
Síndrome de Down e cardiopatias congênitas: 
frequência e tipos de defeitos observados em uma 

amostra de 299 pacientes atendidos em um hospital 
do Sul do Brasil  
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Figura 1. Imagens de pacientes com síndrome de Down que compuseram a amostra, e de cariótipos parciais 

por bandas G com seus respectivos ideogramas, mostrando a trissomia livre do cromossomo 21 (observada 

em 288 casos) e o isocromossomo do braço longo do cromossomo 21 (em 3 casos). 

Tabela 1. Resultados da avaliação ecocardiográfica dos pacientes com síndrome de Down. 

*DSAV: defeito de septo atrioventricular; CIA: comunicação interatrial; CIV: comunicação         

interventricular; PCA: persistência de canal arterial; TOF: tetralogia de Fallot; mos: mosaicismo. 

Figura 2. Metáfase com 46 cromossomos demonstrando três cromossomos 21: dois 

livres (setas azuis) e o terceiro translocado ao cromossomo 14 através de uma fusão 

centromérica (translocação Robertsoniana) (seta vermelha). 

 

Ecocardiografia 

+21 der(14;21) i(21q) mos Total de 

cardiopatias 

Normal 37 1 - - 38 

Cardiopatia 147 3 2 2 154 

DSAV (57) (1) (1) (2) (61) 

CIA (57) (2) (1) - (60) 

CIV (37) - (1) - (38) 

PCA (38) - - - (38) 

TOF (12) - - - (12) 

Estenose pulmonar (7) - - - (7) 

Anomalia de Ebstein (1) - - - (1) 

Atresia pulmonar (1) - - - (1) 

Total de pacientes 184 4 2 2 192 

 


