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CASO CLINICO
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Resumo

A trissomia 18 caracteriza-se por multiplas anomalias,
incluindo doenga cardiaca em 60 a 90% dos casos e elevada
mortalidade. O mau prognéstico global, conduz habitual-
mente a uma politica de “cuidados minimos” mas, paliar, é
também nestas situagcdes, um imperativo €tico. Descreve-se o
caso de uma recém-nascida sem diagndstico pré natal, mas
com confirmacdo por cariotipo, com cardiopatia, que condi-
cionou insuficiéncia cardiaca congestiva e angustia respira-
toria crescente, inviabilizando alta hospitalar, como era dese-
jo da familia. Ap6s consenso entre os pais e o corpo clinico
responsavel, foi decidida intervencdo cirdrgica cardiaca palia-
tiva, que possibilitou melhoria clinica e alta para o domicilio.
Os autores defendem que a cirurgia cardiaca pode ser uma ati-
tude a considerar em casos de trissomia 18, pois pode aliviar
o sofrimento.

Palavras-chave: Trissomia 18, cirurgia cardiaca, cuidados
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“A good death” - Palliative surgery in trisomy 18
Abstract

Severe congenital malformations, mental retardation and high
rate of infant mortality are characteristic features of trisomy
18 (T18). Congenital heart disease occurs in 60-90%. Because
of poor prognosis and early death, a “minimal care” policy it’s
usually adopted. The authors present a case of a child who
was born with phenotype compatible with T18, confirmed
later by cariotype. She presented congenital heart defect with
progressive congestive heart failure and respiratory distress,
that turned it impossible to send her home, which was parent’s

desire. After discussion between doctors and parents, a deci-
sion for palliative cardiac surgery was made. It allowed for a
better clinical condition and the possibility of going home.
The authors think that cardiac surgery is an option in T18
since it can ease suffering.
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Introducao

A Trissomia 18 (T18) € a segunda trissomia autossémica mais
frequente, com uma incidéncia que varia entre 1:3000 a 8000
nados-vivos'. E uma sindrome complexa, 2 qual foram
associadas mais de 130 malformagdes, com limitadas pers-
pectivas de sobrevivéncia. Caracteriza-se por baixo peso ao
nascer, microcefalia, micrognatia, defeitos cardiacos e extra-
cardiacos, punhos cerrados com posi¢do anormal dos dedos e
pés malformados. O atraso mental é profundo. A doenca car-
diaca congénita ocorre em 60-90% destes doentes' e as ano-
malias mais comuns sdo defeitos do septo ventricular, do
septo auricular e persisténcia do canal arterial. Historica-
mente*** a doenga cardiaca congénita foi descrita como a
causa principal de morte precoce, e o progndstico final tdo
mau que raramente era realizada cirurgia cardiaca. Estudos
mais recentes tém postulado a apneia central'® como principal
causa de morte, e ndo estd definido de que forma a presenga
de defeito cardiaco afecta a sobrevivéncia®. Persistem duvidas
em relacdo a principal causa de morte e taxa de sobrevi-
véncia, bem como qual é a melhor abordagem terapéutica,'*’
especialmente no primeiro més de vida, O maior obstdculo a
resposta a estas questdes € a politica generalizada de “cui-
dados minimos”, na atitude para com os recém-nascidos com
esta sindrome’*’.
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O objectivo dos cuidados paliativos neonatais ¢ melhorar a
qualidade de vida e aliviar os sintomas, tentando acrescentar
vida ao tempo da crianca, mesmo que nao seja possivel acres-
centar tempo a vida... Uma “boa morte” é aquela em que a
ansiedade e o sofrimento sdo minorados para os doentes,
familias e prestadores de cuidados; em acordo geral com os
desejos dos pais e familias; e razoavelmente consistente com
os padroes clinicos, culturais e éticos'. Embora existam pou-
cas orientagdes e ainda menos consensos sobre cuidados
paliativos pedidtricos, € aceite que sejam cumpridos princi-
pios de beneficéncia para o doente, a familia, a instituicdo e a
propria sociedade®.

Existem vdrias publicacdes descrevendo cirurgias cardiacas
em portadores de trissomia 18, umas de cardcter paliativo,
outras de cardcter correctivo'. Em Portugal, tanto quanto os
autores puderam investigar, ndo estdo descritos casos de inter-
vencgdo cardiaca paliativa num caso de Trissomia 18.

Relato de Caso

Trata-se de uma recém-nascida de mae com 38 anos, filha de
Gesta 5 e Para 2. A gravidez foi vigiada, sem outras intercor-
réncias além de restricdo do crescimento intra-uterino detec-
tada ecograficamente no 3° trimestre, sem referéncia a malfor-
magdes. A mae recusou amniocentese. O parto foi eutdcico, as
39 semanas e 4 dias na Maternidade Alfredo da Costa. O Indi-
ce de Apgar foi 9 ao 1° minuto e 10 ao 5° minuto. Pesou ao
nascer 1950g e no exame fisico tinha facies peculiar com
regido occipital proeminente, pavilhdes auriculares baixa-
mente implantados, microftalmia, micrognatia, desvio cubital
das maos com artrogripose do 2° dedo, pés peculiares com 1°
dedo em extensdo e calcaneo proeminente e tinha sopro de
grau III/VI, audivel em todo o pré-cordio. Foi colocada a
hipétese de trissomia 18 que se confirmou (47,XX,+18).

A recém-nascida ficou internada na Unidade de Cuidados
Intermédios Neonatais e foi diagnosticada Comunicacao Inter-
ventricular (CIV) grande, foramen oval e canal arterial patente
significativo. Foi instituida terapéutica médica para encerra-
mento do canal arterial que foi eficaz. No entanto, a partir do
21° dia observou-se dificuldade respiratéria crescente, com
sinais de insuficiéncia cardiaca congestiva, pelo que iniciou
terapéutica com diuréticos. O ecocardiograma confirmou,
nesta altura, a dilatacdo das cavidades cardiacas. Apesar da
terapéutica médica assistiu-se a um agravamento, com cres-
cente angustia respiratéria. Os pais mostraram sempre um
grande apego e continuavam muito interessados na crianca e
manifestaram desejo de leva-la para casa, apds discussdo entre
toda a equipa de sadde, foi consensual a decisao de interven-
¢do paliativa. Os pais, informados, concordam com o objecti-
vo da cirurgia e deram o seu consentimento. Foi entdo realiza-
do banding da artéria pulmonar no 35°dia de vida, que decor-
reu sem complicacdes e a crianca no 2° dia do pés-operatério
estava apenas medicada com diuréticos e oxigénio suplemen-
tar adquirindo razodvel autonomia alimentar.

Foi estabelecida ligacdo com o Centro de Sadde da drea de
residéncia o que permitiu a alta ao 44° dia de vida, com apoio
profissional domicilidrio. Manteve monitor de apneia, oxime-
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tro de pulso e oxigénio no domicilio. Nao sio referidos sinais
de insuficiéncia cardiaca ou dificuldade respiratéria. A sua
morte relativamente subita e possivelmente causada por
apneia central no 71° dia, causou surpresa e magoa nos fami-
liares (pai, mée e irma de 8 anos) que participavam nas acti-
vidades de vida didria da crianca.

Discussao

A detec¢do de anomalias cromossémicas ou de malforma-
cdes congénitas graves, reveste-se de importancia porque
pode condicionar uma decisdo de interrupcdo médica da gra-
videz. A maioria das anomalias pode ser suspeitada eco-
graficamente antes do 3° trimestre de gravidez mas a efec-
tividade da detecgdo varia entre 21.5% e 55.6% em popula-
¢des ndo seleccionadas'>".

A limitagdo das interven¢des médicas (cuidados minimos) em
criancas com T18 ¢é frequente pelas razdes expostas, mas
discutivel sob o ponto de vista ético porque pode privar os doen-
tes de cuidados paliativos eficazes. Deparam-se frequentes dile-
mas entre profissionais e registam-se grandes diferencas em
relacdo a decisdo de interrupg@o da gravidez, as taxas de morta-
lidade e a abordagem terapéutica neste grupo de doentes''*4%,

Apesar de ndo estar provado um aumento da sobrevivéncia
dos doentes com T18 com o tratamento intensivo'®'’, nomea-
damente com cirurgia cardfaca', é provdvel um ganho na
reducdo da dor ou do sofrimento. Os cuidados paliativos t€ém
por objectivo melhorar a qualidade de vida face a uma situa-
¢do terminal. Procuram o alivio dos sintomas (ex. dor ou difi-
culdade respiratéria) e condigdes (medo, ansiedade, isola-
mento) que causem stress emocional®". Assim, consegue-se
“acrescentar vida ao tempo que a crianga tem, sem pretender
acrescentar tempo a vida®”...

De facto, “ as familias ndo levam os seus filhos para casa para
morrer, mas para lhes dar as boas-vindas no local que com
amor lhes prepararam a casa para viver “ *'. A chegada a casa
é uma das experiéncias que os pais dizem sentir falta quando
o seu filho ndo chega a sair do hospital. Levar o filho para
casa permite-lhes vivenciar este etapa de “ser pais”’. Embora
este tempo possa ser muito curto, ¢ normalmente algo que vao
recordar para sempre. Os pais desta menina apesar do desfe-
cho, viram realizada a sua vontade e expressaram o seu agra-
decimento pela opc¢do tomada.

Pretende-se com este testemunho mostrar uma abordagem
que, apesar de pouco habitual, aliviou significativamente o
sofrimento da doente e da sua familia, e provou que a cirurgia
cardiaca pode ser uma atitude paliativa a ter em consideracio
em criangas com trissomia 18.
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