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RESUMO: Introducio: A Sindrome de Patau, também conhecida como trissomia do
cromossomo 13, ¢ uma aneuploidia que se manifesta por uma série de anormalidades congénitas
graves, incluindo virias manifestacdes oftalmolégicas. Essas manifestagdes incluem
microftalmia, coloboma, glaucoma e catarata, refletindo a complexidade do desenvolvimento
ocular afetado pela anormalidade cromossémica. Os individuos afetados frequentemente
apresentam uma combinagio de defeitos fisicos, neurolégicos e oftalmolégicos, que
comprometem significativamente a qualidade de vida e a sobrevida. O entendimento dessas
manifestacdes é essencial para o diagnéstico precoce e o manejo adequado dos pacientes.
Objetivo: O objetivo da revisio sistemdtica de literatura foi compilar e analisar as manifestagdes
oftalmolégicas associadas & Sindrome de Patau, proporcionando uma visdo abrangente sobre a
prevaléncia e os tipos de anomalias oculares observadas em pacientes diagnosticados.
Metodologia: A metodologia foi estruturada de acordo com o checklist PRISMA. Foram
realizadas buscas nas bases de dados PubMed, Scielo e Web of Science, utilizando cinco
descritores: "Sindrome de Patau", "manifestacées oftalmoldgicas”, "anormalidades oculares”,
"trissomia 13" e "desenvolvimento ocular”. A pesquisa foi restrita a artigos publicados nos
tltimos dez anos. Os critérios de inclusio englobaram estudos que abordavam especificamente
manifestacSes oftalmolégicas da sindrome, artigos revisados por pares e aqueles que
apresentaram dados clinicos relevantes. Os critérios de exclusio consideraram artigos
duplicados, publicacdes nio em inglés ou portugués e estudos que nio focavam em aspectos
oftalmolégicos. Resultados: A revisio revelou que as manifestagdes oftalmolégicas mais
frequentes na Sindrome de Patau incluem microftalmia, colobomas e cataratas. Os achados
sugerem uma correlacio entre a gravidade das anormalidades oculares e a presenca de outras
comorbidades associadas 4 sindrome, indicando um padrio de comprometimento que pode
variar amplamente entre os pacientes. A literatura também destacou a importincia de exames
oftalmolégicos regulares e intervencdes precoces. Conclusio: A Sindrome de Patau apresenta
uma gama diversificada de manifesta¢des oftalmolégicas, que sdo cruciais para o diagnéstico e
manejo dos pacientes. A compreensio dessas anormalidades permite um acompanhamento
mais eficaz e intervencdes direcionadas, enfatizando a necessidade de uma abordagem
multidisciplinar para o tratamento de individuos afetados.
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INTRODUCAO

A microftalmia é uma das manifestacdes oftalmolégicas mais comuns associadas a
Sindrome de Patau, caracterizando-se pelo desenvolvimento anormalmente pequeno dos olhos.
Essa condicdo pode ocorrer em um ou ambos os olhos e estid frequentemente ligada a outras
anomalias oculares e sistémicas. Os individuos afetados podem apresentar dificuldades visuais
significativas, além de uma série de complicacdes que podem impactar seu desenvolvimento. O
diagnéstico precoce e a intervengio sio cruciais, pois permitem que os profissionais de satde
implementem estratégias para maximizar a visdo e a qualidade de vida dos pacientes.

O coloboma ¢ outra manifestacdo oftalmolégica relevante na Sindrome de Patau,
resultando de um defeito no fechamento do tecido ocular durante o desenvolvimento
embrionério. Essa condi¢do pode afetar diversas estruturas oculares, como a palpebra, a iris, a
retina ou o nervo 4ptico. A gravidade do coloboma varia amplamente, e suas consequéncias
visuais dependem da extensdo e da localizacio da anomalia. Pacientes com coloboma podem
enfrentar desafios visuais que exigem cuidados oftalmoldgicos regulares, além de
acompanhamento para outras anormalidades que frequentemente acompanham a sindrome. O
reconhecimento dessas condi¢des é essencial para um manejo eficaz, que visa otimizar a satide
ocular e geral dos individuos afetados.

Ass cataratas congénitas s3o uma preocupacio significativa em pacientes com Sindrome
de Patau, resultando em opacifica¢do do cristalino que pode afetar severamente a visdo desde o
nascimento. Essa condi¢io demanda uma abordagem cirtirgica precoce, pois a intervencdo pode
ser essencial para minimizar o impacto visual e favorecer o desenvolvimento normal. A
deteccdo e o tratamento adequados sio fundamentais para evitar a progressdo da opacificacdo e
garantir que as criancas tenham a oportunidade de desenvolver habilidades visuais adequadas.

O glaucoma é outra complicagio que pode surgir, caracterizado pelo aumento da pressio
intraocular. Essa condi¢io pode levar a danos no nervo éptico, afetando a capacidade visual do
paciente de forma permanente. O monitoramento regular da pressio ocular é imprescindivel,
uma vez que a identificagio precoce do glaucoma permite interven¢des que podem preservar a
visdo. A gestdo dessa condi¢io requer uma equipe multidisciplinar para assegurar um cuidado
abrangente.

O diagnéstico precoce das manifestacdes oftalmolégicas é de vital importincia na
Sindrome de Patau, pois facilita a implementacio de tratamentos que podem melhorar a
qualidade de vida dos afetados. Um acompanhamento oftalmolégico rigoroso é essencial, pois
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permite que profissionais da sadde identifiquem e tratem as anomalias de maneira oportuna,
proporcionando suporte continuo e uma melhor adaptagio as necessidades visuais das criancas.
A . ~ ~ . . ’ 1 b/ 'b .

ssim, a detec¢do precoce ndo apenas otimiza a satde ocular, mas também contribui para o

desenvolvimento geral dos individuos afetados.

OBJETIVO

O objetivo da revisdo sistemdtica de literatura é compilar e analisar as manifestagdes
oftalmolégicas associadas & Sindrome de Patau, oferecendo uma visio abrangente sobre a
prevaléncia e os tipos de anomalias oculares observadas em pacientes diagnosticados. A revisdo
busca identificar as principais caracteristicas oftalmolégicas, avaliar sua gravidade e
compreender a relacio entre essas manifestacdes e outras comorbidades que frequentemente
ocorrem na sindrome. Além disso, pretende-se reunir informag¢des que possam auxiliar no
diagnéstico precoce e no manejo adequado dessas condigdes, contribuindo para a melhoria da
qualidade de vida dos individuos afetados. A anilise das evidéncias disponiveis possibilita a

identificacio de lacunas no conhecimento atual e orienta futuras pesquisas na érea.

METODOLOGIA

A metodologia foi elaborada com base no checklist PRISMA, que orientou a condugio
da revisdo sistemadtica. As buscas foram realizadas nas bases de dados PubMed, Scielo e Web
of Science, utilizando cinco descritores: "Sindrome de Patau”, "manifesta¢des oftalmolégicas”,
"anormalidades oculares”, "trissomia 13" e '"desenvolvimento ocular". Essas bases foram
selecionadas por sua relevincia e abrangéncia na literatura cientifica.

Os critérios de inclusio foram definidos de maneira a assegurar a qualidade e a
relevincia dos artigos selecionados. Foram incluidos estudos que abordavam especificamente
manifestacSes oftalmolégicas da Sindrome de Patau, abrangendo artigos originais, revisdes
sistemidticas e relatos de caso que apresentavam dados clinicos relevantes. A inclusio se
restringiu a publicacGes revisadas por pares e que estivessem disponiveis em inglés ou
portugués. Também foram considerados apenas os artigos publicados nos tltimos dez anos,
garantindo a atualidade das informagaes.

Por outro lado, os critérios de exclusdo foram estabelecidos para filtrar trabalhos que nio
se alinhavam ao foco da revisio. Foram excluidos artigos duplicados, publicagdes que nio

abordavam diretamente aspectos oftalmolégicos da Sindrome de Patau e estudos que tratavam
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de outras anomalias cromossémicas sem relevincia direta para o tema. Além disso, foram
descartadas pesquisas que n3o apresentavam dados empiricos ou que se restringiam a opinides
ou relatos ndo fundamentados na literatura cientifica. A aplicacdo rigorosa desses critérios
possibilitou a selecio de uma base de dados robusta e relevante, essencial para a anélise das

manifestacdes oftalmolégicas associadas a sindrome.

RESULTADOS

A microftalmia, uma das manifestacdes oftalmoldgicas mais frequentes na Sindrome de
Patau, caracteriza-se pelo desenvolvimento anormalmente pequeno dos olhos. Essa condi¢io
pode ocorrer unilateralmente ou bilateralmente, afetando significativamente a capacidade
visual dos individuos. O tamanho reduzido dos olhos resulta de um processo de
desenvolvimento embriondrio comprometido, levando a uma formagio inadequada das
estruturas oculares. Além disso, a microftalmia frequentemente estd associada a outras
anomalias congénitas, tanto oculares quanto sistémicas, aumentando a complexidade do quadro
clinico.

Os impactos da microftalmia na vida dos pacientes vio além da visdo. Individuos
afetados podem experimentar dificuldades em atividades cotidianas que requerem visdo, como
leitura e reconhecimento de rostos. Essa condi¢do, portanto, nio apenas compromete a
percepcdo visual, mas também influencia o desenvolvimento social e emocional dos afetados.
Intervengdes precoces, como o uso de lentes corretivas ou cirurgias, sio fundamentais para
otimizar a fung¢do visual e auxiliar na adaptacio dos individuos s suas necessidades visuais.

O coloboma é outra manifestagio relevante da Sindrome de Patau, resultando de um
defeito no fechamento do tecido ocular durante o desenvolvimento fetal. Essa condi¢do pode
afetar diversas partes do olho, incluindo a palpebra, a iris, a retina e o nervo éptico. As
consequéncias do coloboma variam de acordo com a localizacio e a extensio da anomalia,
podendo levar a uma gama de problemas visuais, como diminui¢io da acuidade visual e
sensibilidade a luz. Além disso, a ocorréncia de coloboma pode estar associada a outras
anomalias congénitas, exigindo uma avaliacdo abrangente para entender a complexidade da
condicdo.

A gestio do coloboma requer um acompanhamento oftalmolégico rigoroso, pois a
identificagio precoce e o tratamento adequado s3o cruciais para minimizar os efeitos adversos

na visio. Profissionais de satide frequentemente recomendam intervengdes cirdrgicas, além de
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terapias de reabilitacdo visual, conforme necessirio. Portanto, o suporte multidisciplinar se
torna essencial, permitindo que os individuos afetados desenvolvam estratégias eficazes para
lidar com as limita¢Ges impostas pela condi¢io. A compreensio dessas nuances é vital para
proporcionar uma melhor qualidade de vida e promover um desenvolvimento saudavel para os
pacientes.

As cataratas congénitas representam uma manifestagio significativa na Sindrome de
Patau, caracterizando-se pela opacificacdo do cristalino que ocorre desde o nascimento. Essa
condi¢io resulta na interferéncia da luz que atinge a retina, levando a uma diminui¢io da
acuidade visual. As cataratas podem ser bilaterais ou unilaterais, e sua gravidade varia conforme
a extensdo da opacificagio. Quando nio diagnosticadas e tratadas precocemente, as cataratas
podem comprometer severamente o desenvolvimento visual, afetando habilidades essenciais,
como a percepcio de cores e a visio em ambientes iluminados.

A intervencdo cirdrgica é frequentemente necessaria para remover o cristalino opaco e,
em muitos casos, a substitui¢io por lentes intraoculares é realizada. O timing da cirurgia é
crucial, pois a realizacdo em idade precoce pode proporcionar uma melhor oportunidade para o
desenvolvimento visual adequado. Além disso, o acompanhamento pds-operatério é essencial,
pois pode haver a necessidade de correcdes adicionais, como o uso de 6culos ou terapias visuais,
a fim de otimizar a recuperagio da visdo. Dessa forma, a detecgdo e o tratamento oportunos das
cataratas sio fundamentais para melhorar a qualidade de vida dos individuos afetados.

O glaucoma, por sua vez, é uma condi¢do que pode surgir em pacientes com Sindrome
de Patau, caracterizando-se pelo aumento da pressio intraocular. Esse aumento pode resultar
em danos ao nervo éptico, levando A perda progressiva da visdo, o que é particularmente
preocupante em criangas. Os sinais de glaucoma muitas vezes nio sio imediatamente evidentes,
o que torna o monitoramento regular da pressio ocular uma prética indispensével. Quando nio
tratado, o glaucoma pode evoluir de forma insidiosa, resultando em complica¢Ges graves e
irreversiveis.

A gestio do glaucoma em pacientes com Sindrome de Patau requer uma abordagem
multidisciplinar, incluindo oftalmologistas e outros profissionais de satide. O tratamento pode
envolver o uso de medicamentos tépicos para reduzir a pressio intraocular ou, em casos mais
severos, intervengdes cirtrgicas. A identificacdo precoce da condicio é essencial para

implementar estratégias que preservem a visio a longo prazo. Portanto, um acompanhamento
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continuo e uma vigilincia rigorosa sdo indispensdveis para garantir que os pacientes recebam a
assisténcia necessiria e que sua qualidade de vida seja mantida.

O diagnéstico precoce das manifestagdes oftalmolégicas na Sindrome de Patau é de
extrema importincia, uma vez que permite a implementa¢io de intervencdes que podem
melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes. A identificacio rédpida de
anomalias, como microftalmia, coloboma e cataratas, possibilita que os profissionais de satide
desenvolvam um plano de tratamento adequado desde os primeiros meses de vida. Com isso, é
possivel minimizar o impacto visual e facilitar o desenvolvimento das habilidades necessarias
para a interagdo social e o aprendizado. A detecc¢do antecipada, portanto, nio sé favorece a satide
ocular, mas também contribui para um desenvolvimento integral da crianca.

Além disso, o acompanhamento continuo das condi¢des oftalmolégicas é fundamental
para garantir que as intervencdes sejam eficazes ao longo do tempo. Com a evolucio das
tecnologias e das técnicas cirtrgicas, novos tratamentos surgem, permitindo ajustes conforme
as necessidades individuais dos pacientes. Portanto, um programa de vigilincia rigoroso e
multidisciplinar se torna indispensivel, englobando oftalmologistas, pediatras e outros
profissionais de satde. Essa abordagem integrada assegura que as criangas afetadas recebam o
suporte necessario, permitindo que alcancem seu pleno potencial visual e desenvolvam uma
vida mais sauddvel e produtiva. Assim, o diagnéstico precoce e o manejo continuo se revelam
cruciais para o bem-estar dos individuos com Sindrome de Patau.

O acompanhamento oftalmolégico regular é essencial para garantir a detec¢do precoce e
o manejo adequado das anomalias oculares associadas i Sindrome de Patau. Esse
acompanhamento deve iniciar logo apés o diagnéstico da sindrome e continuar ao longo da
infincia, 4 medida que as necessidades visuais da crianca evoluem. Consultas frequentes
permitem que os profissionais de satide avaliem nio apenas a gravidade das manifesta¢des, mas
também o impacto das intervencdes realizadas. Assim, as avalia¢des periédicas se tornam
fundamentais para ajustar os planos de tratamento, garantir que os pacientes tenham acesso a
corre¢des visuais e monitorar o desenvolvimento geral.

Além disso, a educagio dos familiares sobre a importincia do acompanhamento regular
é crucial. Muitas vezes, os responsiveis podem subestimar as consequéncias das condi¢des
oftalmolégicas, levando a atrasos no tratamento. Portanto, fornecer informagdes claras e
acessiveis sobre os riscos associados 4 nio intervencido e a importincia de consultas regulares

ajuda a promover um ambiente de apoio e atencdo as necessidades do paciente. Dessa forma, o
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acompanhamento oftalmoldgico se configura ndo apenas como um procedimento clinico, mas
também como um aspecto vital do cuidado integral ao individuo.

A relagio entre as manifesta¢des oftalmoldgicas e outras comorbidades na Sindrome de
Patau apresenta um panorama complexo que requer uma analise detalhada. Muitas vezes, as
anomalias oculares coexistem com deficiéncias neuroldgicas, cardiacas e outras anomalias
estruturais, o que pode complicar o manejo clinico. A presenca de multiplas condi¢des pode
afetar o progndstico geral e, portanto, é essencial que uma equipe multidisciplinar avalie cada
paciente de forma abrangente. Essa abordagem integrada permite identificar correlagdes entre
as diferentes anomalias e elaborar estratégias de tratamento que abordem tanto os aspectos
oftalmolégicos quanto as outras comorbidades.

Além disso, a interacdo entre as condigdes oftalmolégicas e as comorbidades pode
influenciar o desenvolvimento e a qualidade de vida dos pacientes. Por exemplo, problemas
visuais podem limitar a capacidade da crianca de interagir socialmente, impactando seu
desenvolvimento emocional e social. Assim, compreender essa relagio complexa é fundamental
para garantir que os cuidados oferecidos sejam abrangentes e personalizados, abordando todas
as dimensdes da satide do paciente. A integragio dos cuidados permite que as intervencdes sejam
mais eficazes e que as necessidades dos individuos sejam atendidas de maneira mais completa,
promovendo um melhor resultado global.

As abordagens terapéuticas disponiveis para as manifestacdes oftalmolégicas na
Sindrome de Patau incluem uma variedade de intervenc¢Ges que visam otimizar a visdo e a
qualidade de vida dos pacientes. Dependendo da gravidade das anomalias, as opg¢des de
tratamento podem variar desde correcdes simples, como o uso de dculos, até intervencdes
cirdrgicas complexas. Por exemplo, as cataratas congénitas frequentemente requerem cirurgia
para remover o cristalino opaco, enquanto outras condi¢des, como o coloboma, podem
necessitar de estratégias especificas de reabilitagio visual. O tratamento deve ser
individualizado, considerando as necessidades tinicas de cada paciente e as caracteristicas das
anomalias presentes.

Além disso, é importante destacar que as terapias visuais complementares
desempenham um papel fundamental no manejo das dificuldades visuais associadas a sindrome.
Programas de reabilitacio visual podem ser implementados para ajudar as criangas a
desenvolver habilidades adaptativas, facilitando sua integracio em atividades didrias e

escolares. Dessa forma, a combinacdo de intervencdes médicas e terapias de suporte contribui
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para um tratamento mais abrangente, permitindo que os individuos afetados melhorem nio
apenas sua fung¢do visual, mas também sua autoconfianga e autoestima.

O papel da equipe multidisciplinar no manejo das condi¢des oftalmolégicas é crucial
para assegurar que todos os aspectos da saide do paciente sejam considerados. Essa equipe
frequentemente inclui oftalmologistas, pediatras, terapeutas ocupacionais e outros especialistas
que trabalham em conjunto para criar um plano de tratamento integrado. A colaboragio entre
profissionais permite uma abordagem mais holistica, garantindo que interven¢des em diversas
dreas, como satde fisica, emocional e social, sejam realizadas de maneira coordenada. Assim, o
suporte continuo e o trabalho em equipe tornam-se essenciais para otimizar os resultados
clinicos e promover um desenvolvimento saudavel.

Além disso, a comunicagio eficaz entre os membros da equipe e com os familiares é
fundamental para o sucesso do manejo. As informacdes devem ser compartilhadas de forma
clara e acessivel, para que todos compreendam as necessidades e os objetivos do tratamento. Ao
envolver os responsiveis no processo de cuidado, cria-se um ambiente colaborativo que facilita
a adesdo as recomendacdes e estimula o comprometimento com as intervencdes propostas.
Dessa forma, a atuagdo de uma equipe multidisciplinar nio apenas melhora os resultados
clinicos, mas também promove um suporte integral ao paciente e sua familia.

Os desafios e limitacdes no acesso a cuidados oftalmolégicos para individuos com
Sindrome de Patau frequentemente impactam a eficicia das intervencdes e a qualidade de vida
desses pacientes. Muitas vezes, as barreiras incluem a falta de recursos financeiros, a distincia
de centros especializados e a escassez de profissionais capacitados na 4rea. Esses fatores podem
resultar em diagnésticos tardios e no atraso de tratamentos essenciais, comprometendo o
desenvolvimento visual e, consequentemente, o bem-estar geral. Além disso, a complexidade
das necessidades oftalmolégicas exige um acompanhamento continuo, que muitas vezes nio é
vidvel em 4reas com acesso limitado a servicos de satide.

A conscientizagdo sobre a Sindrome de Patau e suas manifestacdes oftalmolégicas
também é um aspecto critico que influencia o acesso a cuidados. Muitas vezes, tanto os
profissionais de satide quanto os familiares nio possuem informacSes adequadas sobre a
sindrome, o que pode levar a um reconhecimento tardio das condi¢ées oculares. Dessa forma,
campanhas educativas e programas de formac3o para profissionais sdo essenciais para melhorar
a detecgdo precoce e o manejo das anomalias. A implementacdo de iniciativas que promovam a

sensibilizacio e a educacio pode contribuir significativamente para reduzir as lacunas no
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atendimento, permitindo que mais pacientes recebam o suporte necessario e, assim, melhorem

sua qualidade de vida.

CONCLUSAO

A anilise das manifestacdes oftalmoldégicas na Sindrome de Patau revelou uma
complexidade significativa que impactou ndo apenas a satde visual, mas também o
desenvolvimento global dos individuos afetados. As condi¢cGes mais prevalentes, como
microftalmia, coloboma, cataratas congénitas e glaucoma, mostraram-se inter-relacionadas e
frequentemente acompanhadas por outras comorbidades. Estudos cientificos destacaram a
importincia do diagnéstico precoce, que, quando realizado nas primeiras semanas de vida,
possibilitou interven¢des mais eficazes e a melhoria da qualidade de vida das criangas.

As cataratas congénitas, em particular, demandaram atencio especial, pois sua
opacificagdo do cristalino prejudicou severamente a acuidade visual desde o nascimento. A
realizagdo de cirurgias corretivas em idade precoce, como indicado em vérias pesquisas, foi
fundamental para minimizar os efeitos adversos na visdo e promover um desenvolvimento
visual adequado. Além disso, o glaucoma, frequentemente nio diagnosticado até fases
avancadas, exigiu uma vigilidncia constante da pressio intraocular, sublinhando a necessidade
de um acompanhamento oftalmolégico regular.

Além do aspecto clinico, os impactos psicossociais das condi¢Ges oftalmolégicas também
foram amplamente discutidos. A presenca de anomalias visuais frequentemente resultou em
desafios significativos na socializa¢do e na adaptagio escolar, afetando o bem-estar emocional
das criangas. Assim, a abordagem multidisciplinar se tornou essencial, garantindo que nio
apenas as necessidades oftalmolégicas fossem atendidas, mas que aspectos emocionais e sociais
também fossem considerados no manejo.

Os desafios enfrentados no acesso a cuidados oftalmolégicos foram identificados como
barreiras criticas que comprometeram a eficicia das intervencdes. A falta de recursos, a
distincia dos centros de satide especializados e a insuficiéncia de informacdo sobre a sindrome
contribuiram para diagndsticos tardios e tratamentos inadequados. A conscientizagio e a
educacdo tanto de profissionais quanto de familias mostraram-se fundamentais para melhorar
o acesso e a qualidade do cuidado.

Em suma, as descobertas ressaltaram a importincia de um atendimento integrado e

proativo, que ndo apenas reconhecesse as manifestacdes oftalmolédgicas, mas que também
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promovesse um suporte continuo e holistico aos pacientes. A implementagio de politicas de
saude puablica que favorecam a educagdo e a sensibiliza¢do sobre a Sindrome de Patau é vital
para garantir que todas as criancas afetadas recebam o suporte necessirio, maximizando suas

oportunidades de desenvolvimento saudavel e qualidade de vida.
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