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RESUMO

A Sindrome de Patau, ou Trissomia do Cromossome 18na doenga genética que se manifesta por malf@es fetais acometendo o sistema
nervoso central, sistema cardiovascular, sistermgemital, entre outros. Estima-se que apenas 2¢6etos com Trissomia do 13 nas¢am vivos e
apenas um pequeno nimero destes atinjam o priraedode vida. A sobrevida, normalmente curta, emvalentre outros fatores, os achados
citogenéticos e as malformacdes somaticas graessagando-se principalmente as malformacdes cesebreardiovasculares. Atualmente, ndo

existem estudos que correlacionem com clarezaaga®lentre cuidados domiciliares e a ampliacdoottee¢ida de pacientes portadores da
sindrome. Em vista disso, justifica a realizacastel@studo, que além de estabelecer a relagdo @msmerevida prolongada de pacientes com
Trissomia do 13 e os cuidados domiciliares prestadestes pacientes, possibilitara ampliar aslhplidades de intervencéo a partir da comparagao
dos resultados encontrados com os descritos matlite cientifica. Logo, descrevemos o caso de pamente portadora de Trissomia do

cromossomo 13 (47, XX+13) que apresenta longa sinlare é assistida em domicilio por uma equipeitisdiplinar na cidade de Cascavel-PR.
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DOMESTIC CARE IN A PATIENT WHIT LONG SURVIVAL CARRI ER OF PATAU SYNDROME: A CASE REPORT
ABSTRACT

Patau syndrome , or trisomy 13 is a genetic digdid# is manifested by malformations affecting ¢tkatral nervous system , cardiovascular system,
urogenital system , among others. It is estim&teat anly 2.5% of the fetuses with trisomy 13 arentalive and only a small number of these reach
the first year of life . Survival , usually shoiityolves among other factors , to cytogenetic atmadities and severe somatic , highlighting esgircia
the brain and cardiovascular malformations . Culyerthere are no studies that correlate cledrérelationship between home care and increasing
survival of patients with the syndrome . In viewtlois, justifies this study , in addition to esiahing the relationship between the prolonged satvi

of patients with Trisomy 13 and home care provittethese patients , allow to extend the possiediof intervention from the comparison of the
results with described in the scientific literatughortly , we describe the case of a patient Witbomy 13 (47 , XX +13 ) having long survivaldan

is assisted at home by a multidisciplinary tearthencity of Cascavel - PR .
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Patau, também conhecida como Trissdmicromossomo 13, foi descrita primeiramente em
1960 por Klaus Patau e seus colaboradores. Nest@c&0, observou-se um caso de um neonato complaslti
malformacdes, o qual foi denominado e descritataeatura como sendo trissdmico para o cromoss@n@BURNS;
BOTTINO, 1991).

A incidéncia da Sindrome de Patau é de 1:10.0006RMascidos vivos, com predominio em meninas. rigibe
gue a patologia possui um quadro clinico amplo, acometimento de mdltiplos érgéos e sistemas, ariaalos fetos
portadores dessa trissomia ndo chega a termo.ebestnascidos vivos, a quase totalidade (86%) epaha 6bito no
primeiro ano de vida. Ainda, sabe-se que a sobaiefidbs os 10 anos de idade é extremamente rarg ZBER).

Nos fetos portadores da sindrome, a suspeita ditigac iniciada a partir da ultrassonografia @t pela
qgual é detectada a presenca de mdltiplas malforesag® partir da suspeita diagndstica de Trissomid 3| pode-se
realizar a amniocentese para a pesquisa do carifittpl. Logo, apesar do fenétipo de fetos e renéstidos com
Trissomia 13 ser altamente sugestivo para estedltigo, € fundamental a realizagdo do cariétipé (u pos-natal)
para sua confirmagéo (RIBATE; PIE; PUISAC, 2010).

Na Trissomia 13 livre, o estudo cromossdmico eanselhamento genético voltado para os pais estifzaios.
Ao contrario, na Trissomia do 13 em mosaico, nadagenecessario o estudo cromossémico e o0 aconseitia
genético, visto que nesses casos 0 risco de rec@réa patologia é inferior a 1%. Entretanto, ersos em que o
cariétipo apresenta trissomia por translocacdopmenda-se o estudo completo para verificagdo detoges
portadores de translocacéo balanceada envolvendmmwssomo 13, o que aumenta o risco de recortédaiaratica,
0 risco observado é inferior a 1% devido a gramdiecdo in Gtero (SUGAYAMAt al., 1999).

A sobrevida dos pacientes portadores da sindrompende dos achados citogenéticos e das malformacdes
somaticas graves. O 6bito dos pacientes com Triasdmnl13 tem relacéo direta com as malformacdeiaasculares
e cerebrais graves, além de outras anomalias cibagénultiplas. Em vista disso, pode-se concluie quidados
intensivos em tais pacientes podem estar associasios longa sobrevivéncia (TSUKAD#al., 2012). Segundo ZEN
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(2008), o diagnostico diferencial da Sindrome d&aPaeve ser feito com a Sindrome de Edwards, dekdllede
Pallister-Hall, de Smith-Lei-Opitz e com a SindroHidroletal.

Assim, descrevemos um caso de uma paciente poatat#oi rissomia do cromossomo 13 (47, XX+13), que
apresenta longa sobrevida e é assistida em domnfmli uma equipe multidisciplinar na cidade de @askPR. O
presente estudo de caso estd em cumprimento coes@uRao 196/96 do Conselho Nacional de Saldeo tsidd
avaliada e aprovada pelo Comité de Etica em Pesqgias Faculdade Assis Gurgacz (FAG), conforme Parece
168/2013.

2 DESCRICAO DO CASO CLINICO

Paciente do sexo feminino, branca, 13 anos de jdadeira filha de um casal nao-consanguineo.a@ndistico
de gravidez e a assisténcia pré-natal tiveramamiaiterceira semana de idade gestacional. No ntordargravidez a
mée apresentava-se aos 35 anos de idade, e peosepemeiros movimentos fetais no quinto més daagéio. Sabe-
se que a mae nao realizou uso de métodos antia@aneafs, negando, ainda, qualquer intercorrénciarda o periodo
pré-natal. Ndo ha histérico de intercorréncias estagdes anteriores.

O nascimento ocorreu na 35% semana de gestacg@riecesarea, com duas circulares de corddo, Apgar
(sete) no quinto minuto, pesando 2.225 gramagueatde 43 cm e perimetro cefalico de 31 cm. Aarexanicial, apés
0 nascimento, pode-se identificar alteragBes, t@mimo a polidactilia em mé&os, bilateralmente, miefalia,
microftalmia, hipotelorismo ocular e malformacaomhvilhdo auricular. Posteriormente ao nascimeritemtificacéo
das anomalias, foi-se necesséria realizagdo détipari conforme o qual a diagnosticou como portadta Sindrome
de Patau. A crianga permaneceu internada na UnidadEerapia Intensiva Neonatal do Hospital Unitars da
cidade de Cascavel-PR por 21 dias.

Aos dois anos de idade, foi solicitada novamenpesquisa do cariétipo para a paciente. Especifintene
analise cromossémica foi realizada a partir de awsle sangue periférico, que demonstrou um gaoidlie 47, XX
+13.

Posteriormente a segunda confirmacao diagnésticaacente ingressou no Programa de Assisténcia e
Internacdo Domiciliar (PAID) do municipio de CaseBPR, sendo acompanhada regularmente pela equipe
multidisciplinar do servico desde o ano de 200paktir de entdo, a paciente participa de sessofisioerapia, realiza
acompanhamento de rotina com médicos, nutricia)isenfermeiros, odontologistas, pedagogas, técnams
enfermagem e assistentes sociais.

Além dos diversos acompanhamentos médicos, a padeacompanhada periodicamente por neurologjstas,
tendo sido submetida, ha quatro anos, a um Elated@lograma, que revelou uma atividade irritativaltifocal, e
desde entdo faz uso de Fenobarbital, Periciazi@iobazam. A avaliagdo oftalmoldgica, apresenta camizas
alterag6es uma atrofia moderada do epitélio piganetd retina bilateral e também alteracao na sdddavasos do
nervo Optico no olho esquerdo. Além do acompanhsmerurolégico e ocular, a paciente ja foi subnaetid
Ecocardiografia e Holter, que ndo evidenciaram matidades funcionais ou estruturais. Dentre os egame imagem
realizados, pode-se notar através de Ultrassonaggiresenca de cistos renais simples a direit@lota Tomografia
Computadorizada e Ressonancia Magnética de Cramalemais particularidades.

Nos primeiros meses de vida, a paciente foi suldia@tiuma gastrostomia, e no decorrer dos anoslfonetida
a diversas internacdes hospitalares devido a gsadiopneumonias e infec¢des urinarias de repetisi@on das
internacdes recorrentes, a paciente apresentaitistde retencdo urinaria, constipacdo, Ulcerarigastdesvio de
coluna, atraso de crescimento pds-natal, retardoopsicomotor, episddios de apnéia, intolerandectose e doenga
celiaca. Ainda, a polidactilia bilateralmente emoméapresente no momento do nascimento, que foigaar no
primeiro ano de vida. A paciente teve sua menassdld anos de idade, tendo feito uso de anticorm@s injetaveis
durante um periodo de seis meses, e apds o tédminso, encontra-se em amenorreia até hoje.

Através do exame fisico, puderam-se verificar waaochados compativeis com a Sindrome de Pataicidnpa
apresentava atraso de crescimento e de desenvoteimeuropsicomotor, na face era possivel percibate em
declive, epicanto e raiz nasal proeminente, serhurarsinal de fissura labia ou palatina, notandap@nas um desvio
leve de septo nasal. Ainda, a crianca apresentei@aacao da cabeca para tras, hipotelorismo oeulaalformacéo
dos pavilhdes auriculares. No decorrer do exanmaptese possivel a andlise dos dedos dos memlfm®ies em
sobreposicéo, unhas hiperconvexas, calcaneo exqiro@minentes.

Ao exame cardiolégico, notou-se um ritmo cardiaegular, com bulhas cardiacas normofonéticas, em doi
tempos, sem presenca de sopros. A ausculta pulmumuranirios vesiculares presentes e universalmemtiveis, sem
ruidos adventicios. No exame abdominal verificoa-peesenca de gastrostomia, hérnia umbilical degre tamanho
e sem demais particularidades. Na avaliacdo ddageggnital, observou-se genitalia feminina tipgamn nenhuma
anormalidade. Ao exame da cavidade bucal, a criapgasenta todos os dentes, no entanto apreséntdddide para
degluticdo de alimentos mais consistentes, e, agsgarindo apenas alimentos liquidos ou semi-eélidEm vista da

90 Revista Théma et Scientia — Vol. 32, jul/dez 2013



Cuidados Domiciliares em uma Paciente com Sobrevigaga Portadora de Sindrome de Patau: um relatoaieso

notavel hipotonia muscular apresentada pela pagiénpossivel concluir que sua locomocéo era tifimie que ndo
se mantinha sentada sem apoio.

3 DISCUSSAO

A Sindrome de Patau é uma doenca genética que iéesta por malformacfes fetais envolvendo diversos
sistemas, dentre os quais podemos citar o sistermaso central, sistema cardiovascular e o sisteogenital.

As manifestagdes clinicas relacionadas ao crestimeg e pos natal do paciente portador de Trissaoil3
possuem uma incidéncia de 87%. No caso descriaciente apresentava importante retardo no crestinp®s natal.
Além do retardo no crescimento, a paciente aprasetardo neuropsicomotor, o qual é descrito eaakitra como
sendo uma manifestacdo presente em 100% dos @3oissbmia do 13 (GORLIN; COHEN; HENNEKAM, 2001).

Com relacdo aos achados do sistema nervoso cerasals de microcefalia em pacientes com Sindrome de
Patau, possuem incidéncia de 86%, episddios deiaapiee58 a 100% e hipotonia 48%, sendo que tods es
manifestacdes sdo encontradas na paciente em guakif desses achados, a paciente apresentaga cosvulsivas,
as quais sao descritas com uma incidéncia médi& ae50% (ZEN, 2008).

Achados de anormalidades do pavilhdo auricular {8®%normalidades oftalmoldgicas (88%) apresentitan a
incidéncia em casos descritos na literatura e tam#st&o presentes no caso descrito (RIBATE; PIESRO, 2010).
Ainda, entre outros achados presentes no cascel@io com sua incidéncia, podemos citar calcaneenpnente
(28%), unhas hiperconvexas (68%), dedos em menibfesores em sobreposicdo (73%), polidactilia erfiom
bilateralmente (60 a 68%), fronte em declive e r@gal proeminente (100%) e defeito de escalpo J{&®RLIN;
COHEN; HENNEKAM, 2001).

Ainda, manifestacdes de alteragdes abdominais aadas pela sindrome, como anormalidades renaia (30
60%) e hérnia umbilical (40 a 83%) estdo presameasaso. No entanto, outras altera¢des de al@éncia descritas na
literatura como, pescoco curto (9 a 100%) e anadawdés cardiovasculares (80 a 94%), ndo estdoniesseo caso
(GORLIN; COHEN; HENNEKAM, 2001). Entretanto, epitare cabeca inclinada para tras estdo presentessegm
incidéncia de 56% e 100%, respectivamente (RIBAHIE; PUISAC, 2010).

E bem conhecido que a Trissomia do cromossomoutBeiata a mortalidade infantil, sendo que existeocps
casos descritos com longa sobrevivéncia. A preselec@anomalias congénitas ndo-letais e os cuidadidicos
agressivos pode contribuir positivamente para gd®obrevivéncia de pacientes com a Trissomia aimassomo 13
(TUNCA; KADANDALE; PIVNICK, 2001).

Programas de intervengdo precoce séo fundamertasapbaixa taxa de criangas com Sindrome de Batau
sobreviverdo além dos primeiros meses de vidaoMWisie os pacientes portadores da Sindrome de Patlem
apresentar uma variedade de condi¢des clinicascerdplicagfes, estes precisam ser avaliados setediés pontos
de vista, com a necessidade de uma abordagem isuiftithar para o correto manejo e tratamento destsos
(PLASIASU et al, 2010).

Apesar de nao existir tratamento especifico ou, @manejo adequado dos pacientes acometidos, essima
realizacdo do diagndstico precoce e a prevencamonplicacbes especificas, auxilia no aumento daesaa dos
pacientes (PLASIASUt al, 2010).

Portanto, este estudo procurou embasamento péfacirsa longa sobrevida da paciente, sendo obslergque a
assisténcia continuada por uma equipe multidis@plpode ser um fator importante para evitar carapfies agudas
devido a Sindrome, levando & menor exposi¢do dergacao ambiente hospitalar e suas intercorrénCiastudo, tal
fator ndo pode ser considerado isoladamente, sguel@omo ja relatado, os niveis de acometimenteopemlos pela
Sindrome também s&o determinantes para sua sadrevid
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