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RESUMO

O diagnostico precoce da Sindrome de Patau é crucial para proporcionar a melhor assisténcia ao feto e a gestante. A
condicdo, identificavel por sinais na ultrassonografia, como pequenas alteragdes na placenta, é confirmada por
amniocentese. A sindrome é mais frequente em gestantes com idades ao redor de 25 e 38 anos, e sua incidéncia aumenta
com a idade materna. Apesar de ser uma trissomia rara, sua alta mortalidade intrauterina reduz a frequéncia genética na
populacdo. Pacientes com a sindrome enfrentam sérias complica¢des, incluindo malformacdes graves e baixa sobrevida.
A detecgdo precoce é vital para melhorar a qualidade de vida e 0 manejo da condicao.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Patau, diagndstico precoce, trissomia do 13.

1. INTRODUCAO

A sindrome de Patau € uma alteracdo genética definida pela presenga de um cromossomo a
mais no par autossdémico 13, sendo seu cariétipo 47, XX, +13 ou 47, XY, +13 (NASLAVSKY, 2018.).
O defeito cromossémico pode ser causado por meiose, mosaicismo ou translocacdo, estando, em
muitos casos, relacionado a idade avancada da genitora. Devido a isso, as células do feto passam a
funcionar de maneira inadequada, podendo gerar anomalias congénitas. A triade caracteristica da
Sindrome de Patau é definida por microftalmia, polidactilia de médos e pés e fenda labiopalatina
(rodrigues, et al. 2020).

O presente artigo trata-se de uma revisao de literatura com artigos retirados de plataformas
como Scielo, PubMed e revistas de saude do Brasil. Foram selecionados artigos que apresentaram
informacdes a respeito da etiologia e manifestacdes da sindrome, bem como relatos de caso. O objeto
do trabalho é informar e conscientizar a respeito da trissomia do 13, atraindo atencéo para a sindrome,

evidenciando a importancia de um diagndstico precoce e de um tratamento adequado, minimizando,
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enquanto possivel, tanto as consequéncias da condi¢do tanto para as criangas acometidas quanto o
sofrimento dos pais. Além disso, 0 presente artigo visa contribuir com a comunidade cientifica,

devido a escassez de estudos a respeito da sindrome de Patau.

2. FUNDAMENTAGCAO TEORICA

E de grande importancia o diagndstico precoce da Sindrome de Patau para assisténcia ao feto e
a gestante desde 0 momento da descoberta. Dessa forma, o tratamento pode ser realizado da melhor
forma possivel e com o intuito de melhorar a qualidade de vida de ambos,visto que tal condicédo
provoca consequéncias severas a crianca e familiares. Durante o pré-natal, é possivel suspeitar da
sindrome por diversos sinais identificados na ultrassonografia,tais como: pequeno volume da
placenta, vascularizacdo placentaria reduzida, placenta com aparéncia de mola parcial e displasia
mesenquimal placentaria (Amaral et al., 2019; Cotta et al., 2022).

Para confirmacdo do diagnostico, o exame principal € a amniocentese, procedimento no qual o
liguido amnidtico é coletado no Utero para teste (Rosa et al., 2013). A amniocentese € um
procedimento que consiste na coleta de uma pequena amostra do liquido amni6tico, queesta presente
no Utero da gestante, para analise. Geralmente é realizada entre as semanas 15 e 20 de gestacéo.
Durante o procedimento, a gestante é posicionada de maneira confortavel e a regido abdominal €
desinfetada com um antisséptico. Com a orientacdo de um ultrassom, uma agulha fina é
cuidadosamente inserida no Utero, atravessando a parede abdominal e a bolsa amnidtica. Uma
pequena quantidade de liquido amniodtico é entdo aspirada através da agulha e coletada. O
procedimento costuma durar cerca de 30 minutos e € considerado seguro, embora possa causar um
leve desconforto (Pereira, 2022).

Segundo Magenis, Hecht e Milham Jr. (1968), ha dois picos de ocorréncia da Sindrome de Patau
em relacdo a idade materna, com o primeiro ocorrendo por volta dos 25 anos e o segundo, por volta
dos 38 anos. Sendo assim, é notavel que a incidéncia da cromossomopatia aumenta conforme a idade
avancada da gestante. Ainda, de acordo com Souza et al. (2010), trata-se de uma das trissomias com
menor ocorréncia devido a alta mortalidade intrauterina, impossibilitando a identificagdo clinica e

diminuindo a frequéncia do gene na populacao.
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3. METODOLOGIA

Foram analisados estudos e relatos de casos em portugués e inglés a respeito da Sindrome de
Patau publicados na base de dados do Google Académico, Scielo e PubMed, sem data limite de anos
devido a escassez de publicagbes sobre o tema abordado. Foram incluidos trabalhos que
apresentassem as principais caracteristicas da Trissomia do 13, bem como os embates enfrentados
pelas criangas portadoras e, especialmente, por suas familias. Os critérios de inclusdo abrangem
artigos com as seguintes palavras-chave: Sindrome de Patau, Trissomia do 13, malformacdes,
cromossomo 13. A partir disso, foram excluidos artigos que nao apresentavam dados individualizados
da Sindrome de Patau, sendo que estes somavam os dados da Trissomia do 13 aos dados de alguma
outra sindrome, como a Sindrome de Edwards. Foram selecionados 37 artigos, dos quais 23 foram
utilizados para a elaboracao da revisdo bibliogréafica.

4. ANALISES E DISCUSSOES

Estudos demonstram que pacientes com a condi¢do apresentam uma série de complicacgdes, tais
como: baixo peso ao nascer, dificuldade para ganhar peso durante o desenvolvimento, malformacéo
congénita ou auséncia dos olhos, desenvolvimento de um unico olho (ciclopia) (Figura 1), testa
inclinada, malformacdo de orelhas e problemas auditivos, surdez neurossensorial, labio leporino,
fenda palatina, auséncia de trigonos e bulbos olfativos, problemas congénitos cardiacos, problemas

respiratorios, polidactilia e demais formagdes graves no cérebro. Tais condi¢Bes contribuem para uma

baixa sobrevida em pacientes com a trissomia do 13 (Figura 2) (Emer et al., 2015; Hsu; Hou, 2007,

Mustacchi;Peres, 2000; Rodrigues et al., 2019).
Figura 1 — Ciclopia
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Fonte: A Sindrome [...] (2022).

Em relacdo a sobrevida, a expectativa é em torno de duas semanas, sendo raros 0s casos de
pacientes que ultrapassam os trés anos de idade. As principais causas de obito foram identificadas
como problemas cardiovasculares e respiratorios (Zen et al., 2008). Ainda, as poucas criangas que
sobrevivem precisam passar por uma serie de procedimentos, cirurgias e cuidados paliativos (Bruns;
Campbell, 2014). Em alguns casos excepcionais, pode ocorrer sobrevida superior a trés anos, tendo
sido registrado um caso de uma adolescente de 13 anos na cidade de Cascavel, no Parana, por Ferreira,
Sakurada e Griep (2013). No entanto, estudos demonstram que 86% a 91% dos nascidos vivos nao
sobrevivem por mais de um ano (Gus et al., 2015; Peroos et al., 2012; Spoladori et al., 2017; Zen et
al., 2008).

Diante disso, é questionavel a realizacdo de inimeros tratamentos e procedimentos -como
extensas cirurgias corretivas - que 0s pais procuram para prolongar o tempo de vida dos filhos que
apresentam a Sindrome de Patau, considerando que, na maioria das vezes, tais intervengdes nado
apresentam resultados significativos na qualidade de vida do paciente,podendo, inclusive, contribuir
para prolongar o sofrimento da crianca (Silva; Trové de Marqui, 2023). Ademais, um relato de caso
por Kamal et al. (2018) revelou dificuldades para realizar a intubacao de uma crianca com a sindrome
devido a rigidez do pescoco e variabilidades anatdmicas. Dito isso, é correto afirmar que, nos dias
atuais, ndo ha cura ou maneira de garantir uma qualidade de vida satisfatéria e digna para portadores
da trissomia do 13 (Pazarbasi et al., 2008; Pinheiro; Belo, 2021).

5. CONSIDERACOES FINAIS

E de grande importancia o diagndstico precoce da Sindrome de Patau para assisténcia ao feto
e a gestante desde 0 momento da descoberta. Dessa forma, o tratamento pode ser realizado da melhor
forma possivel e com o intuito de melhorar a qualidade de vida de ambos, visto que tal condicao
provoca consequéncias severas a crianga e familiares. Durante o pré-natal, é possivel suspeitar da
sindrome por diversos sinais identificados na ultrassonografia, tais como: pequeno volume da
placenta, vascularizagdo placentaria reduzida, placenta com aparéncia de mola parcial e displasia
mesenquimal placentaria (COTTA, 2022; Amaral et al.).

Para confirmacao do diagndstico, o exame principal € a amniocentese, procedimento no qual

o liquido amnidtico é coletado no Gtero para teste. (Rosa et al., 2013). A amniocentese é um
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procedimento que consiste na coleta de uma pequena amostra do liquido amni6tico, que esté presente
no Utero da gestante, para andlise. Geralmente € realizada entre as semanas 15 e 20 de gestacéo.
Durante o procedimento, a gestante é posicionada de maneira confortavel e a regido abdominal é
desinfetada com um antisséptico. Com a orientacdo de um ultrassom, uma agulha fina é
cuidadosamente inserida no Utero, atravessando a parede abdominal e a bolsa amnidtica. Uma
pequena quantidade de liquido amnidtico é entdo aspirada através da agulha e coletada. O
procedimento costuma durar cerca de 30 minutos e € considerado seguro, embora possa causar um
leve desconforto (PEREIRA, 2022).

Segundo Magenis et al. hé dois picos de ocorréncia da Sindrome de Patau em relacdo a idade
materna, com o primeiro ocorrendo por volta dos 25 anos e o segundo, por volta dos 38 anos. Sendo
assim, € notavel que a incidéncia da cromossomopatia aumenta conforme a idade avancada da
gestante. Ainda, de acordo com Souza (2017), trata-se de uma das trissomias com menor ocorréncia
devido a alta mortalidade intrauterina, impossibilitando a identificacdo clinica e diminuindo a
frequéncia do gene na populacéo.

Estudos demonstram que pacientes com a condicdo apresentam uma série de complicacgdes,
tais como: baixo peso ao nascer, dificuldade para ganhar peso durante o desenvolvimento,
malformacdo congénita ou auséncia dos olhos, desenvolvimento de um Unico olho (ciclopia), testa
inclinada, malformacdo de orelhas e problemas auditivos, surdez neurossensorial, labio leporino,
fenda palatina, auséncia de trigonos e bulbos olfativos, problemas congénitos cardiacos, problemas
respiratorios, polidactilia e demais formacg6es graves no cérebro. Tais condi¢Ges contribuem para uma
baixa sobrevida em pacientes com a trissomia do 13. (EMER et al. 2015; MUSTACCHI & PERES,
2000; HSU & HOU, 2007); Pontara Pazini RodriguesA.; llgenfritz Krause A.; Leite da Costa I.;
Carvalho Rangel Resgala L. ASPECTOS GENETICOS DA SINDROME DE PATAU. Revista

Interdisciplinar Pensamento Cientifico , v. 4, 24 de maio de 2020.
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