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EM RESUMO

A trissomia do 18 (Edwards) e a trissomia do 13 (Patau) sdo as aneuploidias
autossémicas mais frequentes depois da sindrome de Down. O NIPT é
rastreamento; o diagndstico é sempre pelo cariétipo, que separa trissomia livre,
translocagao e mosaicismo, com prognéstico e recorréncia diferentes. A
mortalidade precoce € alta (mediana de 9 a 12,5 dias), mas 13-20% vivem mais
de 1 ano e 10-13% chegam aos 10 anos (Nelson, JAMA 2016). Por isso,
"incompativel com a vida" nao serve como justificativa isolada para negar ou
impor tratamento. A conduta é a decisao compartilhada e individualizada:
conforto exclusivo e cuidado que prolonga a vida sdao opgdes eticamente aceitaveis
(AAP 2025), com cuidados paliativos desde o diagnéstico. Crianga estavel, com
plano de cuidado combinado, é seguida em casa pelo pediatra (@ ), com
genética, cardiologia e paliativos. Apneia com cianose, desconforto respiratorio,
convulsdo prolongada ou desidrataco levam ao pronto-socorro (@ ), conforme o
plano antecipado de cuidados. As anomalias sdo de notificagao obrigatéria
(compulséria) na DNV.

O que é e como se apresenta

« Trissomia do 18: 1/6.000 a 1/8.000 nascidos vivos; cerca de 94% livre, menos de 5%
mosaico, 2% parcial (Cereda e Carey, 2012).

» Trissomia do 13: cerca de 1/5.000 nascidos vivos; até 10% por translocagao, em geral
robertsoniana, como a rob(13;14) (NHS Genomics Education).

« Atrissomia livre vem de ndo disjuncdo, mais frequente com a idade materna. Mosaico e

formas parciais podem ter fenoétipo incompleto e sobrevida bem maior.

Ultrassonografia pré-natal (sugere, ndao diagnostica): na trissomia do 18, RCIU precoce,
polidramnio, maos cerradas, pés em mata-borrao ou pé torto, cardiopatia, onfalocele, cistos de
plexo coroide, artéria umbilical Unica; na trissomia do 13, holoprosencefalia, fenda labiopalatina,
microftalmia, polidactilia, cardiopatia, rins hiperecogénicos. Translucéncia nucal aumentada nas
duas.

Fenotipo ao nascer:

» Trissomia do 18: RCIU com pouco tecido subcutidneo, maos cerradas com o 2° dedo
sobre o 3° e 0 5° sobre 0 4°, unhas hipoplasicas, pés em mata-borrao (calcanhar
proeminente), occipital proeminente, micrognatia, orelhas displasicas, esterno curto,
limitagcdo da abertura das coxas, cardiopatia em 90% ou mais (CIV com doenga de varias

valvas, canal arterial), onfalocele, atresia de eséfago, rim em ferradura (AEP 2010).
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- Trissomia do 13: holoprosencefalia com defeitos de linha média (hipotelorismo, ciclopia,
probdscide), fenda labiopalatina, microftalmia ou anoftalmia, coloboma, polidactilia
pos-axial, aplasia cutis no couro cabeludo, hemangiomas, cardiopatia, rins policisticos,
onfalocele (AEP 2010; NHS Genomics Education).

Prognéstico real (dados populacionais):

ESTUDO TRISSOMIA DO 13 TRISSOMIA DO 18

Ontario, 1991-2012 (Nelson, JAMA
2016)

Mediana 9 dias; 1 ano 12,6%;
10 anos 9,8%

Mediana 12,5 dias; 1 ano
19,8%; 10 anos 12,9%

Texas, 1999-2008 (Ludorf, JAMA Netw
Open 2025; 798 nascidos vivos)

10 anos: completa 4,9%; 10 anos: completa 6,6%;

mosaico ou parcial 25% mosaico ou parcial 43,8%

- Causas de morte: apneia central, insuficiéncia cardiaca, hipoventilacao, aspiracao,
obstrucao de via aérea superior e hipertensao pulmonar (Cereda e Carey, 2012; AEP
2010).

- Desenvolvimento: deficiéncia intelectual grave, com aquisi¢des como sorriso social,
reconhecer a familia e, as vezes, marcha com apoio (AEP 2010).

2. Classificagao de gravidade

GRAVIDADE CRITERIOS CLiNICOS CONDUTA

@ Leve Diagnéstico confirmado, estavel em casa, com
plano de cuidado combinado; alimentagao por
boca, sonda ou gastrostomia com ganho de
peso; sem apneias com cianose; convulsdes

controladas

oY

Suspeita clinica ou pré-natal sem cariétipo;
Moderada diagndstico recente sem plano de cuidado; piora
da alimentacao, engasgos, perda de peso;
apneias breves que cedem sozinhas ou ronco
com pausas; convulsdo nova ja cessada; familia

sem apoio

@ Grave Apneia com cianose ou bradicardia,
desconforto respiratério, SpO2 abaixo do
habitual, insuficiéncia cardiaca, convulsao 2 5
minutos ou em salvas, desidratagao, febre com
toxemia, sonda ou gastrostomia deslocada sem

como hidratar

Fatores que elevam a gravidade

Seguimento pelo pediatra, com
genética, cardiologia, paliativos e
reabilitagdo; vacinas em dia; apoio a
familia

Encaminhar com prioridade a genética
médica e, conforme o caso, a
cardiologia, a neurologia, a
fonoaudiologia e aos paliativos; pedir os

exames iniciais; reavaliagao proxima

Pronto-socorro ou hospital,
respeitando o plano antecipado de
cuidados; se a familia optou por conforto
exclusivo em casa, acionar a equipe de
paliativos e tratar os sintomas no
domicilio

» Trissomia completa, prematuridade, baixo peso, sexo masculino.
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- Cardiopatia com repercussao, hipertensao pulmonar, ventilagdo mecanica (antes da cirurgia
cardiaca, chance de morte mais de 8 vezes maior; Cooper, JAHA 2019).

» Holoprosencefalia, apneias centrais, micrognatia grave, aspiragao.

Diagndstico no consultério

Pré-natal:

- Rastreamento: teste combinado do 1° trimestre e NIPT; no Reino Unido faz parte do pré-

natal (NHS); no SUS, néao localizamos programa nacional.

« NIPT positivo nao é diagnéstico: o valor preditivo positivo € menor na trissomia do 13
(sobretudo em gestante jovem) e o mosaicismo confinado a placenta gera falso-positivos.
Confirmar por cariétipo (QF-PCR ou FISH para resultado rapido) em vilo corial ou liquido

amniotico (NHS). Nenhuma decisao irreversivel se baseia s6 no rastreamento.

« Confirmado o diagnéstico: cuidado paliativo perinatal e plano de parto (local com
recursos, reanimagao ou conforto).

Pés-natal:

« Cariotipo de sangue periférico em todo RN com suspeita, mesmo com exame pré-natal
sugestivo. QF-PCR ou FISH ajudam nas decisées iniciais, mas nao substituem o
carioétipo, que identifica translocagcéo e mosaicismo; na suspeita de mosaico com sangue
normal, o geneticista pode pedir cariétipo de pele. O microarray nao distingue a
translocacéo.

- Anomalias associadas: ecocardiograma, ultrassonografia de abdome e transfontanelar,
avaliagao oftalmolégica, auditiva e da degluticao.

- Enquanto o diagnodstico nao esta confirmado, o RN recebe o suporte de qualquer RN
(AAP 2025; PRN-SBP 2026: na duvida, reanimar).

- Diferencial: acinesia fetal (Pena-Shokeir), holoprosencefalia ndo cromossémica, Meckel-
Gruber, Smith-Lemli-Opitz, triploidia — o diagndstico nunca é so clinico.

« Comunicar com método (ver "Comunicagao de noticias dificeis"): ambiente reservado, os

pais juntos, chamar o bebé pelo nome.

Tratamento e seguimento

Decisao compartilhada:

« "Letal" ou "incompativel com a vida" ndo descreve os dados e nao justifica, sozinho, negar
ou impor tratamento. A AAP (ago/2025) afirma que o conforto exclusivo é moralmente
aceitavel e deve ser oferecido a todos os pais, e que o diagnéstico sozinho nao

Dr. José Roberto Stefani - www.neonatologia.com.br - Genética médica pediatrica - pagina 4/10



justifica negar terapias que possam prolongar a vida ou permitir a alta; valem as mesmas
regras éticas das outras criangas.

« Informar sobrevida real e desfecho com e sem cada tratamento, considerando idade
gestacional, peso, cardiopatia, tipo citogenético e valores da familia; registrar e rever as
decisoes.

» Planos possiveis: conforto exclusivo; cuidado intermediario (oxigénio, sonda, tratamento
de infecgbes, sem intubagdo nem reanimacao); tratamento pleno, inclusive cirurgia —
sempre com paliativos em paralelo.

Intervencgodes:

» Cirurgia cardiaca: no registro STS (Cooper, JAHA 2019; 343 operacdes em 304 pacientes,
2010-2017), mortalidade operatéria de 15%. No Boston Children's (Greene, JTCVS Open
2024), sobrevida de 79% em 1 ano e 70% em 5 anos nos operados, contra 51,5% e 35%
nos nao operados. Ha viés de selegdo (operam-se os mais estaveis); a indicacao é

individual (ver "Cardiopatias nas sindromes genéticas").

« Outras: gastrostomia, correcéo de atresia de es6fago ou onfalocele, traqueostomia —
decisdes compartilhadas.

Apneias: centrais (controle anormal da respiragao; principal causa de morte subita) e
obstrutivas (micrognatia, glossoptose, hipotonia, laringo e traqueomalacia). Perguntar sempre
por ronco, pausas, cianose e engasgos; polissonografia ou oximetria noturna conforme o
plano. Posicionamento, oxigénio, CPAP ou traqueostomia sao decididos com a familia; no
conforto, o objetivo é o alivio.

Cuidado no domicilio (o pediatra coordena):

- Alimentacgao: a maioria precisa de sonda e muitos de gastrostomia (em média aos 8
meses na trissomia do 18; Cereda e Carey, 2012); avaliar degluticio, tratar refluxo, prevenir
aspiragao.

« Convulsées: 25-50% na trissomia do 18, em geral de controle facil (Cereda e Carey, 2012);

manutenc&o com o neurologista e plano de resgate escrito.

« Rastreios: na trissomia do 18, ultrassonografia de abdome a cada 6 meses (Wilms e

hepatoblastoma; Cereda e Carey, 2012); audi¢céo, visao, escoliose.

« Vacinas: calendario completo, sem negar vacinas pelo diagndstico (AAP 2025); pelo
Manual dos CRIE 2023 (Quadro 8), as trissomias recebem influenza anual, pneumocécica
(VPC20, NT n°® 52/2026), varicela (suscetiveis), hepatite A em 2 doses e meningocdcica C;

nirsevimabe conforme os critérios vigentes (ver "Imunizag¢ao contra o VSR").
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MEDICAMENTO DOSE INTERVALO DURAGAO OBSERVAGAO E REFERENCIA

Midazolam Intranasal 0,2 Dose unica Crise 25 Padrao do site (protocolo de crise
(resgate de crise) mg/kg; bucal min convulsiva)
0,3 mg/kg;
max. 10 mg
Diazepam retal 0,5 mg/kg; Dose unica Crise 25 Padrao do site
(resgate) max. 10 mg min
Paracetamol (dor,  10-15 4/4 a 6/6 h Até 48-72h  Padréo do site; teto por dose da
febre) mg/kg/dose; (max. 5 sem apresentacgao (bulas: gotas 200
max. 75 doses/dia) reavaliacéo mg/mL max. 35 gotas, suspenséo
mg/kg/dia 32 mg/mL max. 15 mL e 100

mg/mL max. 2,5 mL abaixo de 12
anos; comprimidos so a partir de 12
anos; nunca > 1 g/dose)

Dipirona (dor, 15 mg/kg/dose  6/6 h (max.4  Conforme Padrao do site; ndo usar abaixo
febre) doses/dia) sintomas de 3 meses ou de 5 kg (bula)
Anticonvulsivante ~ Conforme — Continuo PCDT de Epilepsia (MS)

de manutencgéo neurologista

Opioides e Conforme — — Prescricdo da equipe especializada

sedacao paliativa equipe de

paliativos

« Nao usar: rotulo prognéstico no lugar de dados; anti-histaminicos sedativos (padrao do
site).
» Oxigénio: fora do plano de conforto, SpO2 entre 94% e 98%; na cardiopatia com shunt

ou hipertensao pulmonar, meta do cardiologista.

Cuidados paliativos: comecam no diagnéstico, pré ou pds-natal, em paralelo a qualquer
tratamento, sem exigir prognéstico curto nem ordem de nao reanimar (SBP, DC n° 48/2026;
PNCP, Portaria GM/MS 3.681/2024). Incluem plano antecipado escrito, controle de sintomas,
apoio espiritual, escolha do local do cuidado e da morte (inclusive em casa) e

acompanhamento do luto — ver "Cuidados de fim de vida e paliativos na UTI neonatal".
Aspectos éticos e legais no Brasil:

- Resolugdo CFM 1.805/2006 (ortotanasia): permite limitar ou suspender procedimentos que
prolonguem a vida do doente em fase terminal de enfermidade grave e incuravel,
respeitada a vontade do representante legal; exige esclarecer as opc¢oes, fundamentar e
registrar no prontuario, garante segunda opinido e todos os cuidados para aliviar o

sofrimento, inclusive a alta.

. Cédigo de Etica Médica (2018), art. 41, paragrafo Unico: nas situacdes irreversiveis e
terminais, cuidados paliativos sem ac¢des inuteis ou obstinadas; eutanasia é proibida.
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- Fora da fase terminal, limitar suporte é decisdo compartilhada no melhor interesse da
crianca, nunca unilateral nem baseada s6 no rétulo; em impasse, comité de bioética.

Recorréncia (com o geneticista; ver "Aconselhamento genético, consanguinidade e risco

de recorréncia”):

« Trissomia livre: em torno de 1% (Cereda e Carey, 2012; 0,55% na AEP 2010), somado ao
risco da idade materna; oferecer diagnostico pré-natal nas préximas gestagoes.
» Translocagao: cariétipo dos pais obrigatério; se houver portador equilibrado, o risco

depende do rearranjo e alcanca outros familiares.

Notificagao: registrar todas as anomalias na DNV — notificagao obrigatéria (compulsoria)
das anomalias congénitas (Portaria GM/MS n°® 10.175/2026; NT n°® 3/2026-SVSA/MS).

Quando encaminhar ao pronto-socorro ou internar

- Apneia com cianose, palidez ou bradicardia, ou pausas cada vez mais frequentes.

» Desconforto respiratério, geméncia, SpO2 abaixo do habitual, suspeita de aspiragao ou
pneumonia.

- Insuficiéncia cardiaca (cansag¢o as mamadas, sudorese, taquipneia, hepatomegalia).
« Convulsao 2 5 minutos ou crises em salvas.
- Desidratacdo, vomitos persistentes; sonda ou gastrostomia deslocada sem como hidratar.

« Febre com toxemia.
Como encaminhar

1. Consultar o plano antecipado de cuidados: se a escolha foi conforto exclusivo em casa,
acionar a equipe de paliativos e tratar os sintomas no domicilio; se foi cuidado pleno ou

intermediario, encaminhar.
2. Aspirar secrecoes e posicionar (decubito lateral na obstrugao).

3. Oxigénio para SpO2 entre 94% e 98% (padrao do site), exceto na cardiopatia com shunt ou
hipertensédo pulmonar (meta do cardiologista); estimular na apneia; bolsa e mascara se
necessario.

4. Convulsao: resgate com midazolam ou diazepam e protocolo de crise do site.
5. SAMU (192) e contato prévio com o servigo.

6. Relatorio com caridtipo, cardiopatia, medicamentos, saturacao habitual e cépia do plano
de cuidado com os limites acordados.
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6. Orientagoes de retorno e sinais de alerta para a familia

» "Seu filho € uma crianga, ndo um diagnostico. Vamos cuidar dele com o que vocés

decidirem conosco, e podemos rever as decisdes a qualquer momento."
» "Tenham por escrito o plano de cuidado e o de crise convulsiva."

» Procurar ajuda imediata (ou a equipe de paliativos, conforme o plano): pausas na
respiracdo com labios roxos, falta de ar, gemido, convulsdo que nao para em 5 minutos,

vémitos que nao param, sonda fora do lugar, crianga muito sonolenta, fria ou palida.

7. Comparagao com as referéncias

MINISTE- JOHNS HARVARD OXFORD /
RIO DA HOPKINS CAM-
SAUDE BRIDGE
Diagnéstico Caridtipo nas ~ Sem documen- Suporte en- Rastreio com-  Cariétipo; dos Sem posicdo  Sem posicdo  Segue o NICE
aneuploidias  to especifico  quanto se con- binado (NHS); pais emtoda  especifica especifica
(padrao do firma (2025) sem diretriz T18 (2010) localizada localizada
site) especifica
Prognésticoe  Sem documen- Sem documen- Intervengbes, — Mortalidade Sem posicdo  Sobrevida mai- Segue o NICE
cirurgia to especifico  to especifico inclusive cirur- acima de 90% especifica or nos opera-
localizado gia cardiaca, até 2 anos localizada dos (Greene
discutidas (2010) 2024)
caso a caso
(2025)
Decisao Compartilhada; — Conforto acei- Planejamento  Informar que Sem posicdo  Sem posicdo  Segue o NICE
na duvida, rea- tavel; diagnés- antecipado nem todos vi-  especifica especifica
nimar (PRN- tico ndo justifi- (NG61, vem pouco localizada localizada
SBP 2026) ca negar trata- 2016/2019) (2010)
mento (2025)
Paliativos Desde o diag- PNCP (Porta- Em todo o per- NG61: inclui — Sem posicdo  Sem posicdo  Segue o NICE
néstico (DC n° ria 3.681/2024) curso (2025) RN e Iuto especifica especifica
48 e 52/2026) localizada localizada
Notificagdoe DNV (padrdo  Compulséria — — Recorréncia — — Segue o NICE
recorréncia do site) na DNV (Por- 0,55% (2010)
taria

10.175/2026)

Leitura: ha convergéncia em diagndstico citogenético, confirmagao do NIPT, paliativos desde o
diagnéstico e decisao compartilhada. A mudanca principal € da AAP (clinical report de
ago/2025): o conforto exclusivo continua aceitavel, mas o diagndstico sozinho nao justifica
negar terapias, inclusive cirurgia. A AEP (2010), anterior aos dados de 2016-2025, enfatiza a
mortalidade acima de 90% até 2 anos e indica cariétipo dos pais em toda trissomia do 18 (o
NHS o reserva a translocagao). O NICE né&o tem diretriz especifica; Oxford e Cambridge o
seguem. A SBP nao tem documento especifico localizado sobre as trissomias do 13 e do
18: o site adota os principios da SBP (DC n° 48 e 52/2026; PRN-SBP 2026), o MS na
notificacdo e nos paliativos (PNCP 2024) e, na falta de posicado de ambos sobre a decisédo de
tratar, a AAP 2025, por ser a referéncia mais recente e especifica. Cariétipo dos pais:
obrigatdrio na translocagao; na trissomia livre, decis&o do geneticista.
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PONTOS PRATICOS

1. NIPT é rastreamento: toda suspeita é confirmada por cariétipo, que define livre,
translocacédo ou mosaico.

2. Use dados, nao rotulos: mediana de 9 a 12,5 dias, mas 10-13% vivem 10 anos,
€ mais no mosaico ou na forma parcial.

w

. Sem diagndstico confirmado, o RN recebe o suporte de qualquer RN.

N

. Decisdo compartilhada, registrada e revista; conforto exclusivo e tratamento
pleno sao opgdes éticas; paliativos desde o diagnostico.

5. Em casa: sonda ou gastrostomia, plano escrito para apneia e convulséo,
ultrassonografia de abdome a cada 6 meses na trissomia do 18, vacinas com as
adicionais do CRIE.

6. Notificacdo obrigatoria (compulséria) das anomalias na DNV e aconselhamento
genético para toda familia.

Veja também, nesta Biblioteca: Avaliagao do RN com dismorfismos e Avaliagao
dismorfolégica (Neonatologia); Cuidados de fim de vida e paliativos na UTI neonatal
(Temas em Neonatologia); Comunicagao de noticias dificeis e Cuidados paliativos
pediatricos — o que sao (Temas atualizados pela SBP); Cardiopatias nas sindromes
genéticas (Cardiologia); Aconselhamento genético, consanguinidade e risco de
recorréncia e Quando pensar em doenga genética e quais exames pedir (nesta area);
Imunizacgao contra o VSR (Imunizacgdes).
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https://segcd.org/wp-content/uploads/2017/03/trisomia_18.pdf
https://www.nhs.uk/conditions/edwards-syndrome/
https://www.genomicseducation.hee.nhs.uk/genotes/knowledge-hub/patau-syndrome-trisomy-13/
https://sistemas.cfm.org.br/normas/arquivos/resolucoes/BR/2006/1805_2006.pdf
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