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Introdução: A Síndrome de Patau é uma anomalia
cromossômica causada pela presença de uma cópia extra do
cromossomo 13, com prevalência de 1:20000 nascidos vivos. O
tempo médio de sobrevida é de 7-10 dias, sendo as
complicações pulmonares a causa mais comum de morte1. Dos
pacientes nascidos vivos, 86% a 91% não sobrevivem além do
primeiro ano de vida2. Apresentam malformações congênitas,
incluindo comprometimento do sistema nervoso central,
cardíaco, circulatório e oftalmológico. As alterações
oftalmológicas mais comuns são: microftalmia, colobomas de íris
e corpo ciliar, retina displásica acompanhada de vítreo primário
hiperplástico e catarata congênita3. Esse relato de caso
apresenta o tratamento cirúrgico combinado na abordagem de
uma criança portadora dessa síndrome, que apresentava
catarata congênita associada à persistência de vítreo primário
hiperplásico.
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Discussão: A Síndrome de Patau caracteriza-se por apresentar
um conjunto de anomalias congênitas múltiplas, com baixa
expectativa de vida - mais de 90% não sobrevivem além do
primeiro ano de vida. Dessa forma, as abordagens das alterações
oftalmológicas, descritas na literatura, são conservadoras na
maioria das vezes4. O acompanhamento dos pacientes deve ser
multidisciplinar e as possíveis intervenções devem ser
ponderadas com a família, considerando os riscos do
procedimento e a baixa sobrevida dos pacientes, no sentido de
alinhar a expectativa dos pais5. Nesse caso, apenas OE era viável,
foi então realizado FACO + VVPP com aplicação de endolaser e
de óleo de silicone, devido a DR (não evidenciado no ECO-B em
OE) observado após retirada de opacidades no ato per-
operatório. Realizou-se a correção óptica com óculos monofocais
após o procedimento. A satisfação dos pais após o
procedimento, ao perceber maior interação da criança com o
ambiente ressalta a importância de individualizar os pacientes,
no intuito de melhorar a qualidade de vida dos pacientes mesmo
com baixa sobrevida.

Relato de caso: N.P.B, masculino, 3 meses, com Síndrome de
Patau confirmada por cariótipo aos 30 dias de vida. Ao exame
oftalmológico sob sedação foi evidenciado olho direito (OD) com
entrópio congênito, microftalmia (diâmetro corneano de 4 mm),
câmara anterior (CA) rasa, catarata, aniridia, com fundoscopia
(FO) inviável pela opacidade cristaliniana. Em OE apresentava
microftalmia (diâmetro corneano de 10 mm), CA rasa, catarata,
coloboma inferior de íris, com FO inviável pela opacidade. A
espessura corneana central era de 544 micras em OD e 540 em
OE. O exame de ecografia ultrassônica modo B (ECO-B)
evidenciou persistência do vítreo hiperplásico primário em OE e
descolamento de retina (DR) em OD. Foi realizado doppler
oftálmico que não demonstrou permeabilidade vascular na
cavidade vítrea. Após discussão multidisciplinar, entre as
subespecialidades e a família da criança, foi optado pelo
tratamento com prótese expansora de órbita em OD, para
possibilitar uma melhor simetria facial, e tratamento cirúrgico
em OE, visando melhora da visão. Foi realizada a cirurgia
de facoemulsificação combinada com vitrectomia via pars plana
(FACO + VVPP) para retirada de vítreo hiperplásico persistente.
O pós operatório teve evolução habitual e a mãe da criança
notou melhora importante do comportamento já nos primeiros
dias após o procedimento.
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Figura 1: Hipertelorismo, entrópio e
microftalmia em OD

Figura 3: Polidactilia no pé Figura 4: Polidactilia na mão com
sobreposição de dedos

Figura 2: CA rasa, catarata e coloboma inferior
de íris em OE


