Atraso global do
desenvolvimento.

* Leucomalacia
periventricular.
Hemorragia da
matriz germinativa.
* Hipoplasia de
ponte

e de vermis
cerebelar.

* Corpo caloso
afilado.

* Hipdfise com altura
no limite inferior da
normalidade.

Investigacdo

genética Desfecho

+ Evoluiu com infecgdo
respiratoria grave.

« Obito aos 9 meses de
idade.

* Microarray de liquido

amnidtico (CytoScan
750Kk®): normal.

* Sequenciamento
completo do exoma:
normal.

* Cariotipo em sangue
periférico, realizado
aos 8 meses:
69,XXX[23]/46,XX[2]
—92% de linhagem
triploide (Figura 2).

* Mapeamento 6ptico
do genoma (OGM):
confirmou triploidia.

eHipertricose + Sindrome de West.

Figura 2: Cari6tipo banda G pelo método Tripsina-Giemsa mostrando linhagem celular feminina triploide em
conjunto com linhagem celular feminina normal.
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Este caso evidencia o valor da suspeita clinica e da citogenética classica frente a testes moleculares negativos.
Embora o SNP array possa detectar triploidia e a propor¢do de células triploides superasse o limite de deteccdo,
que era de 30%, a triploidia ndo foi detectada. A triploidia em mosaico desafia os algoritmos automatizados por
representar um ganho proporcional de ploidia em todos os cromossomos sem alteragdes segmentares evidentes e
padrdes de heterozigosidade triploide nem sempre interpretaveis em baixa proporcao.

O caso também reforca que o liquido amniético pode ndo representar fielmente a composicéo celular de outros
tecidos, ou no caso, foram analisadas células maternas. A combinacdo de sobrevida prolongada, manifestacdes
fenotipicas exuberantes e falha diagnéstica em exame de alta complexidade, superada apenas pelo cariétipo, torna
este relato um exemplo de integracdo entre clinica e genémica, com lices relevantes para a pratica diagndstica em
genética médica e demonstrou que a citogenética cldssica ainda é uma ferramenta importante para o diagnéstico.
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