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RESUMO: Introdução: A Síndrome de Patau, também conhecida como trissomia do 
cromossomo 13, é uma aneuploidia que se manifesta por uma série de anormalidades congênitas 
graves, incluindo várias manifestações oftalmológicas. Essas manifestações incluem 
microftalmia, coloboma, glaucoma e catarata, refletindo a complexidade do desenvolvimento 
ocular afetado pela anormalidade cromossômica. Os indivíduos afetados frequentemente 
apresentam uma combinação de defeitos físicos, neurológicos e oftalmológicos, que 
comprometem significativamente a qualidade de vida e a sobrevida. O entendimento dessas 
manifestações é essencial para o diagnóstico precoce e o manejo adequado dos pacientes. 
Objetivo: O objetivo da revisão sistemática de literatura foi compilar e analisar as manifestações 
oftalmológicas associadas à Síndrome de Patau, proporcionando uma visão abrangente sobre a 
prevalência 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: "Síndrome de Patau", "manifestações oftalmológicas", "anormalidades oculares", 
"trissomia 13" e "desenvolvimento ocular". A pesquisa foi restrita a artigos publicados nos 
últimos dez anos. Os critérios de inclusão englobaram estudos que abordavam especificamente 
manifestações oftalmológicas da síndrome, artigos revisados por pares e aqueles que 
apresentaram dados clínicos relevantes. Os critérios de exclusão consideraram artigos 
duplicados, publicações não em inglês ou português e estudos que não focavam em aspectos 
oftalmológicos. Resultados: A revisão revelou que as manifestações oftalmológicas mais 
frequentes na Síndrome de Patau incluem microftalmia, colobomas e cataratas. Os achados 
sugerem uma correlação entre a gravidade das anormalidades oculares e a presença de outras 
comorbidades associadas à síndrome, indicando um padrão de comprometimento que pode 
variar amplamente entre os pacientes. A literatura também destacou a importância de exames 
oftalmológicos regulares e intervenções precoces. Conclusão: A Síndrome de Patau apresenta 
uma gama diversificada de manifestações oftalmológicas, que são cruciais para o diagnóstico e 
manejo dos pacientes. A compreensão dessas anormalidades permite um acompanhamento 
mais eficaz e intervenções direcionadas, enfatizando a necessidade de uma abordagem 
multidisciplinar para o tratamento de indivíduos afetados. 
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INTRODUÇÃO 

A microftalmia é uma das manifestações oftalmológicas mais comuns associadas à 

Síndrome de Patau, caracterizando-se pelo desenvolvimento anormalmente pequeno dos olhos. 

Essa condição pode ocorrer em um ou ambos os olhos e está frequentemente ligada a outras 

anomalias oculares e sistêmicas. Os indivíduos afetados podem apresentar dificuldades visuais 

significativas, além de uma série de complicações que podem impactar seu desenvolvimento. O 

diagnóstico precoce e a intervenção são cruciais, pois permitem que os profissionais de saúde 

implementem estratégias para maximizar a visão e a qualidade de vida dos pacientes. 

O coloboma é outra manifestação oftalmológica relevante na Síndrome de Patau, 

resultando de um defeito no fechamento do tecido ocular durante o desenvolvimento 

embrionário. Essa condição pode afetar diversas estruturas oculares, como a pálpebra, a íris, a 

retina ou o nervo óptico. A gravidade do coloboma varia amplamente, e suas consequências 

visuais dependem da extensão e da localização da anomalia. Pacientes com coloboma podem 

enfrentar desafios visuais que exigem cuidados oftalmológicos regulares, além de 

acompanhamento para outras anormalidades que frequentemente acompanham a síndrome. O 

reconhecimento dessas condições é essencial para um manejo eficaz, que visa otimizar a saúde 

ocular e geral dos indivíduos afetados. 

As cataratas congênitas são uma preocupação significativa em pacientes com Síndrome 

de Patau, resultando em opacificação do cristalino que pode afetar severamente a visão desde o 

nascimento. Essa condição demanda uma abordagem cirúrgica precoce, pois a intervenção pode 

ser essencial para minimizar o impacto visual e favorecer o desenvolvimento normal. A 

detecção e o tratamento adequados são fundamentais para evitar a progressão da opacificação e 

garantir que as crianças tenham a oportunidade de desenvolver habilidades visuais adequadas. 

O glaucoma é outra complicação que pode surgir, caracterizado pelo aumento da pressão 

intraocular. Essa condição pode levar a danos no nervo óptico, afetando a capacidade visual do 

paciente de forma permanente. O monitoramento regular da pressão ocular é imprescindível, 

uma vez que a identificação precoce do glaucoma permite intervenções que podem preservar a 

visão. A gestão dessa condição requer uma equipe multidisciplinar para assegurar um cuidado 

abrangente. 

O diagnóstico precoce das manifestações oftalmológicas é de vital importância na 

Síndrome de Patau, pois facilita a implementação de tratamentos que podem melhorar a 

qualidade de vida dos afetados. Um acompanhamento oftalmológico rigoroso é essencial, pois 
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permite que profissionais da saúde identifiquem e tratem as anomalias de maneira oportuna, 

proporcionando suporte contínuo e uma melhor adaptação às necessidades visuais das crianças. 

Assim, a detecção precoce não apenas otimiza a saúde ocular, mas também contribui para o 

desenvolvimento geral dos indivíduos afetados. 

OBJETIVO 

O objetivo da revisão sistemática de literatura é compilar e analisar as manifestações 

oftalmológicas associadas à Síndrome de Patau, oferecendo uma visão abrangente sobre a 

prevalência e os tipos de anomalias oculares observadas em pacientes diagnosticados. A revisão 

busca identificar as principais características oftalmológicas, avaliar sua gravidade e 

compreender a relação entre essas manifestações e outras comorbidades que frequentemente 

ocorrem na síndrome. Além disso, pretende-se reunir informações que possam auxiliar no 

diagnóstico precoce e no manejo adequado dessas condições, contribuindo para a melhoria da 

qualidade de vida dos indivíduos afetados. A análise das evidências disponíveis possibilita a 

identificação de lacunas no conhecimento atual e orienta futuras pesquisas na área. 

METODOLOGIA 

A metodologia foi elaborada com base no checklist PRISMA, que orientou a condução 

da revisão sistemática. As buscas foram realizadas nas bases de dados PubMed, Scielo e Web 

of Science, utilizando cinco descritores: "Síndrome de Patau", "manifestações oftalmológicas", 

"anormalidades oculares", "trissomia 13" e "desenvolvimento ocular". Essas bases foram 

selecionadas por sua relevância e abrangência na literatura científica. 

Os critérios de inclusão foram definidos de maneira a assegurar a qualidade e a 

relevância dos artigos selecionados. Foram incluídos estudos que abordavam especificamente 

manifestações oftalmológicas da Síndrome de Patau, abrangendo artigos originais, revisões 

sistemáticas e relatos de caso que apresentavam dados clínicos relevantes. A inclusão se 

restringiu a publicações revisadas por pares e que estivessem disponíveis em inglês ou 

português. Também foram considerados apenas os artigos publicados nos últimos dez anos, 

garantindo a atualidade das informações. 

Por outro lado, os critérios de exclusão foram estabelecidos para filtrar trabalhos que não 

se alinhavam ao foco da revisão. Foram excluídos artigos duplicados, publicações que não 

abordavam diretamente aspectos oftalmológicos da Síndrome de Patau e estudos que tratavam 
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de outras anomalias cromossômicas sem relevância direta para o tema. Além disso, foram 

descartadas pesquisas que não apresentavam dados empíricos ou que se restringiam a opiniões 

ou relatos não fundamentados na literatura científica. A aplicação rigorosa desses critérios 

possibilitou a seleção de uma base de dados robusta e relevante, essencial para a análise das 

manifestações oftalmológicas associadas à síndrome. 

RESULTADOS 

A microftalmia, uma das manifestações oftalmológicas mais frequentes na Síndrome de 

Patau, caracteriza-se pelo desenvolvimento anormalmente pequeno dos olhos. Essa condição 

pode ocorrer unilateralmente ou bilateralmente, afetando significativamente a capacidade 

visual dos indivíduos. O tamanho reduzido dos olhos resulta de um processo de 

desenvolvimento embrionário comprometido, levando a uma formação inadequada das 

estruturas oculares. Além disso, a microftalmia frequentemente está associada a outras 

anomalias congênitas, tanto oculares quanto sistêmicas, aumentando a complexidade do quadro 

clínico. 

Os impactos da microftalmia na vida dos pacientes vão além da visão. Indivíduos 

afetados podem experimentar dificuldades em atividades cotidianas que requerem visão, como 

leitura e reconhecimento de rostos. Essa condição, portanto, não apenas compromete a 

percepção visual, mas também influencia o desenvolvimento social e emocional dos afetados. 

Intervenções precoces, como o uso de lentes corretivas ou cirurgias, são fundamentais para 

otimizar a função visual e auxiliar na adaptação dos indivíduos às suas necessidades visuais. 

O coloboma é outra manifestação relevante da Síndrome de Patau, resultando de um 

defeito no fechamento do tecido ocular durante o desenvolvimento fetal. Essa condição pode 

afetar diversas partes do olho, incluindo a pálpebra, a íris, a retina e o nervo óptico. As 

consequências do coloboma variam de acordo com a localização e a extensão da anomalia, 

podendo levar a uma gama de problemas visuais, como diminuição da acuidade visual e 

sensibilidade à luz. Além disso, a ocorrência de coloboma pode estar associada a outras 

anomalias congênitas, exigindo uma avaliação abrangente para entender a complexidade da 

condição. 

A gestão do coloboma requer um acompanhamento oftalmológico rigoroso, pois a 

identificação precoce e o tratamento adequado são cruciais para minimizar os efeitos adversos 

na visão. Profissionais de saúde frequentemente recomendam intervenções cirúrgicas, além de 
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terapias de reabilitação visual, conforme necessário. Portanto, o suporte multidisciplinar se 

torna essencial, permitindo que os indivíduos afetados desenvolvam estratégias eficazes para 

lidar com as limitações impostas pela condição. A compreensão dessas nuances é vital para 

proporcionar uma melhor qualidade de vida e promover um desenvolvimento saudável para os 

pacientes. 

As cataratas congênitas representam uma manifestação significativa na Síndrome de 

Patau, caracterizando-se pela opacificação do cristalino que ocorre desde o nascimento. Essa 

condição resulta na interferência da luz que atinge a retina, levando a uma diminuição da 

acuidade visual. As cataratas podem ser bilaterais ou unilaterais, e sua gravidade varia conforme 

a extensão da opacificação. Quando não diagnosticadas e tratadas precocemente, as cataratas 

podem comprometer severamente o desenvolvimento visual, afetando habilidades essenciais, 

como a percepção de cores e a visão em ambientes iluminados. 

A intervenção cirúrgica é frequentemente necessária para remover o cristalino opaco e, 

em muitos casos, a substituição por lentes intraoculares é realizada. O timing da cirurgia é 

crucial, pois a realização em idade precoce pode proporcionar uma melhor oportunidade para o 

desenvolvimento visual adequado. Além disso, o acompanhamento pós-operatório é essencial, 

pois pode haver a necessidade de correções adicionais, como o uso de óculos ou terapias visuais, 

a fim de otimizar a recuperação da visão. Dessa forma, a detecção e o tratamento oportunos das 

cataratas são fundamentais para melhorar a qualidade de vida dos indivíduos afetados. 

O glaucoma, por sua vez, é uma condição que pode surgir em pacientes com Síndrome 

de Patau, caracterizando-se pelo aumento da pressão intraocular. Esse aumento pode resultar 

em danos ao nervo óptico, levando à perda progressiva da visão, o que é particularmente 

preocupante em crianças. Os sinais de glaucoma muitas vezes não são imediatamente evidentes, 

o que torna o monitoramento regular da pressão ocular uma prática indispensável. Quando não 

tratado, o glaucoma pode evoluir de forma insidiosa, resultando em complicações graves e 

irreversíveis. 

A gestão do glaucoma em pacientes com Síndrome de Patau requer uma abordagem 

multidisciplinar, incluindo oftalmologistas e outros profissionais de saúde. O tratamento pode 

envolver o uso de medicamentos tópicos para reduzir a pressão intraocular ou, em casos mais 

severos, intervenções cirúrgicas. A identificação precoce da condição é essencial para 

implementar estratégias que preservem a visão a longo prazo. Portanto, um acompanhamento 
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contínuo e uma vigilância rigorosa são indispensáveis para garantir que os pacientes recebam a 

assistência necessária e que sua qualidade de vida seja mantida. 

O diagnóstico precoce das manifestações oftalmológicas na Síndrome de Patau é de 

extrema importância, uma vez que permite a implementação de intervenções que podem 

melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes. A identificação rápida de 

anomalias, como microftalmia, coloboma e cataratas, possibilita que os profissionais de saúde 

desenvolvam um plano de tratamento adequado desde os primeiros meses de vida. Com isso, é 

possível minimizar o impacto visual e facilitar o desenvolvimento das habilidades necessárias 

para a interação social e o aprendizado. A detecção antecipada, portanto, não só favorece a saúde 

ocular, mas também contribui para um desenvolvimento integral da criança. 

Além disso, o acompanhamento contínuo das condições oftalmológicas é fundamental 

para garantir que as intervenções sejam eficazes ao longo do tempo. Com a evolução das 

tecnologias e das técnicas cirúrgicas, novos tratamentos surgem, permitindo ajustes conforme 

as necessidades individuais dos pacientes. Portanto, um programa de vigilância rigoroso e 

multidisciplinar se torna indispensável, englobando oftalmologistas, pediatras e outros 

profissionais de saúde. Essa abordagem integrada assegura que as crianças afetadas recebam o 

suporte necessário, permitindo que alcancem seu pleno potencial visual e desenvolvam uma 

vida mais saudável e produtiva. Assim, o diagnóstico precoce e o manejo contínuo se revelam 

cruciais para o bem-estar dos indivíduos com Síndrome de Patau. 

O acompanhamento oftalmológico regular é essencial para garantir a detecção precoce e 

o manejo adequado das anomalias oculares associadas à Síndrome de Patau. Esse 

acompanhamento deve iniciar logo após o diagnóstico da síndrome e continuar ao longo da 

infância, à medida que as necessidades visuais da criança evoluem. Consultas frequentes 

permitem que os profissionais de saúde avaliem não apenas a gravidade das manifestações, mas 

também o impacto das intervenções realizadas. Assim, as avaliações periódicas se tornam 

fundamentais para ajustar os planos de tratamento, garantir que os pacientes tenham acesso a 

correções visuais e monitorar o desenvolvimento geral. 

Além disso, a educação dos familiares sobre a importância do acompanhamento regular 

é crucial. Muitas vezes, os responsáveis podem subestimar as consequências das condições 

oftalmológicas, levando a atrasos no tratamento. Portanto, fornecer informações claras e 

acessíveis sobre os riscos associados à não intervenção e a importância de consultas regulares 

ajuda a promover um ambiente de apoio e atenção às necessidades do paciente. Dessa forma, o 
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acompanhamento oftalmológico se configura não apenas como um procedimento clínico, mas 

também como um aspecto vital do cuidado integral ao indivíduo. 

A relação entre as manifestações oftalmológicas e outras comorbidades na Síndrome de 

Patau apresenta um panorama complexo que requer uma análise detalhada. Muitas vezes, as 

anomalias oculares coexistem com deficiências neurológicas, cardíacas e outras anomalias 

estruturais, o que pode complicar o manejo clínico. A presença de múltiplas condições pode 

afetar o prognóstico geral e, portanto, é essencial que uma equipe multidisciplinar avalie cada 

paciente de forma abrangente. Essa abordagem integrada permite identificar correlações entre 

as diferentes anomalias e elaborar estratégias de tratamento que abordem tanto os aspectos 

oftalmológicos quanto as outras comorbidades. 

Além disso, a interação entre as condições oftalmológicas e as comorbidades pode 

influenciar o desenvolvimento e a qualidade de vida dos pacientes. Por exemplo, problemas 

visuais podem limitar a capacidade da criança de interagir socialmente, impactando seu 

desenvolvimento emocional e social. Assim, compreender essa relação complexa é fundamental 

para garantir que os cuidados oferecidos sejam abrangentes e personalizados, abordando todas 

as dimensões da saúde do paciente. A integração dos cuidados permite que as intervenções sejam 

mais eficazes e que as necessidades dos indivíduos sejam atendidas de maneira mais completa, 

promovendo um melhor resultado global. 

As abordagens terapêuticas disponíveis para as manifestações oftalmológicas na 

Síndrome de Patau incluem uma variedade de intervenções que visam otimizar a visão e a 

qualidade de vida dos pacientes. Dependendo da gravidade das anomalias, as opções de 

tratamento podem variar desde correções simples, como o uso de óculos, até intervenções 

cirúrgicas complexas. Por exemplo, as cataratas congênitas frequentemente requerem cirurgia 

para remover o cristalino opaco, enquanto outras condições, como o coloboma, podem 

necessitar de estratégias específicas de reabilitação visual. O tratamento deve ser 

individualizado, considerando as necessidades únicas de cada paciente e as características das 

anomalias presentes. 

Além disso, é importante destacar que as terapias visuais complementares 

desempenham um papel fundamental no manejo das dificuldades visuais associadas à síndrome. 

Programas de reabilitação visual podem ser implementados para ajudar as crianças a 

desenvolver habilidades adaptativas, facilitando sua integração em atividades diárias e 

escolares. Dessa forma, a combinação de intervenções médicas e terapias de suporte contribui 
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para um tratamento mais abrangente, permitindo que os indivíduos afetados melhorem não 

apenas sua função visual, mas também sua autoconfiança e autoestima. 

O papel da equipe multidisciplinar no manejo das condições oftalmológicas é crucial 

para assegurar que todos os aspectos da saúde 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 colaboração entre 

profissionais permite uma abordagem mais holística, garantindo que intervenções em diversas 

áreas, como saúde física, emocional e social, sejam realizadas de maneira coordenada. Assim, o 

suporte contínuo e o trabalho em equipe tornam-se essenciais para otimizar os resultados 

clínicos e promover um desenvolvimento saudável. 

Além disso, a comunicação eficaz entre os membros da equipe e com os familiares é 

fundamental para o sucesso do manejo. As informações devem ser compartilhadas de forma 

clara e acessível, para que todos compreendam as necessidades e os objetivos do tratamento. Ao 

envolver os responsáveis no processo de cuidado, cria-se um ambiente colaborativo que facilita 

a adesão às recomendações e estimula o comprometimento com as intervenções propostas. 

Dessa forma, a atuação de uma equipe multidisciplinar não apenas melhora os resultados 

clínicos, mas também promove um suporte integral ao paciente e sua família. 

Os desafios e limitações no acesso a cuidados oftalmológicos para indivíduos com 

Síndrome de Patau frequentemente impactam a eficácia das intervenções e a qualidade de vida 

desses pacientes. Muitas vezes, as barreiras incluem a falta de recursos financeiros, a distância 

de centros especializados e a escassez de profissionais capacitados na área. Esses fatores podem 

resultar em diagnósticos tardios e no atraso de tratamentos essenciais, comprometendo o 

desenvolvimento visual e, consequentemente, o bem-estar geral. Além disso, a complexidade 

das necessidades oftalmológicas exige um acompanhamento contínuo, que muitas vezes não é 

viável em áreas com acesso limitado a serviços de saúde. 

A conscientização sobre a Síndrome de Patau e suas manifestações oftalmológicas 

também é um aspecto crítico que influencia o acesso a cuidados. Muitas vezes, tanto os 

profissionais de saúde quanto os familiares não possuem informações adequadas sobre a 

síndrome, o que pode levar a um reconhecimento tardio das condições oculares. Dessa forma, 

campanhas educativas e programas de formação para profissionais são essenciais para melhorar 

a detecção precoce e o manejo das anomalias. A implementação de iniciativas que promovam a 

sensibilização e a educação pode contribuir significativamente para reduzir as lacunas no 
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atendimento, permitindo que mais pacientes recebam o suporte necessário e, assim, melhorem 

sua qualidade de vida. 

CONCLUSÃO 

A análise das manifestações oftalmológicas na Síndrome de Patau revelou uma 

complexidade significativa que impactou não apenas a saúde visual, mas também o 

desenvolvimento global dos indivíduos afetados. As condições mais prevalentes, como 

microftalmia, coloboma, cataratas congênitas e glaucoma, mostraram-se inter-relacionadas e 

frequentemente acompanhadas por outras comorbidades. Estudos científicos destacaram a 

importância do diagnóstico precoce, que, quando realizado nas primeiras semanas de vida, 

possibilitou intervenções mais eficazes e a melhoria da qualidade de vida das crianças. 

As cataratas congênitas, em particular, demandaram atenção especial, pois sua 

opacificação do cristalino prejudicou severamente a acuidade visual desde o nascimento. A 

realização de cirurgias corretivas em idade precoce, como indicado em várias pesquisas, foi 

fundamental para minimizar os efeitos adversos na visão e promover um desenvolvimento 

visual adequado. Além disso, o glaucoma, frequentemente não diagnosticado até fases 

avançadas, exigiu uma vigilância constante da pressão intraocular, sublinhando a necessidade 

de um acompanhamento oftalmológico regular. 

Além do aspecto clínico, os impactos psicossociais das condições oftalmológicas também 

foram amplamente discutidos. A presença de anomalias visuais frequentemente resultou em 

desafios significativos na socialização e na adaptação escolar, afetando o bem-estar emocional 

das crianças. Assim, a abordagem multidisciplinar se tornou essencial, garantindo que não 

apenas as necessidades oftalmológicas fossem atendidas, mas que aspectos emocionais e sociais 

também fossem considerados no manejo. 

Os desafios enfrentados no acesso a cuidados oftalmológicos foram identificados como 

barreiras críticas que comprometeram a eficácia das intervenções. A falta de recursos, a 

distância dos centros de saúde especializados e a insuficiência de informação sobre a síndrome 

contribuíram para diagnósticos tardios e tratamentos inadequados. A conscientização e a 

educação tanto de profissionais quanto de famílias mostraram-se fundamentais para melhorar 

o acesso e a qualidade do cuidado. 

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

proativo, que não apenas reconhecesse as manifestações oftalmológicas, mas que também 
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promovesse um suporte contínuo e holístico aos pacientes. A implementação de políticas de 

saúde pública que favoreçam a educação e a sensibilização sobre a Síndrome de Patau é vital 

para garantir que todas as crianças afetadas recebam o suporte necessário, maximizando suas 

oportunidades de desenvolvimento saudável e qualidade de vida. 
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