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RESUMO

Introdugdo: A sindrome de Patau, também conhecida como trissomia do cromossomo 13, é considerada a terceira
trissomia autossomica mais comum. O diagnoéstico é realizado pela analise dos cromossomos e das caracteristicas
clinicas. Muitos pacientes com a sindrome necessitam de cirurgia e cuidados paliativos, podendo apresentar atraso
significativo no desenvolvimento. Objetivo: Relatar o caso clinico de um paciente do sexo masculino, com diagndstico
de sindrome de Patau, acompanhado sistematicamente por um programa de follow-up interdisciplinar desde os seis
meses de idade, com énfase na evolucdo clinica e no monitoramento do desenvolvimento global. Metodologia: A
coleta de dados foi realizada por meio da anélise do prontuério clinico, incluindo exames laboratoriais e de imagem,
além da aplicacdo de instrumentos padronizados de avaliacdo do desenvolvimento motor infantil, como a Escala Motora
Infantil de Alberta (AIMS) e o Exame Neurolégico Infantil de Hammersmith (HINE). Resultados: O paciente apresentava
alteragbes neuroldgicas, cardiacas, urinarias e visuais. Os resultados obtidos demonstram a relevancia dos cuidados
paliativos na melhora da qualidade de vida tanto do paciente quanto de sua familia. Conclusao: Considerando o
prognéstico desfavoravel, a introducdo precoce dos cuidados paliativos para esse paciente foi fundamental, ao
assegurar um suporte integral ao paciente e a sua familia, bem como uma comunicacao eficaz entre todos os envolvidos.
As intervencdes da equipe multiprofissional devem ser pautadas em metas terapéuticas realistas e em um plano de
cuidados alinhado a condicdo clinica e as necessidades desses individuos.

PALAVRAS-CHAVE: Doengas genéticas inatas; Sindrome da trissomia 13; Sindrome de Patau; Cuidados paliativos;
Equipe de assisténcia ao paciente.

Introduction: Patau syndrome, also known as trisomy 13, is considered the third most common autosomal trisomy.
Diagnosis is made by analyzing the chromosomes and clinical characteristics. Many patients with the syndrome require
surgery and palliative care, and may present significant developmental delay. Objective: To report the clinical case of a
male patient diagnosed with Patau syndrome, systematically monitored by an interdisciplinary follow-up program since
the age of six months, with emphasis on clinical evolution and monitoring of global development. Methodology: Data
collection was performed through analysis of clinical records, including laboratory and imaging tests, in addition to the
application of standardized instruments for assessing child motor development, such as the Alberta Infant Motor Scale
(AIMS) and the Hammersmith Infant Neurological Examination (HINE). Results: The patient presented neurological,
cardiac, urinary, and visual alterations. The results obtained demonstrate the relevance of palliative care in improving
the quality of life of both the patient and his/her family. Conclusion: Considering the unfavorable prognosis, the early
introduction of palliative care was essential for this patient, ensuring comprehensive support for both the patient and
his family, as well as effective communication among all those involved. The interventions provided by the
multidisciplinary team should be guided by realistic therapeutic goals and an individualized care plan tailored to the
patient's clinical condition and specific needs.
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INTRODUCAO

A sindrome de Patau, também conhecida como trissomia 13, foi descrita pela primeira vez em 1960 pelo geneticista Klaus
Patau, sendo considerada a terceira trissomia mais comum de cromossomos autossomicos, depois da sindrome de Down
(trissomia 21) e da sindrome de Edwards (trissomia 18)".

O diagndstico é realizado pela analise cromossémica e de caracteristicas clinicas, como fissura labiopalatina, anormalidades
oculares (microftalmia, anoftalmia e ciclopia), polidactilia pds-axial, defeitos no couro cabeludo, anomalias cardiacas congénitas
(defeito do septo atrial), holoprosencefalia completa, anormalidades auriculares e raiz nasal larga. Embora o diagndstico possa
ser confirmado por uma triade clinica composta por fissura labiopalatina, microftalmia e anoftalmia e polidactilia pds-axial,
alguns pacientes podem n&o apresentar esses sinais simultaneamente?.

A prevaléncia da sindrome de Patau varia de 1:12.000 a 1:29.000 nascidos vivos, com taxa de sobrevivéncia limitada apos o
primeiro ano de vida devido a anomalias nos sistemas nervoso central e cardiopulmonar, com apenas alguns casos
sobrevivendo além de 10 anos3.

A deteccdo precoce é de extrema importancia para preparar emocionalmente a familia para as condi¢bes de saude do feto e o
progndstico de sobrevida do paciente’, uma vez que muitos pacientes necessitam de cirurgias e cuidados paliativos e podem
apresentar diversas malformacdes congénitas e atraso significativo no desenvolvimento®.

A Organiza¢do Mundial da Saude define cuidados paliativos como uma abordagem terapéutica que promove qualidade de
vida e alivio para pacientes e familiares que enfrentam condicdes de salde potencialmente fatais. A equipe multidisciplinar é
responsavel por acolher, orientar, auxiliar e apoiar pacientes, familiares e cuidadores durante o processo paliativo, resultando
em uma abordagem eficaz’.

Os cuidados paliativos podem ser prestados em enfermarias hospitalares ou em domicilio e apoiam os profissionais no manejo
dos pacientes, desde o diagndstico até o processo de luto®. O principal objetivo dos cuidados paliativos ndo é acelerar a morte
ou prolongar o processo de morrer, mas sim melhorar a qualidade de vida. Portanto, este estudo teve como objetivo descrever
0 caso clinico de um paciente com sindrome de Patau em programa de acompanhamento e destacar a importancia dos
cuidados paliativos centrados na familia.

Descricao do caso

Paciente do sexo masculino, acompanhado no ambulatério do Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Goias, Brasil.
Durante a gestacdo, a mde do paciente apresentava 37 anos, histérico de hipertenséo arterial, trés gestacdes, trés partos,
tabagismo e um natimorto devido a malformagdes.

O parto foi realizado por cesarea, a méde apresentava 38 semanas e 4 dias de gestacdo, o recém-nascido pesava 2.840 g e 40
c¢m de comprimento. Apresentou escores de Apgar de 5 no primeiro minuto, 6 no quinto minuto e 7 no décimo minuto, e
diversas anormalidades clinicas. Nove semanas e cinco dias apds o nascimento, um cariétipo com banda G revelou alteragdo
no cromossomo 13 (47, XY, +13), e o paciente foi diagnosticado com sindrome de Patau. Foi realizado levantamento detalhado
dos resultados dos exames complementares nos prontuarios médicos (Tabela 1).

Tabela 1. Resultados dos exames complementares do paciente com Sindrome de Patau
Principais achados clinicos

Eletroencefalograma digital Demonstrou atividade de fundo inespecifica e desorganizada sugestiva de encefalopatia hipoxico-
isquémica
Ultrassonografia Indica disgenesia do corpo caloso, sinais de vasculopatia mineralizante dos vasos lenticuloestriados
transfontanelar de etiologia inespecifica e ventriculomegalia com leve predominio a esquerda
Ressonancia magnética Disgenesia confirmada do corpo caloso, proeminéncia do espaco liquérico na regido fronto-parieto-

temporal esquerda e aderéncia no aqueduto mesencefalico causando ectasia leve do sistema
ventricular supratentorial; ndo foram observados sinais de transudacéo do liquido cefalorraquidiano
ou hipoplasia do vermis cerebelar

Ecocardiografia transtoracica dextrocardia, forame oval e estenose do ramo esquerdo da artéria pulmonar
pediatrica
Ultrassonografia do trato Nefropatia parenquimatosa demonstrada, sinais sugestivos de estenose da juncdo pieloureteral no
urindrio sistema coletor esquerdo e contelido urinario com detritos ecogénicos no sistema coletor esquerdo

(inespecifico)

Ultrassonografia abdominal Avaliou-se um cisto esplénico e o tamanho de ambos os rins; também foram observados microcistos
total no parénquima, provavelmente decorrentes de alteragdes no espectro da doenga renal policistica.

Fonte: os autores
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Apds dois meses e dezesseis dias de vida, o paciente foi submetido a gastrostomia com fundoplicatura, herniorrafia umbilical,
apendicectomia e pieloplastia com drenagem bilateral, hemioplastia incisional, pielorrafia, nefrostomia esquerda, amputacao
de dedos supranumerarios e trabeculectomia. O exame oftalmoldgico diagnosticou glaucoma, catarata, edema de cérnea e
sinequias.

Na avaliacdo do desenvolvimento motor aos seis meses de idade, identificou-se percentil igual a cinco pela Escala Motora
Infantil de Alberta (AIMS), compativel com atraso motor. O Exame Neuroldgico Infantil de Hammersmith (HINE) indicou
possiveis sequelas neuroldgicas. O paciente ndo conseguia sentar-se sozinho ou rolar na cama, ndo tinha controle cervical e
apresentava baixa movimentacdo ativa dos membros superiores e inferiores.

Durante esse periodo, os cuidados paliativos multidisciplinares foram essenciais para proporcionar suporte fisico, emocional e
social a familia e uma melhor qualidade de vida ao paciente em decorréncia de complica¢des cardiacas, neuroldgicas e
respiratorias. Cada profissional da equipe multidisciplinar desempenhou um papel fundamental no processo de deteccao do
sofrimento e prestagdo de cuidados (Figura 1).

Figura 1. Atuacdo da equipe multiprofissional

Equipe Multiprofissional nos Cuidados
Paliatives em pacientes com Sindrome de Patan

Medicina Enfermagem Fisioterapia Psicologia Assistencia Social

Desenvolver estratégias

Identificar as necessidades

Diagnéstico e _PFDEJWS‘JCD Administrar medicacio Dlagrll?s_tlco e pﬂrog_rlostlco que ev_llam_ (mnst_ornﬂ de da familia no seu contexto
do paciente Fisioterapéutico desequilibrio, sofrimento e social
angistia
Intervencio precoce para
Prescricio dos cuidad Cuidados de higiene e preservar, manter e Suporte ao paciente e 3 Auxiliar na rede de
terapéuticos conforto restaurar a integridade familia cuidado e apoio
cinético- funcional
. . Orientar a familia nos | - Fortalecer as relagoes
Onel}tar 2 equipe cuidades a serem I\Iel.hora.r as_fl:ml;oes Escuta ativa e empitica entre paciente & seus
multiprofissional . respiratérias i 3
realizados familiares e equipe
Comunicar aos familiares - 5 Manejar o sofrimento .
b d Propiciar conforto Intervencdes para ) . Suporte ao paciente e a
S0 re;) pr::ivcesso.dod ipsiquico, social e espiritual melhora da gualidade nas _d.ln:lens_ot_!s familia nas questdes de
tratamen o e dos cuidados a0 paciente de vida blopSIClOS.SoC!ﬂlS e documentacio
paliativos espirituais

Fonte: os autores

Aos 14 meses de idade, a familia retornou ao ambulatério para o programa de acompanhamento. O paciente encontrava-se
em bom estado geral e cooperativo durante a avaliagdo. Estava mais ativo, conseguia se mover para decubito lateral, colocar
as maos na boca e alcangar a linha média; no entanto, ndo apresentava controle de cabega e tronco nas posi¢des prona, supina
e sentada, sendo mantidos os resultados da AIMS e da HINE.

Durante a avaliagdo do tonus muscular, o paciente apresentou assimetria de tonus nos membros inferiores, com hipotonia do
lado direito e auséncia de movimentos protetores dos membros superiores. Segundo a mée, o paciente balbuciava e fazia
movimentos laringeos e labiais, e recebia fisioterapia e fonoaudiologia semanais.

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Federal de Goias. CAAE: 42042820.8.3001.5078, ( N°
4.726.921)

DISCUSSAO

As experiéncias pos-natais e os cuidados iniciais com o recém-nascido envolvem intensas mudancas emocionais para a familia,
independentemente das condi¢des de saude. No entanto, ansiedade, medo e sobrecarga podem ser intensificados em familias
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com pacientes diagnosticados com transtornos do desenvolvimento’. As familias frequentemente recebem o diagnéstico de
um paciente com sindrome de Patau com pesar pelo prognostico negativo.

Em geral, doencas genéticas apresentam fatores de risco como idade materna avangada, parentesco parental e abortos em
gestacbes anteriores’. Neste caso, a idade materna de 37 anos, a uUltima gestacdo com natimorto por malformacdes e o
tabagismo podem ter contribuido para a sindrome de Patau. A idade materna avancada é um fator de risco bem estabelecido
para a sindrome de Patau. A ndo disjuncdo cromossOmica, evento mais frequente em mulheres mais velhas, contribui para o
aumento da prevaléncia da sindrome de Patau nessa faixa etaria®.

As trissomias estdo associadas a um amplo espectro de malformacbes congénitas, além das caracteristicas fenotipicas tipicas
de cada sindrome. O paciente apresentou um quadro clinico complexo, caracterizado por atraso neuropsicomotor e multiplas
malformagdes congénitas, tipicas da sindrome de Patau. As alteracdes neuroldgicas, cardiacas, urinarias e visuais observadas
nesta paciente corroboram a literatura®, que descreve um padréo caracteristico de acometimento de vérios sistemas organicos
nesta sindrome.

Apesar do prognostico geralmente desfavoravel para bebés com trissomia do cromossomo 13, evidéncias indicam que
cuidados paliativos e intervencdo cirdrgica podem aumentar o tempo de vida. Uma analise retrospectiva revelou que, em um
grupo de 16 bebés com essa condicdo que receberam tratamento intensivo, a mediana de sobrevida foi de 733 dias, com
alguns pacientes ultrapassando trés anos de vida’.

A crescente oferta de cuidados paliativos em Unidades de Terapia Intensiva (UTI) demonstra sua relevancia, especialmente em
casos de maior gravidade. A alta hospitalar de muitos bebés que receberam essa assisténcia evidencia a importancia de iniciar
os cuidados paliativos precocemente, ndo restringindo sua aplicagdo aos momentos finais da vida®.

O acompanhamento clinico continuo, com consultas, avalia¢cdes e orientacdes regulares, contribuiu significativamente para a
melhoria da qualidade de vida deste paciente e sua familia, estabelecendo uma relacdo de confianca e apoio com a equipe
multidisciplinar.

Em pediatria, é importante avaliar a compreensdo da familia sobre o estado de saulde, fornecer cuidados respeitosos a todos
os envolvidos e identificar as necessidades espirituais e sociais e possiveis influéncias culturais por razdes éticas e legais'®.

Pacientes com sindrome de Patau apresentam comprometimento de multiplos sistemas. Dado o progndstico reservado, os
cuidados paliativos multidisciplinares sdo essenciais para fornecer suporte abrangente e comunicacéo eficaz ao paciente e a
familia neste momento de extrema vulnerabilidade®. Os procedimentos realizados pela equipe devem incluir metas terapéuticas
e planos de cuidados adequados ao progndstico, mesmo na fase terminal da doenga®.

CONCLUSAO

Este relato de caso evidencia a relevancia dos cuidados paliativos para otimizar a qualidade de vida do paciente com sindrome
de Patau e de sua familia. A implementacdo precoce dessa abordagem, considerando o prognéstico reservado e a
complexidade clinica da condicdo polimorfica com sobrevida limitada, possibilita um suporte integral e adequado ao nucleo
familiar.

As intervencdes da equipe multiprofissional devem ser pautadas em metas realistas e em um plano de cuidados alinhado a
condicdo clinica e as necessidades do paciente. O conhecimento derivado deste estudo contribuird para a pratica clinica de
profissionais que assistem pacientes com sindromes genéticas. Entretanto, por se tratar de um relato de caso, esses achados
devem ser interpretados no contexto especifico do paciente avaliado, recomenda-se a realizacdo de estudos com séries de
casos e delineamentos observacionais, a fim de ampliar as evidéncias sobre a contribuicdo dos cuidados paliativos no
acompanhamento de pacientes com sindrome de Patau.
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