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Excelenta in medicina materno-fetala pentru Romaéania.
Formam medici specialisti, standardizam ingrijirea
medicala conform unor protocoale standard si
sprijinim familiile, de la screening la terapie fetala.
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Fundatia de Medicina Fetala ofera

informatii pentru
parinti despre

SINDROMUL PATAU

(TRISOMIA 13)



Ceeste Sindromul Patau?

Sindromul Patau este o afectiune genetica in care bebelusul are un
cromozom 13 1n plus. Aceasta modificare apare, de cele mai multe ori,
intamplator, in momentul formarii sarcinii.

Cat de frecvent este?

Sindromul Patau apare la aproximativ 1 din 5.000 - 12.000 de
nou-nascuti vii. Incidenta este mai mare daca includem sarcinile
care nu ajung la termen, fiind estimata la aproximativ 1,9 cazuri
la 10.000 de nasteri totale in unele regiuni europene.
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Cum se poate suspecta in sarcina?

Poate fi suspectat prin:
e screening de trimestrul | (ecografie + analize)
e test NIPT (test genetic din sangele mamei)
e ecografie morfologica (trimestrul Il)

Trisomia 13 poate fi sugerata de semne precum:

e anomalii severe ale creierului (in special holoprozencefalie)

e microcefalie

e anomalii faciale (ex. buza/palat despicat, aspect facial particular)
 malformatii cardiace

e rinichi mariti

o« omfalocel

o polidactilie (degete suplimentare, frecvent postaxial)

Ce investigatii pot fi recomandate?

Diagnosticul se confirma prin teste genetice invazive:

e biopsie de vilozitati coriale sau

e amniocenteza
impreuna cu ecografie detaliata a anatomiei fetale si, la nevoie,
ecocardiografie fetala.

Care este prognosticul?

Din pacate, prognosticul este foarte rezervat:

e multi feti nu ajung la termen

e O parte dintre sarcini se pot opri din evolutie

e majoritatea nou-nascutilor au supravietuire limitata
Copiii care supravietuiesc necesita ingrijiri medicale complexe si au
dizabilitati severe.



