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Adolescente com sindrome de Edwards: relato de um caso raro

Teenager with Edwards’ syndrome: a rare case report

Igor Soares Trindade', Marise Vilas Boas Pescador’

Palavras-chave: Resumo

Sindrome de Edwards, A sindrome de Edwards é uma doencga genética grave (trissomia do cromossoma 18) e que possui um prognéstico
Prognéstico, bastante reservado, resultando em morte prematura do portador. Esse estudo teve como objetivo relatar um caso
Qualidade de Vida. de sobrevida de uma paciente com a referida sindrome, atualmente com 12 anos de idade, com diagndstico nos

primeiros meses de vida, sua evolugdo clinica e os tratamentos realizados pela mesma. O tratamento multidisciplinar
realizado pela adolescente desde os primeiros meses de vida reforga a importancia dessa abordagem para melhora
na qualidade de vida dos portadores dessa sindrome.

Keywords: Abstract

Edwards’ Syndrome, Edwards’ syndrome is a severe genetic disease (chromosome 18 trisomy) that has a very restrict prognosis, resulting
Prognosis, in premature death of the carrier. This study aims to report a case of survival of 12 years old girl diagnosed in the first
Quality of Life. months of life, her clinical evolution and the treatments performed by it. The multidisciplinary treatment performed
by the adolescent since the first months of life shows the importance of this approach to improve the quality of life of
patients with this syndrome.
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A sindrome de Edwards (SE) é uma trissomia autos-
sdmica do cromossoma 18, apresentando um quadro clinico
amplo, com acometimento de multiplos érgdos e sistemas,
sendo a segunda trissomia autossGmica mais frequentemente
observada ao nascimento, ficando atras apenas da sindrome de
Down. Sua prevaléncia estimada é de 1 caso para cada 3.600
a 8.500 nascidos vivos, tendo como caracteristica o caridtipo
47, XX, +18 ou 47, XY, +18%.

O sexo feminino é mais afetado que o sexo masculino,
na proporgao de 4 meninas para cada menino que nasce com
a doenca. Sua incidéncia em gestacGes que ndo evoluem até
o termo é alta, porém 95% delas progridem para abortos,
ocorrendo na maioria das vezes, de maneira espontanea?.

A hipotese de diagndstico da SE pode ser feita pela ul-
trassonografia fetal e através de niveis bioquimicos (dosagens
diminuidas de gonadotrofina coriénica humana - HCG), porém
a confirmacdo diagndstica se da pela andlise dos cromossomos
fetais através de métodos como amniocentese e punc¢do das
vilosidades coribnicas®.

As manifestacdes clinicas da sindrome s&o diversas com
descricdo na literatura de mais de 130 diferentes anomalias
podendo envolver praticamente todos os 6rgdos e sistemas,
as caracteristicas fenotipicas mais comumente presentes sdo:
deficiéncia mental grave com retardo no desenvolvimento
neuropsicomotor; anormalidades de crescimento, créanio e
face, térax e abdome, extremidades, 6rgaos genitais, além de
malformacGes em dérgdos externos*®.

Em torno de 90% dos individuos que possuem a trisso-
mia acabam falecendo no primeiro ano de vida, com algumas
excecdes para criancas de origem ndo caucasoide, que acabam
tendo uma expectativa de vida um pouco maior’, 30% dos aco-
metidos pela sindrome falecem nos primeiros 30 dias de vida®.

Relatar um caso de sobrevida de uma paciente com SE,
analisando sua evolugdo clinica e os tratamentos realizados
pela mesma.

KVSC, sexo feminino, 12 anos, natural de Capitdo Le-
onidas Marques, apresentou nascimento pretermo limitrofe
(37 semanas) por parto cesareo, com 2,310g de peso (pe-
gueno para idade gestacional - PIG), 42cm de comprimento
e perimetro cefadlico medindo 32,5 (252 percentil). O Apgar
foi 3 no primeiro minuto e 7 no quinto minuto, necessitando
de estimulagdo tatil e oxigénio inalatdrio na sala de parto. A
mae fez pré-natal sem intercorréncias durante esse periodo.

No periodo neonatal apresentou complicagdes respi-
ratdrias e cardiacas com diagndstico de comunicagao inter-
ventricular, necessitou de cuidados em unidade de terapia
intensiva (UTI) sendo suspeitado de sindrome de Edwards
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pelas manifestacGes clinicas apresentadas, como: choro débil,
dificuldade de succdo e alguns outros sinais caracteristicos da
sindrome, como maos cerradas, hipoplasia de unhas, pesco¢o
curto; hipertonia e com uma facies caracteristica (microcefalia,
microrretrognatia, além de um palato alto e arqueado), sendo
encaminhada para um hospital de maior complexidade. Per-
maneceu 4 meses internada na UTI pediatrica, sendo confir-
mado o diagndstico de SE através da realizagdo do caridtipo
com aproximadamente 30 dias de vida. A menor apresentou
dificuldade no desmame ventilatério e na degluticdo, apresen-
tando também crises de apneia e um episddio de pneumonia
aspirativa durante o periodo de internagdo, recebendo alta
para o domicilio com traqueostomia e gastrostomia.

Apds a alta hospitalar, permaneceu em tratamento
e acompanhamento médico em um centro universitario na
cidade de Cascavel (Parana), dos 4 aos 10 meses de vida,
quando retornou a cidade de origem com 5,950kg de peso
corporal, sendo iniciado acompanhamento na APAE com a
equipe multidisciplinar, com tratamento estimulatério através
de fisioterapia motora e respiratdria, fonoterapia e terapia
ocupacional.

A crianga realiza acompanhamento com cardiologista
desde o nascimento, sem nenhuma intercorréncia de maior
complexidade. Apresenta B3 a ausculta, uma CIV com meca-
nismo de fechamento de 0,7mm e um ECG em ritmo sinusal,
sem sobrecarga, considerado normal para idade. Durante
todo esse periodo de consultas e acompanhamento na APAE,
apresentou algumas internac¢des na cidade de origem, devido
a quadros de baixa gravidade, como bronquite, pneumonia e
gastroenterite, sem maiores complicagGes.

Em fevereiro de 2017, foi realizada uma cirurgia orto-
pédica devido a um encurtamento de tenddo aquileu, trans-
correndo sem complicac¢des.

Atualmente, a menor estd iniciando a puberdade,
com estadiamento puberal com base nos critérios de Tanner
com pilificacdo grau 1 e desenvolvimento de mamas grau 1
a esquerda e 2 a direita. Esta com 23,6 kg de peso corporal,
estatura aproximada de 128cm (houve dificuldade técnica na
aferigdo devido a hipertonia de membros inferiores). Além do
acompanhamento médico, a crianca faz fonoterapia uma vez
por semana e terapia ocupacional, onde sdo praticados estimu-
los para habilidade cognitiva, treino proprioceptivo, intencao
comunicativa e interagdo com o meio, bem como fisioterapia
com realizacdo de exercicios de integracdo sensorial 2 vezes
por semana, apresentando boa resposta a essas atividades,
conseguindo realizar postura sentada sem apoio e rastejar
sentada por todo ambiente.

A sindrome de Edwards é uma doenca genética grave
que apresenta iniUmeros sistemas acometidos. Manifestagdes
com baixo peso ao nascer, choro fraco, suc¢do débil, palato
alto, micrognatia e mamilos pequenos sao algumas das



peculiaridades presentes em recém-nascidos que apresentam
a doenga®™, No presente estudo, a paciente apresentava a
maioria dessas caracteristicas que somada as facies sindro-
micas da crianca possibilitaram que a hipétese de SE fosse
levantada, sendo esse diagndstico confirmado nos primeiros
30 dias de vida (Figura 1).

Figura 1. Nota-se joelho em valgo, pés voltados para dentro (in-toeing) e facies
caracteristicas da sindrome.

Devido ao progndstico reservado da sindrome, a
confirmacdo diagndstica precoce é importante ndo sé para
o adequado manejo clinico destes individuos, como também
para o correto aconselhamento genético a ser ministrado a
familia. A suspeita diagndstica SE no periodo pré-natal pode
ser levantada pela ultrassonografia fetal (incluindo a realizacdo
da medida da translucéncia nucal) pelas dosagens bioquimicas
(como niveis reduzidos de gonadotrofina coriénica humana,
alfa-fetoproteina e estriol ndo conjugado no soro materno
durante o primeiro e o segundo trimestre de gravidez), e
confirmada pela andlise cromossOmica fetal por meio de
procedimentos como a puncdo das vilosidades coribnicas e a
amniocentese®. No Brasil, a identificagdo dos pacientes com
trissomia do cromossomo 18 durante o pré-natal é importante,
especialmente para planejar o nascimento, uma vez que a
interrupc¢do da gravidez nao é permitida por lei'l.

A sobrevida dos individuos acometidos é baixa, a
maioria dos fetos portadores da sindrome ndo chega ao ter-
mo, evoluindo para ébito ainda no periodo fetal. Dos recém-
-nascidos afetados, 90% irdo ao ébito até os 6 meses de vida'4.
A crianga relatada neste estudo apresentava uma idade muito
acima da considerada como limite de expectativa de vida para
os individuos acometidos pela sindrome.

Raramente os portadores de SE alcangam a fase da
adolescéncia, principalmente devido a seriedade das malfor-
macdes cardiorrespiratdrias que acontecem esses individuos®?.
Criangas com mais de 30 dias de vida frequentemente mor-
rem em decorréncia de problemas cardiacos®*. No presente
caso, a crianga ja apresenta 12 anos de idade, esta em fase
inicial de desenvolvimento puberal, sendo considerada assim
uma adolescente e, diferente do estudo relatado por Torres
et al. (2005)*?, ndo apresenta nenhuma alteragdo cardiaca
significativa além da presenca de B3 a ausculta e uma CIV
perimembranosa de via de saida minima, sem a presenca de
complicagGes respiratdrias mais graves.

Devido aos poucos casos relatados na literatura com
uma expectativa de vida prolongada, quando se considera o
tratamento para os portadores da sindrome, ndo existe ainda
protocolos que deixem claro seu beneficio. A menor citada nes-
se estudo, apresenta atendimentos voltados para a melhoria
de seus déficits motores e cognitivos, interagdo com o meio
e também o fortalecimento de sua motricidade oral, sendo
acompanhada por fisioterapeuta e fonoaudidlogo, apresentan-
do uma melhora em seu desenvolvimento quando comparado
com o periodo anterior ao tratamento mais intensivo. Sendo
assim, considera-se que o tratamento multidisciplinar poderia
auxiliar os portadores da SE a apresentar uma melhora na sua
qualidade de vida.
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