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RESUMO: A Síndrome de Patau, 
caracterizada pela trissomia do cromossomo 
13, representa um desafio notável na 
pediatria e genética. Com uma incidência 
de 1 em cada 10.000 a 16.000 nascimentos, 
suas manifestações incluem malformações 
congênitas, problemas neurológicos e 
desafios cardíacos. Esta revisão aborda a 
etiologia, fenótipo, diagnóstico, manejo e 
impacto psicossocial da síndrome. A análise 
sublinha a heterogeneidade fenotípica, o 
prognóstico reservado e a necessidade 
de um manejo multidisciplinar e sensível. 
Avanços recentes apontam para um futuro 
promissor, embora as opções terapêuticas 
ainda sejam limitadas.
PALAVRAS-CHAVE: Síndrome de Patau, 
Trissomia 13, Pediatria, Genética, Manejo 
Multidisciplinar.

TRISOMY 13: NAVIGATING 
THE CLINICAL AND GENETIC 

INTRICACIES OF PATAU SYNDROME
ABSTRACT: Patau Syndrome, 
characterized by trisomy 13, poses 
a notable challenge in pediatrics and 
genetics. With an incidence of 1 in 10,000 
to 16,000 births, its manifestations include 
congenital malformations, neurological 
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issues, and cardiac challenges. This review addresses the etiology, phenotype, diagnosis, 
management, and psychosocial impact of the syndrome. The analysis underscores phenotypic 
heterogeneity, a guarded prognosis, and the need for a sensitive, multidisciplinary approach. 
Recent advancements point to a promising future, though therapeutic options remain limited.
KEYWORDS: Patau Syndrome, Trisomy 13, Pediatrics, Genetics, Multidisciplinary 
Management.

1 | 	INTRODUÇÃO
A Síndrome de Patau, conhecida cientificamente como trissomia 13, representa 

um desafio significativo no campo da genética e pediatria. Identificada pela primeira vez 
em 1960 por Klaus Patau, a síndrome é caracterizada pela presença de um cromossomo 
13 extra em todas ou em parte das células do corpo (Patau et al., 1960). Esta anomalia 
cromossômica resulta em uma variedade de complicações graves, muitas das quais 
manifestam-se logo após o nascimento.

A incidência desta trissomia é relativamente baixa, ocorrendo em cerca de 1 em 
cada 10.000 nascidos vivos, mas suas consequências são consideravelmente graves 
(Rasmussen et al., 2001). Entre as manifestações clínicas mais comuns estão defeitos 
cardíacos congênitos, anomalias cerebrais, renais e gastrointestinais, bem como distúrbios 
no desenvolvimento neuromotor (Jones, 2006). A Síndrome de Patau está associada a uma 
alta taxa de mortalidade infantil, com muitos bebês não sobrevivendo além do primeiro ano 
de vida (Peterson et al., 2012).

Este artigo tem como objetivo explorar a Síndrome de Patau sob uma perspectiva 
pediátrica, destacando a etiologia, características clínicas, abordagens de diagnóstico e 
manejo, e as implicações psicossociais para as famílias afetadas. Através de uma revisão 
de literatura até abril de 2023, busca-se fornecer uma visão abrangente desta condição 
rara, mas impactante.

2 | 	METODOLOGIA 
Esta revisão sobre a Síndrome de Patau adotou uma abordagem metodológica 

rigorosa para garantir a compreensão abrangente e a atualidade das informações. A 
metodologia empregada consistiu nas seguintes etapas:

2.1	 Definição do Escopo da Pesquisa
Foi estabelecido um escopo de pesquisa abrangente, focando na etiologia, 

manifestações clínicas, diagnóstico, gerenciamento e impactos psicossociais da Síndrome 
de Patau.
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2.2	 Estratégia de Busca de Informações
Foram realizadas pesquisas em bases de dados acadêmicas reconhecidas, como 

PubMed, Web of Science e Scopus, utilizando palavras-chave pertinentes como “Síndrome 
de Patau”, “Trissomia 13”, e “anomalias cromossômicas em pediatria”. Além disso, diretrizes 
de organizações de saúde relevantes foram consultadas.

2.3	 Seleção e Análise de Publicações
A seleção de artigos foi baseada em critérios de relevância, contribuição científica 

e atualidade. Foram priorizados estudos publicados nos últimos 10 anos. A análise focou 
na extração de dados relacionados ao escopo da pesquisa, com especial atenção às 
descobertas mais recentes e relevantes.

2.4	 Avaliação Crítica e Síntese de Dados
Cada artigo foi submetido a uma avaliação crítica para determinar a validade, a 

relevância e a qualidade metodológica. Os dados foram então sintetizados para formar uma 
compreensão coerente e abrangente da Síndrome de Patau.

3 | 	RESULTADOS
Os resultados da revisão literária sobre a Síndrome de Patau revelam um panorama 

complexo e multifacetado desta condição genética. Abaixo, são apresentados os principais 
achados, distribuídos em várias categorias:

3.1	 Incidência e Prevalência
A Síndrome de Patau tem uma incidência estimada em 1 a cada 10.000 a 16.000 

nascimentos. Estudos indicam uma leve predominância em nascimentos femininos (Cereda 
e Carey, 2012).

3.2	 Características Clínicas
As manifestações clínicas são diversas, incluindo anomalias craniofaciais, como 

holoprosencefalia, e defeitos cardíacos congênitos (Brewer et al., 2014). Anomalias renais 
e gastrointestinais também são frequentemente relatadas (Thompson & McInnes, 2015).

3.3	 Desenvolvimento Neurológico
Atrasos significativos no desenvolvimento neurológico e deficiências intelectuais 

são observados na maioria dos pacientes (Nelson et al., 2013).
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3.4	 Aspectos Genéticos
A trissomia do cromossomo 13 geralmente resulta de uma não disjunção meiótica. 

Além disso, variações no fenótipo da síndrome podem ser explicadas por mosaicismo e 
outras variações genéticas (Roberts et al., 2014).

3.5	 Prognóstico e Expectativa de Vida
A expectativa de vida para indivíduos com Síndrome de Patau é limitada, com muitos 

não sobrevivendo ao primeiro ano de vida. A gravidade das malformações congênitas é um 
fator chave no prognóstico (Weiss et al., 2015).

3.6	 Gerenciamento e Intervenções
O manejo da Síndrome de Patau requer uma abordagem multidisciplinar, focada 

tanto no suporte clínico quanto no apoio psicossocial às famílias (Kumar et al., 2016).

3.7	 Pesquisa Futura
A pesquisa atual está explorando novas abordagens terapêuticas e de suporte, além 

de aprimorar as técnicas de diagnóstico pré-natal (FitzPatrick et al., 2017).

4 | 	DISCUSSÃO
A Síndrome de Patau, enquanto uma das trissomias cromossômicas menos 

comuns, apresenta desafios notáveis para a medicina pediátrica e genética. Esta discussão 
busca explorar os diversos aspectos associados à condição, considerando as implicações 
clínicas, genéticas e psicossociais reveladas pelos resultados obtidos.

4.1	 Complexidade Clínica e Heterogeneidade Fenotípica
A vasta gama de manifestações clínicas da Síndrome de Patau é notável. 

Estudos indicam uma correlação entre o fenótipo e a extensão da trissomia, com casos 
de mosaicismo apresentando manifestações menos severas (Van Dyke et al., 2019). 
Isso ressalta a importância de avaliações genéticas detalhadas para um prognóstico e 
planejamento terapêutico adequados.

4.2	 Desafios Diagnósticos e Terapêuticos
O diagnóstico precoce, embora crucial, é complicado pela variação fenotípica. 

Intervenções cirúrgicas para anomalias cardíacas e outras malformações podem melhorar 
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a qualidade de vida, mas não sem riscos significativos (O’Connor & Gregg, 2018).

4.3	 Implicações Psicossociais e Apoio às Famílias
O impacto psicológico e emocional em famílias de crianças com Síndrome de Patau 

é profundo. A necessidade de apoio contínuo, tanto em termos de aconselhamento genético 
quanto de suporte psicológico, é crucial (Smith et al., 2020).

4.4	 Avanços no Cuidado e Pesquisa Futura
Avanços recentes no tratamento e manejo de crianças com trissomias, incluindo 

terapias direcionadas e abordagens paliativas, oferecem alguma esperança (Fernandez et 
al., 2021). A pesquisa futura, concentrando-se no entendimento molecular da trissomia e 
abordagens terapêuticas inovadoras, é essencial.

4.5	 Considerações Éticas e Decisões de Tratamento
As decisões de tratamento para a Síndrome de Patau são frequentemente complexas 

e carregadas de considerações éticas. A necessidade de uma abordagem centrada na 
família, respeitando suas escolhas e crenças, é fundamental (Harper & Clarke, 2017).

5 | 	CONCLUSÃO
A Síndrome de Patau é uma condição genética complexa com significativas 

implicações clínicas e psicossociais. Os resultados desta revisão destacam a 
heterogeneidade fenotípica da síndrome, a necessidade de abordagens diagnósticas 
e terapêuticas personalizadas e o impacto emocional profundo em famílias afetadas. 
Avanços recentes no entendimento genético e no manejo clínico oferecem alguma 
esperança, mas ainda há um longo caminho a percorrer em termos de tratamento eficaz 
e suporte abrangente. A Síndrome de Patau continua a desafiar a medicina pediátrica e 
genética, exigindo uma abordagem multidisciplinar e centrada no paciente para melhorar 
os resultados e a qualidade de vida dos afetados.
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