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Resumo: A sindrome de Patau (SP) consiste em anomalia cromossdmica causada
por copia extra do cromossomo 13, com prevaléncia entre 1:5000 a 1:20000
nascidos vivos e dentre os fatores de risco destaca-se a idade materna avancgada.
Dentre os achados clinicos mais frequentes estdo as malformagdes do sistema
nervoso central, que determinam prognéstico reservado, com 6bito em menos de 1
ano em até 90% dos casos. O diagnodstico pode ser aventado por alteragdes
morfologicas em exames de ultrassonografia e a confirmagao € feita por exames
invasivos para avaliagdo do cariotipo fetal. Alguns marcadores bioquimicos podem
ser quantificados na complementagao diagnostica. O presente artigo visa relatar
caso de gestante atendida no Hospital Santa Casa de Misericordia de Ribeirdo Preto
(HSCMRP) com diagnéstico fetal de SP associada a holoprosencefalia alobar,
discutindo a assisténcia e investigagdo durante o pré-natal, aspectos sociais do
atendimento, assisténcia ao parto e prognostico neonatal. O diagndstico foi
confirmado durante o pré-natal, apos realizagdo de amniocentese, e com 33
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semanas e 3 dias de gestacgao, ocorreu a rotura prematura de membranas ovulares,
tendo como desfecho parto vaginal. Apdés 3 dias de vida, em assisténcia neonatal
em unidade de terapia intensiva, o recém-nascido (RN) apresentou bradicardia e
dessaturacao, evoluindo para 6bito. O relato apresenta aspectos importantes no
manejo de casos assim, que, além do suporte técnico obstétrico, necessitam de
apoio multiprofissional, principalmente psicoldgico, definindo com a paciente e
familiares metas e perspectivas, tendo em vista o progndstico reservado, conferindo
humanizagao ao atendimento, e minimizando sequelas e repercussdes negativas na
vida da mae e familiares.

Palavras-chave: Sindrome de Patau; Medicina Fetal; Neonatologia; Cuidados
Paliativos.

Abstract: Patau syndrome (PS) is a chromosomal anomaly caused by an extra copy
of chromosome 13, with a prevalence of 1:5000 to 1:20000 live births. Advanced
maternal age stands out among the risk factors. The most frequent clinical findings
include malformations of the central nervous system, which determine a poor
prognosis, with death in less than 1 year in up to 90% of cases. The diagnosis can
be suggested by morphological changes in ultrasound examinations and
confirmation is made by invasive examinations to evaluate the fetal karyotype. Some
biochemical markers can be quantified in diagnostic complementation. This article
aims to report the case of a pregnant woman treated at the Hospital Santa Casa de
Misericordia de Ribeirdo Preto (HSCMRP) with a fetal diagnosis of PS associated
with alobar holoprosencephaly, discussing care and investigation during prenatal
care, social aspects of care, childbirth care and neonatal prognosis. The diagnosis
was confirmed during prenatal care, after amniocentesis, and at 33 weeks and 3
days of gestation, premature rupture of the membranes occurred, resulting in vaginal
delivery. After 3 days of life, in neonatal intensive care unit, the newborn presented
bradycardia and desaturation, going to death. The report presents important aspects
in the management of such cases, which, in addition to technical obstetric support,
require multidisciplinary support, mainly psychological, defining goals and
perspectives with the patient and family, considering the reserved prognosis,
providing humanization to the care, and minimizing sequelae and negative
repercussions in the life of the mother and family.

Keywords: Patau Syndrome; Fetal Medicine; Neonatology, Palliative Care.

INTRODUGAO

A sindrome de Patau (SP) consiste em anomalia cromossémica causada
por copia extra do cromossomo 13, decorrente de disjungdo na meiose,
translocagao robertsoniana ou mosaicismo (BULL et al., 2011). Sua prevaléncia
varia de 1:5000 a 1:20000 nascidos vivos e dentre os fatores de risco, destaca-
se gestagdes acima dos 35 anos (CUCKLE; MORRIS, 2021). Os achados



clinicos mais frequentes sao: malformagdes do sistema nervoso central,
anomalias faciais, renais, cardiacas e restricao de crescimento fetal (RIOS et al.,
2004). As malformagdes neurologicas, como a holoprosencefalia estdo entre as
mais graves e determinam prognéstico ainda mais reservado (SCHLOSSER et
al.,, 2023). Em virtude dessas caracteristicas, a evolugdo da gestacédo e
sobrevida neonatal tem perspectiva reduzida, com alta taxa de abortamentos e,
para os recém-nascidos (RN) acometidos, sobrevida média de 7 a 10 dias, com
obito em menos de 1 ano em até 90% dos casos (PEROOS et al., 2012). O
diagndstico inicial € realizado por alteragdes morfolégicas em exames de
ultrassonografia, com maior sensibilidade entre 20-24 semanas (WATSON et al.,
2007) e, posteriormente, confirmagdo por exames invasivos para avaliagdo do
cariotipo fetal, como bidpsia de vilo corial ou amniocentese (RINK; NORTON,
2016). Alguns marcadores bioquimicos como beta-gonadotrofina coribnica
humana livre de soro e proteina plasmatica A, associada a gravidez, podem ser
quantificados na complementacédo diagndstica (SHIEFA et al., 2013). Exames
nao invasivos, que avaliam o DNA fetal livre circulante na gestante, podem ser
utilizados, porém sao considerados testes de rastreamento e precisam da
confirmagédo por testes invasivos (CHEN, 2024). Um dos diagndsticos
diferenciais s&o as infecgbes congénitas, que devem ser investigadas e
excluidas através das dosagens sorolégicas (NEU; DUCHON; ZACHARIAH,
2015). Apds o nascimento, intervengdes cirurgicas podem ser consideradas para
corrigir algumas malformagdes, a depender da gravidade e da saude geral do
paciente (NELSON et al., 2016). Por ser uma doenga genética grave, que causa
multiplas malformacdes e problemas de desenvolvimento, a discusséo sobre os
cuidados paliativos nessas situagdes é essencial para melhorar a qualidade de
vida dos pacientes e também no alento as suas familias, que lidam com essa
condicdo (MILLIGAN; JACKSON; MAURER, 2021). Sendo assim, é fundamental
que as familias tenham ciéncia, de maneira empatica e acolhedora, da evolugao
dos pacientes e sobrevida, para tomarem a decisao sobre as medidas que serao
realizadas nos periodos pré-natal, perinatal e pdés-natal (CAREY, 2022).
Anomalias congénitas ndo letais, associadas as intervengbes meédicas

agressivas, com uso de recursos elevados, como internagdo em unidades de



terapia intensiva (UTI) e intervengdes cirurgicas amplas desempenham papel
importante no prolongamento da sobrevida, porém isso deve ser muito bem
alinhado junto a familia (TUNCA; KADANDALE; KARMAN PIVNICK, 2001).

OBJETIVOS

Relatar caso de gestante atendida no Hospital Santa Casa de Misericérdia
de Ribeirdao Preto (HSCMRP) com diagndstico fetal de SP associada a
holoprosencefalia alobar, discutindo a assisténcia e investigagao durante o pré-
natal, aspectos sociais do atendimento, assisténcia ao parto e progndstico

neonatal.

METODOLOGIA

A internagado durante a assisténcia ao parto foi acompanhada por alguns
dos autores deste trabalho, e os dados completos foram obtidos por analise em
prontuario eletrénico e entrevista com a gestante, apds assinatura de termo de
consentimento livre e esclarecido (TCLE). Foi emitido termo de autorizagao para
a realizacao de pesquisa clinica pela Diretoria do Hospital de Ensino e Pesquisa
da HSCMRP e realizado levantamento bibliografico sobre o tema em estudo, e
comparagao com a evolugao clinica apresentada pelo bindbmio materno-fetal. O
projeto foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa do Centro Universitario
Bardo de Maua (CEPBM), que manifestou a sua aprovagao em 19 de setembro
de 2024, tendo o Certificado de Apresentacdo de Apreciacéo Etica (CAAE) de
numero 81527223.1.0000.5378.

RESULTADOS / RELATO DO CASO

A. P. B. L., G2P2, 43 anos, sexo feminino, procedente de Ribeirdo
Preto/SP, operadora de caixa, solteira e cristd, antecedente pessoal de
transtorno de ansiedade generalizada, em uso de sertralina. Foi atendida em

10/11/2022, onde ja fazia seguimento ginecoldgico pela presenga de lesdo de



alto grau em colo de utero (LIEAG), assintomatica, portando ultrassonografia
(US) obstétrica realizada em 24/10/2022 com achado incidental de gestacao
tépica de 11 semanas e 6 dias, com embrido vivo medindo 52 mm, com
transluscéncia nucal de 0,7 cm (normal) e osso nasal presente, tendo recebido
suporte pré-natal, orientagcdes gerais e solicitacdo de exames de rotina. Duas
semanas apos, retornou a consulta, com 16 semanas e 2 dias de gestacdo, com
resultado de exames laboratoriais normais, porém em nova US obstétrica
(21/11/2022), evidenciado gestacado de 15 semanas e 1 dia, sem visualizagédo da
bexiga e dos hemisférios cerebrais e presenca dos ganglios da base e cerebelo,
e aventada possibilidade de hidranencefalia, sendo, portanto, encaminhada para
o pré-natal de alto risco e acompanhamento psicologico. Em US morfologico de
segundo trimestre (13/01/2023) evidenciado feto com peso fetal estimado de 475
gramas (percentil 5), fenda labial mediana, hipotelorismo e holoprosencefalia
alobar. Tendo em vista o progndstico reservado, foi proposto para a paciente
avaliacdo de interrupgdo da gestacédo por agdo judicial, porém ela optou por
seguir com a gravidez. Realizado rastreio ampliado de infecgdes congénitas,
com resultados negativos. Oferecida a possibilidade de realizagdo de cariétipo
para avaliar causas genéticas, e a paciente manifestou desejo de fazer o
procedimento. Assim, em 24/02/2023 realizou amniocentese guiada por US em
servigo especializado, com o seguinte resultado: 47, XX, +13 (cariétipo com
trissomia do cromossomo 13 nas 20 metafases analisadas, compativel com a
sindrome de Patau). Manteve seguimento pré-natal, relatando boa
movimentacgao fetal. Em 24/03/2023, com 33 semanas e 3 dias de gestagéao, deu
entrada na maternidade de referéncia referindo perda liquida por via vaginal em
grande quantidade, iniciada as 01h30, tendo sido constatada a rotura prematura
das membranas ovulares. Foi entdo internada, com solicitagcdo de exames de
rotina infecciosa, realizado cardiotocografia, com laudo normal, prescrito
antibidticoprofilaxia para Streptococcus do grupo B e betametasona para
maturagao pulmonar. Apés poucas horas da internacao, paciente evoluiu para
trabalho de parto em fase ativa, tendo como desfecho parto vaginal no dia
24/03/2023, as 15h44, com perineo integro, RN vivo, sexo feminino, indice de
Apgar 4/6 (choro ausente e hipotonico). Em assisténcia neonatal, foram



necessarias manobras de reanimacao, com ciclo de ventilacdo com pressao
positiva, sem sucesso, e apos, intubacdo orotraqueal e reanimacao
cardiopulmonar por 30 segundos, com melhora da frequéncia cardiaca. Apos
estabilizacdo, RN encaminhado para UTI neonatal. Em 25/03/2023, com a piora
esperada do quadro clinico do RN, a méae foi convocada na UTI, recebeu seu RN
no colo, conversado sobre prognostico e nao realizagao de medidas invasivas,
conforme discutido previamente na perspectiva de cuidados paliativos neonatais,
e paciente concordante com as condutas, neste momento. Durante todo o tempo,
oferecido medidas de conforto, suporte psicoldgico e contato da mae e familiares
com o RN. Em 27/03/2023, as 11h15, o RN apresentou bradicardia e
dessaturacado, evoluindo para 6bito. A mae estava presente e foi acolhida

durante todo o processo, na presencga da psicéloga.

DISCUSSAO

O caso relatado ilustra gestagao néo planejada em paciente acima de 35
anos e, portanto, com importante fator de risco para a ocorréncia de trissomias
(CUCKLE; MORRIS, 2021). A avaliagdo morfolégica do sistema nervoso central,
realizada por US, deve ser cuidadosa para verificar que se trata mesmo da
holoprosencefalia alobar (KRUSZKA; MUENKE, 2018). A presenca dessa grave
malformacdo em uma crianga com SP frequentemente resulta em um
progndstico ainda mais severo, com complicagdes adicionais e uma expectativa
de vida reduzida (COSTA; SCHULTZ; ROSEMBERG, 2013).

A interrupgdo da gestacdo nesse caso, apesar de nao ser
constitucionalmente prevista, pode ser requerida judicialmente, porém no caso
em questao nao foi o desejo da paciente (ASCH, 1999). Aqui, a discusséo sobre
as condi¢cdes atualmente permitidas na Constituicdo para interrupcdo da
gestacdo deve ser levantada (RUIBAL, 2020). Como temos observado o
diagndstico pré-natal das trissomias mais graves cada vez em idades
gestacionais mais precoces, isso deve impactar em discussdes juridicas

importantes para a instituicho de mudancas necessarias, com o potencial de



aumentar significativamente a autonomia das gestantes (HUME; CHASEN,
2015).

No caso relatado, apesar da gravidade, a gestagcédo avangou até o terceiro
trimestre e, apds evolugao para parto pré-termo, o RN teve desfecho neonatal
previsto para o quadro, falecendo no 3° dia de vida. Tanto no pré-natal quanto
durante a internagdo hospitalar para o parto, a paciente ndo aceitou o manejo
paliativo, que foi aceito por ela apenas apds o nascimento. Nesse momento,
compreender quais séo as perspectivas familiares é essencial (FABIANO et al.,
2013).

Cada vez mais tem se discutido o papel dos cuidados paliativos nestas
situacdes, visando melhorar as condigdes e qualidade de vida do paciente e de
suas familias, que lidam com essa condicdo (MARCOLA et al., 2024). A
abordagem multidisciplinar pode atuar em alivio da dor, apoio familiar, manejo e
controle dos sintomas e planejamento dos cuidados, através da educagao e
informagéo, promovendo conforto e assisténcia adequados (WEAVER et al.,
2021). Nesse sentido, discutir protocolos de intervengédo e cuidados torna-se
fundamental, através de pactuagdo desses pontos antes do parto, junto a
gestante e demais familiares (CATLIN; CARTER, 2002). Recomenda-se uma
abordagem equilibrada para aconselhar familias de RN com trissomias do 18
(Edwards) e do 13 (Patau) no momento do diagnéstico (LOCOCK, 2005). O
processo de aconselhamento deve incluir a apresentagao de numeros precisos
de sobrevida, evitar linguagem técnica, priorizando apresentagado de imagens,
por exemplo, comunicagcdo de aspectos do desenvolvimento esperados,
discutindo a qualidade de vida do paciente e respeito pela escolha da familia,
seja a decisdao por cuidados paliativos ou por medidas de intervengao
(MILLIGAN; JACKSON; MAURER, 2021). Familias que conviveram com essas
situacdes e que precisaram passar por essa tomada de decisdes podem auxiliar
na escolha desses casais, relatando as suas vivéncias e contribuindo de forma
pratica nesse aconselhamento (JANVIER; FARLOW; WILFOND, 2012). E
primordial que as decisdes clinicas atendam as preferéncias, necessidades e
valores individuais do paciente e da familia, levando aos cuidados respeitosos e
responsaveis, garantindo a melhor assisténcia (HAUG et al., 2017).



CONCLUSAO

O caso ilustra que, em uma assisténcia pré-natal adequada, mesmo em
gestacédo nao planejada, as alteragées morfologicas apresentadas culminaram
em investigacado fetal, enfatizando a necessidade de realizagdo de exames
ecograficos de qualidade. A possibilidade de realizagdo de caridtipo fetal
melhora ainda mais a acuracia, permitindo definicdo diagndstica precisa. A
legislagao brasileira ndo prevé constitucionalmente a interrupgéo de gestacéao
em trissomias, como ocorre em alguns paises europeus, porém o0 caso em
questao poderia ter sido submetido a analise judicial, apesar de nao ter sido,
nesse caso, o desejo da paciente. E fundamental em situagdes como essa, além
do suporte técnico obstétrico, apoio multiprofissional, principalmente psicoldgico,
definindo com a paciente e familiares metas e perspectivas, tendo em vista o
progndstico reservado, conferindo humanizagao ao atendimento, e minimizando
sequelas e repercussdes negativas na vida da mae e familiares. A discusséo
sobre as intervencdes que serao realizadas, no ambito dos cuidados paliativos,
deve ser feita em carater multidisciplinar e sempre respeitando a decisdo dos

familiares.
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