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RESUMO

A Síndrome de Patau é uma condição genética rara, resultante da trisso-
mia do cromossomo 13, caracterizada por múltiplas malformações congê-
nitas. Relato de caso: Recém-nascido (RN), a termo, apresenta alterações 
típicas da síndrome, incluindo lábio leporino, fenda palatina, microftalmia, 
cardiopatia congênita e complicações gastrointestinais. O manejo inicial 
enfatizou o diagnóstico precoce e o tratamento das comorbidades asso-
ciadas. Além das anomalias craniofaciais e cardiovasculares, podem estar 
presentes malformações dos membros, micrognatia e alterações no cres-
cimento intrauterino. O estudo também destaca uma possível associação 
com megacólon congênito, uma relação pouco descrita na literatura. O 
prognóstico é reservado, mas avanços terapêuticos têm aumentado a so-
brevida de alguns pacientes. Considerações finais: O acompanhamento 
por uma equipe multidisciplinar é essencial para um cuidado individua-
lizado, abordando as diversas necessidades clínicas. Ademais, a triagem 
pré-natal é fundamental para a identificação precoce da síndrome. Estudos 
adicionais são necessários para compreender melhor a expressão clínica da 
Síndrome de Patau e otimizar as estratégias de manejo.

Palavras-chave: trisomy 13 syndrome; clinical diagnosis; primary treatment.

1 INTRODUÇÃO

A Síndrome de Patau é uma condição genética rara resultante da 
trissomia do cromossomo 13, normalmente, relacionada à não disjunção 
meiótica, sendo a idade materna acima de 35 anos um fator de risco para o 
desenvolvimento dessa condição. Caracteriza-se por múltiplas malforma-
ções congênitas que comprometem a sobrevida do recém-nascido (RN). É 
a segunda aneuploidia mais incidente na população (1:5.000), o que justifi-
ca a necessidade de diagnosticar e realizar o manejo correto dessa síndro-
me (Williams; Brady, 2023). 

 O presente estudo tem como objetivo principal descrever as apre-
sentações clínicas da Síndrome de Patau em um RN a termo, bem como as 
condutas realizadas para estabelecer o diagnóstico precoce e o tratamento 
individualizado para o paciente. A partir disso, é possível realizar interven-
ções iniciais mais efetivas nas comorbidades associadas a essa síndrome.
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2 RELATO DE CASO

RN a termo (38 semanas e 6 
dias), sexo masculino, grande para 
a idade gestacional (P > 90), com 
APGAR 3/7, nascido por cesárea 
devido à malformação fetal. Em re-
lação à história obstétrica, sabe-se 
que a mãe tinha 30 anos, G4P3A0, 
pré-natal iniciado na 12ª semana e 
sem relatos de etilismo, tabagismo 
ou uso de drogas ilícitas. No nas-
cimento, o RN apresentou estado 
geral grave, taquidispneia, ciano-
se e ausência de choro, o que fez 
necessário o uso de ventilação por 
pressão positiva e intubação oro-
traqueal, evoluindo com melhora 
da vitalidade. Diagnóstico de as-
fixia perinatal, lábio leporino, fen-
da palatina, cardiopatia congênita 
complexa (Tetralogia de Fallot, 
CIA e valvas atrioventriculares 
displásicas) e microftalmia severa 
bilateral, sugestivas de Síndrome 
de Patau. Evoluiu com distensão 
abdominal e foi submetido à laparo-
tomia exploradora com colostomia 
dupla boca e biópsias por suspeita 
de megacólon congênito. Recebeu 
suporte ventilatório e hidratação 
venosa, sendo extubado e manti-
do na oxigenoterapia por meio do 
HOOD. Realizou expansão volê-
mica e início de fototerapia. Teste 
do olhinho e exame oftalmológico 
confirmaram microftalmia seve-
ra bilateral. Evolução estável com 
leve retração subesternal, icterí-
cia, abdome semi-globoso e flácido 
à palpação, com manutenção da 
diurese e ausência de evacuação. 
Posteriormente, apesar de 
evacuações presentes, apresentou 
importante piora de distensão de 
alça intestinal, sugerindo mega-
cólon congênito. Diante do qua-

dro, recomendou-se a manuten-
ção de dieta zero, realização de 
enema opaco e programação para 
a biópsia. Realizou-se a coleta de 
cariótipo e a aspiração de secre-
ção amarelada de aspecto espesso, 
com o RN apresentando episódios 
de queda de saturação durante o 
procedimento. Sonda orogástrica 
retirada, e surgimento de acidose 
mista, hipóxia e anemia 10 dias 
após o nascimento. Dois dias após 
esses acontecimentos, RN evolui 
com saturação de O2 em 65% as-
sociado a parâmetros ventilatórios 
altos e ausência de melhora após 
aspiração das vias aéreas. A USG 
transfontanelar evidenciou dilata-
ção dos ventrículos laterais com 
líquido interventricular homogê-
neo. A USG abdominal revelou 
hepatomegalia (sem nódulos) e ní-
vel de hidronefrose bilateral grau 
I. Diante da presença de atelectasia 
no lobo superior do pulmão direi-
to, identificado por radiografia de 
tórax, foi solicitada a intensifica-
ção da fisioterapia respiratória. 
Apesar disso, o RN veio a óbito 14 
dias após a admissão hospitalar. 

3 DISCUSSÃO

Na Síndrome de Patau, po-
dem estar presentes malformações 
dos membros, aplasia da cútis e res-
trição do crescimento intrauterino. 
Entre as características faciais típi-
cas, destacam-se fronte inclinada, 
micrognatia e orelhas pequenas e 
malformadas com apêndices pré-
-auriculares. Diante disso, o risco 
de dar à luz um bebê com anorma-
lidades congênitas e estruturais é 
de 3 a 5% em qualquer gravidez, 
o que torna testes de triagem ne-
cessários no primeiro semestre de 

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

O cuidado de bebês com 
trissomia 13 tem passado por uma 
evolução significativa. Antigamen-
te, intervenções invasivas, como 
cirurgias, não eram frequentemen-
te recomendadas para esses bebês, 
devido à sua expectativa de vida li-
mitada. Contudo, nas últimas duas 
décadas, observou-se uma mudan-
ça gradual no paradigma assisten-
cial, com um crescente enfoque na 
oferta de cuidados mais intensivos 
e intervenções médicas, quando 
desejado pela família (Hu et al., 
2023). Esses bebês que sobrevi-
vem além da primeira semana de 
vida tendem a apresentar elevada 
demanda por serviços de saúde ao 
longo da vida. Os dados indicam 
altas taxas de readmissão hospi-
talar, frequentemente associadas 
a internações prolongadas. Além 
disso, é comum a necessidade de 
suporte respiratório e nutricional, 
assim como a realização de pro-
cedimentos cirúrgicos invasivos 
(Cortezzo et al., 2022).

Nessa perspectiva, faz-se 
necessária a existência de uma 
equipe multidisciplinar para ofe-
recer cuidados direcionados às 
comorbidades e às necessidades 
existentes nessa síndrome (We-
aver et al., 2021). Comparadas a 
crianças sem trissomia 13, parea-
das por lesão cardíaca, idade e data 
da cirurgia, aquelas com trissomia 
13 têm maior risco de desenvolver 
complicações pós-operatórias das 
vias aéreas, com necessidade de 
ventilação invasiva e prolongada 
(Swanson et al., 2021).

A suspeita de megacólon 
congênito levou à realização de la-
parotomia exploratória e colosto-
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mia. Embora a Síndrome de Patau 
esteja associada a malformações 
gastrointestinais, a associação com 
megacólon congênito não é am-
plamente descrita na literatura, o 
que destaca a importância de uma 
avaliação clínica mais abrangente 
do trato gastrointestinal nestes 
pacientes (Yamagishi et al., 2022).

4 CONSIDERAÇÕES 
FINAIS

O relato de caso reforça a 
importância do diagnóstico pre-
coce e da abordagem multidis-
ciplinar para otimizar o manejo 
clínico, haja vista a complexida-
de das comorbidades associadas. 
A identificação de uma possível 
associação com o megacólon con-
gênito ressalta a necessidade de 
investigação criteriosa das mani-
festações gastrointestinais nesses 
pacientes, ampliando a compre-
ensão sobre a variabilidade de ex-
pressão da síndrome. Os avanços 
terapêuticos têm proporcionado 
maior sobrevida a esses pacientes, 
proporcionando um planejamen-
to individualizado dos cuidados 
essenciais. Estudos adicionais são 
necessários para aprofundar o co-
nhecimento sobre a evolução e o 
manejo das complicações menos 
descritas na literatura, contri-
buindo para a melhoria da assis-
tência a esses recém-nascidos.
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