
 

 

 

A trissomia do cromossomo 13 é, dentre as trissomias humanas viáveis, a mais rara, e tem incidência 

estimada entre 1 caso para 10000 a 20000 nascidos vivos. Cerca de 90% dos afetados vão a óbito 

antes de completar 12 meses de vida e os sobreviventes apresentam grave atraso do 

desenvolvimento neuropsicomotor.  

Mosaicismo é a ocorrência de duas linhagens celulares geneticamente distintas oriundas de um 

mesmo zigoto e é responsável por 5% do total de casos de trissomia do 13. 
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INTRODUÇÃO 

Paciente do sexo feminino, tem 5 anos e 8 meses de idade e foi a sétima filha de uma mulher de 32 

anos (G7PN7). Seus pais e os 6 irmãos são hígidos e não há relato familiar de doenças genéticas. 

Único relato positivo durante a gestação é de doença hipertensiva gestacional. A paciente nasceu a 

termo, com peso, estatura e perímetro cefálico entre percentis 10 e 90. Foi encaminhada ao serviço 

de Genética pela Neurologia Pediátrica aos 3 anos de idade por atraso do desenvolvimento 

neuropsicomotor (ADNPM) e dismorfias associadas. Apresentava estatura e peso adequados à 

idade, microcefalia, sinofre, fendas palpebrais oblíquas para cima, hipoplasia de face média, discreta 

microrretrognatia, nevo telangiectásico em hipocôndrio direito, coxins fetais em todos quirodáctilos, 

háluces alargados com implantação proximal e polidactilia pós-axial em pé direito. Avaliações 

oftalmológica e cardíaca, tomografia computadorizada de crânio, eletroencefalograma, ecografia 

abdominal e dosagem de hormônios tireoideanos foram normais.  
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OBJETIVO 

Descrever um caso de mosaicismo do cromossomo 13 em paciente atendida pelo serviço de 

Genética Clínica da SES-DF. 

 A presença de ADNPM sem causa definida pelos antecedentes patológicos em uma criança, 

associado ou não a dismorfias evidentes, deve levantar a suspeição de doença genética subjacente. 

COMENTÁRIOS SOBRE O CASO 

A trissomia do cromossomo 13 em mosaico é responsável pela maioria dos relatos de indivíduos com 

sobrevida prolongada portadores da referida trissomia. Não é possível estabelecer um fenótipo 

característico ao mosaicismo e não existe correlação entre a proporção de células aneuplóides e a 

gravidade das manifestações clínicas. 

A heterocromia seguindo a linhas de Blaschko, também conhecida como hipomelanose de Ito, é 

típica do mosaicismo somático. As alterações características da trissomia do 13 

completa  apresentadas pela paciente são a aplasia cutis e polidactilia. A acromia ovalóide é 

compatível com hipomelanose filóide que, até o momento, é a única entidade claramente ligada à 

trissomia do 13 em mosaico. Hérnia inguinal, nevo telangiectásico e sinofre são achados 

inespecíficos observados em outros pacientes com o mesmo diagnóstico citogenético em mosaico. 

Ao estudo do limiar auditivo, apresentou hipoacusia leve secundária a alteração de orelha média 

e/ou células ciliadas externas bilateralmente. 

Cariótipo de cultura temporária de linfócitos periféricos mostrou o seguinte resultado: 47,XX+13 

[14 metáfases]/46,XX[86 metáfases]. Reavaliação da paciente aos 5 anos e 8 meses evidenciou que 

a mesma persistia com ADNPM e manutenção da maioria das dismorfias previamente descritas, 

exceto do pododáctilo extranumerário, que foi retirado cirurgicamente. Foi observada na ocasião 

heterocromia em membros, seguindo as linhas de Blaschko; área de aplasia cutis em região anterior 

de couro cabeludo; língua bífida, hérnia inguinal à esquerda e áreas de acromia bem definidas, de 

formato ovalóide, em região perianal e em lábios menores. 

FIG 1: Paciente aos 5 anos e 8 meses de idade. a) visão frontal de corpo inteiro da paciente. Os 

háluces são encurtados e têm implantação proximal; b) visão facial. Observar ponta da língua bífida; 

c) visão lateral, onde é possível ver a hipoplasia da face média e a discreta microrretrognatia. 

FIG 2:  Paciente aos 5 anos e 8 meses de idade. Heterocromia da pele em membros superiores (a) e 

região posterior dos membros inferiores (b). 


