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ABSTRACT

This study describes the case of a female child diagnosed with Triple X Syndrome and Autism Spectrum
Disorder (ASD). The pregnancy was complicated, culminating in delivery at 36 weeks following medical
recommendation due to vasa previa and umbilical cord insertion issues. Initial low food intake was
observed, requiring intensive nutritional monitoring. During the first months of life, signs of
developmental delay and atypical behaviors, such as lack of interaction and sensitivity to sensory
stimuli, emerged, prompting the mother to seek specialized evaluation. The initial diagnosis suggested
ASD; however, a second neuropediatrician requested genetic tests and additional clinical observations,
leading to the discovery of X chromosome trisomy (47,XXX). This condition is associated with variable
phenotypic characteristics and, in the described case, contributed to the autistic presentation.
Multidisciplinary treatment, including equine therapy, speech therapy, swimming, and specific
therapeutic interventions, resulted in significant improvements in the child's social interaction and
development. The use of Risperidone helped control some behavioral symptoms. This case highlights
the importance of genetic testing in underexplored diagnoses, as well as the essential role of early
intervention in improving the quality of life for children with trisomies and ASD.
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Relationship between Triple X Trisomy and ASD
IN A 2-Year-Old Child in Bom Despacho/Mg

Relacao Da Trissonomia Do Triplo X Com O Tea Em Crianga De 2 Anos Em
Bom Despacho/Mg

Elen Angela Moura Guedes®, Esther Lage Costa®, Fernanda Da Conceicao Fernandes®,
Heberth Andrade Silva® & Hévylin Caroline Fernandes Silva*

RESUMO

Este estudo descreve o caso de uma crianca do
sexo feminino diagnosticada com Sindrome do
Triplo X e Transtorno do Espectro Autista (TEA).
A gestacdo ocorreu com complicacoes,
culminando em parto na 369 semana, apos
indicacdo médica devido a vasa prévia e
insercdo do corddo umbilical. Observou-se baixa
ingesta alimentar inicial, necessitando de
acompan-hamento nutricional intensivo. Ao
longo dos primeiros meses de vida, surgiram
sinais de atraso no desenvolvimento e
comportamentos atipicos, como falta de
interacdo e sensibilidade a estimulos sensoriais,
0o que levou a mae a buscar avaliacdo
especializada. O diagnostico de TEA foi
inicialmente levantado, porém, uma segunda
neuropediatra solicitou exames genéticos e
observacoes clinicas adicionais que culminaram
na descoberta da trissomia do cromossomo X
(47,XXX). Essa condicdo esta associada a
caracteristicas fenotipicas variaveis e, no caso
descrito, contribuiu para o quadro autista. O
tratamento multidisciplinar, incluindo equotera-
pia, fonoaudiologia, natacdo e intervengoes

terapéuticas  especificas, trouxe melhorias
significativas na interagdo social e no
desenvolvimento da crianca. O uso de

Risperidona auxiliou no controle de alguns
sintomas comportamentais. O caso evidencia a
importancia de exames  genéticos em
diagnosticos pouco estudados, bem como o papel
essencial da interveng¢do - precoce - no
aprimoramento da qualidade de vida de
criancas com trissomias e TEA.

(© 2025 Great Britain Journals Press

Palavra Chave: Trissomia do Triplo X, TEA,
Diagnostico precoce.

. METODOLOGIA

Este estudo trata-se de um relato de caso
descritivo, baseado na observacao detalhada de
um unico paciente sobre o tema da relacao da
trissonomia do triplo X com o TEA em crianca de
dois anos do sexo feminino. O relato foi
acompanhado na propria cidade de Bom
Despacho, Minas Gerais, Brasil, durante o
periodo de Dezembro/2021 até Dezembro/2023
através de levantamentos de dados clinicos
gestacionais da genitora, dados da crianca e
relatorios médicos.

O caso foi selecionado devido a relevancia clinica
do assunto, visto o TEA nao ter ainda uma
etiologia bem definida, ao qual observou a
necessidade de elucidar correlacgao clinica entre a
alteragdo cromossémica do triplo X e o
desenvolvimento do transtorno do espectro
autista. O paciente do estudo apresentou sinais de
atraso no desenvolvimento e comportamentos
atipicos, como falta de interacao e sensibilidade a
estimulos sensoriais, instigando a genitora a
buscar maiores informagoes sobre o que poderia
estd  acarretando tais modificaces de
comportamento. No decorrer do levantamento
observa a importancia da equipe multidisciplinar
de profissionais para contribuir no diagnostico
inicial do TEA, além de exames genéticos e
observacoes clinicas adicionais que culminaram
na descoberta da trissomia do cromossomo X
(47,XXX). Essa condicao esta associada a
caracteristicas fenotipicas variaveis e, no caso
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descrito, possivelmente pode ter contribuido para
o quadro autista.

Os métodos utilizados na coleta de dados, baseia
se em resultados de exames clinicos laboratoriais
e genéticos, Abordagem terapéutica e intervencao

multidisciplinar de profissionais (Pediatra,
Neuropediatra, fonoaudi6logo, psicopedagogo,
fisioterapeuta) com realizacdo de testes,

observacoes e entrevistas. O estudo respeitou os
principios éticos da pesquisa, ao qual a genitora
estdi de acordo com o tema levantado,
possibilitando  esse estudo através do
consentimento de dados e informacoes entregues
pela citada.

. NTRODUCAO

A Sindrome do Triplo X é um tipo de aneuploidia
cromossOmica, por sua vez nao muito rara (na
proporcao de 1:1000 mulheres nascidas), porém
pouco diagnosticada. Dessa forma, muitas
meninas sao portadoras da condicao de Trissomia
X, o que pode levar a reducao das capacidades
cognitivas, intelectuais e comportamentais>.

A trissomia X é uma anomalia dos cromossomos
sexuais, com fendtipo variavel, causada pela
presenca de um cromossomo X extra em
individuos do sexo feminino (47,XXX em vez de
46,XX)2. Ao contrario das Sindromes de Down,
Klinefelter e Turner, nao haviam sido relatados
casos clinicos de Trissomia X até que a técnica de
cariotipagem estivesse disponivel, sendo o
primeiro estudo realizado em 19594.

A etiologia da trissomia X esta relacionada a nao
disjuncdo durante a meiose, embora a nao
disjuncao pobs-zigotica ocorra em aproximada-
mente 20% dos casos. A idade materna avancada
(conhecida por estar associada a um aumento da
probabilidade de eventos de nao disjuncao) é
observada em cerca de 30% dos casos de
trissomia X°. Diante disso, foram realizados
estudos que relacionaram a condicao 47,XXX ao
estresse na primeira infancia, disfuncao
executiva, TDAH, autismo, estrutura cerebral e
doencas autoimunes, respectivamente3. Foram
encontrados e descritos resultados que
associavam a presenca do cromossomo X extra a
caracteristicas anormais®,2.

O autismo é um transtorno do desenvolvimento,
que aparece nos primeiros anos de vida e
interfere nas habilidades de comunicacao,
motoras e de interacao social. Por se tratar de um
transtorno de neurodesenvolvimento, o
Transtorno do Espectro Autista caracteriza-se por

manifestacoes comportamentais, seguidas de
déficits nos padroes de comportamento,
estereotipias, rigidez cognitiva e atividades

limitadas>. A etiologia do Transtorno do Espectro
Autista (TEA) ainda permanece uma incognita.
Evidéncias cientificas indicam que nao ha uma
causa uUnica, mas sim a interacdo de fatores
genéticos e ambientais®.

Nos dltimos anos, inimeros estudos genéticos
vém sendo associados a doencas mentais e
neurolodgicas, utilizando principalmente a anélise
de ligacao génica e de biomarcadores. No entanto,
poucos genes especificos foram identificados. A
maioria deles podera ser reconhecida quando,
literalmente, algumas centenas de individuos
afetados e seus familiares forem analisados,
evidenciando, assim, a necessidade de
diagnosticos precoces para o tratamento dessa
patologia. Desse modo, acredita-se que os
aspectos genéticos e seus biomarcadores podem
ser pontos cruciais no estudo do tratamento de
TEAS,1,

. DESENVOLVIMENTO

Gestacao com nascimento na 362 semana, com
parto previamente agendado em razao de a mae
apresentar vasa prévia e insercao do cordao
umbilical. Foi feito uso de Dexametasona (6 mg
IM) para amadurecimento pulmonar fetal. A mae
tem historico de AVE isquémico e epilepsia, em
uso do anticonvulsivo Oxcarbazepina 300 mg BID
e injecoes didrias de Enoxaparina desde a 102
semana, como medida profilatica. Ela também
apresenta histérico de trés gestacoes (uma
cesarea ha 17 anos e dois abortos recorrentes de
gestacOes ectopicas), tem 36 anos, enquanto o pai
tem 46 anos.

A crianca, do sexo feminino, nasceu pesando
2.890 g, medindo 47 cm, com perimetro cefalico
de 34 cm. O teste do coracdozinho em MSD
registrou 100% e em MID, 97%. O teste do
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olhinho foi normal. O recém-nascido (RN)
apresentou cefalo-hematoma e permaneceu em
internacdo por 72 horas, recebendo alta em boas
condicoes, com peso de 2.585 g e indicacdo de
acompanhamento para ictericia. O screening
infeccioso foi negativo. A mae é A+ e o RN, O+.
Aos 13 dias, a crianca retornou ao consultorio
para avaliacdo pediatrica, quando se constatou
perda de 60 g (pesando entao 2.525 g). A mae
relatou que a bebé ficava incomodada para
mamar, sendo necessario estimula-la a cada 2
horas, e por diversas vezes ela se recusava a
mamar. Notou-se também que era uma crianga
calma, sonolenta, chorava pouco e nao se sentia
bem no colo.

O acompanha mento nutricional do bebé foi
realizado intensivamente por sete dias, com a
meta de ganho de 30 g ao dia, o que nao ocorreu,
chegando a uma média de 17 g/dia. A mae, por
conta propria, introduziu formula (9o ml de agua
e 3 medidas de formula por mamadeira). Apos 17
dias, a crianca ja apresentava peso dentro do
esperado para sua faixa etaria.

O desenvolvimento prosseguiu normalmente,
com acompanhamento de puericultura e
vacinacao. Todos os meses a mae fazia registros
fotograficos do bebé e observou que, apos os seis
meses, a crianca parou de olhar para a camera e
interagir com os fotografos. Aos 8 meses, ela
comecou a andar, sem ter engatinhado. Nessa
época, ja balbuciava algumas palavras como
“papai, mamae, auau, vovo”’. Contudo, a mae
percebia um comportamento diferente: a crianca
nao se manifestava quando tinha fome, nao
gostava de ser tocada ou pega no colo, brincava
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apenas com as rodinhas de um carrinho de
boneca, enfileirava ou empilhava os brinquedos,
gostava de dormir sozinha no quarto e nao
chamava ninguém ao acordar. Diante disso, a
mae levou a crianca a uma neuropediatra, que a
diagnosticou com TDAH.

Aos 1 ano de idade, a bebé parou de falar,
comecou a andar nas pontas dos pés e mostrou-se
sensivel a barulhos, multidGes, texturas e cheiros.
Nao concordando com o diagnoéstico inicial, a
mae procurou outro pediatra, que, apds alguns
testes, obteve um resultado sugestivo de TEA
(Transtorno do Espectro Autista) e encaminhou a
crianca para uma neuropediatra especialista, a
fim de fechar o diagnostico.

Durante a consulta com a neuropediatra, foram
solicitados os seguintes exames para analise
diagnostica: cariotipo com banda G, pesquisa
molecular da Sindrome do X Fragil, teste do
pezinho ampliado, hemograma, creatinina, ureia,
gama GT, TGO, TGP, TSH, T4 livre, célcio,
magnésio, fosforo, potassio, sodio, cloretos e
prolacti na.

Com os resultados em maos, a mae retornou
para consulta, e a neuropediatra explicou que o
exame de cariotipo com banda G apresentava o
seguinte resultado:

Numero de células analisadas: 30

Resolucao: 400 bandas

Cario6tipo: 47,XXX

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

e Valores de referéncia: Cariotipo masculino:
46,XY / Caridtipo feminino: 46,XX
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Figura 1. Resultado do Cariotipo com Banda G — Fonte: Arquivo Pessoal
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Os demais exames estavam dentro da
normalidade. Além disso, em uma entrevista com
os pais sobre o histérico familiar, descobriu-se
que uma prima de primeiro grau da crianca tem
TEA, e levantou-se a suspeita de que o pai
apresentava tracos do transtorno, confirmada
posteriormente em outras consultas e testes. Com
base nos testes, depoimentos, comportamento
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LAUDO MEDICO:

evidenciado em consulta e resultado do cari6tipo
com banda G, concluiu-se pelo diagnostico de
TEA.

A médica emitiu o laudo para a familia e para a
equipe multidisciplinar, para acompanhamento e
estimulacao da crianca. Abaixo, o ultimo laudo
expedido pela profissional:

FACIENTE LAURA FERNANDES FARIA, 2 ANOS, ESTA EM ACOMBPANHAMENTO COM NEUROLOGIA PEDIATRICA DEVIDD A

TRANSTORMD DO ESPECTRO ALITISTA MIVEL DE SUPORTE 2,

Epa ENVES TICAL RO ETIOLGGICA, IDEMTIFCADO THIFLL X, COMUORBIDADE GERETICA QUE POGE CLRSAR EM ALDUNS CASOS
COM TRANSTORND D0 ESPECTRO ALUTISTA, ALTERACOES GENITOURINARIAS | FALENCIA OVARIAKA PRECOCE E DEFICISNCIA

INTELECTLIAL

COMO CARACTERISTICAS AUTISTICAS: APRESENTA ATRASO OF FALA - HHE |A EM EVDLUCAD, POUCA INTERAC AD SOCIAL,
RIGIDEEZ COGRITIVA, ESTEREDTIPIAS, ALES DE HISTORIA FAMILIAR POSITIVA PARS TEA.

SARERDIY OLIE AS INTERVERCODES COMPORTAMENTAIS £ ESTIMULACAED PRECOCE SAD TERAPLAS COMPROVADAMENTE
EFICAZES PARA O TRANSTORMD DO ESPECTRO ALUTISTA, (RIANCA DEVERA MANTER:

- TERAPIA OCUPATHINAL
= FONOQAUDIOLCGES,

FEICOLOGH COM ORIENTACAD PARENTAL [ PREERENCIALMENTE CIENCIA ABA)
- INELUSAD ESCOLAR COM MOMITOR DE APCIO OU ACOMPANHANTE TERAPEUTICO

- SEGUIMENTO REGULAR COM MELIROPEDEATRA.

CYOBETIVD £ ALCANCARMOS O MAXKIMO DAS POTENCIALIDADES E DESENVOLVIMENTO DA CRIANCA.

LALIRA E AINDA DEPENDENTE DE TERCEIRDS PARA REALIZACAD DE ATIVIDMDES DE VIDA DIAREA E LOCOMOCAD,

MANTERA ACOMPANHAMENTD NELROPEDIATRICD, SEM PREVISAD DE ALTA

ATT,
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Figura 2: Laudo da neuropediatra — Fonte: Arquivo Pessoal

Atualmente, com 2 anos e 4 meses, a menina
mantém wuma rotina de estimulagbes com
equoterapia, fonoaudiologia, natacao, psicologia,
acompanhante terapéutica, terapia ocupacional e
frequéncia escolar em periodo integral (recreacao
pela manha e alfabetizacao a tarde), apresentando
grande avanco no contato social e interacao com
outras criancas.

Além do autismo, a crianca apresenta pé chato,
aumento da largura da lingua, excesso de sulcos
linguais, hemangioma na regido sacral e na

glabela, e altura acima da média para a idade. Faz
uso de Risperidona 1 mg/dl, sendo 0,2 ml pela
manha e 0,3 ml a noite.

IV. CONCLUSAO

A conduta médica da segunda neuropediatra foi
fundamental. Por meio dos exames solicitados,
testes, observacdes e entrevistas, foi possivel
fechar o diagnostico de Trissomia do Triplo X,
sendo o TEA uma consequéncia dessa condicao.
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Com isso, iniciou-se o tratamento desde a
primeira infancia, proporcionando a crianga
melhores condicoes de vida.

Além disso, evidenciou-se a importancia dos
exames genéticos em diagnosticos até entao
pouco estudados, contribuindo para intervencoes
mais precoces e eficazes.
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