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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Patau (SP) é caracterizada pela trissomia do cromossomo 13.
Apresentando diferentes expressdes clinicas, mau prognéstico e letalidade de 91% no 1° ano de
vida. DESCRICAO DO CASO: Menina, 42 filha de genitora de 39 anos (GV, PIV e Al). Crianca
nasceu de parto normal, a termo, medindo 50 cm, pesando 2465 g, com perimetro cefélico de
31,5cm, escore Apgar 3/7, teste do olhinho indicando catarata congénita e apresentou
desconforto respiratério. Realizou cariétipo com Banda G, aos 12 dias de vida, sendo observada,
em 100% das metéstases analisadas, a trissomia do cromossomo 13 (47,XX, +13 [20]). Nega
histéria familiar de sindromes genéticas. Permaneceu em UTI do nascimento até la e 9 m.
Atualmente, aos 2 anos e 9 meses, tem estatura de 88 cm, pesa 11,5 kg, desenvolvimento neuro-
psicomotor atrasado, fenda palatina, traqueostomia em uso de O2 e presenca de gastrostomia.
DISCUSSAO: A SP apresenta uma incidéncia de aproximadamente 1/10.000 nascimentos. A
mortalidade pds-natal associada com a trissomia mostra-se absurdamente alta, sendo que mais de
80% das criancas afetadas morrem durante o primeiro més, e menos de 5% das criangas que
nascem sobrevivem até atingir um ano de idade. A sobrevida maior que 1 ano pode ser
relacionada tanto com achados citogenéticos presentes (mosaicismo de trissomia do 13 ou
trissomia livre do 13), quanto com malformacfes somaticas graves. Contudo, alguns relatos de
sobrevida longa j& foram vistos. CONCLUSAO: Este caso é notavel em virtude da raridade deste
evento na populacdo, especialmente pelo fato da crianca ser portadora de SP e maior que 1 ano.
Sendo assim, € importante buscar, por meio da citogenética e dos achados clinicos, indicios
guanto ao prognostico da sindrome, visando melhora da qualidade de vida para a crianca e sua
familia.
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