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Manifestacoes clinicas e abordagens
terapéuticas em um recém-nascido com
Sindrome de Patau: relato de caso

RESUMO

A Sindrome de Patau é uma condigdo genética rara, resultante da trisso-
mia do cromossomo 13, caracterizada por multiplas malformagdes congé-
nitas. Relato de caso: Recém-nascido (RN), a termo, apresenta alteracoes
tipicas da sindrome, incluindo labio leporino, fenda palatina, microftalmia,
cardiopatia congénita e complicagdes gastrointestinais. O manejo inicial
enfatizou o diagndstico precoce e o tratamento das comorbidades asso-
ciadas. Além das anomalias craniofaciais e cardiovasculares, podem estar
presentes malformagdes dos membros, micrognatia e alteragdes no cres-
cimento intrauterino. O estudo também destaca uma possivel associagdo
com megacdlon congénito, uma relagdo pouco descrita na literatura. O
prognostico é reservado, mas avangos terapéuticos tém aumentado a so-
brevida de alguns pacientes. Consideragdes finais: O acompanhamento
por uma equipe multidisciplinar é essencial para um cuidado individua-
lizado, abordando as diversas necessidades clinicas. Ademais, a triagem
pré-natal é fundamental para a identificagdo precoce da sindrome. Estudos
adicionais sdo necessdrios para compreender melhor a expressdo clinica da
Sindrome de Patau e otimizar as estratégias de manejo.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Patau é uma condigdo genética rara resultante da
trissomia do cromossomo 13, normalmente, relacionada a nio disjungdo
meidtica, sendo a idade materna acima de 85 anos um fator de risco para o
desenvolvimento dessa condigdo. Caracteriza-se por multiplas malforma-
¢Oes congénitas que comprometem a sobrevida do recém-nascido (RN). E
a segunda aneuploidia mais incidente na populagéo (1:5.000), o que justifi-
ca a necessidade de diagnosticar e realizar o manejo correto dessa sindro-
me (Williams; Brady, 2023).

O presente estudo tem como objetivo principal descrever as apre-
sentagdes clinicas da Sindrome de Patau em um RN a termo, bem como as
condutas realizadas para estabelecer o diagnéstico precoce e o tratamento
individualizado para o paciente. A partir disso, é possivel realizar interven-
¢des iniciais mais efetivas nas comorbidades associadas a essa sindrome.
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2 RELATO DE CASO

RN a termo (88 semanas e 6
dias), sexo masculino, grande para
a idade gestacional (P > 90), com
APGAR 38/7, nascido por cesarea
devido a malformagio fetal. Em re-
lagdo a histéria obstétrica, sabe-se
que a mie tinha 30 anos, G4P3AO0,
pré-natal iniciado na 12 semana e
sem relatos de etilismo, tabagismo
ou uso de drogas ilicitas. No nas-
cimento, o RN apresentou estado
geral grave, taquidispneia, ciano-
se e auséncia de choro, o que fez
necessério o uso de ventilagdo por
pressdo positiva e intubagdo oro-
traqueal, evoluindo com melhora
da vitalidade. Diagndstico de as-
fixia perinatal, 1dbio leporino, fen-
da palatina, cardiopatia congénita
complexa (Tetralogia de Fallot,
CIA e valvas atrioventriculares
displésicas) e microftalmia severa
bilateral, sugestivas de Sindrome
de Patau. Evoluiu com distensdo
abdominal e foi submetido a laparo-
tomia exploradora com colostomia
dupla boca e biépsias por suspeita
de megacélon congénito. Recebeu
suporte ventilatério e hidratagdo
venosa, sendo extubado e manti-
do na oxigenoterapia por meio do
HOOD. Realizou expansdo volé-
mica e inicio de fototerapia. Teste
do olhinho e exame oftalmolégico
confirmaram microftalmia seve-
ra bilateral. Evolu¢do estdvel com
leve retragdo subesternal, icteri-
cia, abdome semi-globoso e flacido
a palpagdo, com manutengdo da
diurese e auséncia de evacuagio.
Posteriormente, apesar de
evacuacdes presentes, apresentou
importante piora de distensdo de
al¢a intestinal, sugerindo mega-
c6lon congénito. Diante do qua-

dro, recomendou-se a manuten-
¢do de dieta zero, realizacio de
enema opaco e programagio para
a bidpsia. Realizou-se a coleta de
cariétipo e a aspiragdo de secre-
¢do amarelada de aspecto espesso,
com o RN apresentando episodios
de queda de saturagdo durante o
procedimento. Sonda orogéstrica
retirada, e surgimento de acidose
mista, hipéxia e anemia 10 dias
ap6s o nascimento. Dois dias apds
esses acontecimentos, RN evolui
com saturagido de O2 em 65% as-
sociado a parametros ventilatérios
altos e auséncia de melhora ap6s
aspiragdo das vias aéreas. A USG
transfontanelar evidenciou dilata-
¢do dos ventriculos laterais com
liquido interventricular homogeé-
neo. A USG abdominal revelou
hepatomegalia (sem nédulos) e ni-
vel de hidronefrose bilateral grau
I. Diante da presenca de atelectasia
no lobo superior do pulmio direi-
to, identificado por radiografia de
térax, foi solicitada a intensifica-
¢do da fisioterapia respiratoria.
Apesar disso, o RN veio a 6bito 14
dias ap6s a admissdo hospitalar.

3 DISCUSSAO

Na Sindrome de Patau, po-
dem estar presentes malformagdes
dos membros, aplasia da cttis e res-
tri¢do do crescimento intrauterino.
Entre as caracteristicas faciais tipi-
cas, destacam-se fronte inclinada,
micrognatia e orelhas pequenas e
malformadas com apéndices pré-
-auriculares. Diante disso, o risco
de dar a luz um bebé com anorma-
lidades congeénitas e estruturais é
de 3 a 5% em qualquer gravidez,
o que torna testes de triagem ne-
cessarios no primeiro semestre de

gestacdo (Harfsheno; Barati; Roo-
handeh, 2023).

O cuidado de bebés com
trissomia 13 tem passado por uma
evolugdo significativa. Antigamen-
te, Intervengdes invasivas, como
cirurgias, ndo eram frequentemen-
te recomendadas para esses bebés,
devido a sua expectativa de vida li-
mitada. Contudo, nas tltimas duas
décadas, observou-se uma mudan-
¢a gradual no paradigma assisten-
cial, com um crescente enfoque na
oferta de cuidados mais intensivos
e intervencdes médicas, quando
desejado pela familia (Hu et al,
2023). Esses bebés que sobrevi-
vem além da primeira semana de
vida tendem a apresentar elevada
demanda por servigos de satide ao
longo da vida. Os dados indicam
altas taxas de readmissdo hospi-
talar, frequentemente associadas
a internagdes prolongadas. Além
disso, é comum a necessidade de
suporte respiratério e nutricional,
assim como a realizagdo de pro-
cedimentos cirdrgicos invasivos
(Cortezzo et al., 2022).

Nessa perspectiva,
necessaria a existéncia de uma

faz-se

equipe multidisciplinar para ofe-
recer cuidados direcionados as
comorbidades e as necessidades
existentes nessa sindrome (We-
aver et al, 2021). Comparadas a
criangas sem trissomia 18, parea-
das por lesdo cardfaca, idade e data
da cirurgia, aquelas com trissomia
13 tém maior risco de desenvolver
complicagdes pés-operatérias das
vias aéreas, com necessidade de
ventilagdo invasiva e prolongada
(Swanson et al., 2021).

A suspeita de megac6lon
congénito levou a realizagdo de la-
parotomia exploratéria e colosto-
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mia. Embora a Sindrome de Patau
esteja associada a malformacoes
gastrointestinalis, a associagdo com
megac6lon congénito ndo é am-
plamente descrita na literatura, o
que destaca a importancia de uma
avaliagdo clinica mais abrangente
do trato gastrointestinal nestes
pacientes (Yamagishi et al., 2022).

4 CONSIDERACOES
FINAIS

O relato de caso reforga a
importancia do diagnéstico pre-
coce e da abordagem multidis-
ciplinar para otimizar o manejo
clinico, haja vista a complexida-
de das comorbidades associadas.
A 1identificacdo de uma possivel
associa¢do com o megacé6lon con-
génito ressalta a necessidade de
investigagdo criteriosa das mani-
festagdes gastrointestinais nesses
pacientes, ampliando a compre-
ensdo sobre a variabilidade de ex-
pressdo da sindrome. Os avangos
terapéuticos tém proporcionado
maior sobrevida a esses pacientes,
proporcionando um planejamen-
to individualizado dos cuidados
essenciais. Estudos adicionais sdo
necessarios para aprofundar o co-
nhecimento sobre a evolugio e o
manejo das complicagdes menos
descritas na literatura, contri-
buindo para a melhoria da assis-
téncia a esses recém-nascidos.
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