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Resumo:

A sindrome de Patau como é denominada recebe esse nome pois foi descoberta por
Klaus Patau no ano de 1960, ao observar um quadro de inimeras malformacgdes em um
neonato. Acontece por meio de uma trissomia do cromossomo 13, gerando diversas
deformidades como deficiéncia mental e defeitos fisicos. Definida como uma anomalia
cromossdmica congénita polimalformativa grave, relacionada a trés alteracdes
cromossémicas —trissomia livre do cromossomo 13 (47, +13), sendo esta a manifestacédo
mais comum; translocacdo robertsoniana envolvendo brago longo do cromossomo 13 e
trissomia 13 em mosaico (47,+13/46). Ha& poucos estudos abordando a trissomia do
cromossomo 13, o que mostra que a mesma patologia pode ter sofrido alteracbes em
relacdo a sobrevida dos pacientes portadores desta alteracdo. Partindo desse
pressuposto, a fonoaudiologia atua intimamente na finalidade de promover melhoria das
estruturas do sistema estomatognatico que se encontra comprometido, proporcionando
ao paciente melhor qualidade de vida. Também é importante ressaltar que o
fonoaudi6logo apresenta propostas terapéuticas em todas as etapas da vida do paciente,
inclusive nos periodos de pré e pos operatorio. Diante disto, este artigo propde conhecer
a atuacdo e os recursos da fonoaudiologia referente ao paciente que apresenta a
sindrome de patau, bem como os efeitos que esta condi¢cdo provoca no sistema

estomatognatico.
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Abstract:

Patau's syndrome as it is called receives this name because it was discovered by Klaus
Patau in 1960, when he observed a picture of numerous malformations in a newborn. It
happens through a trisomy of chromosome 13, generating several deformities such as
mental disability and physical defects. Defined as a severe polymalformative congenital
chromosomal anomaly, related to three chromosomal alterations — free trisomy of
chromosome 13 (47, +13), this being the most common manifestation; Robertsonian
translocation involving long arm of chromosome 13 and trisomy 13 in mosaic (47,
+13/46). of this amendment. Based on this assumption, speech therapy works closely in
order to improve the structures of the stomatognathic system that is compromised,
providing the patient with a better quality of life. It is also important to emphasize that
the speech therapist presents therapeutic proposals in all stages of the patient's life,
including the pre- and postoperative periods. Patau, as well as the effects that this

condition has on the stomatognathic system.

Keywords: Syndrome, Patau, Speech therapy, diagnosis, therapy, malformations.

1 INTRODUCAO

Sindrome € a denominacdo de um conjunto de sinais, sintomas ou caracteristicas
decorrentes de processos patolégicos com ou sem causa especifica. Sendo assim, pode-se
entender que qualquer mudanga de homeostase e erro genético na formagdo de um individuo
gera um quadro sindrémico apresentando alteragdes observaveis que podem ou ndo serem
prejudiciais a vida de um individuo. (MALASH E JACKSON et al 1981).

A sindrome de Patau como é denominada recebe esse nome pois foi descoberta por
Klaus Patau no ano de 1960, ao observar um quadro de inumeras malformaces em um
neonato. Acontece por meio de uma trissomia do cromossomo 13, gerando diversas

deformidades como deficiéncia mental e defeitos fisicos. Definida como uma anomalia
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cromossdmica congénita polimalformativa grave, relacionada a trés alteracdes cromossdémicas
—trissomia livre do cromossomo 13 (47, +13), sendo esta a manifestacdo mais comum;
translocacdo robertsoniana envolvendo braco longo do cromossomo 13 e trissomia 13 em
mosaico (47, +13/46) (RIBATE MOLINA, 2010; SPOLADORI, 2017).

A prevaléncia desta patologia se estima como valor entre 1:12.000 e 1:29.000 nascidos
vivos, sendo o tempo médio de sobrevivéncia determinado entre 7 e 10 dias. 86% a 91% dos
recém-nascidos sobreviventes ndo alcangcam o primeiro ano de vida, sendo reportados apenas
oito casos mundiais de sobrevivéncia acima dos cinco anos. A média de idade materna
relatada na ocorréncia de Sindrome de Patau durante a gestacdo é de 30,4 anos (RIBATE
MOLINA, 2010; PEROOS, 2012; GUS, 2015).

A triade caracteristica da Sindrome de Patau consiste em microftalmia, fissura
labiopalatina e polidactilia das méos e/ou dos pés. Em relacdo ao sistema nervoso central
(SNC), ha retardo psicomotor/mental, microcefalia, holoprosencefalia, episddios de apneia e
hipotonia/hipertonia. Entre os achados craniofaciais, estdo fronte aplainada, anomalias
oculares (microftalmia), micrognatia, hipo ou hipertelorismo ocular, pavilhdes auriculares
malformados, hemangiomas capilares, labio leporino e/ou fissura palatina. Em relacdo ao
pesco¢o, pode-se encontrar pescoco curto e excesso de pele na nuca. Entre os achados
cardiovasculares, sdo encontrados comunicacdo interatrial e/ou interventricular e persisténcia
do ducto arterioso. No aparelho geniturinario, podem ser encontrados criptorquidia, rim
policistico e hidronefrose. Em relacdo as extremidades, sdo detectados polidactilia em méaos
e/ou pés, dedos em flexdo e superpostos e sindactilia. Outro possivel achado é hérnia inguinal
e/ou umbilical (PEROOS, 2012; PETRY, 2013).

A sobrevida dos pacientes portadores da sindrome depende dos achados citogenéticos
e das malformacdes somaticas graves. O dbito dos pacientes com Trissomia do 13 tem relacdo
direta com as malformacdes cardiovasculares e cerebrais graves, além de outras anomalias
congénitas maltiplas. Em vista disso, pode-se concluir que cuidados intensivos em tais

pacientes podem estar associados a sua longa sobrevivéncia (TSUKADA et al., 2012).

Devido o quadro de alteragdes oromiofuncionais que 0s pacientes portadores da
sindrome apresentam, é necessario a realizagdo de cirurgias reparadoras como as de origem

cardiaca, palatais, labiais e etc. Com relagéo as fendas nos labios e no palato, o fonoaudiologo
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se faz necessario na equipe multidisciplinar, visto que 0 mesmo é responséavel por tratar
alteracdes oromiofuncionais no intuito de promover melhoria da qualidade de vida e bem
estar do paciente, podendo atuar no pré e pés cirargico, ajudando na reabilitacdo dos
pacientes. (DUARTE et al 2005).

E competéncia do profissional fonoaudi6logo dar orientacdes e auxiliar durante o
periodo de amamentacgdo, fazendo uma estimulagéo de succ¢do, da cognicéo dessa crianga que
ja nasce alterada, pois 0 atraso cognitivo € uma das caracteristicas da sindrome e a maioria
dos pacientes ndo desenvolvem a fala sendo imprescindivel a estimulacdo precoce e o
desenvolvimento de meios alternativos junto da familia para que a comunicacdo com o0

mesmo aconteca de forma eficaz e satisfatoria para ambos. (MELGACO et al 2002).

O presente trabalho objetivou conhecer a atuagdo e os recursos da fonoaudiologia
referente ao paciente que apresenta a sindrome de patau, bem como os efeitos que esta

condicdo provoca no sistema estomatognatico.

2  MATERIAIS E METODOS

A pesquisa de carater qualitativa descritiva foi submetida e aprovada pelo comité de
ética sob nimero CAAE: 48630221.7.0000.5648.e sera exposto em forma de relato de caso.

O presente estudo foi realizado na Unidade Basica de Salde, localizada no municipio
de Varre-Sai, RJ, através do acompanhamento de uma crianca de 1 ano e 6 meses de idade,
sexo masculino portadora da sindrome de Patau. Este acompanhamento foi realizado junto ao
fonoaudiologo responsavel com o designio de observar as propostas de intervencao e revisao

do prontuério do paciente para a realizacdo da coleta de dados.

Como parte da documentacdo prevista pela resolugdo 196/96 do Conselho Nacional de
Saude, foi elaborado um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, informando ao
responsavel do sujeito da pesquisa 0s objetivos da mesma, procedimentos, beneficios e riscos,

alem da garantia do sigilo.

Pagina | 4

ISSN: 2446-6778 reinpeconline.com.br




Revista Interdisciplinar
do Pensamento Cientifico

REINPEC v. 07,n.2. DOI 10.20951/2446-6778/vTn2al3.

3 RESULTADO E DISCUSSAO (RELATO DE CASO)

O Paciente D.P.M., de 2 anos de idade, sexo masculino. Realiza acompanhamento
fonoaudioldgico no CATES (Centro de Atendimento Especializado), por meio da Secretaria
Municipal de Saude localizada na cidade de Varre-Sai, RJ, por consequéncia das alteracdes
geradas pela sindrome de Patau (Trissomia do Cromossomo 13 — Figura 1). Para execucao da
coleta de dados foi realizado um acompanhamento dos atendimentos fonoaudiol6gicos e
analise do prontuario do paciente juntamente com amostras de exames e laudos ofertados pela
mde do mesmo. Na anamnese feita pela fonoaudidloga foi relatado que o pré-natal foi
realizado conforme padréo, realizando todas as consultas e exames necessarios; a sindrome sé
foi confirmada apds o nascimento e realizacdo do exame do cariétipo. O paciente ficou 3
meses internado na UTI Neonatal do Hospital Sdo José do Havai em Itaperuna onde com 3
meses foi encaminhado ao hospital Nossa Senhora do Loreto, no Rio de Janeiro, porém nao
foi possivel sua permanéncia nesta unidade, devido a necessidade de internagdo. diante disto,
o mesmo foi resignado para o hospital Sdo José do Havai nhovamente onde permaneceu por
mais 4 meses até a data de sua alta. A crianga mostra as seguintes malformagdes: cardiopatia
congénita, fissura labiopalatina transforame, microftalmia e malformacdo cerebral. Foi
relatado também que a crianca faz uso de sonda de gastrostomia segundo dados do prontuario,
apresenta ainda engasgos com frequéncia, ndo mostra sensibilidade auditiva, o que ainda se
encontra em avaliacdo. Apresenta crises epiléticas rotineiras, falta de controle do esfincter

urindrio e retal.

Figura 01 — Cariétipo do paciente.
CARIOTIPO

Nome do Pociente: [N
Médico que soix o NN
Amostro: Songue periféeico em heporing

Doto da coleto: 06/11/201%

Numero estimodo de bondas. 400-500
Bondeamento G

Indicogdo Clinico: Aerogdes fenotipicas

RESULTADO: $6.XY,rob(13;15K510:510),+13 [20]

INTERPRETACAO: A ondlise cogenético o portir do culturg de linfdcitos revelou coridtipo mascufino alterado: presengo de wma
tronsocogBo rodertsoniane entre 03 romassomos 13 ¢ 15 - trissomwa do cromossomo 13 por tronsiocogdo. Esto oterogdo
Cromossdmico estruturol é compotivel como o sindrome de Potou. PodrSo de resolutio de 400-500 bondas G (GTG — bonda G peio
métodt tripsing-glemsa). Anditse de 20 céiuios em metdfose (corotipagem: 5; contagem. 135). A descricBo do exame ¢ ferto segundo o
Nomenclotura Internocionol para Citogenético Numaona (2016)
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O Caridtipo de Sangue Periférico por Bandeamento G condste no e4tudo de alteracdes cromoudmicas numéricat e/ou estruturas a
partir da culturs de linfdctos estimulados & abtengio de céulas em metifase para andlise cromosidmica
Valores de referdncia: carldtipo madculing: 46 XY / candtipo femining: 4560

Campos dos Gaytacazes, 02 de derembico de 2015

Fonte: Dados do prontuario

Figura 02 — Perfil do paciente.

Fonte: Autoras
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Figura 03 — Cicatriz da abertura craniofacial do paciente(Aplasia Cutis).

Fonte: Autoras

Em avaliagdo fonoaudioldgica observou-se as seguintes alteracbes com suas

respectivas caracteristicas conforme é exposto no quadro 1:

Quadro 1: Alteracdes encontradas.

Alteracdo Significado

Sialorréia excessiva Producdo excessiva de saliva

Auséncia de vedamento labial Incapacidade de manter a boca fechada
em posicédo de repouso

Disfagia Incoordenacéo e dificuldade no processo
de degluticdo

Respiracéao oral Quando o individuo respira apenas pela
regido bucal e ndo faz respiracdo nasal que
€ a ideal.

Hipotonia da mimica facial Flacidez dos musculos faciais, causando
assimetria

Auséncia dos reflexos de: procura, JAuséncia dos reflexos primitivos do
succdo, mastigacdo, degluticdo, GAG e [sistema estomatognatico necessarios na
mordida. vida de qualquer individuo.

Fonte: Autoras
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A avaliacdo clinica em motricidade orofacial (MO) representa fundamental etapa no
processo de diagndstico fonoaudioldgico nessa area, uma vez que possibilita a compreensédo
das condicdes anatémicas e funcionais do sistema estomatognatico. Permite, ainda,
estabelecer o raciocinio terapéutico e definir a necessidade de encaminhamentos, além de
fornecer dados quanto ao progndstico do caso. Segundo GENARO (et al 2009) a avaliagao de
pacientes portadores de sindromes e ou alteracbes oromiofuncionais, seja ela qual for
consistird em analisar as alteracbes que 0 mesmo apresenta, o grau de gravidade e prejuizo a
salde do mesmo, se ha alteracdo no sistema estomatognatico e qual é, para que uma qualidade
de vida seja preservada da melhor maneira possivel e as estruturas sejam conservadas e
consequentemente possam se desenvolver de uma forma aceitavel sem prejuizos. Mesmo que
0 progndstico do paciente ndo seja bom o profissional tem o papel de oferecer qualidade de
vida para o paciente para que ele viva de forma confortdvel e sem incbmodos, por isso a
avaliacdo do fonoaudidlogo se faz necessaria nesses casos para que ap6s a mesma ele consiga
tracar sua linha de conduta para que o bem-estar do paciente seja mantido em primeiro lugar.
Um dos protocolos que podem ser usados € 0 MBGR pois ele avalia todas as condi¢des a
nivel oromiofuncional do paciente 0 mesmo aborda todos os quesitos necessarios (GENARO
et al 2009) (SIGNOR et al 2019).

O plano terapéutico teve como objetivo oferecer condi¢gdes de melhoria da qualidade
de vida do paciente em questéo.

Quadro 2: Plano Terapéutico

-Estimulacgéo extraoral, tonicidade dos musculos da face, sustentagdo muscular
facial, ativacé@o dos feixes musculares e respiracao.

-Estimulagao tatil, técnica de tapping, estimulacéo térmica, massageadores,
mobilidade dos musculos da face.

- Estimulacdo intraoral, tonicidade dos mausculos oromiofuncionais,
mobilidade de lingua, controle motor, relaxamento dos muasculos da face.

Pagina | 8

ISSN: 2446-6778 reinpeconline.com.br




Revista Interdisciplinar
do Pensamento Cientifico

REINPEC v. 07,n.2. DOI 10.20951/2446-6778/vTn2al3.

- Estimulacdo deglutitdria, controle da degluticdo, sustentacdo de lingua,
coordenacdo pneumofonoarticulatéria.

-Estimulacgdo do vedamento labial, orbicular dos labios, forca labial,
mobilidade dos labios, técnica de tapping no orbicular dos labios.

A terapia fonoaudioldgica se inicia desde o nascimento da crianca visto que a mesma
ja nasce com alteracdes graves e 0 seu tempo de cirurgia € demorado dependendo das
condicdes em que o paciente se encontra. Logo ap0s o0 nascimento a crianca recebe sonda
nasogastrica e o trabalho fonoaudiol6gico se baseia na reabilitacdo para que a mesma consiga
se alimentar por via oral, mas com o deficit mental muitas criancas ndo conseguem se adequar
a alimentacdo via oral. Partindo desse pressuposto, o fonoaudiologo ira estimular as estruturas
oromiofuncionais para que as mesmas se desenvolvam e futuramente possa se fazer o uso da
via oral. Vale ressaltar que as criancas fissuradas tendem a apresentar dificuldades nas
funcOes de degluticdo, respiracdo e mastigacdo, o profissional entra estimulando essas func¢des
quando é possivel estimuléa-las, quando ndo é possivel, se faz uma preservacao das funcdes. E
notdério que criancas com a trissomia do cromossomo 13 possuem o reflexo deglutitorio
pobre, porém presente, dessa forma é papel da fonoaudiologia estimular a funcdo promovendo
bem estar e qualidade de vida ao paciente. A terapia consistird em estimulos téteis, sensoriais,
térmicos e etc., para que o individuo tenha os seus sentidos reconhecidos pelo organismo e o
seu cérebro. (SIGNOR et al 2019).

Figura 04 — Uso da técnica do tapping para estimulacdo dos musculos da face.

Fonte: Autoras
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Figura 05 — Uso da espéatula para promover vedamento labial.

Fonte: Autoras

Figura 06 — Uso de massageador nos musculos supra-hiéideos para melhoria da

deglutigao.

Fonte: Autoas

Figura 07 — Uso de massageador nos musculos da face promovendo melhoria do tbnus muscular.

D

Fonte: Autoraé
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4 EVOLUCAO

O menor apresentou melhora no vedamento labial, tonicidade e mobilidade da mimica
facial, menor producgdo da sialorreia, melhora da coordenagdo pneumofonoarticulatoria, do
reflexo de degluticdo, do padrdo disfagico mesmo com a auséncia da cirurgia corretora da
fissura labiopalatina devido a pandemia da covid-19. Atualmente a crianca iniciou 0 uso do
medicamento canabidiol, além de outros com o mesmo objetivo terapéutico o que vem

favorecendo a diminuicéo das crises convulsivas.

A atuacdo fonoaudiologica € de extrema importancia no tratamento de portadores da
sindrome de Patau visto que os individuos possuem alteragdes a niveis orais bastantes
relevantes como é o caso das fissuras labiopalatinas bilaterais transforame completas, dessa
forma o profissional fonoaudidlogo ira fazer parte da equipe multidisciplinar no sentido de
auxiliar no pré e pos operatério, na reabilitacdo, estimulacdo a niveis sensoriais e buscando

sempre a adequacao das fungdes que estéo alteradas devido a malformacao congeénita.

A intervencdo fonoaudioldgica visa o bem-estar dos pacientes e uma melhoria na
qualidade de vida, pacientes que fazem o0 uso de gastrostomia por exemplo necessitam de
estimulacdo das funcdes de degluticdo, respiracdo e preservacdo das estruturas
oromiofuncionais, para que apds as cirurgias reparadoras 0 paciente consiga ter uma
reabilitacdo eficaz e que mostre resultados. Vale destacar que o profissional atua juntamente a
familia desse paciente oferecendo suporte em relacdo a habitos indesejaveis como uso de
chupetas ou mamadeiras, em relacdo a conduta com o tipo de comida ofertada ao paciente
apos as cirurgias reparadoras, posturas inadequadas de cabeca durante o dia e a noite o que
podera prejudicar a vida do mesmo e a conduta adotada pelo profissional. (TRINDADE et al
2017).
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Figura 08 — E notdrio que ao final do atendimento e das manipulacdes o paciente consegue
manter um vedamento labial adequado mesmo com sua alteracdo oromiofuncional,
conseguemanter fluxo respiratorio nasal e ciclos deglutitorio constantes.

N

Fonte: Autoras

oy

5 CONSIDERACOES FINAIS

O trabalho teve como objetivo principal mostrar a importancia da atuacdo
fonoaudioldgica no tratamento e acompanhamento de criancas portadoras de sindromes raras
e suas alteragOes visando a melhoria da qualidade com base na atuagdo do profissional
fonoaudiologo.

Como apresentado no caso pode-se observar que a terapia fonoaudioldgica € de grande
valia e importancia na sobrevida e na qualidade de vida desses individuos visto que o trabalho
desenvolvido mostra resultados positivos a longo e curto prazo fazendo com que o paciente
tenha as suas condicGes reabilitadas. Dessa forma conclui-se que o trabalho ird contribuir de
forma positiva na geracdo de conhecimento com relagdo a atuacdo fonoaudiologica com
individuos que apresentam a sindrome de Patau, visto que ha poucos estudos abordando
resultados positivos e de maior sobrevida consequente a esta atuacdo nos casos dessa

sindrome.
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