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Introducao

A trissomia do 13 (sindrome de Patau) € uma doenca
cromossomica rara

Sua frequéncia varia de 1/5.000-12.000 nascimentos

E caracterizada por mdltiplas malformacdes, envolvendo
especialmente face, coracdo e membros

Apresenta uma sobrevida muito limitada

Apesar da grande variabilidade do quadro clinico apresentado
pela sindrome, a cranioestenose parece ser um achado
Incomumente descrito entre esses pacientes
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Primeiro paciente

« Sexo feminino, 1 dia de vida

« Ultrassom fetal: cranio em forma de quilha (trigonocefalia) e
dilatacéo pielocalicial bilateral

Resolution
Freq 6.0MHz
Depth 16cm

oo Ultrassom fetal do
ER ey paciente 1
Dyn 70dB

Persist 3 mostrando a
Map 6

Chroma 0 deformidade em

Power -2

Mi<0.76 quilha do cranio

Clarity High _ _
(trigonocefalia)
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Primeiro paciente

e No exame fisico

— Trigonocefalia
— Fendas palpebrais obliguas para cima
— Nariz largo
— Micrognatia

— Orelhas peguenas, displasicas e baixo implantadas

— Polidactilia pos-axial da méao direita e
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Primeiro paciente

e As radiografias de cranio confirmaram o achado de
fechamento prematuro da sutura metopica

 Achados adicionais consistiram de:
— Catarata bilateral

— Pequeno defeito de septo atrial do tipo ostium secundum
associado a minima persisténcia do ducto arterioso

— Dilatacao pielocalicial bilateral

« Cariotipo por bandas GTG: 47,XX,+13[15]

Porio Alere



Segundo paciente

Sexo feminino, 1 dia de vida

Plagiocefalia

Nevus flammeus em regiao frontal
Microftalmia a direita

Fenda palpebral esquerda menor que a direita
Palato alto

Orelhas pequenas e dismorficas

Apéndice pré-auricular a esquerda

Polidactilia pos-axial da méao direita
Camptodactlia bilateral

Prega palmar Unica a esquerda

@ SANTA CASA

3Bk,



Segundo paciente

 Radiografias de cranio: sinostose parcial da sutura
coronal a esquerda acompanhada de plagiocefalia
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Segundo paciente

 Achados adicionais incluiram:

— Defeito de septo atrial do tipo ostium secundum
acompanhado de regurgitacao tricuspide

— Hidronefrose a direita associada a uma grande dilatacéo
uretero-pielocalicial

o Caridtipo por bandas GTG: 47,XX,+13[21]
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Discussao

 Nosso segundo paciente é a primeira descricao, na
literatura, de sindrome de Patau a apresentar uma
cranioestenose coronal

O achado de cranioestenose, em especial o fechamento
prematuro da sutura metopica, poderia fazer parte do
espectro clinico presente na trissomia do 13

* Mais relatos serao importantes para definir esta hipotese
e evidenciar o envolvimento de outras suturas cranianas
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