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Abstract/Resumo

A Sindrome de Patau é uma anomalia cromossémica causada pela presenga de uma copia extra do cromossomo 13
com prevaléncia de 1:20000 nascidos vivos. Apresenta malformacgdes congénitas, incluindo comprometimento do
sistema nervoso central, cardiaco, circulatério e urogenital, além de defeitos estruturais faciais e déficit intelectual. O
tempo médio de sobrevida é de 7-10 dias, sendo complicacdes pulmonares a causa mais comum de morte. Dos
pacientes nascidos vivos, 86% a 91% nao sobrevivem além do primeiro ano de vida. Normalmente é reconhecida pela
presenca de uma triade clinica de sinais: microftalmia, polidactilia e fissura palatina. A causa genética pode estar
ligada a trés formas distintas: mosaicismo da trissomia do 13, translocacdo do 13 ou a trissomia completa do 13.0
objetivo desse trabalho foi estudar a literatura a respeito da Sindrome de Patau e relatar um caso da trissomia completa
do 13. Os dados foram coletados do prontuario da Clinica de Especialidades Infantis / UEL. Realizou-se uma
entrevista com a mae através de um questionario semiestruturado e revisdo literaria usando a palavra-chave sindrome
de Patau. Paciente A.C.B.F., feminino, 1 ano e 4 meses; pai (42) e mae (41), sem consanguinidade e moradores da
zona urbana. Realizou pré-natal a partir do 1° trimestre, sem anormalidades para todos os exames. A mée nega uso de
tabaco, alcool e substancias ilicitas. Parto cesariana, com 39 semanas, peso 2945 g e 46 cm de comprimento. Ao
nascimento, observou-se fendas palpebrais estreitas e curtas, baixa implantacdo das orelhas e polidactilia bilateral nos
pés. Caridtipo com resultado 47, XX, +13. Exames oftalmoldgicos detectaram nanoftalmia, catarata bilateral,
descolamento total da retina em ambos os olhos. A avaliagdo neuroldgica mostrou que a paciente apresenta aspecto
hipoplasico da ponte, bulbo e corpo caloso e auséncia do nervo hipoglosso esquerdo. O caso em estudo coincide com a
literatura, sugerindo que a idade materna avancada tem sido um fator na ocorréncia da sindrome de Patau, na qual a
recorréncia da trissomia completa do cromossomo 13 é baixa. Sua relevancia consiste na sobrevida da paciente, uma
vez que 91% dos individuos acometidos por esta sindrome ndo completam um ano de vida.
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