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Resumo: Introducéo: A Sindrome de Patau (SP) ou trissomia do 13 ocorre em 1/10.000 a 20.000 nascidos
vivos no mundo. O Brasil notificou no periodo de 2005 a 2017, 139 casos e 0 Estado do
Amazonas, notificou apenas um caso da doenca. Cerca de 67% dos fetos com SP sdo abortados
espontaneamente ou apresentam morte intrauterina; Dagueles que chegam vivos ao nascimento,
50% acabam indo a 6bito na primeira semana de vida e somente 9% alcangam o primeiro ano.
Caracteriza-se por um quadro usualmente reconhecivel de anomalias congénitas multiplas,
associado a um prognostico ruim. A idade da mée € superior a 35 anos em 40% dos casos.
Descricdo do Caso: RNT, nascido de parto cesareo por Centralizacdo Fetal, com gestagdo sem
intercorréncias prévias e ultrassonografias normais, mée de 42 anos, sexo masculino, APGAR 8-
9, apresentando inimeras malformagdes, assim como, holoprosoencefalia, incluindo: agenesia
ocular bilateral, agenesia de orelha externa bilateral, hipertelorismo, fenda paatina, aém de
dedos supranumerérios nos quatro membros, micropenia, e tetralogia de Fallot confirmada por
Ecocardiograma. Apds o nascimento, o Rn foi encaminhado a UTI; procedeu-se a coleta de
caridtipo e apls os exames de imagem, a familia foi orientada sobre protocolo de cuidados
paliativos, evoluindo para 6bito apés 2 dias de vida. Discusséo: A condicdo genética pode ter
incidéncia maior no Amazonas, por fatores genéticos e/ou culturais, tribos indigenas e
populacdes ribeirinhas frequentemente apresentam casamentos consanguineos, porém, vale
destacar que a doenca encontra-se subdiagnosticada. Conclusdo: A divulgacdo de casos
semelhantes € de extrema importancia, pois o entendimento dos achados gestacionais, perinatais
e familiares da Sindrome de Patau leva a importantes repercussdes, especialmente sobre a
decisdo gquanto as condutas a serem tomadas no manejo clinico e no aconselhamento genético
desses pacientes e de suas familias.
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