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INTRODUCAO

A sindrome de Edwards, ou trissomia do 18,
¢ uma anomalia cromossOmica severa que
ocorre devido a presenca de uma cépia extra do
cromossomo 18 em cada célula do organismo.
E a segunda trissomia mais comum, perdendo
apenas para a sindrome de Down (trissomia do
21) (OUTTALEB et al., 2020). No entanto, a
taxa de incidéncia é consideravelmente maior
em gestagOes que terminam em aborto esponté-
neo, sugerindo que muitos fetos com essa ano-
malia ndo sobrevivem até o nascimento e 0s que
sobrevivem apenas 5 a 10% chegam a um ano
de vida. A sindrome afeta gravemente o desen-
volvimento do feto, levando a uma vasta gama
de malformacdes, que incluem problemas fisi-
cos e neurolégicos. Aproximadamente 95% dos
casos diagnosticados resultam em morte du-
rante o primeiro ano de vida, com a maioria fa-
lecendo antes de completar o primeiro més
(ALSHAMI et al., 2020).

O quadro clinico da sindrome de Edwards é
multifacetado, incluindo microcefalia, malfor-
magcdes craniofaciais, polidactilia, pés em equi-
librio, anomalias gastrointestinais e renais,
além de um atraso mental profundo. No entanto,
as manifestacdes cardiovasculares sdo as mais
graves e estdo entre as principais causas de mor-
talidade precoce (GREENE et al., 2024;
ALSHAMI et al., 2020). Cerca de 90% dos pa-
cientes apresentam defeitos cardiacos congéni-
tos, sendo os mais comuns o defeito do septo
ventricular (DSV), a persisténcia do canal arte-
rial (PCA), a tetralogia de Fallot e a transposi-
cao das grandes artérias (MARCOLA et al.,
2023). Essas anomalias resultam em insuficién-
cia cardiaca precoce, hipertensdao pulmonar e
hipoxemia grave, que complicam ainda mais o
manejo clinico desses pacientes.

O diagnostico da sindrome de Edwards po-
de ser feito por meio de exames pré-natais,

como a ultrassonografia morfoldgica e a analise
do caridtipo apds amniocentese ou da bidpsia
de vilo corial. O caridtipo fetal confirma o di-
agnastico ao identificar a trissomia do cromos-
somo 18 (LAM et al., 2021). Apds o nasci-
mento, o exame fisico e os exames de imagem,
como o ecocardiograma, ajudam a definir a ex-
tensdo das malformacGOes, particularmente as
cardiovasculares, que serdo determinantes para
as decisOes terapéuticas (DOWAIKH et al.,
2024).

Apesar dos avan¢os nas técnicas de diag-
nostico e no manejo neonatal, o progndstico da
sindrome de Edwards permanece reservado. A
maioria dos neonatos com trissomia do 18 ndo
vive além dos primeiros meses, e 0s que sobre-
vivem frequentemente enfrentam severas defi-
ciéncias. Nesse cenario, 0 manejo clinico en-
volve uma deciséo delicada entre a adocdo de
tratamentos intervencionistas, como cirurgias
cardiacas e a implementacdo de cuidados palia-
tivos (CELIK et al., 2023). As intervengdes ci-
rargicas, quando realizadas, sdo limitadas a ca-
sos selecionados, onde ha uma expectativa rea-
lista de melhora da qualidade de vida. J4 0 ma-
nejo paliativo tem como objetivo primario o ali-
vio de sintomas, proporcionando conforto ao
paciente e suporte a familia, especialmente em
casos onde a sobrevida e limitada (ACHARYA
et al., 2021). Este trabalho revisa as manifesta-
¢Oes cardiovasculares da sindrome de Edwards
e 0 impacto das intervenc@es cirdrgicas na so-
brevida e discute o papel fundamental dos cui-
dados paliativos na otimizagédo da qualidade de
vida desses pacientes.

METODO

Este estudo consiste em uma revisdo inte-
grativa de literatura, com a coleta de dados rea-
lizada em artigos cientificos provenientes da
Biblioteca Virtual em Saude (BVS), PubMed e
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SciELO. Foram utilizados os descritores "sin-
drome de Edwards", "desfechos cardiovascula-
res", “cirurgia” e “intervencdo” para a selecao
dos artigos, abrangendo o periodo de 2019 a
2023. Os artigos selecionados incluiram en-
saios clinicos, estudos observacionais, revisoes
sistematicas, relatos de caso e andlises retros-
pectivas.

Os critérios de inclusdo englobam estudos
com foco em pacientes pediatricos diagnostica-
dos com sindrome de Edwards e que discutem
malformacdes cardiacas associadas, aborda-
gens cirurgicas e/ou manejo paliativo. Foram
excluidos artigos que tratassem exclusivamente
de outras trissomias, que ndo abordassem mani-
festacOes cardiovasculares ou sem énfase na
sindrome de Edwards.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A anélise da literatura revelou que as mal-
formacOes cardiacas estdo presentes em cerca
de 90-95% dos pacientes com sindrome de
Edwards, sendo 0 DSV a anomalia mais comum,
seguida pela PCA e pela tetralogia de Fallot
(ROSENBLUM et al., 2022).

As intervencBes cirlrgicas para correcdo
das malformac@es cardiacas foram pouco indi-
cadas ao final dos anos 1990 e inicio dos anos
2000 devido a ndo identificacdo de uma boa re-
lacéo custo-beneficio entre submeter os recém-
nascidos a procedimentos cirargicos e melhora
de sobrevida. No entanto, com o passar dos
anos percebeu-se que as intervencgdes cirargicas,
por mais complexas que sejam, em sua maioria,
sdo capazes de fornecer aos recem-nascidos
mais alguns meses a anos de vida (CAREY,
2022).

As cirurgias, como a correcdo do DSV e a
ligadura do canal arterial, apresentaram algum
beneficio em termos de sobrevida em pacientes
criteriosamente selecionados, especialmente

aqueles com malformacdes cardiacas isoladas e
estado clinico relativamente estavel. No entanto,
a taxa de mortalidade intra-operatéria foi signi-
ficativa e muitos pacientes desenvolveram
complicacBes pos-operatorias graves, como in-
suficiéncia cardiaca e hipertensdo pulmonar.
Aqueles que sobreviveram a cirurgia apresenta-
ram uma melhora modesta na sobrevida, com
alguns chegando a viver além dos 12 meses
(GARG & WU, 2024; KAVARANA, 2021).

Os cuidados paliativos foram a abordagem
predominante na maioria dos estudos, sendo
utilizados em mais de 50% dos casos. O manejo
paliativo incluiu suporte ventilatério, geral-
mente ndo invasivo, alimentacdo enteral por
sonda, controle da dor e manejo de infecgdes
recorrentes, além do suporte psicossocial para a
familia (GARG & WU, 2024). A abordagem
centrada nos cuidados paliativos visa proporci-
onar conforto e minimizar o sofrimento tanto do
paciente quanto de seus cuidadores. A quali-
dade de vida é satisfatoria em termos de con-
trole de sintomas e suporte familiar, embora o
prognostico global permanecesse muito reser-
vado (MARCOLA et al., 2023).

As malformacdes cardiacas congénitas séo
a principal causa de morbidade e mortalidade
em pacientes com sindrome de Edwards. A alta
prevaléncia de defeitos complexos, como o
DSV e a PCA, combinada com a fragilidade ge-
ral dos pacientes, impde desafios significativos
ao manejo clinico. Embora intervengdes cirdr-
gicas possam ser tecnicamente viaveis em al-
guns pacientes, 0s riscos inerentes ao procedi-
mento e as complicacdes pds-operatorias limi-
tam a aplicabilidade dessas intervencfes a um
grupo muito restrito de pacientes (OUTTALEB
et al., 2020).

A tetralogia de Fallot € uma das cardiopatias
congénitas mais graves associadas a sindrome
de Edwards, caracterizada por quatro anomalias
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principais: comunicagéo interventricular, este-
nose pulmonar, dextroposi¢éo da aorta e hiper-
trofia ventricular direita. Esses defeitos levam a
uma circulagdo sanguinea ineficaz, resultando
em episodios de cianose grave, hipoxemia e cri-
ses de hipdxia que podem ser fatais sem inter-
vencdo. O manejo cirlrgico da tetralogia de
Fallot com estenose pulmonar, uma das anoma-
lias ciandticas mais comuns, visa maximizar a
sobrevida e preservar a fungdo ventricular di-
reita, mas € raramente realizado em pacientes
com trissomia 18 devido a sua condicdo clinica
delicada e a alta mortalidade operatoria. Na sin-
drome de Edwards, a presenca de defeitos car-
diacos complexos, como anomalias valvulares
e malformacdes congénitas, agrava o prognos-
tico, tornando a decisdo cirirgica ainda mais
complexa e exigindo um enfoque cuidadoso em
intervengdes paliativas e corretivas que aten-
dam as necessidades individuais, sempre priori-
zando a preservacao da funcdo ventricular di-
reita e a qualidade de vida do paciente, e a alta
mortalidade operatéria (GOLDSTEIN et al.,
2021; VANDERLAAN & DAVID 2023).

A PCA, outro defeito cardiaco comum na
sindrome de Edwards, € uma condicdo em que
o canal arterial, uma estrutura fetal responsavel
por desviar o sangue dos pulmdes imaturos,
permanece aberto ap6s o nascimento. Essa co-
municagdo andmala entre a artéria pulmonar e
a aorta pode causar sobrecarga cardiaca e insu-
ficiéncia congestiva, com sinais clinicos como
dificuldade respiratoria e cansago ao alimentar-
se. O fechamento cirurgico ou por cateterismo
pode ser indicado em alguns casos, mas, devido
a fragilidade desses pacientes, muitas vezes
opta-se por intervengbes menos invasivas
(BORRAS-NOVELL et al., 2020; LAM et al.,
2021).

A presenca de anomalias cardiacas em val-
vulas semilunares bicuspides e defeitos no

septo ventricular é caracteristica frequente-
mente associada a trissomia 18. Neste contexto,
pode-se observar incompeténcia da valva tri-
cuspide, defeito no septo ventricular. Essas ano-
malias cardiacas podem estar relacionadas a
uma parada no desenvolvimento embrionario
do tecido valvar durante o segundo trimestre da
gestacdo. Tais achados reforcam a relevancia
do diagndstico precoce e da abordagem multi-
disciplinar nesses pacientes (SENNAIYAN et
al., 2021).

Os cuidados paliativos, por sua vez, emer-
gem como a abordagem mais eficaz para a mai-
oria dos pacientes com sindrome de Edwards.
A énfase em minimizar o sofrimento, melhorar
o conforto e fornecer suporte psicoldgico para a
familia alinha-se com o objetivo de proporcio-
nar uma qualidade de vida digna nos meses de
vida restantes. Além disso, 0 manejo paliativo
permite que a familia participe ativamente das
decisOes sobre o cuidado, reduzindo o estresse
emocional e fornecendo um ambiente de apoio
durante o processo de luto. A escolha de néo re-
alizar intervenc@es cirdrgicas em muitos casos
reflete ndo apenas o progndstico reservado, mas
também os principios bioéticos de beneficéncia
e ndo maleficéncia, onde o foco é evitar trata-
mentos que possam causar mais sofrimento do
que beneficios (OUTTALEB et al.,, 2020;
MARCOLA et al., 2023).

Embora novos avangos na cirurgia cardiaca
neonatal e nas técnicas de suporte ventilatorio
possam potencialmente melhorar e aumentar a
sobrevida em pacientes com trissomia do 18, é
improvavel que essas intervengdes mudem de-
finitivamente o panorama geral do prognostico
a longo prazo, levando em consideragéo a com-
plexidade das malformacdes associadas e os ar-
ranjos da trissomia além do acometimento mul-
tissisttmico que comumente envolve sistema
respiratorio e neurolégico que juntos implicam

na capacidade da intervencao de ser realmente
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(til (SONG et al. 2023; ROSENBLUM et al.,
2022).

CONCLUSAO

A sindrome de Edwards permanece como
uma condicao associada a um prognostico gra-
vemente reservado, principalmente devido a
alta prevaléncia de malformagdes cardiovascu-
lares. Embora as intervencgdes cirlrgicas pos-
sam oferecer algum aumento na sobrevida em
casos muito seletos, a abordagem predominan-
temente recomendada envolve cuidados paliati-
vos, com foco no controle de sintomas e na qua-
lidade de vida.

A sindrome de Edwards apresenta uma alta
prevaléncia de malformagdes cardiacas, como o

DSV e a PCA, complicando significativamente
0 manejo clinico desses pacientes. Embora as
intervencgdes cirargicas possam ser benéficas
em casos cuidadosamente selecionados, a fragi-
lidade dos pacientes e o alto risco de complica-
¢Oes intra e pos-operatorias limitam as op¢oes
dessas abordagens. A maioria dos pacientes
com Edwards ndo é candidata a intervengdes in-
vasivas, sendo os cuidados paliativos a princi-
pal forma de manejo, priorizando o conforto e a
qualidade de vida. A sobrevida nos casos de
manejo paliativo exclusivo varia bastante, com
casos raros superando um ano. Os avangos na
cirurgia cardiaca e no suporte ventilatorio po-
dem oferecer esperanca de melhora na sobre-
vida o que torna possivel a mudanca significa-
tiva no prognostico a longo prazo.
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