
resumo:

As Síndromes de Patau e Edwards são condições genéticas resultantes principalmente de trissomias 
envolvendo os cromossomos 13 e 18, respectivamente. Esses distúrbios cromossômicos são graves, 
há presença de diversas malformações concomitantes, o prognóstico normalmente é ruim o que pode 
resultar em altas taxas de perdas fetais, neonatais e óbitos pós-natal precoce. Deste modo, o presente 
estudo tem por finalidade apresentar informações sobre sobrevivência e mortalidade nas trissomias dos 
cromossomos 13 e 18, incluindo fatores que interferem nessas variáveis. Trata-se de um estudo teórico, 
do tipo revisão da literatura, realizado na base de dados PubMed utilizando os seguintes descritores: 
trisomy 13 and trisomy 18 and survival and mortality. Foram considerados os artigos publicados nos 
últimos 10 anos, da categoria artigo original e dos idiomas português e inglês. Em síntese, os 24 estudos 
revelaram que houve predomínio de morte principalmente nos primeiros dias de vida para ambas as 
anomalias cromossômicas. Uma maior sobrevivência foi observada em indivíduos com cariótipos 
mosaico, principalmente, e translocação, bem como gênero feminino, maior peso, nascimento após 36 
semanas gestacionais e aqueles submetidos à intervenção. Os fatores de risco para mortalidade precoce 
foram anomalias congênitas, principalmente defeito cardíaco e onfalocele, baixo ou muito baixo peso 
ao nascimento, idade gestacional/prematuridade e gênero masculino. O conhecimento dos possíveis 
desfechos e complicações nessas condições pode auxiliar os pais e as equipes multidisciplinares na 
tomada de decisões relacionadas ao manejo futuro dessas trissomias, visando diminuir a mortalidade 
precoce, aumentar a sobrevida e melhorar a qualidade de vida desses pacientes. As trissomias 13 e 18 
estão associadas a altas taxas de mortalidade, baixa sobrevida e há fatores de risco que afetam essas 
variáveis em neonatos com essas aneuploidias autossômicas. 

PALAVRAS-CHAVE: Síndrome da Trissomia do Cromossomo 13; Síndrome da Trissomia do Cromossomo 18; Mortalidade; 
Sobrevivência.

abstract:

Patau and Edwards Syndromes are genetic conditions resulting primarily from trisomies involving 
chromosomes 13 and 18, respectively. These chromosomal disorders are severe, there are several 
concomitant malformations, the prognosis is usually poor, which can result in high rates of fetal and 
neonatal losses and early postnatal deaths. Thus, the present study aims to present information on survival 
and mortality in trisomies 13 and 18, including factors that interfere in these variables. This is a theoretical 
study, of the literature review type, carried out in the PubMed database using the following descriptors: 
trisomy 13 and trisomy 18 and survival and mortality. Articles published in the last 10 years, in the original 
article category and in Portuguese and English, were considered. In summary, the 24 studies revealed 
that there was a predominance of death, mainly in the first days of life, for both chromosomal anomalies. 
A higher survival was observed in individuals with mainly mosaic karyotypes and translocation, as well as 
female gender, higher birth weight, birth after 36 gestational weeks and those undergoing the intervention. 
Risk factors for early mortality were congenital anomalies, mainly heart defect and omphalocele, low or 
very low birth weight, gestational age/prematurity, and male gender. Knowledge of possible outcomes 
and complications in these conditions can help parents and multidisciplinary teams to make decisions 
related to the future management of these trisomies, aiming to reduce early mortality, increase survival 
and improve the quality of life of these patients. Trisomies 13 and 18 are associated with high mortality 
rates, low survival, and there are risk factors that affect these variables in neonates with these autosomal 
aneuploidies.
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introdução

Os distúrbios cromossômicos mais comuns na espécie humana são a Síndrome de Down, Patau e Edwards 

e são causadas, principalmente, por trissomias (T) envolvendo os cromossomos autossomos 21 (Down – T21), 18 

(Edwards – T18) e 13 (Patau – T13), sendo frequentes nessa ordem de citação1,2. Duas revisões recentes mostraram que 

pacientes com T133 e T184 apresentam uma série de complicações (respiratórias, genitourinárias, abdominais, cardíacas, 

neurológicas, otorrinolaringológicas, ortopédicas e neoplásicas) que contribuem para uma baixa sobrevivência. Esses 

estudos relataram de maneira minuciosa tais complicações com a finalidade de auxiliar os profissionais de saúde quanto 

ao diagnóstico precoce, monitoramento e tratamento desses pacientes ao longo de suas vidas3,4.

As trissomias autossômicas podem ser identificadas no pré-natal devido inúmeras malformações e, frequentemente 

logo após o nascimento pelo fenótipo característico. A confirmação diagnóstica é realizada por meio do exame do cariótipo, 

que analisa alterações nos cromossomos humanos1,2. Um estudo brasileiro identificou 61 gestações com diagnóstico 

pré-natal de T21 (n=36) e T13/T18 (n=25, sendo 15 com T18 e 10 com T13) com frequências de 64% e 36% de morte 

intrauterina para T13/T18 e T21, respectivamente5. Outra pesquisa mostrou que 332 (29%) mulheres de um total de 

1144 tiveram, no período pré-natal, um diagnóstico fetal de uma condição potencialmente limitante de vida6. A T13/T18 

ocupou a terceira posição, com 57 casos (17%) tendo os seguintes desfechos: oito - nascidos vivos, 13 – mortes fetais 

intrauterina e 27 – abortos terapêuticos6.

Em relação aos cariótipos, a trissomia total dos cromossomos 18 e 13 é predominante (98% - T18 e 92% - T13), 

8% dos pacientes exibiram trissomias parciais (translocação Robertsoniana) do cromossomo 13 e apenas cerca de 1% 

dos casos eram mosaicos7. Na trissomia total os indivíduos apresentam três cópias do cromossomo 13 ou 18 em todas 

as células somáticas e o mosaico é caracterizada pela presença do cromossomo supranumerário em apenas algumas 

células. Vale lembrar que, em casos de translocações é indicado o estudo cromossômico dos pais da criança, para 

identificar se a translocação é nova ou herdada, pois um dos genitores pode ser portador de rearranjo cromossômico 

equilibrado e ter risco aumentado para a futura prole1,2.

Quanto à sobrevida, uma pesquisa em 17 pacientes brasileiros com Síndrome de Patau mostrou que nove (53%) 

foram a óbito ainda no primeiro mês de vida. A mediana de sobrevida foi de 26 dias e o óbito mais precoce ocorreu com 

quatro dias, havendo ainda dois pacientes vivos com mais de oito anos de idade8. Outro estudo conduzido no sul do Brasil 

com 10 pacientes com trissomia livre do cromossomo 18 relatou que a morte intraútero ocorreu em 50% dos casos e os 

cinco pacientes vivos apresentaram baixo peso, baixos escores de Apgar e a mediana de sobrevida após o nascimento 

de 18 dias9. Esses achados revelam que esses dois distúrbios cromossômicos geralmente estão associadas com alto 

risco de mortalidade. No entanto, 17 de um total de 22 com trissomia total do cromossomo 18 estavam vivos até a data de 

01/junho/201310 e seis dentre nove com trissomia completa do 13 encontravam-se vivos em 01/setembro/201311. Esses 
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dois estudos conduzidos pelo mesmo grupo de pesquisadores analisaram as mesmas variáveis em indivíduos com idade 

superior a 1 ano de idade (12 – 59 meses). 

Diante do exposto, nota-se que essas trissomias são graves, há presença de diversas malformações concomitantes, 

o prognóstico normalmente é ruim o que pode resultar em altas taxas de perdas fetais, neonatais e óbitos pós-natal 

precoce. Desse modo, é relevante uma compilação dos achados existentes, com foco na sobrevivência, mortalidade 

e fatores associados, para uma discussão sistematizada da literatura. A realização desse estudo visa sumarizar essas 

informações na forma de um artigo de revisão. O conhecimento dos possíveis desfechos e complicações nessas condições 

pode auxiliar os médicos, pais, cuidadores e as equipes multidisciplinares na tomada de decisões relacionadas ao manejo 

futuro dessas trissomias, visando diminuir a mortalidade precoce, aumentar a sobrevida e melhorar a qualidade de vida 

desses pacientes e seus familiares.

objetivos

O presente estudo tem por finalidade apresentar informações sobre sobrevivência e mortalidade nas trissomias 

dos cromossomos 13 e 18, incluindo fatores que interferem nessas variáveis.

metodologia

Trata-se de um estudo teórico, do tipo revisão da literatura. Foi realizada uma busca eletrônica no PubMed utilizando 

os seguintes descritores: trisomy 13 and trisomy 18 and survival and mortality. Foram considerados os artigos publicados 

nos últimos 10 anos, visando obter informações atualizadas dessa temática, da categoria artigo original e nos idiomas 

português e inglês. Os resultados da pesquisa bibliográfica foram analisados pelos dois autores independentemente e, 

aqueles considerados relevantes, baseado na leitura do resumo/abstract, foram lidos na íntegra. 

Devido sua categoria, o presente estudo não necessitou de aprovação pelo Comitê de Ética em Pesquisa. 

resultados

Os principais resultados sobre sobrevivência, mortalidade e os fatores associados em T13 e T18 constam 

sumarizados no Quadro 1, evidenciando que houve predomínio de estudos que analisaram concomitantemente pacientes 

com as duas cromossomopatias. 

Em síntese, houve predomínio de morte principalmente nos primeiros dias de vida para ambas as anomalias 
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cromossômicas. Uma maior sobrevivência foi observada em indivíduos com cariótipos mosaico, principalmente, e 

translocação, bem como gênero feminino, maior peso, nascimento após 36 semanas gestacionais e aqueles submetidos 

à intervenção. Os fatores de risco para mortalidade precoce foram anomalias congênitas, principalmente defeito cardíaco 

e onfalocele, baixo ou muito baixo peso ao nascimento, idade gestacional/prematuridade e gênero masculino. 

Quadro 1 – Principais resultados de 24 estudos que analisaram mortalidade, sobrevivência e fatores associados em indivíduos com 
Síndrome de Patau e Edwards.
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discussão

Os estudos inclusos no Quadro 1 mostraram que há uma heterogeneidade dos achados analisados individualmente 

em cada estudo, o que dificulta a generalização e comparação dos dados. Em relação a mortalidade e sobrevivência 

devemos destacar a influência direta da interrupção eletiva da gravidez por anomalias fetais e as leis que permitem esse 

processo são variáveis entre os diferentes países. Como seria de se esperar, em países/regiões onde essa interrupção 

não é permitida, a proporção de nascidos vivos (NVs) com T13 e T18 foi alta27. Ainda, em relação a interrupção da gravidez, 

uma pesquisa mostrou que 61% dos pais que receberam o diagnóstico pré-natal de T13 e T18 foram pressionados a 

encerrar a gestação18. Outro estudo revelou que houve 4088 diagnósticos pré-natais de T18 e 1471 de T13 com destaque 

para uma grande proporção de terminações (89%) e apenas 3 e 4% dos casos resultaram em nascidos vivos para T18 e 

T13, respectivamente36. Nesse sentido, devemos considerar que a prevalência real de T13 e T18 é desconhecida devido 

a interrupção da gravidez e aborto espontâneo3,4.

A tendência atual é um aumento no número de pacientes com essas aneuploidias cromossômicas, uma vez que 

as mulheres estão tendo filhos mais tardiamente. Segundo a literatura científica é consenso a relação entre aumento da 

incidência de trissomias autossômicas e idade materna avançada (> 35 anos)37. Além disso, idade materna avançada 

é indicativo para exame do cariótipo durante o pré-natal1,2, mas essa não é uma realidade brasileira. Em nosso país, 

apesar das mulheres terem acesso ao pré-natal, não há uma política nacional de rastreamento universal de aneuploidias 

nesse período o que pode contribuir para o diagnóstico tardio. Vale ainda destacar que, no Brasil, não é permitido a 

interrupção de gestação em caso de diagnóstico de anomalias cromossômicas26. 

É importante ressaltar o papel da família e dos profissionais de saúde no processo de cuidado de crianças com T13 

e T18, visando proporcionar uma melhor qualidade de vida por meio de cuidados prestados por equipe multidisciplinar38. 

Ainda, o aconselhamento genético dos pais é indispensável visto que geralmente, a média de sobrevida desses pacientes 

é baixa, bem como a investigação da etiologia da condição por meio do exame do cariótipo, pois caso seja por alteração 

estrutural, o risco de recorrência é bem maior. O aconselhamento também deve incluir informações sobre as possíveis 

intervenções e complicações relacionadas à condição genética39. 

Apesar da gravidade e alta mortalidade nas Síndromes de Patau e Edwards, essas condições não devem serem 

vistas como letais ou incompatíveis com a vida19. Neste contexto, durante o processo de aconselhamento genético aos 

pais de crianças com essas condições, deve-se evitar o uso de linguagem com denotação negativa (por exemplo, letal, 

fatal, sem esperança, incompatível com a vida)40. Um estudo prévio descreveu a experiência e perspectivas de pais de 

crianças com T13/T18 que pertencem a grupos de apoio e eles relataram ter ouvido que seu filho era incompatível com 

a vida (87%), levaria uma vida de sofrimento (57%), seria um vegetal (50%) ou arruinaria sua família/casamento (23%). 

Os pais afirmaram não terem gostado dos julgamentos nem das palavras usadas para descrever seu filho e referiram 
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que apesar do cuidado dessa criança ser bem difícil devido as suas deficiências graves, elas enriqueceram o ambiente 

independentemente da duração de suas vidas13.

Vale lembrar que a sobrevida a longo prazo é descrita na literatura, especialmente em raros estudos do tipo relato 

de caso (Case Report), que descreveram casos isolados de pacientes com essas condições genéticas41-47. Um deles 

publicado em 2016 descreveu um paciente com 14 anos e diagnóstico de Síndrome de Patau, que segundo os autores 

é o quarto paciente com sobrevida longa e trissomia livre do cromossomo 1341. Outro relatou uma menina que nasceu 

em 01/2016 e foi diagnosticada com Síndrome de Patau em 2018. A paciente não possui visão, audição, apresenta má 

formação cerebral e rins policísticos e atualmente realiza acompanhamento multidisciplinar44. Um menino com idade atual 

de 6 anos foi diagnosticado com cariótipo mosaico para T1347. Duas meninas apresentaram Síndrome de Edwards, sendo 

que uma delas possui 12 anos de idade, trissomia livre do cromossomo 18 (47,XX,+18) e síndrome de Dandy-Walker. 

Os autores concluem que, nesse caso, a realização de cirurgia cardíaca precoce e o acompanhamento multidisciplinar 

composto por geneticista, gastroenterologista, cardiologista, neurologista e nutricionista foram os principais agentes 

responsáveis pela evolução clínica alcançada, o que permitiu a paciente atingir a idade atual42. Os cuidados paliativos 

multidisciplinares também contribuíram para aumento de sobrevida em paciente com 11 anos de idade e Síndrome de 

Edwards45. A outra garota de 16 anos com Síndrome de Edwards também possui trissomia completa do 1846. Na literatura 

também foi descrito um caso incomum de paciente adulto, ou seja, uma mulher de 26 anos de idade com diagnóstico de 

Síndrome de Edwards e condição estável43. Um estudo de revisão apresentou fotos de uma menina com trissomia total 

do cromossomo 18 em diferentes fases da vida, que alcançou muitos marcos do desenvolvimento (sentar-se, ficar de 

pé, caminhar, ...) durante seus 19 anos40. Essa mesma pesquisa mostrou que a sobrevivência mediana na T18 variou 

de 2,5 a 14,5 dias em sete estudos e a porcentagem de sobrevivência em um ano foi 0-8%40. Outra revisão sobre T18 

mostrou uma série de fotos de uma menina com T18 desde a infância até o início da idade adulta4. Apesar da escassez 

de informações sobre sobrevivência a longo prazo em pacientes com T13 e T18, uma pesquisa recente descreveu 11 

indivíduos adultos com Síndrome de Patau, com idade mínima de 18 e máxima de 35 anos, bem como suas histórias 

médicas e de desenvolvimento48. Segundo os autores, dois indivíduos foram capazes de andar de forma independente, e 

a maioria apresentou algumas habilidades além daquelas normalmente obtidas durante o primeiro ano de vida. Os dois 

adultos que completaram 35 anos são os mais velhos com T13 relatados na literatura médica48.

Em relação ao cariótipo, sabe-se que as trissomias parciais ou mosaicismo são responsáveis por apenas uma 

pequena proporção dos casos de Síndrome de Patau e Edwards. Um dos estudos mostrou sobrevida de um ano em 70-

80% daqueles com cariótipo mosaico14. Em outra pesquisa recente, os autores não disponibilizaram informações sobre o 

cariótipo dos casos investigados, mas sugerem que entre os sobreviventes podem ter indivíduos com mosaicismo27. Já 

pesquisa publicada em 2016 incluiu na análise indivíduos com cariótipo por translocação e mosaicismo e comentam que 
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essa decisão pode ter aumentado a taxa de sobrevivência a longo prazo, quando comparado com estudos que incluíram 

apenas pacientes com trissomias totais dos cromossomos 13 e 1820. Vale destacar que, a maioria dos estudos inclusos 

nessa revisão analisaram indivíduos com trissomia completa dos cromossomos 13 e 18.

Geralmente a influência da intervenção, seja cuidados paliativos, cirurgia ou qualquer outro tipo, tende a aumentar 

a sobrevivência. Um estudo retrospectivo mostrou melhor prognóstico em 16 recém-nascidos com T13 (14 com trissomia 

completa) que receberam tratamentos intensivos, sendo que nove fizeram uso de ventilação mecânica e seis foram 

submetidos a intervenção cirúrgica49. A sobrevivência mediana para esses 16 pacientes foi de 733 dias, sendo que sete 

deles viveram por mais que 180 dias e cinco por mais de três anos49. 

Uma recente revisão da literatura em T18 corrobora com os dados aqui apresentados e mostra que a frequência 

de sobrevivência é variável e difere de acordo com o tipo de tratamento recebido, variantes citogenéticas, etc50.  

Nessa perspectiva, a sobrevida é maior nos casos de mosaicismo e menor quando associada à prematuridade, gênero 

masculino, nascimento múltiplo, doença cardíaca e tende a aumentar quando a criança vive além dos primeiros dias de 

vida. Os autores também concluem que denominar essa condição como letal é inadequado e incorreto50.

Em suma, as síndromes de Edwards e Patau estão associadas geralmente com morte precoce, mas não devem 

ser consideradas letais ou incompatíveis com a vida. Somado a isso, as informações sobre os fatores associados a 

sobrevivência e mortalidade nessas condições genéticas são escassas, bem como a relação cariótipo/sobrevivência/

mortalidade foi pouco explorada nos estudos analisados. 

conclusão

As trissomias 13 e 18 estão associadas a altas taxas de mortalidade, baixa sobrevida e há fatores de risco que 

afetam essas variáveis em neonatos com essas aneuploidias autossômicas. 
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