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Sindrome de Edwards:

trissomia do cromossomo 18

Sindrome de Edwards (SE) é uma condigio genética

caracterizada por um quadro clinico amplo e prog-

ndstico inicialmente reservado, resultado da presenga
de material genético extra, vinculado ao cromossomo 18. A
principal constituigio cromossdmica observada entre estes pa-
cientes ¢ a trissomia livre, regular ou completa do cromosso-
mo 18.! Tal como em outras trissomias, existe uma relacio do
aumento da incidéncia da SE com a idade materna avancada.

Atualmente, a sobrevida e qualidade de vida dos nascidos
vivos com trissomia do cromossomo 18 (T18) vém aumen-
tando gradualmente. Temos criangas com T18 frequentando
escola, andando, conversando e inclusive pacientes chegando
3 idade adulta.?

O conhecimento do quadro clinico e do progndstico dos
pacientes com a T18 tem grande importincia no que diz res-
peito aos cuidados neonatais ¢ i decisdo de instituir ou nio tra-
tamentos invasivos. A rapidez na confirmagio do diagndstico
¢é importante para a tomada de decisdes referentes as condutas
médicas. Muitas vezes, as intervengdes sio realizadas em con-
digbes de emergéncia, sem muita oportunidade de reflexio ou
discussio e envolvem questdes médicas e éticas dificeis.?

A T18 foi descrita inicialmente em 1960 por Edwards et al
em um recém-nascido que apresentava malformacdes congé-
nitas multiplas e déficit cognitivo importante. A descrigio cito-
genética, com base na presenca adicional de um cromossomo
18, foi realizada logo ap6s a descri¢io da sindrome, em 1960,
por Smith et al.*

A SE ¢ a segunda trissomia autossdmica mais frequente-
mente observada ao nascimento, ficando atris apenas da Sin-
drome de Down (trissomia do cromossomo 21), e sua preva-
léncia gira em torno de 1 para 6.000 nascidos vivos.>

A SE se caracteriza por um quadro clinico extenso e varia-
do. Isoladamente, nenhum desses sinais ¢ patognomonico da
trissomia do cromossomo 18, porém o conjunto de sinais fe-
notipicos possibilita o diagndstico clinico feito por profissional

Autores:
Patricia Salmona e Zan Mustacchi

DEPARTAMENTO DE
GENETICA
Gest30 2019-2022

Presidente:
Patricia Salmona
Vice-presidente:
Ricardo Ghelman
Secretario:

Zan Mustacchi



recomendacoes

Departamento de Genética

bem capacitado (Quadro 1).° O diagnéstico da T18 deve ser
confirmado por meio do estudo genético, seja ele com o carié-
tipo, com técnica de hibridizago in situ fluorescente (FISH),
ou técnica de hibridiza¢io genémica comparativa (CGH),
principalmente para fins de aconselhamento genético. Outras
técnicas de genética molecular, como FISH (hibridizagio in
situ fluorescente) e CGH-array (hibridizagio gendémica com-
parativa), vém sendo utilizadas em situagdes especificas, per-
mitindo o diagndstico mais rapido em recém-nascidos.

A deficiéncia intelectual é quase sempre presente e grave
nesta sindrome. Contudo, individuos com T18 usualmente
alcancam diferentes niveis de maturagio psicomotora e sem-
pre continuam a aprender.”

O acompanhamento pré-natal, bem como diagnéstico pre-
coce, sdo fundamentais para o planejamento do nascimento
(preferencialmente via cesariana), ja que no Brasil a interrupgio
da gestagio nio é permitida por lei. Bebés com T18 frequen-
temente nascem prematuros, apresentando baixo peso e algum
sofrimento fetal, necessitando de suporte médico imediato.

Os profissionais devem utilizar curvas antropométricas
especificas para T18, principalmente para evitar obesidade no
tuturo (Figuras 1, 2 e 3).

Quadro 1 - Anomalias frequentes observadas em pacientes com T18

Abdome
+ Hérnia inguinal/umbilical

Crescimento
« Retardo de crescimento

Sistema nervoso central

« Atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor

+ Hipertonia

Craniofacial

« Occipital proeminente

+ Micrognatia

« Orelhas baixo implantadas e malformadas

« Microcefalia

Térax

« Hipertelorismo mamério

« Cardiopatia congénita

« Defeito de septo ventricular
+ Ducto arterioso patente

« Forame oval patente

« Doenga polivalvular

« Pancreas ectopico
« Diverticulo de Meckel

Urogenital

« Criptorquidia (masculino)

« Clitéris proeminente (feminino)
« Anomalias renais

« Rim em ferradura

« Rins cisticos

Membros

« Unhas hipoplasicas

+ Camptodactilia dos dedos das maos

« Pétorto congénito

« Calcéneo proeminente

« Halux dorsofletido

« Pé em mata-borrdo

« Sindactilia entre 2° e 3° dedos dos pés

Fonte: Baseado em MARION RW, et al, 1998. HODES ME, et al, 1978. KINOSHITA M, et al, 1989.
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Figura 1 - T18: curva de perimetro cefalico
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Figura 2 - T18: curva de peso
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Figura 3 - T18: curva de estatura
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Fonte: Curvas adaptadas: SOFT UK.
Growth charts. Available from:
https://www.soft.org.uk/growth.®
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Desde 2012, no Brasil, o sequenciamento das moléculas
de DNA fetais no sangue materno (NIPT- teste pré-natal nio
invasivo) também estd disponivel como uma ferramenta acu-
rada e nio invasiva auxiliando o diagndstico pré-natal.

Prognéstico

Calcula-se que acima de 90% dos casos de T18 resulte em
abortos espontineos durante a gravidez. Assim, apenas 10% che-
gard a nascer, ¢ destes, 90% nao resistiri até o final do primeiro
ano de vida. Porém, apds esse primeiro ano, a expectativa de vida
aumenta consideravelmente, chegando a 60% de sobrevida.’

No Brasil nio existem normas legais especificas sobre a
reanimagio cardiovascular de recém-nascidos com T18 em
sala de parto ou na internagio hospitalar emergencial. Contu-
do, segundo o Programa de Reanimagio Neonatal da Socieda-
de Brasileira de Pediatria, no caso de malformagdes congéni-
tas, é necessdrio ter comprovagio diagndstica (ideal pré-natal),
considerar a vontade dos pais e considerar os avangos terapéu-
ticos existentes para decidir quanto 3 conduta a ser realizada.

A conduta de ‘aguardar’ para entio iniciar a reanimagio
deve ser abandonada, pois retarda o inicio dos procedimentos
podendo resultar em um bebé com lesdes e sequelas.!

Os trabalhos cientificos que defendem o tratamento cirdr-
gico das cardiopatias em pacientes com T18 demonstram que
os procedimentos, quando realizados com total entendimento
da sindrome pelos pais e com a esperanga de melhorar a con-
digio do filho, contribuem para melhorar a expectativa de vida
dos pacientes, antecipar a alta hospitalar ¢ melhorar a qualidade
de vida dos pacientes e de sua familia.

Ha relatos que a cirurgia cardfaca, ventilagio mecinica, cor-
regio cirdrgica das complicagdes gastrointestinais, bem como
das complicagbes respiratérias, melhoraram a sobrevida no pri-
meiro ano de vida, chegando a 25%."

Possivelmente, um protocolo de Diretrizes de Atengio a
pessoa com Sindrome de Edwards - trissomia do cromosso-
mo 18 poderia auxiliar na tomada de decisdo de tratamentos
de forma precoce ¢ assertiva, evitar que as intervengdes sejam
realizadas em condig¢ées de emergéncia, respaldar de maneira
ética a conduta médica a ser tomada, sempre priorizando o pa-
ciente e levando em consideragio a vontade de seus familiares.



