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Introducéo

A Sindrome de Patau, ou trissomia do cromossomo 13, € uma condicdo genética rara causada pela presenca de
um cromossomo extra no par 13, resultando em graves anomalias fisicas e dificuldades. Essa sindrome tem um
prognostico geralmente desfavoravel, com a maioria dos individuos falecendo nos primeiros meses ou semanas
de vida. Dada sua gravidade, é essencial discutir a importancia da conscientizacdo sobre a condicdo, a
necessidade de pesquisas mais aprofundadas e os desafios enfrentados por profissionais de saude e familias para
garantir cuidados. escassez de investimentos limita as alternativas terapéuticas, tornando imprescindivel a
alocacao de mais recursos para melhorar a qualidade de vida dos afetados e apoiar suas familias.

Objetivo

O objetivo desta pesquisa é investigar as principais caracteristicas clinicas e os desafios enfrentados pelos
pacientes com a Sindrome de Patau, bem como analisar as op¢des de diagndstico, tratamento e cuidados
paliativos atualmente disponiveis.

*A pesquisa busca também explorar a importancia da conscientizacdo sobre a condicédo, destacando a
necessidade de investimentos em estudos cientificos

Material e Métodos

A pesquisa foi conduzida por meio de uma Revisao Bibliografica de carater qualitativo e descritivo, abrangendo
publica¢6es dos Ultimos 1 0 anos em bases de dados académicos. Foram analisados artigos e dissertacdes sobre
a Sindrome de Patau, contemplando caracteristicas clinicas e cuidados paliativos. Incluiu-se, ainda, literatura
classica para contextualizar os avancos histéricos e fornecer uma base tedrica solida.

Resultados e Discussao

*A Sindrome de Patau, também conhecida como trissomia do cromossomo 13, é uma condi¢cdo genética rara
causada pela presenca de um cromossomo extra no par 13. Essa sindrome resulta de erros na diviséo celular
durante a meiose, podendo também ocorrer por mosaicismo ou translocacéo.

72 Semana de Conhecimento do Centro Universitario Anhanguera de Sao Paulo, 2024



a
Anhangu

79 SEMANA DE

CONHECIMENTO . ....

depois do nascimento do bebé. Realiza

de vilo coribnico e o testezlglﬁb at{ﬂmmenos in\aivo. Podemos
0 com testes genéticos detalhados.

*A sindrome de Patau pode ocasionar malformacdes congénitas como por exemplo, problemas no sistema
nervoso central, cardiaco, circulatério e urogenital (6rgaos do sistema reprodutor e do sistema urinario). Outros
problemas causados pela sindrome sédo as mas formacgdes fisicas como as fendas orofaciais (exemplo, labio
leporino), microftalmia ou anoftalmia (olhos extremamente pequenos) e a polidactilia pés axial (um dedo mindinho
a mais).

*Seu diagnostic
natais, como a
identifica-la t

Concluséo

A Sindrome de Patau € uma condicdo genética complexa com um prognéstico desfavoravel, impactando
profundamente as vidas dos pacientes e de suas familias. A conscientiza¢@o publica e o apoio psicoldgico
desempenham um papel fundamental para garantir empatia e inclusdo. O incentivo a pesquisa cientifica é crucial
para o desenvolvimento de novos diagndsticos e tratamentos, além de proporcionar melhores op¢des de cuidado.
A escassez de investimentos limita as alternativas terapéuticas.
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