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SINDROME DE EDWARDS: UM ENFOQUE NA MUDANCA DE PARADIGMA
SOBRE A BAIXA EXPECTATIVA DE VIDA

CAMILA QUEIROZ DA CRUZ
RESUMO

A Sindrome de Edwards (SE) ¢ uma aneuploidia que se constitui como sendo uma anomalia
autossdmica multissist€émica, com fendtipo complexo que se desenvolve diante de diversas
alteragdes genotipicas envolvendo o cromossomo 18. A epidemiologia ligada a SE se
demonstra como um fator preocupante, pois ¢ considerada a segunda maior alteracio
cromossomica, ficando atras apenas da trissomia 21. A reabilitagdo de pessoas portadoras de
SE ¢ um trabalho multidisciplinar e a atuagdo da fisioterapia ¢ imprescindivel pois
proporciona uma evolucdo positiva do quadro da SE, sobretudo no aspecto motor e
respiratério. O foco central deste estudo se da pelo objetivo de abordar sobre a Sindrome de
Edwards como uma alteracao que apesar da taxa de mortalidade ainda seja elevada, existe a
possibilidade de que haja casos em que o tratamento multiprofissional com terapias precoces
pode resultar em uma maior sobrevida com redug¢do nos efeitos negativos gerados pela
sindrome e uma melhor qualidade de vida. Trata-se de um estudo sistematico e descritivo da
literatura pesquisada em livros, materiais didaticos, revistas digitais e artigos cientificos em
bases de dados eletronicas. Obteve-se um resultado de um caso de uma menina portadora de
SE, 12 anos, onde crianca consegue atualmente fazer sedestagdo sem apoio e rastejar sentada
por todo ambiente, ela realiza tratamento para melhoria dos seus déficits cognitivos e motores
e apresentou aprimoramento em seu desenvolvimento quando comparado a um periodo
anterior a esse tratamento intensivo o que demonstrou que o tratamento multidisciplinar gera
uma melhora na qualidade de vida e aumenta a sobrevida desses individuos. Com isso, este
estudo traz a importancia de informar outras familias, que estdo gestando ou tenham uma
crianca com SE, de que ¢ possivel ter uma maior sobrevida e melhor qualidade de vida com
apoio familiar associado ao trabalho multiprofissional.

Palavras-chave: Sindrome de Edwards; Trissomia 18; Alteracdes cromossdmicas;
Fisioterapia; Expectativa de vida.

1 INTRODUCAO

A Sindrome de Edwards (SE) ¢ uma aneuploidia que se constitui como sendo uma
anomalia autossdmica multissistémica, com fenoétipo complexo que se desenvolve diante de
diversas alteragcdes genotipicas envolvendo o cromossomo 18. Na maior parte dos casos
acontece a trissomia completa desse cromossomo 18, ou seja, uma ndo-disjun¢ao que ocorre na
gametogénese, onde resulta em um defeito na segregacdo dos cromossomos que comumente
acontece durante a oogénese. Pode haver a manifestacdo de mosaicismo, onde nesses casos o
que intercorre ¢ uma nao-disjuncdo pos-zigoético, o que produz no mesmo individuo duas
populacdes celulares diferentes. Quando a alteracdo ¢ uma trissomia parcial a propor¢ao da
falha cromossomicas tanto na gametogénese masculina como na gametogénese feminina ¢
equilibrada (WINK et al., 2001).

A epidemiologia ligada a SE se demonstra como um fator preocupante, pois além de ser
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a segunda maior alteragdo cromossomica, ficando atras apenas da trissomia 21 ¢ também uma
anomalia com alta taxa de mortalidade. A incidéncia que se obtém, ¢ uma estimativa de 1/3.000-
1/6.000 nativivos com maior prevaléncia no sexo feminino com uma razao de 3:1. Sua etiologia
basicamente se determina e estabelece com uma relacdo bem definida com a idade materna
aumentada, onde verifica-se que 63% dos fetos portadores da SE sdo de maes com idade
superior a 35 anos (ORTIZ, 2019).

Dentro das cromossomopatias a SE possui manifestagdes amplas, tendo como principais
areas afetadas os sistemas craniofacial, musculo-esquelético, cardiaco e nervoso. O fenotipo
normalmente encontrado sdo: 0sso occipital proeminente, boca e mandibula pequenas além de
pescoco curto, orelhas de insercao baixa e com malformagao, estrabismos e fontanelas amplas,
punhos cerrados, torax pequeno com esterno proeminente, abdomen longo, pé torto congénito
e p¢ em formato de mata-borrdo. As manifestagdes clinicas mais associadas envolve
cardiopatias congénitas como defeito do septo ventricular e ducto arterioso, rins em fechadura,
hipotonia neonatal seguida de hipertonia, microcefalia, hidrocefalia e mielomeningocele
(ROSA et al., 2013).

O diagnostico da SE ¢ habitualmente constatado por intermédio de uma analise
cromossOmica pelo exame de caridtipo. Mais atualmente, outras técnicas, como a de
hibridizagao in situ fluorescente (FISH) e a de hibridizacdo genomica comparativa (CGH),
estdo sendo usadas na identificagdo de pacientes com trissomia do cromossomo 18,
especialmente, como no diagnostico precoce em recém-nascidos e na descoberta da sindrome
no pré-natal. O sequenciamento das moléculas de DNA fetais no sangue materno esta
revelando-se como uma maneira acurada e ndo invasiva de diagnostico pré-natal. Os achados
ultrassonograficos pré-natais da trissomia 18 configuram-se pelas anormalidades fisicas
associado a polidramnio, especialmente em um feto com posicionamento anormal das maos
(“maos fechadas”) sendo sugestivo desse disturbio (TRINDADE; PESCADOR, 2021).

A reabilitagdo de pessoas portadoras de SE ¢ um trabalho multidisciplinar e a atuagdo
da fisioterapia ¢ imprescindivel pois proporciona uma evolucdo positiva do quadro da SE,
sobretudo no aspecto motor e respiratorio. Pode prover ainda, um equilibrio da tonicidade e
fortalecimento muscular, profilaxia e tratamento em casos de alteracdes cardiorrespiratorias,
incitagdo da motricidade voluntaria, instigagao das fases do desenvolvimento neuropsicomotor,
como o controle de cervical e tronco, estimulagdo do equilibrio e no¢do do esquema corpdéreo,
espacial e da propriocepc¢ao, favorecendo as reagdes de corre¢do de posturas antalgicas e da
obtencdo das habilidades motoras, propiciando suporte e auxilio no desenvolvimento da
coordenagao dos movimentos (SANTOS, 2004).

O foco central deste estudo se dé pelo objetivo de abordar sobre a Sindrome de Edwards
como uma alteragao que apesar da taxa de mortalidade ainda seja elevada, existe a possibilidade
de que haja casos em que o tratamento multiprofissional com terapias precoces pode resultar
em uma maior sobrevida com redugdo nos efeitos negativos gerados pela sindrome e uma
melhor qualidade de vida.

2 MATERIAIS E METODOS

Trata-se de um estudo sistematico e descritivo da literatura pesquisada em livros,
materiais didaticos, revistas digitais e artigos cientificos em bases de dados eletronicas:
PEDro (Physiotherapy Evidence Database), PubMed (Public Medline or Publisher Medline),
SciELO (Scientific Electonic Library Online), Lilacs (Literatura Latino Americana e do
Caribe em Ciéncias da Satide). Foram inseridas palavras-chaves principais como: Sindrome
de Edwards, trissomia 18, fisioterapia e expectativa de vida.

Foram incluidos nesta pesquisa todos aqueles artigos, que se destinavam publico de
portadores de SE, independentemente de suas faixas etdria, revisdes de literatura, teses de
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doutorado, editoriais e trabalhos que contemplassem uma ou mais métodos de fisioterapia. Os
critérios de exclusdo desta revisao de bibliografia foram: Aqueles que nao envolviam
tratamento ou estudos de revisdo com pacientes portadores de SE, que ndo abordavam
fisioterapia aos mesmos e trabalhos duplicados.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Em um estudo de caso feito por Cortivo, Camargo e Panis (2021) retrata uma paciente
do sexo feminino, com 7 anos de idade, que nasceu com SE, sendo diagnosticada durante o pré-
natal. Ao decorrer da gestacao ndo houve nenhuma intercorréncia € a menina nasceu a termo e
manifestou cardiopatias congénitas e estenose pulmonar. Possui ainda disfungdo cerebral e
alteragdes esqueléticas. A mesma faz acompanhamento multiprofissional com fisioterapeuta e
fonoaudidloga duas vezes por semana e periodicamente com pediatra e neurologista.

Este estudo supracitado demonstrou que embora seja pouco documentado na literatura
a existéncia de criangas com mais de 7 anos de idade, como nesse caso, retratou que € possivel
ultrapassar a expectativa de vida documentada na literatura. Alguns fatores, como ter o
diagnostico no periodo pré-natal, ndo ter desenvolvido intercorréncias na gestacao, ter nascido
a termo, apresentar cardiopatias congénitas que se compensam, acrescentando-se a cuidados
multiprofissionais semanalmente, podem ter contribuido para que esta crianga tenha conseguido
viver até os 7 anos (CORTIVO, CAMARGO, PANIS, 2021).

Em outro estudo, foi abordado sobre a importancia dos cuidados multiprofissionais para
maior sobrevida, estudo esse que corroborou com o de Cortivo, Camargo ¢ Panis. Foi exposto
nesta investigacao outro aspecto que tinha influencia no quadro dos pacientes com SE, onde foi
mencionado o vinculo entre o espaco familiar e a qualidade de vida dos pacientes portadores
da sindrome (PORTO et al., 2020).

Nessa pesquisa, foi apontado sobre uma paciente do sexo feminino, que tinha 11 anos,
portadora da SE. A paciente demonstrou desenvolvimento neuropsicomotor retardado, e ainda
com malformagdes relacionadas a sindrome. O caso em questdo, foi colocado com uma
paciente ja estava em cuidados paliativos, mas que desde de mais nova fazia realizagdo de
tratamento com fisioterapeuta, cardiologista, ortopedista, dentista, nefrologista, pediatra, e
ainda uma rotina de cuidados domiciliares com a familia. Com isso, este estudo mais uma vez
apresentou que a presenca de equipes multidisciplinares participantes no meio de praticas de
reabilitacdo e cuidados paliativos pode elevar a sobrevida e a qualidade de vida desses pacientes
(PORTO et al., 2020).

Trindade e Pescador (2021), avaliaram um caso de uma menina portadora de SE, 12
anos, a mesma nasceu pretermo tendo o Apagar no primeiro minuto de 3 e no quinto minuto
de 7, entretanto durante o pré-natal ndo houve intercorréncias. A sindrome s6 foi
diagnosticada apds o nascimento, sendo neste momento neonatal que se manifestaram
complicacdes cardiorrespiratorias e necessitou cuidados intensivistas na UTI. Depois de 4
meses internada recebeu alta, sendo depois acompanhada por um médico em um centro
universitario, com 10 meses comecou a ser tratada por uma equipe multidisciplinar na APAE,
realizando tratamento estimulatorio com fisioterapia motora e respiratoria, fonoterapia e
terapia ocupacional e desde o nascimento faz acompanhamento com cardiologista.

No momento presente, a menina do caso mencionado acima se encontra comeg¢ando sua
fase de puberdade e iniciou o estadiamento puberal. Suas terapias sdo feitas semanalmente com
fonoterapia e terapia ocupacional uma vez na semana ¢ fisioterapia duas vezes, sendo
trabalhado exercicios de integracdo social, estimulos para habilidade cognitiva, treino
proprioceptivo, interagdo com o meio € intengdo comunicativa. A crianga consegue atualmente
fazer sedestacdo sem apoio e rastejar sentada por todo ambiente. A menor citada, realiza
tratamento para melhoria dos seus déficits cognitivos e motores e apresentou aprimoramento
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em seu desenvolvimento quando comparado a um periodo anterior a esse tratamento intensivo.
Este estudo testifica mais uma vez com os outros autores supramencionados de que o tratamento
multidisciplinar gera uma melhora na qualidade de vida e aumenta a sobrevida desses
individuos (TRINDADE; PESCADOR, 2021).

4 CONCLUSAO

Tendo em vista os estudos disponiveis referentes a SE, reitera-se a necessidade de maior
conscientizacdo e disponibilizacdo facilitada de exames de diagndsticos para um
acompanhamento eficaz durante o pré-natal. Destarte, na SE o diagnodstico da trissomia no
periodo pré-natal contribuiu tanto para um melhor preparo dos familiares quanto da equipe
médica, pois, logo apds o nascimento, os recém-nascidos podem ser encaminhados para
tratamento adequado e precoce. Com isso, este estudo traz a importancia de informar outras
familias, que estdo gestando ou tenham uma criangca com SE, de que ¢ possivel ter uma maior
sobrevida e melhor qualidade de vida com apoio familiar associado ao trabalho
multiprofissional.

O conhecimento do quadro clinico e do progndstico dos portadores com a trissomia do
cromossomo 18 tem grande importancia no que diz respeito aos cuidados neonatais e a decisao
de realizar ou ndo tratamentos invasivos. A agilidade na confirmagdo do diagndstico ¢ muito
importante para a tomada de decisdes que se refere as condutas terapéuticas.

Mais estudos especificos sdo necessarios e essenciais para que seja possivel enriquecer
e aprimorar os conhecimentos, bem como de pesquisas com varios métodos terapéuticos
empregados em conjunto e analisados em estudos transversais e longitudinais que ajudardo a
dar mais aporte a esta tematica na lacuna literaria.
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