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SINDROME DE EDWARDS — ASPECTOS GERAIS E RELATO DE CASO

Ana Luiza Rodrigues Lima
Lorena Ferreira Araujo

Daniel Escorsim Machado

RESUMO

A Sindrome de Edwards, ou trissomia do cromossomo 18, € uma condigdo genética
rara, caracterizada por uma copia adicional do cromossomo 18, resultando em
malformagdes multiplas e alta mortalidade neonatal. Este trabalho tem como objetivo
descrever um caso clinico de um recém-nascido do sexo masculino diagnosticado
com trissomia livre do cromossomo 18, acompanhado desde o pré-natal até o 6bito
aos 16 dias de vida. Foram utilizados métodos descritivos e exploratdrios, com coleta
de dados clinicos, exames laboratoriais e de imagem, além de entrevistas com os
responsaveis. Os achados incluem alteragdes morfolégicas fetais detectadas por
ultrassonografia, cardiopatias congénitas evidenciadas pela ecocardiografia fetal e
confirmagao diagndstica por cariotipagem. O manejo clinico envolveu cuidados
intensivos e paliativos, com apoio multiprofissional e acompanhamento psicolégico a
familia. O estudo refor¢a a importancia do diagndstico precoce, do aconselhamento
genético e da abordagem humanizada na assisténcia aos pacientes e familiares. Além
disso, destaca que a presenca da sindrome pode ocorrer mesmo em maes jovens e
sem alteragbes genéticas detectaveis, indicando possivel mutagdo espontanea.
Conclui-se que, embora o progndstico da sindrome seja reservado, a intervencao
precoce e os cuidados individualizados podem promover melhora na sobrevida e

qualidade de vida, rompendo com o estigma da “incompatibilidade com a vida”.

Palavras-chave: Sindrome de Edwards; Trissomia 18; Diagnéstico pré-natal.



ABSTRACT

Edwards Syndrome, or trisomy 18, is a rare genetic condition characterized by an extra
copy of chromosome 18, leading to multiple malformations and high neonatal mortality.
This study aims to describe a clinical case of a male newborn diagnosed with free
trisomy 18, monitored from the prenatal period until death at 16 days of life. Descriptive
and exploratory methods were applied, including the collection of clinical data,
laboratory and imaging tests, and interviews with the family. Findings revealed fetal
morphological alterations identified through ultrasound, congenital heart defects
detected via fetal echocardiography, and a definitive diagnosis confirmed by
karyotyping. Clinical management involved intensive and palliative care, supported by
a multidisciplinary team and psychological assistance for the family. The study
emphasizes the relevance of early diagnosis, genetic counseling, and humanized care
in supporting patients and families. Moreover, it highlights that the syndrome may occur
even in young mothers without detectable genetic alterations, suggesting a possible
spontaneous mutation. It is concluded that, although the prognosis remains guarded,
early intervention and individualized care may improve survival and quality of life,

challenging the label of "incompatible with life."

Keywords: Edwards Syndrome; Trisomy 18; Prenatal diagnosis.
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1.INTRODUGAO

A trissomia do cromossomo 18 foi descrita inicialmente em 1960 por Edwards e
colaboradores em um recém-nascido que apresentava malformagdes congénitas
multiplas e déficit cognitivo. Até aquele momento, a sindrome de Edwards ainda n&o
era conhecida. Somente com Edwards et al foi relatado a existéncia sobre uma “nova
sindrome trissémica” que foi nomeada primeiramente de sindrome da trissomia 17 -
18, devido a dificuldade de diferenciar os pares de cromossomos autossomos.
Somente com Rosa apud Smith et al, foi possivel determinar que o0 cromossomo
adicional era o 18. Nos anos seguintes, houve descricdes de constituicbes
cromossdmicas associadas a sindrome de Edwards, com formas de manifestacao
distintas entre si (Rosa et al., 2013).

A Sindrome de Edwards é uma enfermidade classificada como uma
aneuploidia, alteracdo cromossdémica numérica, em que ocorre a trissomia
autossdmica do cromossomo 18. A prevaléncia da doenca é de 1 para cada 3600 a
8500 nascidos vivos, sendo os individuos do sexo feminino mais afetados em
comparagao aos individuos do sexo masculino (Rosa et al., 2013). Estudos
populacionais realizados em diversos paises, como Australia, Reino Unido e Estados
Unidos, indicam prevaléncia semelhante ao nascimento, com estimativas que variam
entre 1 para 3600 e 1 para 10.000 nascidos vivos. No entanto, quando consideradas
as gestagdes interrompidas e os natimortos, a prevaléncia total pode ser ainda maior,
chegando a 1 para 2500 gestac¢des. Esses dados também apontam uma sobrevida
mais frequente entre recém-nascidas do sexo feminino, reforcando a discrepancia de
género observada nos casos clinicos (Cereda; Carey, 2012). Nessa doenga, o
paciente apresenta multiplas malformagdes, sendo principalmente cardiacas,
neurolégicas, pulmonares e esqueléticas (Cortivo; Camargo; Panis., 2021). A doenca
pode se manifestar de trés formas, sao elas: trissomia livre do cromossomo 18, sendo
esta a principal e identificada em 90% a 95% dos casos, mosaicismo cromossémico
(linhagem com trissomia livre do cromossomo 18 associada a outra normal) e
translocacgéao, que correspondem a uma media de 10% dos casos cada uma (Rosa et
al, 2013).

E considerada a segunda trissomia autossémica mais frequente observada ao
nascimento, ficando atras apenas da Sindrome de Down (trissomia do cromossomo

21). A maioria dos conceptos acometidos pela Sindrome de Edwards vai a obito
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durante a vida fetal, sendo que, dos nascidos vivos, a mediana de sobrevida tem
variado entre 2,5 e 14,5 dias (Rosa et al, 2013). Segundo (Cortivo; Camargo; Panis.,
2021), a sindrome é causada em 90% dos casos pela ndo disjungao meibdtica materna,
sendo que 50% dos erros ndo disjuncionais ocorrem na gametogénese feminina
especialmente na meiose 2, diferentemente de outras trissomias humanas onde a ma
segregacao dos cromossomos é mais frequente na meiose 1. Além disso, assim como
em outras trissomias autossémicas, a frequéncia de erros ocasionados pela nao
disjuncédo cromossOmica aumenta com o avang¢o da idade materna. No entanto, a
causa para nao disjun¢cado cromossémica € desconhecida (Cereda; Carey., 2012).

A SE caracteriza-se por um quadro clinico amplo e reservado, com
acometimento de multiplos orgaos e sistemas. As principais caracteristicas fenotipicas
presentes na doenga sido: achados neurolégicos, os quais englobam deficiéncia
mental, hipotonia e hipertonia, choro fraco com resposta diminuida ao som,
dificuldades de succdo e, principalmente, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor; anormalidades de crescimento, tais como baixo peso ao
nascimento e dificuldade no ganho de peso pés-natal; anomalias do cranio e da
face, apresenta regiao occipital proeminente, as fontanelas podem ser amplas, face
triangular, nariz e boca pequenos, micrognatia, orelhas displasicas com implantagao
baixa (lembrando orelhas de fauno); térax e abdémen, apresenta pescogo e esterno
curto, térax relativamente largo e mamilos pequenos; extremidades, punhos
cerrados, dedos sobrepostos (segundo dedo sobre 0 médio e o quinto sobre o quarto),
hipoplasia das unhas, pé torto congénito, halux curto e sindactilia; orgaos genitais,
criptorquia no sexo masculino e hipertrofia de clitéris com hipoplasia dos grandes
labios e dos ovarios no sexo feminino, além de disgenesia gonadal/ovariana;
malformagoes de 6rgaos internos, incluem hipoplasia de cerebelo, anomalias do
corpo caloso, hidrocefalia ou anencefalia, defeitos do septo ventricular e ducto
arterioso patente (Rosa et al.,, 2013). Devido as malformagdes congénitas, a
expectativa de vida é extremamente baixa (Cortivo; Camargo; Panis., 2021).

A hipotese diagndstica pode ser feita através da ultrassonografia fetal no
primeiro trimestre de gestagdo, com a medida de “transluscéncia nucal” (Cortivo;
Camargo; Panis., 2021), que visa medir a espessura da area fluida localizada na parte
posterior da nuca do feto e analisar estruturas anatdbmicas como o osso nasal € o
ducto venoso, para rastrear e avaliar o risco de sindromes cromossémicas na

gestacdo. Ademais, podem ser realizados dosagens bioquimicas (como niveis
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reduzidos de gonadotrofina coriénica humana - HCG, alfafetoproteina e estriol n&o
conjugado no soro materno) durante o primeiro e segundo trimestre de gravidez,
sendo confirmada pela cariotipagem dos cromossomos fetais, por meio de
procedimentos como a amniocentese e pungéo das vilosidades coridnicas (Trindade;
Pescador., 2021). Porém, outras variantes da doenga, como O mosaicismo ou
translocacdo, podem estar presentes exigindo testes genéticos mais avangados para
confirmacédo do diagndstico, como a técnica de hibridizagdo in situ fluorescente
(Mascarenhas et al., 2023). Niveis leves de mosaicismo para trissomia do 18 na
amniocentese pode estar associada a um prognéstico favoravel para o feto, ou seja,
com menos riscos (Chen et al., 2022).

A ecocardiografia fetal pode detectar malformagao cardiaca congénita, o que
sugere a presenca da trissomia do cromossomo 18. E um exame considerado o mais
sensivel para o diagnéstico de Sindrome de Edwards apds as 16 semanas de gravidez
(Rosa et al., 2013). O diagndstico é feito usualmente no pré-natal, mas pode ser feito
apos o nascimento da crianca. Trata-se de uma condicao clinicamente reconhecivel e
raramente confundida com outras sindromes, tais como Patau, Turner e Williams,
devido a presenca de caracteristicas faciais distintivas (Mascarenhas et al., 2023). A
maioria dos fetos acometidos pela trissomia do 18 acabam indo a 6bito durante a vida
embrionaria e fetal, a depender do grau de comprometimento clinico. Segundo Rosa
apud Tanigawa et al, alguns marcadores ultrassonograficos estariam relacionados a
uma taxa de sobrevida inferior a um més de vida, como polidramnio grave, auséncia
de fluido no estdmago, anomalia cardiaca, sexo masculino, idade gestacional e
cuidados menos intensivos devido a crenca de que os fetos ou criangas afetadas
deveriam ir precocemente a 6bito (Rosa et al., 2013). No entanto, estudos recentes
mostram que as cardiopatias congénitas sao as principais causas de o6bitos em
pacientes com a doenga. Assim, podemos concluir que o manejo neonatal intensivo,
incluindo a realizagcao de cirurgias cardiacas, poderia melhorar a qualidade de vida
desses individuos, bem como aumentar a taxa de sobrevida, que variam de 152,5 a
238 dias (Rosa et al., 2013).

O diagndstico pré-natal ou pds-natal e a etiologia da sindrome sao importantes
nao sé para o manejo clinico destes individuos, como também para o correto
aconselhamento genético a familia de maneira realista e, ndo desoladora. E de
extrema importancia que todas as possibilidades de manejo clinico do paciente sejam
explicadas e discutidas, incluindo como tomar decisbes praticas acerca de
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ressuscitagdo, cirurgia e suporte de vida (Cereda; Carey., 2012). Nos casos de
trissomia livre do cromossomo 18, ndo existe indicagdo de avaliagao citogenética dos
pais, ja que o fendbmeno da nao disjungdo cromossémica durante a gametogénese é
aleatério e nao hereditario. No entanto, nos casos de trissomia do 18 por translocacéo,
é indicado a investigacao da constituicdo cromoss6mica dos pais para verificar se um
deles é portador do rearranjo cromossémico equilibrado. Caso o cariétipo dos pais
seja normal, assume-se que a Sindrome de Edwards ocorrida na crianga tenha sido
ocasionada por uma mutagéo (Rosa et al., 2013).

A maioria dos fetos portadores da Sindrome de Edwards acabam indo a dbito
durante a vida embrionaria e fetal. As criangas que chegam a termo, por sua vez,
possuem um prognéstico bastante reservado, a depender do quadro clinico
apresentado. De forma geral, dos recém-nascidos afetados, 55 a 65% vao a ébito na
primeira semana de vida, 90% ao redor de seis meses e apenas 5 a 10% estarao
vivos ao final do primeiro ano. Além disso, individuos do sexo feminino afetados pela
sindrome tém mais chances de nascerem vivos e sobreviverem por um periodo mais
longo do que os do sexo masculino. Por outro lado, alguns casos documentados na
literatura parecem ter uma sobrevida maior devido ao fato de apresentarem
constituicdo cromossémica com mosaicismo (Rosa et al., 2013). Inumeros relatos
recentes da literatura mostraram que neonatos afetados pela trissomia do
cromossomo 18 submetidos a cuidados neonatais intensivos sobreviveram por mais
tempo do que aqueles que nao receberam (Koshida; Takahashi, 2023).

A investigacao cientifica sobre a Sindrome de Edwards é de indiscutivel
importancia, pois permite uma analise minuciosa dos fatores que contribuem para a
elevada taxa de mortalidade associada a essa condicdo genética que € uma
manifestacdo clinica incomum. Aprofundar-se nas malformacbes congénitas
caracteristicas da trissomia 18 possibilita o aprimoramento dos protocolos
diagndsticos e de manejo clinico, promovendo o desenvolvimento de técnicas de
triagem precoce, como a analise de DNA fetal livre em circulagédo, que proporciona
maior precisao na detecgao de anomalias cromossémicas. O entendimento detalhado
dos marcadores genéticos e fenotipicos especificos da Sindrome de Edwards
contribui substancialmente para o aprimoramento do aconselhamento genético,
capacitando as familias para a gestao informada da gravidez e preparando-as para as
possiveis complicagdes associadas. Além disso, a pesquisa nesta area € crucial para
orientar praticas clinicas e politicas de saude que priorizem a qualidade de vida do
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paciente, ao mesmo tempo em que oferece suporte psicoldgico e emocional adequado
as familias afetadas. A analise das implicagdes éticas e sociais desta condicéo
genética complexa também ¢é vital para assegurar que as abordagens de cuidado
respeitem a dignidade dos pacientes e promovam uma pratica de saude mais
humanizada e ética. Assim, o estudo da Sindrome de Edwards ndo apenas contribui
para o avango do conhecimento cientifico nos campos da genética e da medicina
clinica, mas também fortalece a base para a implementacao de praticas de saude que
promovam a dignidade e o bem-estar dos individuos e de suas familias (Cabrera et
al., 2021). Além disso, cerca de 95% das gestagbes com trissomia 18 resultam em
abortos espontaneos, e, nos casos em que o bebé nasce, a taxa de sobrevivéncia é
baixissima, correspondendo entre 5% e 10% dos casos que sobrevivem ao primeiro
ano. O aconselhamento genético durante o pré-natal € fundamental para a
identificacdo e reconhecimento de anormalidades no feto, possuindo importantes
implicagbes sobre 0 manejo e o suporte as familias (Trindade; Pescador., 2021).

O objetivo geral do trabalho € descrever um caso clinico de um recém-nascido
com a Sindrome de Edwards, bem como explorar o desenvolvimento e as estratégias
de superacdo das limitagdes na Sindrome de Edwards; promover a visibilidade da
sindrome e sensibilizar a sociedade e profissionais da saude; e destacar o apoio

familiar, psicoemocional e esclarecer direitos e cuidados paliativos para pacientes.

2. METODOLOGIA

O presente trabalho da Universidade do Grande Rio (UNIGRANRIO) foi
submetido e provado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) sob o nimero CAAE
89474825.7.0000.5283. O tema da pesquisa, em questao, foi escolhido devido ao
grau de parentesco familiar do paciente com uma das autoras do trabalho. O tipo de
pesquisa utilizada foi um relato de caso de carater descritivo e exploratério em relagéao
aos objetivos, ja que envolveu a descricdo e analise de um caso clinico de um
individuo diagnosticado com Sindrome de Edwards, confirmado por cariotipagem,
para destacar aspectos diagndsticos, terapéuticos e progndésticos, bem como oferecer
informacdes para manejo clinico e suporte familiar. Os critérios de inclusdo se
basearam na escolha de artigos nos idiomas portugués, inglés e espanhol, além da
preferéncia de construcdo de uma linha do tempo de 2008 - 2025. O estudo do caso
incluiu informacgdes detalhadas sobre o diagndstico, tratamento, exames laboratoriais
e de imagem e evolugao clinica, colhidos no Instituto Fernandes Figueira (IFF),
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instituicdo responsavel pelo acompanhamento clinico do paciente apdés
encaminhamento médico e aconselhamento genético. O prontuario do paciente foi
adquirido pelos responsaveis no IFF através de um autorizacdo expressa assinada
por eles para sua liberacdo. A coleta de dados incluiu informagdes sobre a historia
médica e dados clinicos, sintomas iniciais, diagnostico, malformagdes associadas
(como cardiopatias, defeitos congénitos), e exames realizados. O relato de caso foi
feito com a autorizacao prévia dos pais /responsaveis e da Universidade do Grande
Rio (UNIGRANRIO), obtida e assinada através do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) e da Carta de Anuéncia, respectivamente, em conformidade com

as diretrizes éticas para a protecao da privacidade e confidencialidade.

3. RELATO DE CASO

Paciente FMMN, nascido com 38 semanas de gestagao, natural do Rio de
Janeiro. Foi acompanhado pelo IFF (Instituto Fernandes Figueira) durante todo o pré-
natal devido as alteragdes clinicas encontradas nos exames de rotina sugestivas de
uma cromossomopatia até aquele momento, ndo diagnosticada. No periodo pos-natal,
os médicos constataram que o bebé apresentava dismorfismos faciais e corporais,
caracteristicos da Sindrome de Edwards, como sobreposi¢cdo dos dedos, pés em
formato mata-borrao (tortos), micrognatia e fontanelas (moleiras) abertas.

O diagndstico foi dado com 8 dias de vida, por meio da realizagédo do cariétipo
fetal. Ademais, para fins de investigagcdo de mosaicismo e translocacdo nos pais,
também foi realizado a cariotipagem. No entanto, nenhum achado genético que
justificasse a ocorréncia da sindrome no paciente foi encontrado, evidenciando mais
uma vez a probabilidade da doenga ter sido provocada por uma mutagédo espontanea.
Em decorréncia desse fato, o paciente veio a 6bito com 16 dias de vida devido
complicagdes relacionadas a “Sindrome de Edwards”, principalmente alteragdes
cardiorespiratérias. Exploraremos os principais resultados clinicos separados em

resultados Pré e Pds - Natais.
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3.1 RESULTADOS PRE-NATAIS

A suspeita diagnéstica surgiu ao se realizar o exame de ultrassonografia
morfolégica com 22 semanas e 1 dia de gestacéo (Figura 1), devido a presenga de
determinados achados clinicos compativeis com a doenca, tais como: hipoplasia do
ventriculo direito, pielectasia bilateral leve, presenca de cistos de plexos coroides,

além da constatagao de que o feto apresentava cardiopatia congénita.

Figura 1. Ultrassonografia Morfolégica
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O exame detectou cardiopatia congénita, cistos de plexos coroides, pielectasia bilateral e hipoplasia do
ventriculo direito, alteragcdes anatémicas compativeis com a hipotese diagnostica da Sindrome de
Edwards. Logo, houve a necessidade de uma investigagcéo clinica mais completa e detalhada.

Fonte: autoria propria (2020).

Nesse sentido, foi orientado a responsavel a necessidade de realizagdao da
“amniocentese”, devido as alteragdes clinicas encontradas, para estudo dos
cromossomos fetais e posteriormente a confirmagao do diagndstico da Sindrome de
Edwards. No entanto, a méde do paciente se negou a realiza-la, por ser um exame
invasivo e aumentar consideravelmente as chances de aborto fetal. Logo, a conduta
adotada pelo profissional médico foi encaminhar a paciente para realizagdo de um

“‘ecocardiograma fetal”, para investigar as alteragdes cardiacas existentes no paciente
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de maneira mais detalhada e especifica. Foi constatado, durante a realizacdo do
exame, a atresia pulmonar com septo integro, hipoplasia do ventriculo direito e
crescimento intrauterino anormal. Portanto, caracteristicas clinicas que se associavam

cada vez mais a suspeita diagnodstica da Sindrome de Edwards (Figura 2).

Figura 2. Ecocardiograma Fetal com Color Doppler

ECOCARDIOGRAMA FETAL COM COLOR DOPPLER

O ecocardiograma fetal detectou alteragdes cardiacas significativas como a atresia pulmonar com septo
integro, hipoplasia do ventriculo direito e crescimento intrauterino anormal.

Fonte: autoria propria (2020).

3.2 RESULTADOS POS-NATAIS

Para fins de investigacdo de mosaicismo e translocagao nos pais, foi realizado
a cariotipagem. O cariotipo tem por objetivo estudar a constituicdo cromossémica de
determinada espécie e identificar possiveis anomalias que resultem em patologias,
tais como: ganhos, perdas e rearranjos cromossdmicos. E utilizado como teste
padrao-ouro no diagnéstico da Sindrome de Edwards, detectando a trissomia
completa ou parcial do cromossomo 18 (Zen et al., 2008).

No entanto, nenhum achado genético que justificasse a ocorréncia da sindrome
no paciente foi encontrado, evidenciando mais uma vez a probabilidade da doenca ter
sido provocada por uma mutagéo espontanea. Os caridtipos do pai e da mae (Fig.3)

sao arranjos cromossémicos tipicos, ou seja, nao mostram nenhum tipo de alteracao
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genética. O caridtipo dessa sindrome é caracterizado como 47, XX, + 18 ou 47, XY,

+18 (De Souza et al., 2010).
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Cariotipo masculino normal 46, XY (lado esquerdo) e cariétipo feminino normal 46, XX (lado
direito).

Fonte: autoria prépria (2020).

O caridtipo do paciente, realizado apds o seu nascimento, revelou uma
alteragcdo cromossOmica numérica no cromossomo 18, denominada de trissomia,
caracterizada pela adigdo de uma cépia extra de um cromossomo inteiro no par 18.
Com isso, o diagnéstico da Sindrome de Edwards foi dado no periodo pds-natal (Fig.
4).
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Figura 4. Cariétipo do Paciente
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O exame mostra um uma coépia extra de cromossomo no par 18, evidenciando a Sindrome de
Edwards.

Fonte: autoria propria (2020).

Apos a confirmagao pelo cariétipo, foi solicitado uma ultrassonografia da
transfontanela para avaliar o cranio e o cérebro do recém-nascido. E feito com o
auxilio do transdutor, o qual é passado sobre a fontanela (moleira) anterior do feto ou
bebé para obter imagens cerebrais e identificar possiveis alteragdes (Vitale et al.,
2018). As principais indicacdes para realizacao do exame sao detecgao de doencgas
como hemorragia cerebral, encefalopatia hipdxico- isquémica, hidrocefalia,
neoplasias, infe¢cdes (toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus, herpes, HIV, sifilis e
outras infeccdes neonatais) e malformagdes cerebrais congénitas (Llorens-Salvador;
Moreno-Flores, 2016).

O exame realizado no paciente detectou duas alteragdes cerebrais importantes:
aumento discreto da ecogenicidade do parénquima cerebral que pode estar
relacionado a injuria hipoxico-isquémica e um afilamento da porg¢ao posterior do

corpo do corpo caloso. As alteracbes clinicas reforcam a ideia de um



comprometimento grave do sistema nervoso central (SNC) relacionado

complicagbes causadas pela Sindrome de Edwards (Figura 5).

Figura 5. Ultrassonografia da Transfontanela
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O exame detectou alteragdes importantes no sistema nervoso central do bebé, devido a falta
de oxigenacdo e fluxo sanguineo na regido, reforcando a ideia de complicagdes significativas

ocasionadas pela doenca.

Fonte: autoria propria (2020).

Apos a constatagdo da gravidade do caso, o paciente foi admitido na UTI

Neonatal, em 30/06/2020, para observacao clinica e realizagdo de exames (Figura 6).

No dia 03/07/2020, foi iniciada a dieta, porém no dia 12/07/2020 ela foi suspensa e foi

mantida nesse estado até a data do 6bito. Com relagdo ao quadro respiratério, o

paciente apresentou aumento da area cardiaca, visto através do Raio-X e nao evoluiu

positivamente ao longos dos dias, conforme relatado em seu prontuario médico.



21

Figura 6. Admissio
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Apds a admissao na UTI neonatal, os cuidados paliativos foram iniciados com a autorizagédo
dos pais, visando trazer conforto ao paciente.

Fonte: autoria propria (2020).

A admissao do paciente traz o histérico gestacional da mae com sorologias (IgM
e IgG) negativas para toxoplasmose, hepatite B, hepatite C e HIV. A urocultura
realizada na mae do paciente também foi negativa.

Com relagao ao historico gestacional do bebé, obtido por meio de exames como
ultrassonografia e ecocardiograma fetal, foi relatado a presenca da hipoplasia do
ventriculo direito (VD), cistos de plexos coroides, pielectasia bilateral, polidramnio,
cardiopatia complexa, cisto de corddo leve. O ecocardiograma fetal revelou a
existéncia de atresia pulmonar com septo integro.

O paciente FMMN nasceu no dia 30/06/2020 com morte aparente, as 12h36,
pesando 1.968g por meio de parto cesareo. Apresentava-se bradicardico, sendo
aspiradas as vias aéreas superiores, ventilagdo com pressao positiva (VPP) com
ventilador manual em T, FiO2 100%, sem resposta. Entubado com tubo orotraqueal
(TOT) 3,5, foi realizada massagem cardiaca externa com melhora da frequéncia
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cardiaca (FC) para 70bpm, feito cateterismo umbilical venoso e em paralelo 2 doses
de adrenalina pelo TOT. Apés cateterismo, 1 dose de adrenalina via endovenosa (EV),
expansao volumétrica 20 ml/kg, bicarbonato, com melhora na frequéncia cardiaca.

A conduta terapéutica adotada foi submeter o paciente a dieta zero, prostin
0,02, HV SG 10%, TH 67 TIG 4.6 e THT 79.1, foram administrados dois antibioticos
(ampicilina e gentamicina), além do fenobarbital - dose de ataque 20, vacina da
Hepatite B, vitamina K e crede. Foi colhido o cari6tipo, DNA de sangue de cordao e
gasometria. Foi solicitado a coleta da hemocultura e um Raio X de torax.

A partir dos achados vistos anteriormente, fica claro que o quadro clinico da SE
€ particular, reservado e complexo, necessitando de métodos de tratamento
intervencionais que envolvam uma equipe multidisciplinar, bem como métodos de
tratamento paliativos quando os tradicionais ndo sao suficientes para a melhora do
bem-estar fisico do paciente.

O paciente apresentou FOP (forame oval patente), ventriculo direito
hipoplasico, aorta ascendente ectasiada, atresia pulmonar com septo integro (parece
haver comunicagéao interventricular perimembranosa ocluida por tecido da tricuspide)
e canal amplo.

As medicagbes administradas foram Prostin e a Dobutamina (Figura 7). O
Prostin é indicado na terapéutica paliativa para manutencdo temporaria da
funcionalidade do canal arterial, isto €, responsavel por relaxar os musculos da parede
do canal arterial, impedindo que este se feche até que se possa proceder a cirurgia
corretiva ou paliativa em recém-nascidos diagnosticados com anomalias cardiacas
congénitas (Pfizer, 2021). A dobutamina é um farmaco inotropico utilizado no
tratamento de insuficiéncia cardiaca descompensada por meio do aumento da
atividade cardiaca (Cabral; Campos., 2023). A terapia medicamentosa utilizada visava
a manutencao das fungdes cardiorespiratérias, de modo a retardar o colapso de duas
estruturas muito importantes para o corpo humano: coragao e pulmbes, para impedir

que a doencga evoluisse para um possivel obito.
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F|gura 7 Evolugao Cardiolégica (UTI Neonatal)
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Na tentativa de uma evolugao cardlaca posmva foram adm|n|stradas duas medicacgbes
importantes no tratamento de insuficiéncia cardiaca aguda, o prostin e a dobutamina.

Fonte: autoria propria (2020).

A pediatra responsavel pelo caso conversou com os pais sobre a gravidade do
quadro clinico apresentado e a possibilidade de sindrome genética (Figura 8). Além

disso, informou também que exames para esclarecimento do tipo de sindrome foram

coletados.
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Figura 8. Psicologia
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A psicdéloga, responsavel pelo caso, relata a reagao do casal frente a revelagédo do diagndstico.
Fonte: autoria propria (2020).

No dia 01/07/2020, foi realizado a entrevista inicial com Moniky e Vinicius, pais do
FMMN, na qual a psicologa relatou que o casal possui um relacionamento de 7 anos
e que a gestacao foi planejada e desejada, sendo o paciente o primeiro filho deles.
Demonstraram um bom relacionamento, o que pode ter contribuido para o
enfrentamento da situacédo frente a internacdo do seu filho. A profissional relatou
também que os genitores possuem uma boa rede de apoio, suporte social e que
estavam planejando sua rotina para irem ao hospital ficar com seu bebé.

Na semana seguinte, em 09/07/2020, ocorreu uma reunidao multidisciplinar com
0s pais para comunicar a confirmacado do diagndstico de Sindrome de Edwards e
iniciar os cuidados paliativos, com a permissdo da familia. O casal demonstrou ter
compreendido as informacdes passadas, fizeram perguntas e esclareceram possiveis
duvidas. A equipe se colocou a disposi¢cao e familia seguiu em acompanhamento
psicologico. Apos a reunido, durante o atendimento psicolégico, Moniky e Vinicius

relataram ja terem conhecimento sobre a possibilidade da Sindrome de Edwards
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ainda no pré-natal, mas optaram por n&o realizar o exame de amniocentese devido
aos riscos associados. Esse tempo foi fundamental para que assimilassem a
possibilidade de seu bebé ser diagnosticado com a doenca e, diante da confirmagao
do diagndstico, conseguiram lidar com essa realidade. Expressaram o desejo de que
FMMN nao sofra diante da situagdo clinica apresentada e utilizaram a fé como
principal recurso de enfrentamento e para dar sentido ao momento dificil pelo qual
passaram. Seguiram em acompanhamento psicolégico e ficou acordado a
possibilidade de verificar com a equipe médica a possibilidade de os avés visitarem o
neto.

As 10h30 de 16/07/2020, a equipe médica em conjunto com a psicologia
comunicou o 6bito ao pai do paciente, Vinicius. Foi relatado que ja imaginavam o pior
cenario apos ter recebido uma ligacédo da UTI durante a madrugada. Demonstrou
profunda tristeza pela perda do filho, mas encontraram suporte e conforto em terem
tido a oportunidade de conhecer, cuidar e viver esse tempo com seu primogénito.
Relataram confianca na equipe médica por saberem que seu filho foi muito bem
cuidado e agradeceram todo os cuidados prestados. A profissional de saude colocou
o servigo de psicologia a disposigao.

A causa da morte foi dada decorrente de complicacbes relacionadas a

“Sindrome de Edwards”, principalmente altera¢des cardiorespiratorias (Fig. 9).
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Figura 9. Causa da Morte
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A certidao de 6bito intitula a Sindrome de Edwards como a causa da morte do paciente.
Fonte: autoria propria (2020).

4. DISCUSSAO

A Sindrome de Edwards é uma alteragao genética caracterizada pela adi¢cao
de uma copia extra de um cromossomo no par 18. A ecocardiografia fetal,
especialmente quando realizada por volta das 20 semanas de gestagao, pode detectar
a presenca de complicag¢des provenientes de cardiopatias congénitas, principal causa
de mortalidade em pacientes afetados pela doenga (Dowaikh et al., 2024). Além disso,
para a confirmacgao é realizada a cariotipagem (Rosa et al., 2013).

Para realizar o cariotipo, € necessario fazer a coleta de células vivas e frescas,
usualmente uma amostra de sangue obtida através da punc¢ao venosa. O material é
submetido a um meio de cultura especifico e recebe a agdo de uma substancia

denominada de “colchicina”, responsavel por bloquear a divisdo celular na metafase
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mitotica, fase para melhor visualizagdo dos cromossomos. Posteriormente, o nucleo
das células é turgido (inchado) para que possa receber a agado de duas substéncias
fixadoras, metanol e acido acético, responsaveis por romper a membrana celular e
fixar esse material. Apos isso, um pellet, composto por nucleo e células em divisdo
celular, é formado e corado com uma coloracao especifica chamada de “Bandamento
G ou Bandamento Giemsa”, que possibilita a diferenciacdo das bandas dos
cromossomos entre cores claras e escuras. Por fim, o material é lido em
equipamentos proprios para as metafases serem visualizadas e o caridtipo ser
confeccionado. Cabe ressaltar que, outras técnicas como a hibridizacdo in situ
fluorescente (FISH), visa identificar alteragcbes muito pequenas nos cariétipos como
translocacoes, vém sendo utilizadas na deteccdo de pacientes com a trissomia do
cromossomo 18, especialmente em situagdes especificas, como no diagndstico rapido
em recém-nascidos e na detecc¢ao da sindrome ainda no periodo pré-natal (Rosa et
al., 2013).

Apds a confirmacdo do diagndstico, a escolha da conduta terapéutica no
tratamento de neonatos é de vital importancia para o aumento da taxa de sobrevida
desses pacientes. Um estudo observacional feito por (Koshida; Takahashi., 2023)
comparou os resultados de sobrevivéncia de dezessete neonatos com a trissomia livre
do cromossomo 18 no primeiro més de vida entre 2007 e 2019, submetidos a cuidados
intensivos e nao intensivos. Excluindo-se um bebé com a trissomia parcial do
cromossomo 18, um total de 17 individuos com a trissomia livre foram analisados. Eles
foram divididos em dois grupos: grupo intensivo apresentava 12 bebés, enquanto o
grupo de terapia nao intensiva apresentava 5 bebés. O diagnéstico foi confirmado por
cariotipo antes ou depois do nascimento. Apds a confirmacdo da doenca, foram
oferecidas trés formas de assisténcia médica: cuidados paliativos, restritivos e
intensivos. Os bebés que foram enquadrados dentro dos cuidados restritivos ou
paliativos foram classificados como grupo ndo intensivo, ou seja, aqueles que nao
estdo sujeitos a tratamentos altamente invasivos, como: ressuscitacao
cardiopulmonar, intubacao endotraqueal e procedimentos cirurgicos. Os bebés que
receberam tratamentos intensivos foram enquadrados dentro do grupo de cuidados
intensivos.

Os critérios de comparagao dos resultados levaram em conta a taxa de
sobrevivéncia e a taxa de alta hospitalar. Em suma, todos os 5 bebés do grupo nao

intensivo morreram dentro de um més de vida, enquanto 8 neonatos (67%) do grupo
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de cuidados intensivos morreram e os 4 neonatos restantes (33%) sobreviveram por
trés anos. Cabe ressaltar que, o tempo médio de sobrevivéncia foi 0 no grupo de
terapia ndo intensiva e de 7 meses no grupo de terapia intensiva, respectivamente.
No entanto, aproximadamente metade dos bebés do grupo intensivo receberam alta
com vida, ja todos os bebés do grupo de terapia ndo intensiva morreram durante a
hospitalizagcdo. Logo, os achados sugerem que os bebés que foram submetidos ao
grupo de terapia intensiva tiveram melhorias significativas nos resultados das taxas
de sobrevivéncia e alta hospitalar. Além disso, o artigo deixa claro que a Sindrome de
Edwards nao deve ser considerada uma doenca historicamente letal devido ao seu
prognostico complexo e particular, mas sim como uma enfermidade que pode ter um
prognostico fora do esperado, principalmente se neonatos forem submetidos a
cuidados intensivos hospitalares, que garanta minimamente qualidade de vida para
os pacientes afetados e para as familias envolvidas.

Dados da literatura indicam que a idade reprodutiva materna avancada é o fator
predisponente mais importante para a nao disjungédo dos cromossomos maternos,
principalmente na meiose 2 (Rosa et al., 2013). Entretanto, o caso relatado rompe
com o paradigma cientifico observado hodiernamente, por ndo seguir a etiologia
habitual da doenga, ou seja, a idade materna avangada n&o esta presente na genitora.
Além disso, os pais ndo possuem qualquer alteragdo em seu genodtipo, tais como:
trissomia livre do cromossomo 18, translocagédo ou mosaicismo. Tal fato torna o relato
de caso apresentado ainda mais incomum, visto que essas alteragdes geralmente
estdo presentes em diversos casos de Sindrome de Edwards.

Os genitores foram submetidos ao exame de “cariotipagem” e nao foram
encontrados nenhum tipo de alteragdo cromossdémica que explique a ocorréncia da
sindrome genética no paciente em questao. Entao, é possivel assumir que a Sindrome
de Edwards ocorrida na crianga tenha sido ocasionada por uma mutacao, ou seja, um

evento aleatdrio isolado e nao hereditario (Rosa et al., 2013).

5. CONCLUSAO

Observou-se, portanto, que a Sindrome de Edwards ndo é caracteristica
somente da idade materna avancada, mas também pode afetar mulheres jovens em
idade inferior a 35 anos, como foi o caso da mae do paciente. Logo, concluimos que

esse achado pode ser considerado um novo avango para literatura e para ciéncia,
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contribuindo para o surgimento de novas pesquisas sobre a etiologia da doencga,
formas de tratamento e de manejo clinico.

Portanto, fica claro que o conhecimento sobre o quadro clinico do paciente é
de suma importancia para definir o seu prognaostico, estabelecer e alinhar tratamentos
especificos individualizados, de acordo com a alteracéo clinica apresentada. Cabe
ressaltar também que alteragdes cardiacas, como a hipoplasia do ventriculo direito,
sdo complicacdes comuns ocasionadas pela doenga e a principal causa de
mortalidade em pacientes com a Sindrome de Edwards. Além disso, é importante
salientar a importancia de intervengdes paliativas minimas, sejam elas cirurgicas ou
nao cirurgicas, em um manejo mais eficiente e humano da doencga para redugao das
taxas de hospitalizacao e estabilizacdo do quadro clinico apresentado pelo paciente.
Talvez, a partir dessas agdes, seja possivel romper com o uso do termo “incompativel
com a vida”, ainda muito comum na literatura, e tornar evidente a visibilidade para a
luta dos pacientes e suas familias, por meio da conscientizagcado sobre a doenca e da
humanizacao dos profissionais da saude especialmente voltada para as doengas de

carater genético.
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