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Introducao

Anomalias citogenéticas sdo diagndsticos classicos em pré-natal. No entanto, o aconselhamento genético de
cromossomopatias raras em mosaico raras mantém-se dificil por a sua raridade ndo permitir uma revisdo compreensiva
dos achados associados.

Objectivos

Relatar um diagnodstico pré-natal de trissomia 19q, e rever o quadro associado a trissomia 19.

Metodologia

Apds rever o quadro do feto, comparamos com a pequena série de casos de trissomia 19 diagnosticada na nossa
instituicdo e na literatura. Foi obtido o consentimento dos pais para apresentacao.

Resultados e Conclusées

Um feto do sexo masculino teve um rastreio combinado do primeiro trimestre de alto risco para trissomia 18. A
amniocentese as 15 semanas encontrou um cromossoma marcador em 26/30 metafases, confirmado corresponder a uma
trissomia 19911912 por microarray. Foi pedida interrup¢do da gestagdo as 24 semanas pelos pais, por trissomia 19g em
mosaico. O exame patoldgico fetal identificou dismorfismos, cardiopatia e aumento da massa renal.Na nossa instituicdo
foram observadas duas outras criancgas, em pds-natal, com trissomia 19 em mosaico. Uma tem atualmente 3 anos e outra
faleceu aos 17 anos devido a uma malignidade hematoldgica. Ambas apresentavam dismorfismos, dificuldades
respiratorias desde o periodo neonatal, mé evolucdo estaturoponderal e atraso no desenvolvimento. Uma das meninas
apresenta aparente suscetibilidade a fraturas, o que néo foi previamente descrito nesta entidade.

E dificil planear a vigilancia e o tratamento destes casos, devido ao limitado nimero de relatos na literatura.
Acrescentando-se a imprevisibilidade associada as situacdes de mosaico, o aconselhamento genético torna-se
particularmente desafiador.Os pais optaram por interrup¢do da gestacgdo. Verificou-se posteriormente, no exame
anatomopatoldgico, malformacdes ndo visualizaveis no pré-natal.A presenca dos dois diagndsticos anteriores na
instituicdo moldou a informacao transmitida aos pais deste feto. E importante continuar a reportar estas entidades, para
expandir o fenétipo conhecido.



