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Resumo

Introdução: A Síndrome Bartholin-Patau, mais conhecida como Síndrome de Patau ou Trissomia do
13, apresenta elevada morbimortalidade, sendo característica a presença de malformações fetais
durante o período gestacional. Com base nos conhecimentos teóricos e práticos disponíveis sobre o
tema, é possível realizar intervenções médicas com o objetivo principal de promover o bem-estar dos
pacientes afetados pela síndrome, visto que, os indivíduos que sobrevivem após o nascimento
requerem cuidados paliativos focados na redução de danos e correções cirúrgicas quando indicadas.
Objetivo: acompanhamento evolutivo de uma paciente diagnosticada com Síndrome Bartholin-Patau,
associada a revisão bibliográfica sobre o tema e análise comparativa entre o caso clínico relatado e
de outros pacientes portadores da síndrome. Método: O relato de caso foi elaborado com base em
cópias de prontuários, resultados de exames e entrevistas com a mãe, permitindo acompanhar as
condições clínicas da paciente ao longo da evolução do tratamento. Além disso, foi conduzida uma
revisão bibliográfica abrangente, utilizando dados científicos publicados nos últimos 10 anos nos
idiomas português, inglês e espanhol, disponíveis nas bases de dados PubMed, Lilacs e Ebsco.
Contemplou descritores específicos cadastrados em Ciências da Saúde como: Síndrome de Patau,
trissomia do cromossomo 13, Bartholin-Patau e cromossomo 13. Relato do caso: paciente, sexo
feminino, cuja mãe era acompanhada no pré-natal devido diagnóstico intra uterino da síndrome de
Patau. Nasceu via parto cesariano agendado, submetida a correção cirúrgica de onfalocele um dia
após o nascimento. Sua vida foi marcada por intercorrências de seu quadro clínico, incluindo
internações hospitalares frequentes. Faleceu aos 7 meses e 18 dias de vida, por complicações da
síndrome em questão. Durante o tratamento foram consultados diferentes especialistas que atuaram
para dar melhor conforto e bem-estar para a criança, em virtude de sua condição de malformações
craniofaciais, abdominais, distúrbio auditivo, distúrbio visual e atraso neuropsicomotor. Conclusão: A
Síndrome de Bartholin-Patau, condição rara e de curso clínico variável, é caracterizada por alta
morbimortalidade durante o período gestacional, e, caso o indivíduo venha a nascer, apresentará taxa
de sobrevivência muito curta. A paciente deste estudo, comparado à literatura, apresentou sobrevida
mais longa, vivendo por 7 meses e 18 dias. O tratamento é paliativo, visando redução de danos e
complicações, controle de crises convulsivas e apneia, além de intervenções cirúrgicas para correção
de possíveis malformações. Este estudo visa abordar a relevância do diagnóstico precoce, permitindo
melhor compreensão das implicações geradas durante a vida fetal, bem como entender as
dificuldades e particularidades enfrentadas pelos familiares ao lidar com a doença.

Palavras-chave: Síndrome de Patau. Trissomia do cromossomo 13. Bartholin-Patau. Cromossomo
13.
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Introdução

Segundo estudos realizados, a trissomia do cromossomo 13 é conhecida

como Síndrome Bartholin-Patau, popularmente divulgada como Síndrome de Patau,

sendo citada pela primeira vez na literatura na década de 60. A prevalência da

patologia como rara, acometendo na proporção de 1:20.000-29.000 dos

recém-nascidos. Vale ressaltar que a idade materna avançada é um dos principais

fatores de destaque na ocorrência da trissomia do 13. Ainda que apresente causas

genéticas as quais contribuem em uma pequena porcentagem dos casos,

relacionadas a condições ambientais, como exposição a pesticidas ou radiação que

foram associadas, porém as evidências ainda são inconclusivas (Lino; Wellichan;

Mendonça, 2020; Meyer et al., 2016).

Embora a quantidade de casos seja relativamente pequena, é a terceira

trissomia com maior incidência em relação aos cromossomos autossômicos, sendo

apenas em maior representação a Síndrome de Down (trissomia do cromossomo 21)

e a trissomia do cromossomo 18, também conhecida como Síndrome de Edwards.

As trissomias 21, 18 e 13, apresentam diferentes condições de mortalidade, na

trissomia do 21 a maioria dos indivíduos sobrevive até a idade adulta, já na trissomia

do 18, 90% dos bebês não sobrevivem e para a síndrome de Patau o valor de óbito

é de aproximadamente 95% (Houlihan; O'Donoghue, 2013; Rosa et al., 2013).

Nos relatos de Kamal et al. (2018), são descritas malformações em múltiplos

sistemas, como má formação nasal, hipertelorismo, microftalmia, anoftalmia,

microcefalia, hemangioma capilar, hérnias gastrointestinais, onfalocele, rins

policísticos, e alterações nos órgãos genitais como micropênis e hipertrofia do

clitóris. Além disso, indivíduos portadores da síndrome podem apresentar

complicações no sistema nervoso, resultando em dificuldades cognitivas e

problemas auditivos, incluindo surdez completa em alguns casos.

A síndrome de Patau apresenta como principal característica elevada

mortalidade, a qual gera impacto significativo na saúde do portador, uma situação

dolorosa para a família. Dessa forma, estas condições clássicas de malformações

sistêmicas acabam por comprometer o desenvolvimento dos indivíduos durante o

período gestacional (Ouriveis et al., 2023).

Neste contexto, esse estudo visa abordar a Síndrome Bartholin - Patau ou

trissomia do cromossomo 13, em que destacamos as condições de evolução do
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quadro de uma paciente comparada a outros casos clínicos da literatura, onde

associamos a uma revisão bibliográfica sobre o tema.

Método

A presente pesquisa trata-se de um estudo fundamentado pelo delineamento

observacional do tipo relato de caso com revisão bibliográfica descritiva. Tendo como

respaldo um acordo firmado com a mãe da criança portadora da Síndrome de Patau,

em decorrência de seu período neonatal durante a internação na Unidade de Terapia

Intensiva Neonatal (UTI), houve um diálogo em que a mãe sendo abordada pela

médica assistente e a docente orientadora do caso. Até então, a despeito da mãe já

ter essa informação oriunda do pré-natal, foi que nós nos despertamos para o

segmento acadêmico. Haja visto que obtivemos esclarecimentos sobre a raridade da

doença, bem como a importância da análise e acompanhamento do caso para

entender as implicações geradas. Visamos então adequar às exigências éticas,

solicitamos a assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE –

APÊNDICE, A).

Dessa forma, este estudo propõe apresentar e detalhar as condições da

pesquisa, enfatizamos que não serão divulgadas informações explícitas que possam

identificar a paciente e sua família. O foco será exclusivamente na evolução do

quadro clínico da paciente afetada pela Síndrome de Patau, assim como nas

condições de saúde relacionadas diretamente e indiretamente à síndrome. Sendo

assim, destacamos que este trabalho não somente contribuirá para o entendimento

científico da condição genética, mas também respeitará rigorosamente a privacidade

e confidencialidade dos participantes envolvidos no estudo.

Outros detalhes, a coleta de dados ocorrerá mediante o acompanhamento

dos atendimentos, análises de cópias dos prontuários de atendimentos, internações,

receituários médicos e exames realizados (APÊNDICE B e C). Em observância, o

acompanhamento da evolução do quadro clínico é crucial para a compreensão das

condições de saúde em análise. Nesse contexto, na entrevista com a mãe da

criança destacamos as circunstâncias além do ambiente clínico e hospitalar, com

ênfase na importância do apoio familiar e na evolução do quadro com base nas

intervenções médicas.

A revisão bibliográfica realizada neste estudo será de caráter descritivo. Para
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a caracterização serão avaliados estudos provenientes das plataformas Pubmed,

Lilacs e Ebsco, sendo abordados trabalhos que apresentam relevância perante a

pesquisa e as correlações clínicas com estudos de casos em questão. Assim

abordaremos estudos de caso com maior ênfase a trabalhos relacionados sobre as

implicações da doença de modo geral. Diante da raridade dos casos, engloba-se

para a caracterização trabalhos publicados em ambiente acadêmico ou em eventos

profissionais de medicina em geral.

Ressaltamos que para um amparo mais atual de referências foram

selecionados artigos e publicações procedentes do período de 2013 a 2023. A

ênfase dá-se em trabalhos mais atuais para caracterizar e aprofundar o estudo em

condições de práticas mais recentes e atualizadas de abordagem médica. Sendo

assim, foram excluídos do estudo trabalhos publicados anteriormente a 2013, artigos

nos quais não abordaram diretamente a Síndrome de Patau e pesquisas

desatualizadas em relação às diretrizes médicas atuais.

Relato do caso

A observação e acompanhamento do caso teve início a partir do contato da

médica, docente orientada para o caso, com a mãe da criança na Unidade de

Terapia Intensiva Neonatal (UTI), durante a internação. Nessa primeira conversa a

mãe foi reforçada sobre a síndrome, suas implicações e a incompatibilidade com a

vida.

Ao analisarmos o contexto familiar da paciente observamos que, no decorrer

do nascimento da criança, a mãe tinha 38 anos e o pai 40 anos de idade, e que a

família até então possuía dois filhos sem nenhuma comorbidade, com idades de

doze e dez anos. Assim não havendo registro de doenças prevalentes relevantes

para o caso em questão.

Segundo relatos da mãe, a mesma não teve boa aceitação quando recebeu o

diagnóstico da trissomia 13, em especial pelo medo da filha não sobreviver.

Referiu-se que pouco tempo após o diagnóstico da síndrome da filha, sofreu um

pequeno sangramento ainda no segundo trimestre, sem intercorrências. Por se tratar

de um acompanhamento pré - natal foram realizadas consultas e exames

quinzenalmente, com orientações à família do quadro clínico do feto, bem como a

causa da síndrome por se tratar de alteração cromossômica, condição esta
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relativamente rara e com alta taxa de mortalidade.

A partir da análise do caso, foram necessários observar exames

ultrassonográficos realizados na gestação. No primeiro exame disponibilizado para o

estudo realizado em 23 de março de 2022, a ultrassonografia obstétrica transvaginal

constatou de modo estimado gravidez de 7 semanas e 5 dias, com data provável do

parto em 07 de novembro de 2022.

Na ultrassonografia realizada em 27 de junho de 2022 em que o feto

apresentava 21 semanas e 3 dias de gestação, foram evidenciados movimentos

fetais ativos com batimentos cardíacos rítmicos normais e cavidade amniótica

normal. Em razão de ter sido detectado a presença de imagem hiperecogênica

adjacente ao cordão umbilical que apresentava continuidade com a cavidade

abdominal, o referido exame sugeriu nos que fosse realizado avaliação da medicina

fetal. Até o momento na avaliação da medicina fetal constatamos um quadro

sugestivo de trissomia de Bartholin-Patau nos resultados, caracterizada como

condição fetal de apresentação de artéria umbilical única, hipoplasia cerebelar e rins

discretamente aumentados de tamanhos.

As figuras 1 e 2 a seguir ilustram o exame de ultrassonografia realizado em

27 de junho de 2022.
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Figura 1 - Exame Ultrassonográfico em 27 de junho de 2022.

Fonte: Exame cedido pelos familiares.
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Figura 2 - Complementação do Exame Ultrassonográfico em 27 de junho de 2022.

Fonte: Exame cedido pelos familiares.

Após análises de exames nos autorizados. Em 8 de julho de 2022 na

ultrassonografia morfológica evidenciamos peso fetal de 440 g, e presença de

onfalocele com medidas de 1,8 x 2,1 cm. O diâmetro transverso do cerebelo era de

19 mm e placenta com inserção baixa. Em nova ultrassonografia com doppler

obstétrico realizada em 28 de julho de 2022, o peso fetal mostrava incompatibilidade

com idade gestacional, com variação do percentil de 5% inferior. Além disso, foi

evidenciado pequeno defeito no fechamento da parede abdominal com protusão de

conteúdo abdominal, por entre os elementos do cordão umbilical.

Na realização do ecodopplercardiograma fetal com mapeamento de fluxo em

cores, na data de 17 de agosto de 2022, evidenciamos uma baixa sensibilidade para
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cardiopatias de shunt e elevada especificidade para cardiopatias complexas, sendo

recomendado para a família a realização de ecocardiograma transtorácico e

eletrocardiograma para acompanhamento propedêutico.

A figura 3 na foto a seguir apresenta os dados coletados pelo exame.

Figura 3 - Exame Ecodopplercardiograma Fetal realizado em 17 de agosto de 2022.

Fonte: Exame cedido pelos familiares.

Seguindo com as análises, em agosto de 2022, no dia 25, a paciente realizou

um ultrassom morfológico que indicou a necessidade de um novo exame com

doppler após 4 semanas. Isso se deve ao fato de o feto apresentar um peso no

percentil 10% abaixo do desenvolvimento esperado.

No exame de ultrassonografia com doppler obstétrico realizado em 22 de

setembro de 2022, houve uma ratificação na redução em relação ao peso fetal para
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a idade gestacional com variação do percentil de 6% inferior, além de protrusão do

conteúdo abdominal por entre os elementos do cordão umbilical, sendo

recomendado acompanhamento com medicina fetal.

Em 21 de outubro de 2022 o feto apresentava redução do peso percentil de

3%, mantendo o quadro clínico do exame anterior. O nascimento, sem

intercorrências, ocorreu no dia 28 de novembro de 2022, com idade gestacional de

39 semanas, via parto cesariano. A paciente nasceu com peso de 2.830 g, e

múltiplas malformações, como: onfalocele, implantação baixa de orelhas,

trigonocefalia, hipotelorismo, palato em ogiva, fenda palatina, prega palmar única,

adução do polegar, pé torto bilateral, hipoplasia cerebelar e rins discretamente

aumentados. Em seguida, a criança foi prontamente levada para a UTI hospitalar

para a estabilização clínica. Após o primeiro dia de vida, foi realizada correção

cirúrgica da onfalocele e a paciente apresentou o primeiro episódio de crise

convulsiva, resultando em queda da saturação, cianose e hipertonia, sendo

medicada com fenobarbital. A partir dessas complicações do quadro, a criança

permaneceu internada por 13 dias após o nascimento. Contudo, neste período de

internação, além da correção da onfalocele foi evidenciado o fenótipo compatível

com trissomia do cromossomo 13 descrito acima.

Salientamos que após a coleta e resultado de cariótipo, que comparado ao

fenótipo, obtiveram-se o diagnóstico conclusivo da Síndrome Bartholin-Patau em

trinta dias após o nascimento.

A figura 4 a seguir ilustra a alteração característica da trissomia do

cromossomo 13, caracterizada pela adição do cromossomo extra no supranumerário

13.
Figura 4 - Ilustração do Cariótipo do cromossomo 13.

Fonte: Adaptado de Kury et al. (2020).
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A figura 5 a seguir apresenta a criança com 7 dias de vida e estabilizada.

Figura 5 - Paciente com 7 dias de vida, conseguindo alimentar sem o uso de sonda
orogástrica.

Fonte: Fotografia cedida pelos familiares.

Por conseguinte, ao receber alta hospitalar em 10 de dezembro de 2022 a

criança estava com treze dias de vida, com evolução no ganho de peso e sucção.

Sendo recomendado a manutenção do aleitamento materno sob livre demanda com

intervalo máximo de três horas, mais complemento e suplemento de fórmula de

primeiro semestre, com prescrição de polivitamínico e Vitamina D profiláticos, bem

como acompanhamento rigoroso do quadro clínico, mantendo rotina de consultas

periódicas a critério do médico pediatra.

Outros detalhes, com dezessete dias de vida, em retorno programado quatro

dias após a alta, compareceu ao serviço de atenção auditiva para exame de

Emissões Otoacústicas Evocadas, popularmente conhecido como teste da orelhinha

e exame de Peate automático (PEATE), apresentando falha em ambos. Em 3 de

janeiro de 2023, com um mês e seis dias, a paciente recebeu encaminhamento para

algumas especialidades diante das alterações do seu diagnóstico da Síndrome de

Patau, com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.

Além disso, foi orientado que obtivesse acompanhamentos nutricional para

melhora do ganho ponderal; oftalmologista para realização de fundoscopia e

acuidade visual; terapia ocupacional; fisioterapia e fonoaudiologia para avaliação
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dos respectivos segmentos.

No entanto, devido a consultas periódicas frequentes de alto custo das

medicações, como o Palivizumabe, se tratando de uma paciente do Sistema Único

de Saúde (SUS), a família relatou dificuldades de arcar com os valores do

tratamento e medicações. Além disso, destacamos que é necessário o apoio de

familiares próximos, de uma rede de apoio ampliada, as quais auxiliam muito a

reduzir o sentimento de isolamento quando se lida com uma condição médica

complexa e rara como a Síndrome de Patau. Isso incluiu o apoio de amigos,

familiares e profissionais de saúde, todos desempenhando um papel importante no

suporte contínuo à família.

Notamos que a Síndrome de Patau frequentemente requer decisões médicas

difíceis, como escolhas sobre tratamentos, intervenções médicas e cuidados

paliativos. O apoio familiar permitiu que os pais discutissem essas decisões de

maneira colaborativa, compartilhando informações, preocupações e pontos de vista

para tomar decisões que sejam melhores para a criança e para a família como um

todo. Sendo assim necessário recomendar a mãe em manter o cartão de vacinação

atualizado de acordo com a preconização do Ministério da Saúde (Programa

nacional de Imunização – PNI) e orientação dos pediatras, sendo aplicadas todas as

vacinas recomendadas para idade, não havendo distinção devido à síndrome.

Outro ponto que os pais relataram durante a entrevista foi que a criança

apresentava dificuldades para dormir, despertando ao longo da noite e apresentando

episódios recorrentes de crises convulsivas. Em alguns momentos, nas crises, a

paciente apresentava espasmos que demoravam a cessar e, posteriormente, era

comum a mesma dormir em estado pós-ictal.

Seguindo os estudos. Há relatos que em 7 de março de 2023, com 3 meses e

10 dias, a paciente apresentou suspeita de infecção do trato urinário, sendo

medicada com amoxicilina + clavulanato e dipirona. No dia seguinte, em 8 de março

de 2023, com três meses e onze dias, evoluiu com prostração e dispneia, sendo

internada para acompanhamento por 9 dias, necessitando de suporte ventilatório

(ventilação mecânica) pelos 5 primeiros dias.

Segundo o tratamento a paciente apresentava hipoatividade e prostração com

melhora no decorrer do período. Durante 7 dias a paciente recebeu alimentação por

sonda orogástrica, sendo retirada nos últimos 2 dias mediante melhora do quadro, e

com isso recebendo alta. Em decorrência das implicações de seu quadro clínico, a
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paciente foi novamente direcionada para fonoaudiólogo e neuropediatra para

reavaliação especializada. Como complementação da alimentação recomendou-se a

manutenção do uso de fórmula infantil e o uso de salbutamol, em caso de crises de

broncoespasmo, em 17 de março de 2023.

Em 22 de março de 2023 em retorno à consulta com pediatra neonatologista,

sendo prescrito triglicerídeos de cadeia média (TCM) para melhora do ganho

ponderal e solicitado a realização de ecocardiograma bidimensional com doppler.

A mãe relatou ter sido encaminhada para acompanhamento paralelo em

serviço de referência nutricional especializado na cidade de Belo Horizonte - MG, no

Hospital da Baleia. Em 29 de março de 2023, a nutricionista manteve a

complementação da alimentação com fórmula infantil, sendo prescrita oito vezes ao

dia. Assim sendo, em retorno no mesmo hospital, 4 de abril de 2023, passou por

avaliação pediátrica, com crise de cianose, sugestivo de crise convulsiva, compatível

com a Síndrome de Bartholin-Patau. Foram mantidas as respectivas medicações:

levetiracetam, vitamina D, o sulfato ferroso e polivitamínico.

De acordo com acompanhamento do caso, obtiveram consulta no hospital

municipal na cidade de nascimento (Ipatinga/MG) em 07 de maio de 2023, o qual

apresentou um quadro respiratório leve, sem necessidade de internação, sendo

medicado com dipirona e solução fisiológica para inalação devido queixa

respiratória.

Até então deram continuidade ao tratamento, no dia 15 do mesmo mês,

manteve-se a prescrição acima, exceto pelo uso de soro fisiológico para lavagem

nasal.

No decorrer das consultas em 25 de maio de 2023 realizou nova consulta de

retorno para acompanhamento na cidade de Belo Horizonte - MG. Por se encontrar

estável, foi avaliada e solicitado novo retorno em dois meses. No dia 08 de junho de

2023, apresentou tosse e febre, compatível com quadro de bronquiolite, sendo

solicitada sorologia (painel viral) para descartar outras possíveis causas. Recebeu

tratamento adequado para o quadro em questão, com melhora clínica.

Durante consulta em 21 de junho de 2023, em Timóteo - MG, com 6 meses e

24 dias de vida, apresentava dificuldade de dormir e choro constante. Ao ser

avaliada pela equipe médica, diagnosticaram-se quadro de pneumonia, sendo

prescrito tratamento adequado, bem como a liberação da criança. Após 2 dias,

apresentou piora do quadro, demandando internação e tratamento com
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antibioticoterapia venosa e ventilação mecânica. No decorrer dos dias, manteve-se

com dieta suspensa, ventilação mecânica variando os parâmetros conforme

necessidade, cuidados intensivos e titulação da sedação. Em sequência da

internação no sexto dia apresentou distensão abdominal, hipoglicemia,

provavelmente associado ao uso de uma fórmula hipercalórica. A ventilação

mecânica pôde ser reduzida em parâmetros, mas as medicações foram mantidas,

entre outras alterações clínicas que necessitavam de ajustes de sedoanalgesias,

ajustes de dieta, escalonamento de antibióticos e manejo clínico multidisciplinar

intensivo.

Assim constatamos que em 6 de julho de 2023 a equipe médica prescreveu

expansão volêmica com soro fisiológico 0,9%, redução da sedoanalgesia devido à

hipotensão e introdução de vitamina K devido distúrbio de coagulação. Nesta mesma

data, demandou a realização de traqueostomia e também foi solicitada gastrostomia.

Entretanto, a paciente não tinha condições clínicas de se submeter ao procedimento

em razão de edema e distensão abdominal.

A figura 6 ilustra a paciente traqueostomizada e apresentando distensão

abdominal importante.

Figura 6 - Paciente ao ser internada com complicações da pneumonia.

Fonte: Fotografia cedida pelos familiares.
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Seguimos com observações e análises dos quadro clínicos nos dias

seguintes, os quais ocorreram redução/titulação da sedoanalgesia. Assim, as

medicações foram suspensas e a dieta foi retomada conforme evolução do quadro.

Durante o prosseguimento do tratamento, em 10 de julho de 2023, a paciente

apresentou provável quadro de enterocolite, sendo medicada conforme orientação.

Ao longo dos dias, introduziram-se dieta trófica e foram realizadas titulações

das medicações em uso. Todavia, em virtude de complicações durante o período de

internação, a paciente evoluiu com insuficiência respiratória e parada cardíaca, vindo

a óbito no dia 14 de julho de 2023.

Diante deste resultado registraram-se o óbito na data de 15 de julho de 2023,

com sete meses e dezoito dias. Sendo declarado no atestado de óbito causa da

morte: choque hipovolêmico, enterocolite, Síndrome de Patau, pós-operatório tardio

de onfalocele e comunicação interatrial.

Segue abaixo na figura 7 a linha do tempo mencionando as principais

intercorrências durante a vida da paciente:

Figura 7 - Linha do tempo do paciente do relato de caso.

Fonte: Desenvolvido pelos autores.

Revisão da literatura

PARTICULARIDADES DA DOENÇA

As anomalias citogenéticas, como a Síndrome de Bartholin-Patau, estão associadas

a 50% dos óbitos fetais que ocorrem antes das 20 semanas de gestação e são

encontradas em 6% a 13% dos natimortos. Em geral, aproximadamente 15% das

gestações clinicamente reconhecidas resultam em óbito fetal. Dentro do espectro

das trissomias, a presença do cromossomo 13 é a terceira mais comum, após a

síndrome de Down e a síndrome de Edwards (Springett et al., 2015).
Fonte: Desenvolvida pelos autores.
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Revisão da literatura

PARTICULARIDADES DA DOENÇA

A Síndrome de Patau é caracterizada por múltiplas anomalias congênitas,

frequentemente levando ao óbito ainda no período embrionário. Há poucos casos de

sobrevivência para os recém-nascidos afetados (Emer et al., 2015). Devido à baixa

taxa de sobrevivência, é crucial realizar diagnósticos precoces e analisar as

particularidades dessa condição, considerando a idade materna avançada como um

fator de risco significativo (Glinianaia et al., 2023). Portanto, é essencial reforçar o

apoio familiar para pacientes portadores da trissomia do cromossomo 13.

Como tentativa de explicação sobre as origens da formação do cromossomo

extra na trissomia do 13, foram realizados nos últimos anos diversos estudos sobre o

tema, verificando assim, que a hipótese mais provável se dá pelas alterações

relacionadas aos erros da segregação meiótica para os oócitos dissômicos normais,

principalmente em mulheres com idades mais avançadas (Babay et al., 2019).

Perante suas características, a presença do supranumerário 13 acaba

gerando formações tumorais (sem relação direta com as alterações histológicas ou

com o peso do órgão) e malformações sistêmicas nos tecidos do corpo em que o

crescimento e o desenvolvimento apresentam um controle do mapeamento

promovido pelos genes presentes no cromossomo 13 (Satgé et al., 2017).

Uma trissomia é marcada por um cromossomo que teve a formação de uma

cópia extra de seu todo ou de uma parte do núcleo de uma célula. Dessa forma e

como resultado dessa trissomia, destacam-se graves repercussões, tais como

malformações, desvios em órgãos e sistemas nos recém-nascidos, aborto

espontâneo, podendo levar a letalidade ainda no período embrionário (Zhegalova et

al., 2023).

De acordo com casos de diagnóstico, observamos que envolvem aberrações

raras do cromossomo 13 frequentemente exigem a realização de procedimentos

invasivos para coleta de amostras, como a biópsia de vilosidades coriônicas ou

amniocentese. Nesse aspecto tais esclarecimentos precoces sobre a severidade do

caso durante a gravidez possibilita o acompanhamento e a implementação de uma

abordagem multidisciplinar. Isso não somente fortalece o vínculo familiar, como

também prepara para o cuidado contínuo do indivíduo portador da trissomia do

cromossomo 13 (Lebedoff; Carey, 2021).
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QUADRO GERAL DOS PACIENTES

Kamal et al. (2018) relatam que dentre uma série de problemas podem ser

destacados principalmente: limitação do crescimento intrauterino, gerando como

consequência baixo peso ao nascer; cardiopatias congênitas, que agravam a

comunicação interatrial, gerando a persistência do canal arterial, falhas na formação

septo ventricular, dextrocardia e holoprosencefalia: situação em que ocorre

separação cerebral em duas partes; e malformações faciais.

Visto que as anomalias fetais são diretamente associadas a malformações

congênitas abordamos por recomendação das organizações de saúde e dos comitês

médicos o rastreamento do pré-natal destas complicações fetais desde o primeiro

trimestre do período de gravidez para minimizar os impactos durante a gestação

(Audibert et al., 2017).

Em relação aos casos de síndrome de Bartholin-Patau, a maioria dos casos

apresentam cromossomo adicional. Em exceções, ocorre a presença em mosaico,

em que algumas células dispõem de um cromossomo adicional e para outras não

são detectadas. Por outro lado podem ocorrer nos indivíduos a translocação, que

cada célula dispõe de uma parte adicional de um cromossomo, no entanto não se

configura como dispondo de um cromossomo adicional completo (Lebedoff; Carey,

2021).

A grande taxa de mortalidade no período pré-natal pode ser facilmente

constatada nos resultados obstétricos e neonatais das gestações. Podemos

considerar, ainda, que a maior incidência se dá pela mortalidade neonatal precoce,

demandando que os profissionais realizem aconselhamento parental no que diz

respeito aos riscos de morte do feto e malformações características da trissomia

(Barry et al., 2015).

Como o quadro clínico da síndrome acaba sendo clinicamente grave, os

tratamentos nos recém-nascidos e nos primeiros meses de vida acabam

preconizando cuidados de conforto e benefício da criança, buscando a realização de

cirurgias e correções que possam promover o bem-estar da criança (Carey; Kosho,

2016).

Contanto observamos que as alterações geradas pela trissomia acabam

sendo agravadas pela propagação dos danos genéticos não somente para o

cromossomo trissômico, mas sim para o genoma como um todo. Assim, devido tais
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condições o agravamento do quadro é tão acentuado que acaba gerando limitações

no desenvolvimento desde o período fetal até o nascimento. Com isso, a presença

de um cromossomo 13 extra acaba por induzir alterações na estrutura do genoma

para múltiplos níveis considerados (Zhegalova et al., 2023).

Petry et al. (2013) destacam que os pacientes portadores da síndrome que

conseguem dispor de uma sobrevivência por mais tempo apresentam uma menor

probabilidade de dispor de malformações cerebrais e cardiovasculares, sendo estas

muito comuns dadas as circunstâncias gerais da doença. No entanto, é destacada a

condição da incapacidade grave contínua do quadro para os pacientes de modo

geral.

A ANÁLISE DE RELATOS DE ESTUDOS DE PACIENTES

A mortalidade de pacientes portadores da trissomia 13 é geralmente precoce,

sendo que apenas entre 5% e 10% dos portadores acabam sobrevivendo após um

ano de nascimento. Aqueles que superam o tempo de sobrevida da maioria dos

casos, sofrem com atraso cognitivo, além das presentes expressividades variáveis

no mosaicismo a trissomia 13, destacando as malformações graves

(Cammarata-Scalisi et al., 2019).

Nos casos de sobrevivência pós-natal a maior atenção se volta para os

cuidados na redução dos danos do desenvolvimento e do crescimento cognitivo,

crises convulsivas e apneia. Os defeitos cardíacos, distúrbios renais, microcefalia e

alterações nas estruturas auditivas são comumente relatadas, além de deficiência na

síntese hormonal e na manutenção da homeostase (Schlosser et al., 2023).

Em um estudo realizado no Reino Unido, notamos que cerca de 700 casos

apresentados entre os anos de 2005 a 2012, 90% tiveram o diagnóstico no período

pré-natal e os demais não foram detectados no período citado. A razão disso se dá

porque os pais não desejavam ter diagnóstico no pré-natal, e, portanto, não foram

caracterizados como diagnóstico tardio. Portanto, o diagnóstico no pré-natal é crucial

para preparar a família que receberá um indivíduo portador da síndrome,

especialmente considerando que se trata de uma condição rara com implicações

severas e, como documentado na literatura, potencialmente incompatível com a vida

(Springett; Morris, 2014).
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Discussão

Vale ressaltar a importância da mãe ter realizado o pré-natal quinzenalmente,

com acompanhamento da evolução do feto desde os primeiros meses de gravidez.

Sendo essencial para preparar a família no caso do luto, visto se tratar de uma

síndrome rara e incompatível com a vida.

Dessa forma chegamos a conclusão do diagnóstico da síndrome de

Bartholin-Patau através da coleta do cariótipo após o nascimento, o qual, associado

ao fenótipo observado e confirmado a presença da síndrome. Após o quadro clínico

da síndrome apresentar distribuição variável, o qual inclui múltiplas malformações.

Assim sendo através deste estudo de caso constatamos que a paciente

possuía: onfalocele, implantação baixa de orelhas, trigonocefalia, hipotelorismo,

palato em ogiva, fenda palatina, prega palmar única, adução do polegar, pé torto

bilateral, hipoplasia cerebelar e rins discretamente aumentados, tendo sobrevida de

7 meses e 18 dias de vida, um período significativo considerando a gravidade da

síndrome.

Neste caso notamos que a qualidade de vida e a sobrevida são objetivos de

suma importância, até porque a maioria dos pacientes que nascem com essa

condição tem uma expectativa de vida de horas a poucos dias. E o fato da família

ter recebido tratamento exclusivamente pelo SUS demonstra a relevância desse

sistema de saúde pública, o qual proporciona suporte médico, realização de exames

e cuidados essenciais para a sobrevida da paciente, visto se tratar de uma síndrome

rara, onde destacam-se ainda poucos casos de sobrevivência para os

recém-nascidos.

Além disso, há um acompanhamento minucioso da paciente realizado por

uma equipe multidisciplinar composta por médicos, enfermeiros, fonoaudiólogos,

fisioterapeutas e outros especialistas. Essa abordagem é fundamental para atender

às complexas necessidades desses pacientes, que, caso venham a nascer,

demandam intervenções cirúrgicas e cuidados paliativos.

A partir dessa análise fica evidente que com a piora progressiva do quadro, a

criança acabou não resistindo às complicações da síndrome, vindo a óbito. O

acompanhamento demonstrou a importância do seguimento clínico para o

diagnóstico precoce, possibilitando assim um melhor entendimento da Síndrome de

Patau e suas implicações ao se tratar de um quadro paliativo que requer preparação
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da família para enfrentar o luto, dada a alta taxa de mortalidade associada.

Com base nos dados do Quadro 1, observou-se uma taxa de mortalidade

elevada entre os pacientes estudados, especialmente nos primeiros dias após o

nascimento.

Quadro 1 - Condições clínicas da paciente do nosso relato de caso e outros 7 pacientes de relatos de

caso publicados no PubMed entre 2013 - 2023.

Variáveis Idade da
Mãe

Período de
vida da
criança

Sexo Nascimento Comorbidades
Associadas Relatadas

Paciente do
Relato de

Caso

38 anos 7 meses Feminino 39 semanas Onfalocele, implantação
baixa de orelhas,

trigonocefalia,
hipotelorismo, palato em

ogiva, fenda palatina,
prega palmar única,

adução do polegar, pé
torto bilateral, hipoplasia

cerebelar e rins
discretamente
aumentados.

Beyari et al.
(2023)

23 anos 1 semana Masculino 31 semanas Coloboma, microftalmia,
ponte nasal larga, lábio
leporino, fenda palatina,

orelhas de inserção
baixa, polidactilia, pés em
balanço e pés tortos do

lado esquerdo. Uma
pequena onfalocele.

Costa;
Schultz;

Rosemberg
(2013)

21 anos 5 horas Feminino 31 semanas Tromba, microcefalia,
hipotelorismo ocular,
fissuras palpebrais

reduzidas, microstomia,
micrognatia e orelhas de

implantação baixa.

Rennick et al.
(2023)

40 anos Não
relatado no

estudo

Feminino 40 semanas Características
dismórficas, incluindo

estreitamento bitemporal,
ponte nasal plana

proeminente, orelhas de
inserção baixa e mal

formadas, covinha sacral
e polidactilia pós-axial

bilateral.

Pais et al.
(2018)

29 anos Gravidez
interrompid
a com 26
semanas

Não
relatado

Gravidez
Interrompida

Feto era muito macerado,
com hidropisia,

hipotelorismo, hipoplasia
média de face e nariz,

filtro longo, boca pequena
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com lábios finos e lábio
superior em arco de
cupido, palato alto e

polidactilia pós-axial de
mãos e pés.

Schlosser et
al. (2023)

Acima de
40 anos

12 horas Feminino 37 semanas Baixo peso e perímetro
cefálico diminuído,

malformações faciais
graves e cardiopatias,

com aumento das
dimensões das câmaras

cardíacas direitas,
hipertrofia miocárdica e

derrame pericárdico leve,
ectasia de veias

hepáticas, sugestivas de
congestão sistêmica.

Khan et al.
(2022)

26 anos Não
relatado no

estudo

Masculino 40 semanas Orelhas de inserção
baixa, lábio leporino,

fenda palatina, pé torto
direito e deformidade no
fundo do poço, defeitos

cardíacos.

Çolpan.,
Ulusoy
(2022)

42 anos 5 anos Masculino 38 semanas Cirurgia de implante
coclear (IC); Nos pés

apresentava polidactilia e
rins policísticos.

Presença de onfalocele,
hérnia inguinal, catarata,
traqueotomia e fissura

palatina. Realizou terapia
de deglutição e uma
dilatação esofágica.

Fonte: Dados da pesquisa.
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Conclusão

Notamos que a Síndrome de Bartholin-Patau apresenta alta morbidade e

mortalidade, que significa que a maioria dos casos resultam em morte precoce, com

frequência nas primeiras horas ou dias de vida. Entretanto, de acordo com relato

descrito, a paciente conseguiu viver por 7 meses e 18 dias. Neste aspecto,

representa assim uma taxa de sobrevivência prolongada em comparação com o que

é comumente observado na prática médica e na literatura.

Logo a variabilidade no quadro clínico pode depender da gravidade específica

das anomalias presentes em cada indivíduo, sendo influenciado diretamente na

sobrevida e na qualidade de vida. Porém, caso existam características clínicas

comuns, a apresentação da Síndrome de Patau pode variar significativamente de

pessoa para pessoa, o que pode influenciar tanto a gravidade dos sintomas quanto a

resposta ao tratamento e ao cuidado médico.

Com base na compreensão das implicações geradas pela Síndrome de

Patau, entendemos que é crucial oferecer acolhimento às mães desde o pré-natal ao

receberem esse diagnóstico. Isso inclui o segmento com consultas e

ultrassonografias obstétricas periódicas para acompanhar a evolução fetal. Além

disso, será recomendável dar seguimento com psicólogos para ajudar a família a

lidar com o luto iminente, trata-se de um quadro paliativo com múltiplas

malformações e baixa sobrevida.

Devido a raridade e agravos gerados, foram encontradas poucas pesquisas

com base em estudos práticos no país, todavia não exclui-se a relevância da

avaliação de outros estudos clínicos para a compreensão, visto que a síndrome

apresenta quadro clínico variável. Portanto, é de suma importância a difusão e

discussão do tema.

Outro ponto importante foi o diálogo com a mãe, que ao receber

esclarecimentos, fez com que ela entendesse a real situação que estava passando

com o processo do pré-natal que fez com que se preparasse para o luto. O

acolhimento prestado na UTI e no acompanhamento posterior, considerando tratar

de um quadro paliativo, com prognóstico reservado, foi diferencial para a aceitação

da família.

Portanto, saber lidar com a família e o paciente, faz com que ela seja

acolhida, adquira confiança no profissional e compreenda o sentido da vida e da
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morte, mesmo sentindo a dor da perda. O profissional deve sempre ser resiliente nos

momentos mais difíceis de seus pacientes. Caso haja uma contradição no trabalho

médico, poderá ter várias hipóteses para o ocorrido, desde falhas na comunicação

entre a equipe, divergências na conduta, falta de acompanhamento longitudinal em

ambiente de UTI e a comunicação oportuna com a família naquela internação, como

exemplo. Diante deste resultado há de se considerar a real importância do

conhecimento teórico e prático dos profissionais da área médica hospitalar.
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BARTHOLIN-PATAU SYNDROME: case report and literature review

Abstract

Introduction: Bartholin-Patau Syndrome, better known as Patau Syndrome or Trisomy of 13, has high
morbidity and mortality, being characterized by the presence of fetal malformations during the
gestational period. Based on the theoretical and practical knowledge available on the subject, it is
possible to perform medical interventions with the main objective of promoting the well-being of
patients affected by the syndrome, since individuals who survive after birth require palliative care
focused on harm reduction and surgical corrections when indicated. Objective: Evolutionary follow-up
of a patient diagnosed with Bartholin-Patau Syndrome, associated with a literature review on the
subject and comparative analysis between the reported clinical case and other patients with the
syndrome. Method: The case report was prepared based on copies of medical records, test results
and interviews with the mother, allowing to monitor the patient's clinical conditions throughout the
evolution of the treatment. In addition, a comprehensive bibliographic review was conducted, using
scientific data published in the last 10 years in Portuguese, English and Spanish, available in the
PubMed, Lilacs and Ebsco databases. He contemplated specific descriptors registered in Health
Sciences such as: Patau Syndrome, trisomy of chromosome 13, Bartholin-Patau and chromosome 13.
Case report: Female patient, whose mother was accompanied in prenatal care due to intrauterine
diagnosis of Patau syndrome. He was born via scheduled cesarean section, submitted to surgical
correction of omphalocele one day after birth. His life was marked by complications of his clinical
picture, including frequent hospitalizations. He died at 7 months and 18 days of age, due to
complications of the syndrome in question. During the treatment, different specialists were consulted
who worked to give better comfort and well-being to the child, due to his condition of craniofacial,
abdominal malformations, hearing disorder, visual disorder and neuropsychomotor delay. Conclusion:
Bartholin-Patau Syndrome, a rare condition of variable clinical course, is characterized by high
morbidity and mortality during the gestational period, and, if the individual is born, he will have a very
short survival rate. The patient in this study, compared to the literature, had a longer survival, living for
7 months and 18 days. The treatment is palliative, aiming to reduce damage and complications,
control of seizures and apnea, in addition to surgical interventions to correct possible malformations.
This study aims to address the relevance of early diagnosis, allowing a better understanding of the
implications generated during fetal life, as well as to understand the difficulties and particularities faced
by family members when dealing with the disease.

Keywords: Patau's syndrome. Trisomy 13. Bartholin-Patau. Chromosome 13.
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APÊNDICES

APÊNDICE A – TCLE
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APÊNDICE B – DADOS COLETADOS

Prontuário

● Análise de características ressaltadas pelos médicos envolvidos;

● Análise de exame de imagem; Procedimentos e dispositivos submetidos

(cirurgias, sondas, acessos).

Manifestações clínicas

● Doenças renais;

● Doença mental e atraso cognitivo;

● Problemas cardiovasculares;

● Surdez parcial ou total;

● Infecções de ouvido;

● Problemas visuais;

● Anomalias (fenda labial, pescoço curto, dedos sobrepostos);

● Microcefalia;

● Micrognatia;

● Problemas respiratórios.

● Fotos da paciente do relato de caso autorizadas pela mãe.

● Temperatura

● Sinais vitais
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APÊNDICE C – REGISTRO DE OCORRÊNCIAS E ATENDIMENTO

● Exames de imagem (ultrassonografia pré-natal)

● Exames laboratoriais

● Exames genéticos
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APÊNDICE D – QUESTIONÁRIO DE PERGUNTAS

● Idade da mãe?

● Presença de consanguinidade entre os genitores?

● Se na família tem outros casos de alguma síndrome?

● Se a mãe já foi exposta a alguma substância tóxica e/ou radiação?

● Se a mãe tem alguma doença?

● Se a mãe foi assistida de forma adequada por pré-natal (suplementação,

exames, vacinas)?

● Se a mãe tem alguma doença?

● Se faz uso de alguma medicação ou fez durante a gestação?

● Se teve alguma intercorrência durante a gestação?

● Se a mãe fez a ingesta de álcool durante a gestação?

● Se a mãe fez uso de tabaco durante a gestação?

● Se a mãe fez uso de substâncias ilícitas durante a gestação?

● Qual foi o tipo de parto?

● Se a gravidez foi planejada?

● Quando ela descobriu a síndrome?

● Aceitação do diagnóstico?

● Como está o tratamento agora? E o acompanhamento.


