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INTRODUCAO As principais anormalidades estruturais observadas consistiram de

defeito de septo atrioventricular (DSAV) (n=61), comunicacao interatrial

A sindrome de Down (SD) é uma doenca genética comum cuja (n=60) e interventricular (n=38), e persisténcia do canal arterial (n=38). A

incidéncia é de cerca de 1 para cada 800 nascidos vivos. Dentre os principais tetralogia de Fallot foi verificada em 12 casos, a estenose pulmonar em 7, a
defeitos associados a sindrome destacam-se as cardiopatias congénitas, atresia pulmonar em 1 e a anomalia de Ebstein em 1 (ver Tabela 1).

causa principal de dbito entre os pacientes.

- - . . Tabela 1. Resultados da avaliagao ecocardiografica dos pacientes com sindrome de Down.
Elas sao a malformacao congénita mais frequente e correspondem a

cerca de 40% de todos os defeitos identificados ao nascimento. +21 der(14;21) 1(219) mos Total de
Ecocardiografia cardiopatias
OBJETIVOS Normal 37 1 - - 38
Verificar os achados cardiolégicos em uma amostra de individuos com Cardiopatia 147 3 E E 154
SD, atendida no Servico de Genética Clinica da Universidade Federal de DSAV (57) (1) (1) (2) (61)
Ciéncias da Saude/Complexo Hospitalar Santa Casa de Porto Alegre. CIA (57) 2) (1) ) (60)
) Clv 37 - 1 - 38
METODO 57) 1) (38)
PCA (38) . : : (38)
A amostra foi composta de pacientes com diagndéstico de SD atendidos TOE (12) i i i (12)
no Servico de Genética Clinica da UFCSPA/CHSCPA, no periodo entre 1994 e
2008. Dados clinicos foram coletados de forma retrospectiva, dando-se Estenose pulmonar (7) ] ) ) (7)
énfase aos resultados das avaliacoes cardiolégica e citogenética. Anomalia de Ebstein (1) . : : (1)
Atresia pulmonar (1) - - - (D)
RESULTADOS Total de pacientes 184 4 2 2 192
A amostra foi composta por 299 pacientes, 166 deles do sexo masculino. *DSAV: defeito de septo atrioventricular; CIA: comunicagcdo interatrial; CIV: comunicacao
A idade dos pacientes na primeira avaliagéo variou de 0 a 8908 dias (média interventricular; PCA: persisténcia de canal arterial; TOF: tetralogia de Fallot; mos: mosaicismo.
de 23,4 dias).

A alteracao cariotipica predominante foi a trissomia livre do
cromossomo 21, observada em 288 pacientes (96%). Alteracoes estruturais,
no caso der(14;21) e o der(21;21), foram observadas em 3% dos casos (8
pacientes) e mosaicismo em 1% (4 pacientes).

Do total, 232 pacientes foram submetidos a avaliacao cardiaca, sendo
que em 160 (69%) alteracoes foram identificadas ao exame fisico. Dos 72 que
possuiam descricao de ausculta cardiaca normal (31%), 41 foram submetidos
a ecocardiografia e anormalidades foram observadas em 3 casos.

Dos pacientes com exame fisico anormal (n=160), 151 foram submetidos
a ecocardiografia, sendo que alteracoes foram observadas em todos os
casos. Assim, malformacoes cardiacas foram identificadas em 154 dos

pacientes avaliados (66%).
ry _

Figura 2. Metafase com 46 cromossomos demonstrando trés cromossomos 21: dois
livres (setas azuis) e o terceiro translocado ao cromossomo 14 através de uma fusao
centromérica (translocacao Robertsoniana) (seta vermelha).

CONCLUSOES

Anormalidades cardiacas sao comuns entre individuos com SD, sendo
que a frequéncia encontrada em nosso estudo foi superior a descrita na
literatura (40-50%). Isto talvez tenha relacao com o fato do estudo ter sido
realizado em um centro terciario.

O DSAV foi, conforme o esperado, a alteracao cardiaca mais frequente.

21 |(21CI) Por fim, reforcamos a importancia da avaliacao cardiaca, especialmente
Figura 1. Imagens de pacientes com sindrome de Down que compuseram a amostra, e de cariotipos parciais precoce, em individuos com SD. Contudo, um nimero significativo deles (22%
por bandas G com seus respectivos ideogramas, mostrando a trissomia livre do cromossomo 21 (observada - em nossa amostra) ainda acaba nao sendo avaliado, o que pode ter

em 288 casos) e 0 isocromossomo do brago longo do cromossomo 21 (em 3 casos). consequéncias sobre o seu prognéstico
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