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As doencas genéticas raras tém ganhado relevancia no Brasil. Dentre elas, se destacam as
trissomias dos cromossomos autossomos como a Sindrome de Patau (T13) e a Sindrome de
Edwards (T18) por serem as mais prevalentes. Nesse contexto o pediatra deve se apropriar do
conhecimento sobre essas doengas genéticas, pois € o profissional que tomara as condutas que
irdo repercutir no manejo adequado desses casos. Caracterizar o perfil das criancas com T18 ou
T13 acompanhadas no Servigo de Genética de um Hospital pablico, tercidrio e de Referéncia de
Doencas Raras no Nordeste brasileiro. Estudo qualitativo, retrospectivo, transversal a partir da
revisdo de prontudrios de pacientes com T18 ou T13 atendidos no Servigo de Genética de um
Hospital publico, terciario e de Referéncia de Doengas Raras no Nordeste Brasileiro no periodo
de 2001-2023. Os dados foram analisados em uma planilha de Excel e foi realizada a estatistica
descritiva. As seguintes variaveis foram avaliadas para cada sindrome em separado: nimero de
casos, sexo, procedéncia, local da avaliagdo no hospital, presenca de consanguinidade, idade
materna, quadro clinico, resultado do cari6tipo, causa do 6bito. O estudo foi aprovado pelo CEP
local com o CAAE 78568717.0.0000.5042. Das 39 criangas acompanhadas, 64% (14/39) tinham
T18. Foram avaiadas no periodo neonatal 56% (14/25) dos casos de T18 e 64% (9/14) de T13.
88% (22/25) dos casos de T18 e 57% (8/14) dos casos de T13 eram do sexo feminino. 20%
(5/25) dos casos de T18 e 28% dos casos de T13 foram acompanhados no ambulat6rio, com
sobrevida maior do que 30 dias de vida. 20% (5/25) das criancas com T18 e 36% (5/14) com T13
eram provenientes da capital. A idade materna avancada (acima de 35 anos) foi prevalente nos
dois grupos. Nenhum caso havia consanguinidade entre os pais. A trissomia livre foi prevalente
nos dois grupos. A ateracéo clinica mais comum nos casos de T18 foi face peculiar e cardiopatia
congénita enquanto nos casos com T13 foi fissura oral, aplasia cltis e polidactilia A causa de
obito principal foi cardiopatia congénita e sepse nos dois grupos. A maioria dos casos foi
atendida no periodo neonatal, sendo mais prevalente em meninas. A maioria dos casos era
procedente do interior. A idade materna avancada foi relevante e ndo houve consanguinidade
entre os pais. A trissomia livre nas duas cromossomopatias foi mais comum. As causas de 6bito
foram cardiopatia e sepse. Com excecdo da prevaléncia de sexo nos casos de T18 e a maior
procedéncia da capital nos casos de T13, ndo houve diferenca estatistica nas caracteristicas das
trissomias. O conhecimento das caracteristicas dessa populagdo é importante para o planejamento
de politicas publicas de assisténcia a esse grupo de paci entes.
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