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Resumo

A sindrome de Edwards é caracterizada por ser uma trissomia no cromossomo 18,
apresenta diversas manifestacdes clinicas que podem comprometer variados 0rgaos e sistemas
do organismo humano. Geralmente o paciente apresenta deficiéncias cognitivas e motoras,
problemas no crescimento, dimorfismo no cranio e face, déficit mental e malformacéo nas
genitais. Devido ao grande nimero de disfuncdes a maioria dos fetos acabam indo a ébito,
porém o0s nascidos vivos possuem uma taxa de sobreviva de até 1 ano de idade. O presente
trabalho tem como objetivo discorrer um relato de caso de uma paciente, que atualmente
reside no municipio de Sinop-MT, portadora da trissomia no par do cromossomo 18. O
diferencial deste caso é que a mesma recentemente completou seu 6° aniversario, visto que a
sobrevida de portadores da sindrome equivale a 10 meses. Sendo assim serdo apresentados
métodos de diagndstico da doenca, entrevistas com 0s pais e responsaveis da crianca, além de
sua propria rotina. Este estudo é do tipo observacional e retrospectivo, devido a presenca de
diversos exames da propria paciente e da matriarca da familia. Pode se observar que trata-se
de um caso atipico da doenca, visto que a paciente comegou a apresentar complicacdes mais
severas apos o terceiro ano de idade, entretanto, atualmente as adversidades sdo controladas
com farmacos que auxiliam em sua qualidade de vida.
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Introducéao

As malformacdes congénitas surgem a partir de pequenas alteracdes durante a vida
embrionaria, sendo essa uma das principais causas de morte infantil contemporaneamente.
Gracas ao vasto crescimento no campo da genética é possivel ter uma compreensdo maior
sobre determinadas mudangas ocasionadas no embrido, que podem ser observadas no pré-

natal utilizando técnicas como bioquimica e ultrassonografia. 123

Dentre as cromossomopatias que séo identificadas no pré-natal estdo as aneuploidias, a
qual sdo modificacbes numéricas encontradas nos cromossomos. Como exemplo temos a
Trissomia no par 18 (Edwards), cuja anomalia em si € a segundo mais encontrada em
nascidos vivos, ficando atras apenas da trissomia do par 21 (Down), visto que os métodos de

identificagdo sdo simples e apresentam sensibilidade superior a 80%.348

Em relacdo a Sindrome de Edwards sabe-se que a prevaléncia atinge o sexo feminino e
0s nascidos vivos possuem uma taxa de sobrevida de até 1 ano de idade. As manifestacdes
clinicas atingem todos os sistemas do organismo em distintas formas e individuos. Um dos

fatores que faz com que ocorra o surgimento da ma-formacao € a idade avancada da mae.>®’

Em relacdo a Trissomia do par 18 possuir mais de 150 anomalias distintas ocorre uma
certa dificuldade em mapear um estudo geral sobre os pacientes e a prépria sindrome.
Contudo as elaborac¢des dos relatos de caso acrescentariam mdaltiplas informagdes para o ramo
cientifico. Decorrente a isso a escolha de se embasar na malformacéo congénita é decorrente
do conhecimento da existéncia de uma paciente acometida com a doenca genética que acaba
de completar seu 6° aniversario, visto que a crian¢a ndo se encontra hospitalizada e leva uma
vida quase normal no municipio de Sinop-MT. O objetivo do presente trabalho é elaborar um

relato de caso abordando os aspectos clinicos e laboratoriais da paciente.



Caracteristicas basicas presentes na
Trissomia do cromossomo 18:

Na regido do cranio, o 0sso Occipital se
apresenta mais proeminente;

Boca e Mandibula pequenas, além do
Pescogo ser mais curto que a
normalidade;

Orelhas malformadas e pontiagudas;

Torax pequeno, sendo 0 0SSO esterno
proeminente;

Abddmen longo;

Orgéos Sexuais diminuidos;

Metodologia

occiput, or back part
of the skull, is

prominent

small

dysplastic, or
malformed ears

small jaw,
short neck

shield chest,
or short and
prominent
sternum;
and wide-
set nipples

clenched hands
with overlapping
fingers

flexed big toe;

kg prominent heels

Copynight the Lucir®¥oundation, all rights reserved.

Fonte:http://adn-vida.blogspot.com/2012/01/

sindrome-de-edwards-ou-trissomia-18.html

Este estudo é de carater observacional e retrospectivo no qual foi elaborada e aplicada

uma entrevista para os pais/responsaveis da paciente com o intuito de avaliacdo do presente

caso e descricdo do estilo de vida da mesma. Além disso, foram analisados e exibidos

diversos exames em diferentes épocas de vida da paciente.




Aspectos éticos e deontoldgicos:

Para a elaboracdo do relato de caso o projeto foi encaminhado ao Comité de ética

(CEP) que atualmente esta em analise.

Quadro 1: Perguntas sugeridas para a entrevista

Questdes referentes ao
diagnostico da doenca

Questoes referentes ao estilo de
vida da paciente

Questdes Gerais
sobre a paciente

Qual periodo da gravidez
houve o diagnostico da
doenca?

Qual foi periodo mais
conturbado? Antes ou depois do
nascimento?

Peso e altura? (Atual
€ a0 nascer)

Qual o exame utilizado para
diagndstico?

Quiais sdo 0s exames de rotina?Ha
alguma alteracéo observada nos
mesmos?

Qual 0 nivel

cognitivo?

Houve alguma alteragéo no
Pré-natal?

Quais medicamentos sdo
utilizados e qual a forma de
administracdo dos mesmos?

Consegue reconhecer
outras pessoas em seu
meio social?

Qual foi prognéstico da
doenca?

Quiais tratamentos alternativos
sdo realizados? (Fisioterapia,

Qual a qualidade de
vida da crian¢a?

fonoaudiologia)

Relato de caso

R.A.C.B, sexo feminino, 29 anos, idade gestacional cronolégica de 11 semanas e dois
dias, realizou ultrassonografia endovaginal no qual foi observado embrido com anasarca
(edema) e provavel higroma cistico (patologia congénita extremamente rara que afeta o
sistema linfatico) levando a um possivel diagnostico de Sindrome de Turner. Para reafirmar a
hipdtese diagnoéstica foi solicitado uma nova ultrassonografia endovaginal, evidenciando
alteracdo de Translucéncianucal, acompanhado por um rastreamento ultrassonografico de
cromossomopatias (Tabela 2).0Os riscos de trissomia foram calculados para 0 momento em
que se finaliza o rastreamento.

Com a chegada do segundo trimestre de gestacdo foi realizado o exame obstétrico
morfolégico que tem como objetivo avaliar se as estruturas morfologicas fetais estdo de
acordo com a idade gestacional. O exame foi realizado com 23 semanas de gestacéo, obtendo

as seguintes caracteristicas:



Relatorio de exame obstétrico morfolégico fetal
Créanio: normal

e Cranio de forma habitual, com ecogenicidade preservada sem descontinuidades.

Sistema nervoso central: anormal

e Parénquima cerebral, pedinculos cerebrais, tAlamos, cavum do septo peldcido, foice
cerebral e corpo caloso conservados. Ventriculos laterais com dimensfes adequadas
em relacdo ao cortex cerebral. Fossa posterior com cerebelo e cisterna magna
preservada. Prega nucal nos limites de normalidade. Presenca de cistos bilaterais em
plexo cordide.

Face: normal

e Perfil caracteristico, de aspecto normal, narinas de conformacdo habitual, labios
superiores e inferiores integros. Maxilar, palato, mandibula e mento sem alteraces
identificaveis. Lingua de dimensdes normais. Orbitas esféricas de conformacéo
caracteristica podendo ser identificado cristalino de ambos os lados, camara
anteriores simétricas. Orelha de implantacdo normal (altura do mastoide) e

morfologia tipica.

Regido cervical: normal

e Sem evidéncias de massas ou tumoragfes. Vasos cervicais topicos sem desvios.

Tireoide de parénquima homogéneo e tamanho normal para a idade gestacional.

Térax: normal

e Sem evidéncias de massas ou tumoracdes. Parénquima pulmonar preservado. Espago

pleural sem evidéncias de derrame. Diafragma integro.



Area cardiaca: normal

e Area cardiaca de dimensdes, volume e relagio com os didmetros toracicos normais.
Coracdo com quatro camaras simétricas de dimensGes normais para a idade
gestacional com septo inteartriais e interventriculares integros. Apice cardiaco

voltado para a esquerda. N&o ha evidencias de derrame pericérdico.

Abddmen: normal

e Parede abdominal integra, insercdo do corddo umbilical sem anormalidades. Imagem
gastrica de topografia caracteristica e contetdo usual. Figado com ecogenicidades
normais para a idade gestacional. Rins de topografia e anatomia dentro das

normalidades.

Genital: normal

e Genitalia externa observada e definida com clareza e do sexo feminino.

Membros: normal

e Observados os membros fetais na sua integridade, com segmentos proporcionais e

simétricos. Ndo foram identificadas anormalidades grosseiras em pés e maos.

Coluna vertebral: normal

e Regiles cervical toracica, lombar e sacral sem anormalidades de curvatura, forma ou

numero de vértebras nos planos sagital, obliquo, coronal e transverso.

Corddo umbilical: normal

e Insercdo abdominal e placentaria normal. Presenca de duas artérias e uma veia. N&o

se observam cistos no cordao. Aneurismas ndo foram identificados.



Tabela 1 referente aos resultados da ultrassonografia morfoldgica

Cranio Dentro das normalidades
Sistema Nervoso Central Fora das normalidades

Face Dentro das normalidades
Regido Cervical Dentro das normalidades
Torax Dentro das normalidades
Area Cardiaca Dentro das normalidades
Abddmen Dentro das normalidades
Genital Dentro das normalidades
Membros Dentro das normalidades
Cord&o umbilical Dentro das normalidades
Coluna vertebral Dentro das normalidades

Tabela 2 referente a Rastreamento Ultrassonografico de cromossomopatias

Tabela de Ponto de Risco Razao de Risco Resultado
Riscos Corte Prévio Probabilidade | Posterior
Sindrome de 1 em 250 1/597 20,76793 1/29 Positivo
Down
Trissomia 18 1 em 100 1/1791 13,49118 1/133 Negativo
T18-13 1 em 150 1/1241 72,14053 1/18 Positivo
(conjuntamente)

e *O resultado obtido neste rastreamento em nenhum caso serd considerado como diagnostico ja que
unicamente informa o maior ou menor risco, ou probabilidade de que o feto padeca de uma

determinada enfermidade.

Durante a gestacdo o pre-natal foi seguido normalmente, os pais optaram em aguardar
até o nascimento para descobrirem o real diagndstico, pois, durante 0 exame para determinar a

possivel sindrome o feto correria risco de vida.

Apds o seu nascimento R.V.B precisou ficar internada por 22 dias no Hospital (visto
que, 8 foram passados na UTI). Em seguidaesse periodo de tempo a paciente deixou o leito

hospitalar pesando apenas 1,900 Kg e nesse momento foi solicitado a coleta de um cariotipo



com o objetivo de identificar qual anomalia genética a mesma possuia, todavia, a amostra foi

extraviada.

Apols a alta hospitalar foi-se necessario realizar uma consulta com um médico
cardiologista que acabou diagnosticando um quadro clinico de insuficiéncia cardiaca, baixo
ganho de peso e uma pneumonia importante, visto que a paciente tinha recém completado 1
més de vida. Assim sendo foi encaminhada para um hospital pediatrico renomado, localizado
no municipio de Curitiba — PR, para a realizacdo de uma cirurgia de emergéncia, sofrendo
negligencia pelos funcionarios que indagaram aos pais que a mesma nédo passaria de 1 ano de

vida caso possuisse tal anomalia genética.

Entre tantas duvidas relacionadas a hipotese diagnostica da Sindrome, foi feita uma
recoleta para efetuar novamente a anélise citogenética cariétipo com banda G, observando a

presenca de uma trissomia no cromossomo 18, sendo positiva para Sindrome de Edwards.
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Figura 1: Caridtipo da paciente em questao

Logo apos o diagndstico retornaram para o municipio de Sinop-MT e com 1 ano e 8
meses de vida foi submetida a uma cirurgia de cateterismo cardiaco decorrente da cardiopatia
que apresentava, sendo mais tarde evoluida para uma persisténcia do canal arterial (PCA), que
foi descoberta juntamente com uma pneumonia que a paciente adquiriu. Foi submetida a uma

cirurgia de fechamento de PCA, na qual ocorreu dentro dos conformes.

Seguiu normalmente até os trés anos e 11 meses, sem ingerir nenhuma medicagéo para
cardiopatias, onde comegou a apresentar as primeiras crises convulsivas. Realizou uma
consulta com um neurologista pediatrico. O encefalograma apresentou uma atividade elétrica
cerebral simétrica e desorganizada, caracterizando presenca de ondas lentas compativel com
uma lentificagdo grau 2, durante o sono houve raros grafoelementos fisiologicos normais do

sono para a idade. A medica sugeriu, atraves do resultado do encefalograma, correlacionar as



manifestacdes clinicas da paciente com as hipoteses diagnosticas de Sindrome de Lennox

GastautLike, mesmo néo visualizando a presenga de ritmo recrutante.

Em virtude das medicacbes para as crises convulsivas, a paciente comecou a
apresentar dificuldades em urinar, levando a um quadro de infec¢Ges constantes, devido a isso
a propria comecgou a ser sondada 8 vezes ao dia em seu domicilio. Recentemente é necessario
ser sondada apenas 5 vezes ao dia e € realizado EAS (exame de urina simples) a cada 15 dias
para acompanhamento das infeccdes, além disso, a maioria das suas crises convulsivas

ocorrem enquanto dorme.

Presentemente a paciente estd com 1,16m e 23 kg, realizando diferentes tipos de
tratamentos com uma equipe multidisciplinar, além do mais, a dieta e os farmacos sdo

administrados via enteral.
Discussao

Uma crianca apresentando qualquer anomalia genética gera um quadro de
preocupacdo e aflicdo tanto nos pais quanto nos profissionais envolvidos em seu nascimento.
No caso da trissomia no cromossomo 18, por consequénciaacaba concebendo cada vez mais
apreensdo, devido apresentar mais de 150 complicagfes em todo organismo do neonato,

portanto apresenta um prognostico ndo muito esperangoso. *

Assim como na Sindrome de Down a idade avancada da méde é um dos pontos mais
importantes para desenvolver uma crianca nessas condic@es, entretanto no relato apresentado
gerou controvérsias e duvidas a isso, uma vez que a méde da paciente apresentava apenas 29
anos quando estava na idade gestacional cronoldgica de aproximadamente 11 semanas. A
expectativa de vida de pacientes com sindrome de Edwards equivale a 3 meses para meninos
e 10 meses para meninas, sendo que a grande maioria dos casos em que ha uma sobrevida sdo
de pacientes do sexo feminino, todavia os neonatos acabam levando consigo um quadro

clinico muito amplo de complicacées no organismo.*®

Pode se observar no relato que a paciente levou uma qualidade de vida relativamente
boa até o seu terceiro aniversario, uma vez que comegou a apresentar uma série de crises
convulsivas o que acabou gerando a administracdo de cada vez mais farmacos o0 que acarretou

na melhora das crises, entretanto houve também um acréscimo de infecg¢fes urinarias.
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Figura 2: Imagem da paciente e caracteristicas tipicas da sindrome.
Considerac0es Finais

Portanto com base no levantamento de dados obtidos, trata-se de um caso atipico em
relacdo aos que se apresentam em revisfes bibliogréficas, visto que a patologia apresenta
niveis elevados de abortos espontaneos e uma sobrevida reduzida. Devido a isso, é importante
salientar a importancia do pré-natal para constatar alteracfes presentes no embrido, uma vez
gue auxilia na conduta a ser tomada pelos profissionais da area da salde juntamente com 0s

pais da crianca, além de ser uma fonte de estudos para o enriquecimento do meio cientifico.

Com a evolucdo da area da genética derradeiramente, possuimos a compreensao de
muitas doencas que antes eram um total mistério para a sociedade. Desse modo, o diagndstico
de cromossomopatias apresentou um grande aperfeicoamento, permitindo assim a fécil
identificacdo de patologias na fase do pré-natal. Tais patologias que acometem o0s
cromossomos sdo extremamente raras, e estdo relacionadas a mé divisdo da fase meidtica e

idade avangada da mulher.

Levando em consideracdo métodos abortivos para aliviar a preocupacdo dos pais que
conceberam a vida a uma crianca que possui um futuro nebuloso, deve-se considerar que no
Brasil essa pratica é extremamente ilegal, todavia em paises desenvolvidos é uma das
condutas que devem ser consideradas, devido ao conhecimento de poucas praticas
terapéuticas capazes de ocasionar a melhorar clinicamente de individuos que possuem tal

patologia.
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