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CAPÍTULO 1 – INTRODUÇÃO


1.1 TEMA/ASSUNTO

O trabalho tem como assunto a Síndrome de Edwards, através de um estudo de caso em uma paciente que nasceu no município de Capitão Leônidas Marques e que hoje é acompanhada na APAE da cidade. 


1.2 JUSTIFICATIVA

A Síndrome de Edwards é uma doença genética muito grave e que possui um prognóstico muito ruim, onde 50% das crianças que nascem não sobrevivem a primeira semana de vida. A descrição de um caso de Síndrome de Edwards em uma paciente que hoje possui 12 anos de idade, nos mostra de fato uma raridade dentre tantos casos, além de permitir melhorar o conhecimento sobre essa patologia e também de se observar os cuidados que essa criança recebeu e recebe até hoje, dando foco principalmente ao tratamento para a melhora da qualidade de vida e sequelas. 


1.3 FORMULAÇÃO DO PROBLEMA

Quais são os tratamentos que permitem melhorar a qualidade de vida de um paciente com Síndrome de Edwards? 



1.4 OBJETIVOS DA PESQUISA


1.4.1 Objetivo Geral:

Analisar o caso de uma paciente nascida na cidade de Capitão Leônidas Marques, descrevendo seu quadro, suas manifestações clínicas, suas atividades, métodos diagnósticos e a conduta terapêutica.


1.4.2 Objetivos Específicos: 
· Submeter projeto de pesquisa ao Comitê de Ética em Pesquisa com Seres Humanos do Centro Universitário FAG;
· Analisar e compreender os melhores métodos para tratamento de pacientes com Síndrome de Edwards, através de um relato de caso;
· Analisar a expectativa de vida dos pacientes acometidos pela Síndrome de Edwards;
· Observar as principais complicações que os pacientes apresentam.




CAPÍTULO 2 – FUNDAMENTAÇÃO TEÓRICA: 

	Dentre as alterações cromossômicas mais presentes nos seres humanos, a síndrome de Edwards é a segunda mais frequente. Afirma-se que para cada 5.000 nascidos vivos, 1 apresentará a trissomia do cromossomo 18, que tem como característica o cariótipo 47, XX, +18 ou 47, XY, +18 (1). 
O sexo feminino é mais afetado que o sexo masculino, na proporção de 4 meninas para cada 1 menino que nasce com a doença. O autor ainda afirma que no decorrer da gravidez a incidência da síndrome é muito grande, porém 95% delas progridem para abortos que ocorrem de maneira espontânea (2).
As alterações mais frequentes narradas no período da gestação são movimentos fetais fracos e excesso de líquido amniótico. Na maioria das vezes a gestação é mais longa que o habitual, ultrapassando 42 semanas, a placenta apresenta um tamanho menor que e normal e a artéria umbilical é única (3).
Os recém nascidos apresentam algumas características importantes. As manifestações mais comumente encontradas na síndrome de Edwards são: choro fraco, déficit no crescimento, baixo peso ao nascer – em torno de 2.300g – mãos cerradas, hipoplasia das unhas, hálux curto, convexidade da planta do pé, mamilos pequenos, hirsutismo leve, resposta diminuída ao som, defeitos dos septos interventricular e interauricolar, além da persistência do ducto arterial (4).
Sucção fraca, palato alto e estreito, lábio leporino, micrognatia, pescoço curto, cardiopatias congênitas, malformações do trato gastrointestinal, anormalidades renais e hidronefrose são algumas outras manifestações que podem ocorrer. (5,6)
Em torno de 90% dos indivíduos que possuem a trissomia acabam falecendo no primeiro ano de vida, com algumas exceções para crianças de origem não caucasoide, que acabam tendo uma expectativa de vida um pouco maior (7). 30% dos acometidos pela doença adoecem até os primeiros 30 dias de vida (5).
 Dificilmente os acometidos pela doença alcançam a fase da adolescência, principalmente devido a seriedade das transformações cardiorrespiratórias que acontecem nesses indivíduos (8). 
O baixo peso ao nascimento, os dedos sobrepostos, o formato crânio-facial e o esterno curto são algumas das características que levam a hipótese diagnóstica da Síndrome de Edwards (4). Porém, a garantia do diagnóstico é feita pela pesquisa dos cromossomos das células do enfermo, sendo utilizado com mais frequência o padrão de banda G para localizar o cromossomo 18 extra (9).
O reconhecimento de pacientes que possuem a síndrome no decorrer do pré-natal é muito importante, principalmente para programar a natividade, pois a suspensão da gravidez não é autorizada por lei, a menos que existam riscos para a mãe ou se houver ato libidinoso (10). 
A hipótese de diagnóstico da Síndrome de Edwards pode ser feita pela ultrassonografia fetal e de níveis bioquímicos, como por exemplo as dosagens diminuídas de HCG e a confirmação se dá pela análise dos cromossomos fetais através de métodos como amniocentese e punção das vilosidades coriônicas (11). A ultrassonografia avançada apresenta uma elevada sensibilidade para identificar fetos que possuem a doença (12).
Pela semelhança da disposição dos dedos e da mão, a artrogripose distal do tipo I pode ser considerada como uma hipótese diagnóstica. Porém, o déficit de crescimento nessas crianças não é característico. (9). O diagnóstico diferencial da trissomia do 18 é de certa forma muito extenso, abrangendo doenças como a Síndrome de Patau e a síndrome de Pena-Shoiker tipo I (13).
Algumas situações da Síndrome Edwards aparentam apresentar uma alta taxa de sobrevida quando relacionada ao caso de mostrarem uma relação com o mosaicismo (7). Contudo, essas crianças habitualmente manifestam grande retardo no desenvolvimento neuropsicomotor e são muito necessitadas de ajuda familiar (14).
Crianças com mais de 30 dias de vida constantemente morrem em decorrência de problemas no coração (15). Por outro lado, não se pode confirmar com certeza o fato de que a cirurgia cardíaca pode aumentar a expectativa de vida dos indivíduos acometidos pela doença (16).













CAPÍTULO 3 


3.1 ENCAMINHAMENTO METODOLÓGICO


3.1.1 TIPO DE ESTUDO

Estudo retrospectivo, descritivo e observacional, com coleta de dados na APAE na cidade de Capitão Leônidas Marques.


3.1.2 CARACTERÍSTICAS DA POPULAÇÃO E PLANO DE RECRUTAMENTO

O trabalho tem como população uma paciente diagnosticada com Síndrome de Edwards na cidade de Capitão Leônidas Marques, onde será incluso na pesquisa os dados importantes da análise do prontuário da paciente.

3.1.3 COMO E QUEM IRÁ OBTER O CONSENTIMENTO/ASSENTIMENTO

A obtenção do TCLE se dará pelos pesquisadores e será encaminhado para os responsáveis da criança, onde serão explicados os reais objetivos do estudo. 
Foi necessária a Dispensa do Termo de Assentimento na pesquisa, uma vez que a paciente não apresenta capacidade cognitiva e intelectual, sendo legalmente incapaz.

3.1.4 DESCRIÇÃO DOS PROCEDIMENTOS PARA A EXECUÇÃO DO PROJETO

Para o trabalho será utilizado apenas o prontuário da paciente, onde serão coletados dados como idade, gênero, exames de imagem, a evolução do seu quadro e os tratamentos que a paciente faz, sem a identificação da mesma. 
A identidade da paciente será mantida em sigilo, logo que as informações obtidas a partir do estudo serão usadas somente para estudo acadêmico. 



3.1.5 DESCRIÇÃO DE MÉTODOS QUE AFETEM OS PARTICIPANTES DA PESQUISA E ANÁLISE CRÍTICA DE RISCOS E BENEFÍCIOS, BEM COMO MEDIDAS QUE MINIMIZEM E/OU ELIMINEM TAIS RISCOS: 

Por se tratar de uma pesquisa que utilizará prontuário médico e exames, os riscos envolvidos são muito baixos, restringindo-se a uma possível exposição dos dados dos pacientes. Para a minimização desses riscos, tudo o que for realizado dentro do estudo será explicado a mãe da paciente que a identidade dela e de sua filha será preservada, e serão utilizados apenas os dados com a finalidade de pesquisa. 
Com relação aos benefícios, espera-se que com essa pesquisa, seja possível se ter um conhecimento para a área médica/acadêmica com o propósito de aumentar o conhecimento acerca da síndrome e também melhorar a qualidade do tratamento nos pacientes com o mesmo diagnóstico.

3.1.6 CRITÉRIOS PARA SUSPENDER OU ENCERRAR A PESQUISA

A pesquisa poderá ser interrompida caso ocorra qualquer imprevisto que impossibilite a continuidade do relato de caso. 

3.1.7 EXPLICITAÇÃO ACERCA DA PROPRIEDADE DAS INFORMAÇÕES GERADAS PELA PESQUISA, SOBRE O USO E DESTINO DAS INFORMAÇÕES/DADOS COLETADOS, BEM COMO MEDIDAS DE PROTEÇÃO RELATIVAS À PRIVACIDADE E CONFIDENCIALIDADE DAS INFORMAÇÕES OBTIDAS PARA REALIZAÇÃO DO ESTUDO, LOCAL E TEMPO DE ARMAZENAMENTO

As informações serão coletadas após aprovação do Comitê de Ética em Pesquisa – FAG.
As informações trazidas a partir do estudo serão usadas com finalidade acadêmica, tornando possível sua divulgação em revistas e publicações cientificas de modo apropriado. 
Os custos de toda a pesquisa serão arcados pelos pesquisadores.





3.1.8 CRONOGRAMA DE ATIVIDADES
	
	Atividades
	2019

	
	02
	03
	04
	05
	06
	07
	08
	09
	10
	11
	12

	Encaminhamento do Projeto ao Comitê (quando necessário)
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	Coleta de Dados
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	Tabulação dos dados 
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	Análise e contextualização das informações
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	Estruturação dos Resultados e Discussões
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	Encaminhamento para publicação
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	




3.1.9 ANÁLISE DOS RESULTADOS E EXPLICITAÇÃO DE QUE OS RESULTADOS DA PESQUISA SERÃO TORNADOS PÚBLICOS, SEJAM ELES FAVORÁVEIS OU NÃO

	Os dados obtidos na pesquisa do caso serão guardados para depois serem publicados na revista.

3.2 ORÇAMENTO: 
	
	Itens
	Quantidade
	Valor unitário
	Total

	Cartuchos p/ impressora
	1
	40,00R$
	40,00R$

	Folhas A4
	100
	0,03R$
	3,00R$

	Combustível
	50 litros
	4,30R$
	215,00R$

	
	
	TOTAL
	258,00R$



3.3 ANÁLISE DOS RESULTADOS E EXPLICITAÇÃO DE QUE OS RESULTADOS DA PESQUISA SERÃO TORNADOS PÚBLICOS, SEJAM ELES FAVORÁVEIS OU NÃO:

Os dados coletados nos prontuários serão transcritos para o Word e analisados. Independente do resultado da pesquisa, os dados serão publicados.
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