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RESUMO

As Sindromes de Patau ¢ Edwards envolvem os cromossomos 13 e 18,
respectivamente. Geralmente elas sdo decorrentes de trissomias, exibem anomalias
congénitas severas e estdo associadas a alta mortalidade e morbidade. Nosso estudo
teve como objetivo descrever pacientes com Patau ou Edwards e sobrevida elevada.
Também, se possivel, identificar quais as principais caracteristicas relacionadas a
tal longevidade. Foi realizada uma busca eletronica no PubMed, considerada a
principal base de dados da area da saude. Os critérios de inclusdo foram: artigos do
tipo case reports, com texto completo disponivel gratuitamente, data de publicagdo
dos ultimos 10 anos e idiomas inglés e portugués. Foram inclusos 22 estudos, 13
deles de pacientes com Sindrome de Patau e nove, Edwards, com idades variando
de 1 ano e 6 meses a 26 anos ¢ cinco ja eram adultos (> 18 anos). A maioria dos
pacientes com Edwards eram mulheres (n=7, 77,8%) e cinco exibiram trissomia
total do cromossomo 18 (55,6%). Houve predominio dos procedimentos cirurgicos
tais como gastrostomia, traqueostomia e cirurgias cardiacas (n=12; 54,5%) em
detrimento do acompanhamento multidisciplinar (n=6; 27,3%). Os pacientes aqui
descritos ultrapassaram em muito a expectativa de vida para essas
cromossomopatias, evidenciando que a sobrevida prolongada ¢ possivel, apesar de
serem condi¢cdes limitantes de vida. Provavelmente o acompanhamento
multidisciplinar e a realizagdo de cirurgias podem ser os principais responsaveis
pelo desfecho clinico alcangado pelos individuos apresentados nessa revisdo, o que
contribuiu para que eles atingissem idade muito superior aquela prevista para
pacientes com esses distirbios cromossomicos.

PALAVRAS-CHAVE: sindrome da trissomia do cromossomo 13, sindrome da
trissomia do cromossomo 18, caridtipo, sobrevida.

ABSTRACT
Patau and Edwards syndromes involve chromosomes 13 and 18, respectively. They
are usually caused by trisomies, exhibit severe congenital anomalies, and are
associated with high mortality and morbidity. Our study aimed to describe patients
with Patau or Edwards syndrome and high survival rates. Also, if possible, identify
the main characteristics associated with such longevity. An electronic search was
conducted in PubMed, considered the leading database in the healthcare field. The
inclusion criteria were: case reports, with full text freely available, publication date
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within the last 10 years, and in English and Portuguese. Twenty-two studies were
included, 13 of which involved patients with Patau syndrome and nine with
Edwards syndrome. Patients ranged in age from 1 year and 6 months to 26 years,
and five were adults (>18 years). Most patients with Edwards syndrome were
women (n=7, 77.8%), and five had complete trisomy of chromosome 18 (55.6%).
Surgical procedures such as gastrostomy, tracheostomy, and cardiac surgery
predominated (n=12; 54.5%) over multidisciplinary follow-up (n=6; 27.3%). The
patients described here far exceeded the life expectancy for these chromosomal
disorders, demonstrating that prolonged survival is possible despite these life-
limiting conditions. Multidisciplinary follow-up and surgery are likely the primary
drivers of the clinical outcomes achieved by the individuals presented in this
review, contributing to their reaching a much older age than that expected for
patients with these chromosomal disorders.

KEYWORD: Trisomy 13 Syndrome, Trisomy 18 Syndrome, Karyotype, Survival

INTRODUCAO

As Sindromes de Patau e Edwards envolvem os cromossomos 13 e 18,
respectivamente, geralmente sdo decorrentes de trissomias e os individuos exibem
anomalias congénitas severas que se estendem ao sistema cardiovascular,
respiratdrio, neuroldgico, hematoldgico e geniturinario, entre outros. Devido a alta
prevaléncia de anomalias congénitas graves essas duas condi¢cdes cromossdmicas
estdo associadas a alta mortalidade e morbidade'-?.

Um estudo mostrou que cerca de metade dos nascidos vivos nao sobrevivem
a primeira semana de vida e apenas 10% ao primeiro ano. Com isso, a mortalidade
antes de completar um ano chega a 87% e 88%, respectivamente, para trissomias
13 (T13) e 18 (T18)*. Outra pesquisa do tipo revisdo da literatura relatou que houve
predominio de morte principalmente nos primeiros dias de vida para ambas as
anomalias cromossomicas nos 24 estudos inclusos*. Dessa forma, entende-se o
porqué dessas duas condi¢des genéticas terem sido vistas, por tempos, como fatais
e incompativeis com a vida. Contudo, hoje, essas designagdes sdo totalmente
improprias € dados da literatura mostram que houve uma mudanga de paradigma
quanto ao tratamento de criancas com T13 ou T18, pois os pais estao recebendo e
optando por intervengdes tecnoldgicas™®. Prova disso sdo relatos de casos de

pacientes com T13 ou T18 que ultrapassaram a expectativa de sobrevida’!® o que
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pode contribuir com o processo de desmistificagdo desse estigma. Ainda, estudo
publicado em 2021 descreveu 11 adultos com Sindrome de Patau, o mais jovem
com 18 anos de idade e os dois mais velhos s3o do sexo feminino com 35 anos'.

12" identificou 37 recém-

Outra pesquisa retrospectiva publicada recentemente
nascidos vivos com trissomia completa do cromossomo 18. Os autores mostraram
que embora a maioria tenha falecido no hospital apds intervengdes médico-
cirtrgicas e/ou cuidados paliativos, nove receberam alta para casa e quatro criangas
permaneciam vivas, com idades variando de 6 a 9 anos, no momento de publicagao
dos resultados!?.

As trissomias dos cromossomos 13 ou 18 sdo consideradas condigOes
limitantes da vida e a literatura cientifica t€m demonstrado que a morte precoce nao
¢ universal e, embora todos os que sobrevivem com TI13 ou T18 apresentem
comprometimentos significativos, sdo potencialmente capazes de ter uma qualidade
de vida positiva. Assim, bebés e criangas com essas condi¢des genéticas devem ser
tratados de forma similar a outros pacientes com prognostico semelhante de
sobrevivéncia e incapacidade'?.

E inegavel, também, que as midias sociais apresentam muitos relatos de
familias que compartilham experiéncias positivas de criancas vivendo com T13 e
T18. Esses relatos ajudaram a desconstruir a ideia de que essas sindromes sao
“invariavelmente letais”, de forma a trazer um conhecimento aos pais de pacientes
diagnosticados com elas, que muitas vezes, ndo tém acesso a literatura cientifica e,
podem entdo, indagar sobre as novas perspectivas de vida dos seus filhos, obrigando
os médicos a se desprender da ideia antiga'®.

De nosso conhecimento, ndo had na literatura um artigo de revisdo que
sumarize informagdes sobre pacientes com sobrevida elevada em T13 ou T18, o
que mostra o ineditismo desse trabalho. Assim, visto a raridade de casos de
sobrevida longa em criangas maiores de 1 ano, adolescentes e adultos com T13 ou
T18 faz se necessario a realizacdo dessa pesquisa do tipo revisdo sistematica da
literatura. Esse compilado ¢ de suma importancia para auxiliar pais e profissionais

de satide no manejo desses casos, proporcionando melhor qualidade de vida,
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atendimento humanizado, integral e maior seguridade na tomada de decisdes e
condutas em relagdo aos pacientes.

O presente estudo tem como objetivo geral descrever pacientes com as
sindromes de Patau ou de Edwards e sobrevida elevada e, se possivel, identificar

quais as principais caracteristicas relacionadas a tal longevidade.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo teoérico, do tipo revisdo sistematica da literatura,
motivo pelo qual ndo foi necessaria submissdo ao Comité de Etica em Pesquisa. Foi
realizada uma busca eletronica no PubMed, considerada a principal base de dados
da area da saude, em setembro de 2024, por meio da combinagao de termos na aba

de busca avangada conforme os descritores apresentados na Tabela 1.

Tabela 1. Descritores utilizados na busca eletronica.

(Long Survival) OR (Prolonged Survival) AND (Trisomy 13) OR (Patau Syndrome)

(Child) OR (Adolescent) OR (Adult) AND (Trisomy 13) OR (Patau Syndrome)

(Long Survival) OR (Prolonged Survival) AND (Trisomy 18) OR (Edward Syndrome)

(Child) OR (Adolescent) OR (Adult) AND (Trisomy 18) OR (Edward Syndrome)

Os seguintes filtros foram ativados: artigos com texto completo disponivel
gratuitamente (“free full text”), do tipo case reports (relato de caso), com data de
publicacdo dos ultimos 10 anos e nos idiomas inglés e portugués.

Foram excluidos artigos que eram de outra categoria (revisdo, artigo
original, carta ao editor, ...), em idiomas diferentes de inglés e portugués, aqueles
nao relacionados a tematica do estudo e cujos dados eram referentes a individuos
com idade menor que 1 ano. Foi considerada sobrevida longa aqueles individuos
com idade igual ou superior a 1 ano, visto que a expectativa de vida média para

individuos com T13 ¢ de 130 a 180 dias e para T18 ¢ de 60 dias. Em ambos as
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situagdes, a mortalidade em 1 ano de vida atinge 90%'>. Deste modo, como a
sobrevida longa nas Trissomias do 13 e 18 ¢ um evento raro, foram considerados
apenas artigos do tipo “Case Report”, pois supde-se que os artigos publicados
acerca da tematica serao dessa categoria.

Inicialmente foi feita uma primeira sele¢do dos artigos baseada na leitura do
titulo e abstract/resumo e, aqueles julgados relevantes, foram lidos na integra. Dos
artigos incluidos, foram obtidas as seguintes informagdes: idade, sexo, cariotipo,
caracteristicas clinicas e dados sobre cirurgias/tratamentos. Esses achados constam

apresentados no capitulo Resultados em quadros.

RESULTADOS

Os resultados da busca eletronica estao apresentados nas Figuras 1 e 2. As
informagdes sobre os 22 estudos inclusos nessa revisdo quanto a idade, sexo,
cariotipo dos pacientes com Sindrome de Patau ou Edwards constam sumarizados
na Tabela 2. As caracteristicas clinicas e dados sobre cirurgias/tratamentos desses

individuos constam sumarizados nas Tabelas 3 e 4.
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Figura 1. Resultados da busca eletronica no PubMed acerca da sobrevida longa na

Sindrome de Patau.

‘ PUBMED
BUSCA1 BUSCA2
(Long Survival) OR (Child) OR (Adolescent)
(Prolonged Survival)) AND OR (Adult) AND
(Trisomy 13)) OR (Patau (Trisomy 13) OR (Patau
Syndrome) Syndrome)
53 artigos identificados 64 artigos identificados
EXCLUIDOS: 38 EXCLUIDOS: 51
Motivos de excluséo: Motivos de excluséo:
|dade < 1 ano - n=9 Idade < 1 ano - n=19
Néo relacionado ao Né&o relacionado ao
tema - n=24 tema - n=27
Artigos de outra Artigos de outra
categoria-n=3 categoria-n =5
Outro idioma - n=2 Outro idioma - n=0
12 artigos
15 artigos — emcomumnas — 13 artigos
Buscas 1e2
SELECIONADOS PARA LEITURA
DE TEXTO COMPLETO:
16 artigos

3 artigos excluidos por ndo
adequagéo ao tema

13 artigos inclusos
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PUBMED
BUSCA1 BUSCA 2
(Long Survival) OR (Child) OR (Adolescent)
(Prolonged Survival)) AND OR (Adult) AND
(Trisomy 18)) OR (Edwards (Trisomy 18) OR (Edwards
Syndrome) Syndrome)

141 artigos identificados 154 artigos identificados
EXCLUIDOS: 135 EXCLUIDOS: 146
Motivos de exclusdo: Motivos de exclusao:

|dade < 1ano - n=12 |dade < 1ano - n=14
- Nao relacionado ao Néo relacionado ao
tema - n=111 tema-n =126
- Artigo de outra Artigo de outra
categoria - n = 12 categoria-n=6
- Qutroidioma-n=0 Outro idioma - n=0
4 artigos
6 artigos incluidos — emcomumnas — 8 artigos incluidos
Buscas 1€ 2
SELECIONADOS PARA LEITURA
DE TEXTO COMPLETO:
10 artigos

1 artigo excluido por ndo
adequagao ao tema

9 artigos incluidos
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Tabela 2. Caracteristicas dos 22 artigos inclusos nessa revisao quanto a idade, sexo
e cariotipo dos pacientes com Sindrome de Patau e Edwards.

Sindrome de Patau

Referéncia/ | Pais Idade Sexo [ Cariotipos
ano de
publicacdo
16/2015 Japao 5 anos e 7 |F 47,XX,+13
meses
17/2016 Japdo 14 anos M 47,XY,+13
18/2016 India 24 anos F 47 XX, +13 (9)/46,XX (27)
19/2018 Estados Unidos | 2 anos F 47,XX,+13
20/2018 Estados Unidos | 20 anos F 47, XX, +13
21//2021 México 12 anos F 47, XX, +del(13)
(q14.3)[25]/47,XX,+13[7]
22/2020 Japdo 12 anos M 47,XY,+13
8/2021 Arabia Saudita 6 anos M 47 XY, +13/46, XY
23/2021 Reino Unido 35 meses M 47,XY,+13
24/2022 Emirados 14 anos M 47 XY, +13/46, XY
Arabes Unidos
25/2022 Estados Unidos | 20 anos F Mosaico
26/2022 Estados Unidos | 6 anos F 47,XX,+13/46,XX
27/2023 Japdo 18 anos F NI
Sindrome de Edwards
Referéncia/ | Pais Idade Sexo | Cariotipos
ano de
publicacgdo
28/2016 Reino Unido 1 anoe 6 meses | M 47,XY,+18/46, XY
29/2017 Ira 3 anos F NI
30/2019 Brasil 12 anos F 47 XX, +18
7/2020 Estados Unidos | 26 anos F 47 XX, +18
31//2021 Emirados 16 anos F 47 XX, +18
Arabes Unidos
32/2023 Japao 1 ano e 8 meses | M NI
33/2024 Estados Unidos |2 anos e 6 |F 47 XX, +18
meses
34/2021 Polonia 1 anoe 6 meses | F 47 XX, +18(*
(idade atual: 7
anos)
35/2024 Estados Unidos | 9 anos F 47 XX, +18

F: feminino; M: masculino; NI: ndo informado, *: no titulo, abstract e discussao diz que o
paciente tem cariotipo mosaico, mas na descrigdo do relato de caso estd como trissomia
completa do cromossomo 18.
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Tabela 3. Caracteristicas dos 13 artigos sobre Sindrome de Patau.

Art. | Caracteristicas Clinicas Inf. Compl.

16 microcefalia, hipotelorismo orbitario, laringomalacia, blefarofimose, | gastrostomia,
fenda labial e palatina bilateral, holoprosencefalia, retardo | cirurgia de reparo
psicomotor grave labial

17 hemangioma capilar, orelhas de baixa implantag@o, criptoquirdismo, | intubagao,
polidactilia, laringomalacia, defeito de septo arterial, ducto arterial | traqueostomia,
patente, insuficiéncia cardiaca, severo atraso no desenvolvimento | operagdo de
motor ¢ intelectual, convulsoes, dilatagdo dos ventriculos, hérnia | rotacdo intestinal
intestinal

8 columela curta, orelhas de baixa implantagdo, convulsdes, ponte
nasal larga, lingua bifida, prega infraorbital, filtro liso, microtia,
microcefalia, fissuras palpebrais inclinadas para baixo, baixa estatura
proporcional, palato alto, halux largo, prognatismo mandibular, ma
oclusdo dentdria, cianose, atraso global no desenvolvimento,
deficiéncia intelectual moderada, epilepsia

19 microcefalia, testa curta e inclinada para trés, orbitas profundas, nariz | fundoplicatura de
bulboso, orelhas de baixa implanta¢do, prega palmar transversa | Nissen, cirurgia
unica, insuficiéncia cardiaca congestiva, defeitos dos septos atriais e | para corregdo das
ventriculares, valva aodrtica bicuspide, ma rotacdo intestinal, refluxo | anomalias
gastroesofagico, epilepsia, dismorfismo cerebelar, corpo caloso | cardiacas
hipoplésico, microftalmia grave bilateral

20 polipose coldnica, adenocarcinoma de colon, convulsdes, atraso | gastrostomia,
severo no desenvolvimento, catarata, deficiéncia intelectual, | proctocolectomia,
infec¢des urinarias frequentes, paralisia cerebral, rim ferradura, | apoio de
volvo intestinal, cancer colorretal enfermagem

21 comunicagdo interventricular, polimenorreia, deficiéncia intelectual, | histerectomia
braquicefalia, dismorfismo facial, clinodactilia, lesdes dérmicas no
torax, axilas e vulva, linguagem limitada

22 defeito no couro cabeludo, polidactilia, baixa implantacdo de | traqueostomia,
orelhas, labio leporino, fenda palatina, criptorquidismo bilateral, | separagdo
reflexo vesico uretral, insuficiéncia cardiaca, cardiomiopatia | laringotraqueal
dilatada, multiplos abcessos, hidradenite

8 olhos profundos, baixa implantagdo de orelhas, palato alto e | cirurgia para
arqueado, pescogo curto, polidactilia - mao direita, fissura palpebral | polidactilia pos-
pequena, hipertonia de membros, sopro sistdlico, cardiomegalia, | axial,
asma, hipertrofia de adenoide, problemas de equilibrio e no joelho, | acompanhamento
dificuldade no desenvolvimento de frases multidisciplinar

23 desconforto respiratorio, aplasia de couro cabeludo, baixa | gastrostomia,
implantacdo de orelhas, pés em balanco, unhas hipoplasicas, | acompanhamento
anormalidades  genitais, microftalmia, glaucoma, catarata, | multidisciplinar
convulsdes, diabetes mellitus tipo 1

24 atraso na puberdade, hipogonadismo hipogonadotropico, | uso de
microgenitalia, idade Ossea atrasada testosterona

25 doenca renal policistica, asma, convulsdes, osteoporose, | dependéncia  de
incontinéncia urinaria cronica tubo gastrico

26 dilatacdo da raiz da aorta, valvula aortica bictspide, coarctagdo de | gastrostomia
aorta, fenda palatina, convulsdes, glaucoma, catarata, hérnia
umbilical

27 deficiéncia intelectual, epilepsia, dextrocardia, fenda palatina, | gastrostomia
escoliose, perda auditiva, microftalmia, disfagia, dificuldade de | laparoscopica

degluticdo
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Tabela 4. Caracteristicas dos nove artigos sobre Sindrome de Edwards.

Art.

Caracteristicas Clinicas

Inf. Compl.

28

atraso global do desenvolvimento, defeito do septo
ventricular, hérnias inguinais bilaterais, ducto arterial
patente, hemihipertrofia (perna esquerda curta e fina),
assimetria facial (proeminéncia de testa, mandibula e
maxilar), hepatoblastoma

quimioterapia,
acompanhamento
multidisciplinar

29

baixa implantacdo de orelhas, micrognatia, occipital
proeminente, dolicocefalia, ptose bilateral, dobra
epicantica, retinopatia pigmentar, atrofia Optica, esotropia,
atraso no desenvolvimento, baixa estatura

30

sindrome de Dandy-Walker, facies sindromica, fissuras
palpebrais inclinadas para cima, microftalmia, estrabismo
convergente, nariz curto, micrognatia, assimetria toracica,
escoliose severa, polidactilia, sindactilia, estenose
pulmonar, atraso cognitivo, persisténcia do canal arterial,
defeito de septo ventricular, infec¢des urinarias recorrentes,
rim  ferradura, hidronefrose, hidroureter, reflexo
vesicoureteral, constipag@o cronica, fecalomas recorrentes,
disfun¢@o intestinal, incapacidade mastigatoria, hipotonia,
atraso significativo no desenvolvimento neuropsicomotor,
convulsdes

cirurgia cardiaca,
acompanhamento

multidisciplinar

limitacdo severa de crescimento, limitacdo intelectual,
histérico de infeccdes recorrentes (especialmente
respiratorias), defeito de septo interventricular, cabega
pequena, baixa implantagdo das orelhas, mandibula
pequena, ponte nasal larga,

hipertelorismo ocular, cifoescoliose severa

31

atraso global no desenvolvimento, hérnia diafragmatica,
infec¢des  toracicas recorrentes  (broncopneumonia),
escoliose idiopatica, bexiga neurogénica, fecaloma,
ceratopatia, atresia unilateral das coanas, dificuldade
auditiva, epilepsia, ceratite, miopia, tetraplegia espastica,
constipagdo cronica, occipital proeminente, micrognatia,
baixa implantacdo das orelhas e dos cabelos, pés em
balanco, dedos sobrepostos

ventilagdo mecanica,
acompanhamento
multiprofissional

32

hérnia inguinal, obstrugdo intestinal, micrognatia, pescogo
curto, defeito do septo atrial

ventilagdo mecanica

33

agenesia de corpo caloso, hipoplasia cerebelar, multiplas
anomalias cardiacas congeénitas, traqueobroncomalacia,
hepatoblastoma, perda auditiva, hipotonia, atraso grave no
desenvolvimento verbal e motor

traqueostomia, cirurgia
cardiaca, = hepatectomia,
quimioterapia

34

microcefalia, micrognatia, persisténcia do canal arterial,
hepatoblastoma, orelhas malformadas e de baixa
implantacdo, punhos cerrados com sobreposi¢ao dos dedos,
atraso no desenvolvimento

quimioterapia,
laparotomia,
acompanhamento
diversos especialistas

com

35

escoliose neuromuscular, complicagdes pulmonares,
refluxo  gastroesofagico, valvula adrtica biclspide,
regurgitacdo de valvula aortica, micrognatia, dismorfismo
facial, limitacdo de extensdo cervical

gastrostomia
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DISCUSSAO

Esse estudo teve por objetivo descrever pacientes com Sindromes de Patau
ou Edwards e sobrevida elevada e, se possivel, identificar quais as principais
caracteristicas relacionadas a tal longevidade. Segundo a literatura, ambas as
condicdes estdo associadas a elevada mortalidade no primeiro ano de vida, sendo
de até 90% em Patau' e de 75-95% para Edwards?, provavelmente em decorréncia
da alta prevaléncia de anomalias congénitas graves!=. Pesquisa prévia mostrou que
mais de 80% das criancas com T13 ou T18 ndo sobreviveram até o primeiro
aniversario e apenas 11% (T13) e 8% (T18) delas atingiram os 10 anos de idade>®.
No entanto, nossa revisao descreveu pacientes com idades que vao de 1 ano ¢ 6
meses a 26 anos, mostrando que alguns até j4 atingiram a idade adulta (> 18 anos:
n=5) (Tabela 2). De nosso conhecimento h4d um estudo publicado na literatura de
11 pacientes adultos (> 18 anos) com T13!!, sendo o mais jovem e mais velho com
idades de 18 e 35 anos, respectivamente.

A Tabela 2 apresentou 13 pacientes com Sindrome de Patau, oito mulheres
e cinco homens, nimero bem semelhante entre os sexos. Em contrapartida, um
estudo prévio relatou sete pacientes do sexo feminino com Sindrome de Patau entre
os 11 avaliados'!. Quanto ao caritipo, seis casos exibiram trissomia total do
cromossomo 13 e seis eram mosaicos (Tabela 2). Foi também apresentado nove
pacientes com Sindrome de Edwards, com predominio de mulheres (n=7, 77,8%) e
trissomia total do cromossomo 18 em cinco casos (55,6%) (Tabela 2). Em relagdo
ao género, na Sindrome de Edwards a taxa de sobrevivéncia pds-natal ¢ maior para
as mulheres, corroborando dados da literatura que mostrou a presenga de 11
mulheres nascidas vivas e trés homens nascidos vivos (78,6% vs. 21,4%,
respectivamente), entretanto, todos os homens morreram em poucas horas,
enquanto as mulheres apresentaram as melhores taxas de sobrevivéncia, sendo que
duas meninas sobreviveram por mais de quatro anos’. Um estudo de revisdo sobre
T13 ou T18 revelou maior sobrevivéncia no género feminino e o masculino foi

considerado fator de risco para mortalidade precoce®. O cariétipo dos pacientes com
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Sindromes de Patau ou Edwards parece ndo influenciar na sua expectativa de vida,
uma vez que se influenciaria esperariamos identificar um maior predominio de
mosaicismo, evidenciando que esses individuos teriam um quadro clinico mais
brando o que poderia contribuir para uma sobrevida mais longa. Esses achados
contradizem aqueles previamente publicados que descreveu maior sobrevivéncia
naqueles com cariétipos mosaico, principalmente e, translocagio®.

Em uma investigacao simultanea das Tabelas 3 ¢ 4 foi possivel observar a

presenca de caracteristicas clinicas diversas € a menc¢ao, principalmente, ao

8,23,28,30,31,34 16,20,23,26,27,35

acompanhamento multidisciplinar e gastrostomia , ambas

intervengdes com mesma frequéncia. Secundariamente foi observada a realizacao

19,30,33 17,22,33

de cirurgia cardiaca e traqueostomia , citadas em trés estudos cada.
Houve predominio dos procedimentos cirirgicos tais como gastrostomia,
traqueostomia e cirurgias cardiacas (n=12; 54,5%) em detrimento do
acompanhamento multidisciplinar (n=6; 27,3%). No presente estudo ndo foi
possivel analisar o efeito da cirurgia na sobrevida dos pacientes porque a maioria
dos artigos ndo incluiam informagdes detalhadas, tais como a idade do paciente no
momento da cirurgia e se limitava apenas a registrar se ele havia sido submetido ao
procedimento cirdrgico.

Um estudo relatou paciente com T13 em dependéncia de tubo gastrico
(TG)®. Segundo a literatura, oito dos 11 pacientes adultos (72,7%) com Sindrome
de Patau estavam em uso de TG!'. Outra pesquisa evidenciou que a colocagdo de
TG pode estar associada a melhores resultados de sobrevida®®. Seu objetivo foi
determinar os resultados de sobrevivéncia entre 86 pacientes com T13 ou T18 (23
em uso de TG e 63 ndo TG). Pacientes com TG apresentaram risco geral de
mortalidade reduzido em comparagdo aqueles sem TG no primeiro ano de vida e
durante o periodo de quinze anos (2005-2020)®,

A seguranca e eficacia de intervengdes cirtrgicas ndo cardiacas em
pacientes com Sindrome de Patau foi alvo de investigacdo em estudo

retrospectivo®. Os resultados mostraram que 20 dos pacientes com T13, 15 (75%)

foram submetidos a um total de 31 procedimentos cirargicos, abrangendo 15 tipos,
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sendo que 25% (5/20) e 50% (10/20) realizaram gastrostomia e traqueostomia,
respectivamente. Aqueles submetidos a gastrostomia estavam vivos e exibiam mais
de um ano de idade. Seis daqueles traqueostomizados receberam alta, estavam vivos
no momento do estudo e seu tempo médio de sobrevida foi 1613 dias. Esse estudo
mostrou que, em geral, a intervengao cirtirgica foi relacionada a uma sobrevida mais
longa, aumentando a possibilidade de alta para casa®.

Outra pesquisa referiu que em ambos os periodos (1996-2008 e 2009-2021)
a expectativa de vida foi maior nos pacientes T13 com histérico cirurgico € no
segundo periodo houve maior nimero de intervengdes cirurgicas € maior
longevidade®. Os principais resultados foram: 1) o tempo mediano de sobrevida foi
maior em 2009-2021 do que em 1996-2008 (40 vs. 84 dias, p <0,001) e 2) o tempo
mediano de sobrevida e a taxa de pacientes com histdrico cirirgico aumentaram de
91 dias e 16,0% em 1996-2008 para 179 dias e 28,0% em 2009-2021,
respectivamente. Os autores concluem que o tempo mediano de sobrevida entre
pacientes com T13 aumentou nos ultimos 26 anos, com quase 1 em cada 3 pacientes
sobrevivendo atualmente por mais de 1 ano e sugerem que o aumento da taxa de
intervengio cirurgica pode ter contribuido para essa melhora*.

De forma semelhante, outro estudo retrospectivo mostrou aumento geral nos
procedimentos cirurgicos e reducdo na mortalidade em pacientes com T18 em um
periodo de 20 anos (1997 e 2016)*'. No primeiro ano analisado, foram realizados
69 procedimentos, enquanto, no ultimo, 756, incluindo gastrostomias,
traqueostomias e cirurgias cardiacas - ao passo que, nas mesmas datas referidas, a
mortalidade desses pacientes teve um decréscimo de 32% para 21%. A inser¢ao de
sonda de gastrostomia aumentou 12 vezes durante o periodo do estudo, a
traqueostomia e intervengdo cardiaca aumentaram 11 e 5 vezes, respectivamente*!.
Em contrapartida, em outra pesquisa, quatro dos nove pacientes com T13 e
cardiopatia congénita grave tiveram morte precoce (< 1 ano de idade) e os demais
considerados do grupo de sobrevida a longo prazo foram submetidos a cirurgias

(por exemplo, traqueostomia ou gastrostomia) e todos utilizaram servigos de
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enfermagem domiciliar e/ou assisténcia social. Vale destacar que quatro dos cinco
pacientes com sobrevida longa tinham idade aproximada de 10 anos*?.

Ainda em relagdo aos procedimentos ciriirgicos, uma revisao sistematica e
meta-analise publicada recentemente®’ teve como objetivo analisar os desfechos
clinicos da cirurgia cardiaca em neonatos com T13 ou T18, em comparagdo com
aqueles tratados com cuidados paliativos. A cirurgia cardiaca reduziu
significativamente as chances de mortalidade hospitalar (OR 0,12, IC 95% 0,03-
0,42, p <0,01), aumentou a sobrevida em 12 meses (OR 19,77, IC 95% 5,12-76,36,
p <0,01) e melhorou as taxas de alta (OR 12,53, IC 95% 3,63-43,22, p<0,01). No
entanto, os autores destacam que as evidéncias sao de baixa qualidade, visto que os
estudos incluidos foram principalmente coortes retrospectivas com risco moderado
de viés e reforgam a necessidade de pesquisas adicionais de alta qualidade, como
ensaios clinicos randomizados para fornecer evidéncias mais solidas sobre este
tema®’.

Vale destacar que, a tomada de decisdes cirtrgicas e médicas no contexto
de um diagnostico de T13 ou T18 representa um desafio ético tanto para as equipes
médicas quanto para os pais. Essas decisdes sdo influenciadas por uma
compreensdo preconcebida da expectativa de vida dessa populagdo, da gravidade
das comorbidades e das conversas pré-natais entre os pais e a equipe médica®. O
principio da equidade deve nortear o cuidado, garantindo a essas criangas as
mesmas consideracdes oferecidas a outros pacientes com condi¢des complexas.
Além disso, recomenda-se que as decisdes sejam compartilhadas com as familias,
em um processo claro e transparente, apresentando as varias opgoes disponiveis e
as preferéncias familiares devem ser respeitadas'®.

Apesar de varios estudos sobre intervengdes cirtirgicas em T13 ou T18,
pesquisa qualitativa** mostrou varios relatos de pais com filhos diagnosticados com
Sindrome de Edwards cujos médicos trataram a situagdo com frieza, acreditando
que as criangas nao mereciam intervengdes como cirurgias cardiacas ou realizagdo
de qualquer medida de ressuscitacao e suporte de vida. O mesmo trabalho mostrou

que alguns médicos se propuseram a cuidar deles como criangas normais ou, ainda,
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se retrataram por nao reconhecerem que tais pacientes tinham sim possibilidade de
maior sobrevida**. Esses achados destacam como preconceitos e atitudes
profissionais resultam em vieses de manejo, o que afeta quais intervencdes sao
oferecidas ou até mesmo discutidas com as familias, sendo necessario
estabelecimento de quadros éticos para determinar caso a caso qual a melhor
abordagem: cuidados paliativos ou intervencdes apropriadas!'®. Nesse contexto, um
relato de caso publicado recentemente* descreveu uma jovem de 16 anos com
trissomia completa do cromossomo 18, na qual a familia foi inicialmente
aconselhada a se preparar para a morte da paciente ao nascer, a buscar cuidados
paliativos e a ndo recorrer a intervengao cirargica. No entanto, a paciente realizou
varios procedimentos cirirgicos, como para correcdo de suas anomalias cardiacas
(defeito do septo atrial, defeito do septo ventricular e persisténcia do canal arterial).
A familia optou pelo tratamento cirtirgico apos longas discussdes com varios
especialistas na area. Segundo os autores, embora existam alguns relatos de
sobrevivéncia a longo prazo na T18 os varios fatores que fazem com que esses
individuos vivam mais do que outros ainda precisam ser esclarecidos, evidenciando
a necessidade de mais pesquisas nessa temdtica*>. Nessa perspectiva, a presente
revisdo sistematica visa suprir essa lacuna na literatura cientifica especializada.

A abordagem multidisciplinar foi destaque em um relato de caso de uma
menina com dois anos de idade e diagnostico de Sindrome de Patau®®. Tal
acompanhamento resultou em melhora motora discreta, destacando o impacto
positivo do cuidado integral no bem-estar geral da paciente que recebeu
atendimento domiciliar especializado, apoiado por traqueostomia e gastrostomia*.
Além disso, um técnico de enfermagem garantiu acompanhamento continuo e a
garota beneficiou-se de check-ups médicos regulares, fisioterapia cinco vezes por
semana, sessoes semanais de fonoaudiologia, consultas mensais com nutricionista
e apoio psicolégico continuo aos seus familiares*. Os autores concluem que houve
um aumento notavel nos casos relatados de individuos com sindrome de Patau
vivendo mais e propdem que a melhoria dos cuidados médicos, a detecg¢@o precoce

e as intervengdes de apoio tém contribuido para essa tendéncia*®.
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Dos nove pacientes com Sindrome de Edwards (Tabela 4), dois fizeram uso

de ventilagio mecanica’!??

e trés exibiram hepatoblastoma e foram submetidos a
quimioterapia?®?>**, Estudo prévio em criangas com trissomias autossomicas
revelou que aquelas com T18 apresentaram as maiores frequéncias de tempo
ampliado de internacdo hospitalar (62,7%), ventilagdio mecanica prolongada
(32,5%), bem como maior mortalidade cirargica (T13: 26,5%, T18: 31,8% e T21:
2,8%)*". Por outro lado, em revisdo sistematica com meta-andlise foi analisado a
necessidade de ventilagdo mecanica ¢ identificado dados limitados em relagao a
duragio desse desfecho®. O hepatoblastoma é um tipo de cancer de figado muito
comum em criangas € o0 baixo peso ao nascer ¢ um fator de risco significativo,
associado a condi¢des genéticas tais como a sindrome de Beckwith-Wiedemann, a
sindrome de Simpson-Golabi-Behmel, a Polipose Adenomatosa Familiar e a taxas
de sobrevivéncia, com taxas de sobrevivéncia em 5 anos superiores a 80-90% na
doenga localizada*®.

As limitagcdes desse estudo sdo viés na sele¢do dos artigos e a busca
eletronica em Unica base de dados. No entanto, a justificativa para essas escolhas

constam apresentadas na Metodologia.

CONCLUSOES

O presente estudo descreve varios individuos com T13 ou TI18 que
ultrapassaram em muito a expectativa de vida para essas duas condig¢des
cromossomicas. A sobrevida prolongada nas Sindromes de Patau ou Edwards ¢
possivel, apesar de serem condi¢des limitantes de vida, normalmente graves,
caracterizadas por multiplas anomalias congénitas e prognostico ruim.
Provavelmente o acompanhamento multidisciplinar, a realizagdo de cirurgias para
corregao de problemas cardiacos, traqueostomia e gastrostomia podem ser os
principais responsaveis pelo desfecho clinico alcangado pelos individuos
apresentados nessa revisdo, o que contribuiu para que eles atingissem idade muito

superior aquela prevista para esses pacientes.
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