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Resumo: Introducdo: a trissomia do cromossomo 13 (sindrome de Patau) € considerada uma condicéo
grave caracterizada clinicamente pela presenca de multiplas malformacdes. Objetivos. relatar
uma paciente com sindrome de Patau apresentando narina Unica central, diagnosticada através do
caridtipo de pele. Métodos:. realizou-se a descricdo do caso juntamente com uma revisdo da
literatura. Resultados: a paciente nasceu de parto normal, com 34 semanas de gestacdo, pesando
1700 g e com escores de Apgar de 1 no primeiro e no quinto minuto. Apresentava um ultrassom
morfol6gigo da gravidez com evidéncia de defeitos de formacéo da face e do sistema nervoso
central, com holoprosencefalia; hipotelorismo e microftalmia a esquerda; 1&bio superior retraido,
sem fenda aparente, e assimetria de camaras cardiacas (havia aumento de ventriculo direito). A
avaliacdo pos-natal identificou ainda microcefalia; narina Unica central; boca peguena com
micrognatia; orelhas pequenas, hipoplasicas e com hélix hiperdobrado; pescoco curto; clitoris
aumentado de tamanho; fosseta sacral; unhas hipopléasicas de maos e pés, e polidactilia pés-axial
(dedo extra-numerario pedunculado) em méo e pé direitos. Ela acabou indo a 6bito logo apds o
nascimento, antes da possibilidade de coleta de uma amostra de sangue para a realizagcdo do
exame de cari6tipo. Contudo, foi possivel realizar ainda o mesmo exame a partir de uma bidpsia
de pele com cultura de fibroblastos (a crianga ndo havia sido colocada ainda em formol). O seu
resultado foi compativel com o diagnostico de sindrome de Patau por trissomia livre do
cromossomo 13 [47,XX,+13]. Conclusdo: a presenca de narina Unica é considerada um achado
infrequente entre pacientes com sindrome de Patau. Contudo, tal como observado em nosso caso,
ele sugere fortemente a presenca de holoprosencefalia Nosso relato salienta também a
possibilidade da realizacdo do exame de cari6tipo através de bidpsia de pele em casos onde ndo €
mais possivel a obtencdo de amostra de sangue. Isto também foi possivel, porque a amostra foi
coletada antes da colocagdo do corpo da crianca em formol, que impossibilita o crescimento e
cultivo das células. A realizacdo deste exame possibilitou o correto diagnostico da crianca e o
aconsel hamento genético da familia (a recorréncia é rara nestes casos).
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