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Resumo: INTRODUCAO: A trissomia do cromossomo 13 ou sindrome de Patau (SP) tem sua prevaléncia
estimada em 1:20.000-29.000 nascidos vivos. E uma condicdo relativamente frequente e
recorrente, sendo considerada a terceira trissomia mais comum dos cromossomos autossomicos,
ficando atras apenas da sindrome de Down e da sindrome de Edwards. Caracteriza-se por um
quadro usua mente reconhecivel de anomalias congénitas multiplas, associado a um prognostico
ruim, onde apenas 9 alcancam o primeiro ano de vida. DESCRICAO DO CASO: VE, feminino,
nascida por parto vaginal, com 38 semanas e 6 dias, apresentou taquipneia e cianose nas
primeiras horas de vida. Encaminhada a UTI neonatal, sendo diagnosticadas alteracdes
congénitas como aplasia cutis, microcefalia, polidactilia e malformacdo ocular embrionaria.
Evoluiu com sepse e crises convulsivas associadas a hipoatividade. Apresentou duas paradas
cardiorrespiratérias. Permaneceu em internacdo prolongada na UTI, seguida de multiplas
internacdes subsequentes, submetida a diversos exames complementares, sem diagnostico.
Transferida para investigagéo diagndstica e conducdo propedéutica. Paciente admitida com atraso
global do desenvolvimento neuropsicomotor, encefalopatia cronica ndo progressiva, aplasia cutis
congénita, crises convulsivas tipo nistagmo, microcefalia, maformacdo ocular embrionéria,
doenca do refluxo gastroesofégico, cardiopatia com hipertensdo pulmonar, pneumopatia,
aerobilia, hidronefrose, nefrocalcinose, desnutricdo proteico caldrica e hipotireoidismo. Apds
intensa investigagdo diagndstica, foram levantadas as hipoteses de SP, Sindrome de Gondenhar,
Sindrome CHARGE e Sindrome de Aicardi. Diagnosticada SP, aos 8 meses, através do cariotipo.
DISCUSSAO: As sindromes genéticas devem ser um dos principais diagndsticos levantados em
RN com mdltiplas anormalidades. O diagnéstico de SP, no caso apresentado, justifica as
alteracdes encontradas e ressalta a importancia do acompanhamento multidisciplinar da paciente,
em adequacdo & medicina paliativa CONCLUSAO: A capacitacio profissional no acolhimento e
acompanhamento de pacientes com alteragdes genéticas, que cursem com baixa sobrevida, e no
ramo de cuidados paliativos é imprescindivel para proporcionar qualidade de vida e apoio aos
familiares.
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