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A prevaléncia da sindrome de Edwards € de 1:8000 nascidos vivos.

Ndo temos estatisticas confidveis para sabermos quantas pessoas com a sindrome existem no Brasil
OU N0 mundo.

Calcula-se que 95% dos casos de trissomia 18 resultem em abortos espontdneos durante a
gravidez. Assim apenas 5% chegardo a nascer e desses 5%, 90% ndo resistirdo até o final do
primeiro ano de vida.

Mas apesar das estatisticas, atualmente, a expectativa de vida desses pacientes chega a idade

adulta e ja temos relatos bem documentados de pacientes adolescentes.
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O diagnodstico precoce, conhecimento do quadro clinico e do progndstico dos pacientes com a
trissomia do cromossomo 18 (T18) tem grande importdncia no que diz respeito aos cuidados
antenatais, via de parto, cuidados em sala de parto, cuidados pds-natais e ajudam a nortear a
decisdo de se instituir ou ndo fratamentos invasivos, tais como intervencdes cirdrgicas € a reanimacaAo
cardiorrespiratoria.

Muitas vezes, as intfervencoes sdo realizadas em condicoes de emergéncia, sem oportunidade de
reflexdo ou discussdo, envolvendo questdoes médicas e éticas dificeis.
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SALA DE PARTO
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Poucas complicacdes maternas, durante a gestacdo, sdo relatadas (13%). NJ\\}

Mas criancas com T18 frequentemente nascem prematuras, apresentando baixo peso e algum grau
de sofrimento fetal necessitando de suporte imediato.

No Brasil ndo existemm normas legais especificas sobre a reanimacdo cardiovascular de recém-
nascidos com T18 em sala de parto ou na infernacdo hospitalar.

Contudo, segundo o Programa de Reanimacdo Neonatal da Sociedade Brasileira de Pediatria, no
caso de malformacdes congénitas € necessario ter:

« comprovacdo diagnodstica (ideal pré-natal);
« considerar a vontade dos pais;
« considerar os avancos terapéuticos existentes para decidir guanto d conduta a ser realizada.

A conduta de 'esperar e ver' para entdo iniciar a reanimacdo deve ser abandonada, pois retarda o
inicio dos procedimentos podendo resultar em um bebé com lesdes e sequelas. @
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DIAGNOSIEE

O padrdo clinico da frissomia do cromossomo 18 € bem especifica e facilita o diagndstico clinico
para profissionais com um “olhar treinado’”, porém raramente esse diagnodstico € consolidado em
sala de parto.

Na grande maioria das vezes espera-se o resultado do caridtipo ou outros testes genéticos para

confirmacdo diagndstica.
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Mais recentemente, outras fécnicas de genética molecular, como FISH (hibridizacdo in
sifu fluorescente) e CGH-array (hibridizacdo gendmica comparativa), vém sendo utilizadas em

situacoes especificas, permifindo o diagndstico mais rdpido em recém-natos.

Ainda o sequenciamento das moléculas de DNA fetais no sangue materno (NIPT) também estd
disponivel como uma forma acurada e ndo invasiva de diagndstico pré-natal. No entanto, essas

técnicas ainda sdo caras e, muitas vezes, de dificil acesso.
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CUIDADQOS INTENSIVOS

Os trabalhos cientificos que defendem o tratamento cirdrgico das cardiopatias em pacientes com
T18 demostram que os procedimentos quando realizados com total entendimento da sindrome pelos
pais e com a esperanca de melhorar a condicdo do filho, contribui sim para:

« melhorar a expectativa de vida dos pacientes;
« antecipar a alta hospitalar;
« melhorar a qualidade de vida dos pacientes e de sua familia.

H& relatos que a cirurgia cardiaca, ventfilacdo mecdanica, a correcdo cirdrgica das complicacoes
gastrointestinais bem como das complicacdes respiratorias melhoraram a sobrevida, no primeiro ano
de vida, chegando a 25%.
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PROTOCOLO DE PRIMEIROS
CUIDADOS NA T18

Tendo esse olhar, a nossa proposta futura € que se crie um Protocolo de atendimento as pessoas
com Trissomia do cromossomo 18, seguindo os mesmos moldes das Diretrizes de Atencdo a pessoa

com sindrome de Down, 2012, elaborado pelo Ministério da Saude.

A intencdo é instituir os tratamentos de forma precoce e assertiva , evitar que as intervencoes
sejam realizadas em condicdes de emergéncia, respaldar de forma éfica a conduta médica a ser

tomada, sempre priorizando o paciente e levando em consideracdo a vontade de seus familiares.
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