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INTRODUGAO



A Sindrome de Down (SD) foi descrita em 1866 por
John Langdon Haydon Down>" . Ainda que tenha sido doenga con-
siderada rara até recentemente’® , existem evidéncias da sua
existencia na historia do homem. EscavagoOes arqueologicas, mos-
tram cranio do século VIII numa populagao da Saxonia, com ca-
racteristicas que sugerem fortemente ter sido individuo por-

3 pintado em

tador da SD !'® . Também o quadro de Jacob Jordaens ®
1618 mostra mulher, supostamente sua esposa, segurando cri-
anga com tragos dismorficos, que se assemelhavam aos da SD

121 9% ~

A SD é a mais fregliente das anomalias cromosso-
micas, e uma das formas mais comuns de retardo mental, apesar
de que oitenta por cento das concepgoes com esta anomalia ter-
minem em aborto espontaneo e somente vinte por cento das ges-
tagdoes cheguem a termo'? . Sua incidéncia tem sido estimada por
diversos investigadores, com variagoes registradas na litefa-
tura entre 0,34 a 3,4.por mil nascimentos?' ®?% . Mais recente-
mente, Mikkelsen e Stene 72 comunicam a incidéencia de 1-2/1000
nascidos vivos emvdiferentes partes do mundo. No Brasil, estu-

110 3 16 2 101 119

dos semelhantes , revelaram também, amplas va-

riagdoes com valores entre 0,76% a 2,69%.

Tem sido aceita a incidencia de uma crianga afe-
tada em 600 nascimentos como a mais aproximada do real, com
base em resultados obtidos de grandes e diferentes popula-

~ 89 61
goes .

Para Morris ’® , esta variacao decorre dos mais

diversos fatores, entre eles o patrimonio genético, o modo de



vida e as condigOes ecoldgicas, proprios de cada populagao.

Além disso, as variagoes podem ser o resultado dos diferentes
métodos empregados na elaboragao diagnostica, como na obten-
gao das amostras a serem estudadas. Assim, a incidencia de
0,32% foi assinalada no Estudo de Nova York entre 1848 e 1955,

a partir dos registros de nascimento, engquanto a de 3,40%>refe-
re-se é Cidade de Boston em 1930 e 1944, obtida a partir dos

registros hospitalares dessa cidade.

Durante muitos anos, varias hipdoteses foram aven-
tadas para explicar o mecanismo etioldgico da SDFz'Lejeune em
1959¢% , estudando nove criangas mongoldides, 5 meninos e 4
meninas, constatou a presenga de 47 cromossomos, sendo O Ccro-

mossomo extra semelhante aos menores do cariotipo.

Estudos posteriores31 $1 | confirmaram aqueles

achados, e entao, a partir da Conferencia de Denver em 1960, o
. . . h . .
cCromossomo extra ao qual Lejeune havia denominado V , foi defi-
nido como sendo o cromossomo 21. Atualmente, com o advento de
novas técnicas onde o polimorfismo cromossomico é identificado,
sabe-se que a regiao do cromossomo 21 que, em trissomia, € res-
ponsavel pela manifestagao da SD, é o segmento distal do bra-

co longo, precisamente da regido 21q22°%% .

O cromossomo 21 excedente pode estar presente nas
seguintes formas: primeiro, por uma aberragao cromossomica nu-
mérica, a trissomia simples; segundo, por aberragac Ccromosso-
mica estrutﬁral, constituindo a translocagao; e terceiro, quan-
do coexistem as duas linhagens celulares, uma constituida por
46 cromossomos e a outra por 47, originando o denominado mo-

saicismo.



Na trissomia simples, que representa a grande

St ©8 , 0 cromossomo 21 supranumerario situa-

maioria dos casos
se livrementeiem relacao aos demais, sendo o cariotipo consti-
tuido por 47 cromossomos (47,XX,+21 ou 47,XY,+21). A trissomia
simples € o resultado da nao-disjungao, onde os dois cromosso-
mos homologos nao se separam na primeira ou segunda divisoes
meidticas durante a ovogenese ou espermatogenese, resultando nu-
ma célula aneuploide, isto €, ambos os membros dos cromosso-
mos sao incorporados no nucleo de uma célula filha. A nao-dis-
fungdo pode ocorrer também na priméira divisdao de um zigoto nor-

mal, no qual a outra linhagem monossomica degenera.

Aproximadamente 4,80%"

dos pacientes com a SD, a-
presentam trissomia por translocagao (t). Esta cifra, entretanto,

sobe para 6,00% quando considerarmos apenas criancas com SD,

filhos de m3es com menos de 30 anos >®

Denomina-se translocagao a uma aberragao cromos-
somica estrutural em que ha soldadura de um segmento cromos-
somico a uma regido fraturada de outro . Nos pacientes com SD,
dois cromossomos do grupo G ou um do grupo G e outro do gru-
po D, sofrem gquebras. Num dos cromossomos a quebra ocorre no
brago curto, enquanto que no outro, no brago 1longo, em re-
gides proximas ao centromero, de maneira que os segmentos tro-
cados entre eles constituem bragos cromossomicos praticamen-
te’completos. Em alguns casos as fraturas ocorrem no brago cur-
to dos dois cromossomos e o centromero de um deles fica ina-
tivo. O cromossomo composto pelos bragos menores ou nem se
forma ou se perde durante as divisdoes mitoticas, de tal sorte

que se esta translocagao ocorrer em zigoto normal, se origina-



ra um individuo com 45 cromossomos. Esse caridotipo anomalo,
nao provocaria, via de regra, alteracoes fenotipicas detecta-
veis clinicamente, sendo portanto, incluida entre as translo-
cagbes equilibradas’ . Esta auséncia de alteragoes decorre do
fato de que os bragos curtos perdidos, nao interferem no de-

. %7
senvolvimento celular .

Na SD a translocagao pode ocorrer entre os se-
guintes cromossomos: Primeiro, a translbcagéo do ‘brago longo
(gq) do cromossomo 21 para o brago iongo de um cromossomo do
grupo D (translocagao D/G ou Dg2lq). Em ordem decrescente de
freqiéencia os cromossomos do grupo D envolvidos sao o 14, 15
e o 13.

Segundo, translocagao do brago longo do cromos-
somo 21 para outro brago longo de um cromossomo do grupo G
(translocagao G/G ou t2l1g Gg). Em 83,00% dos casos O.CromossSomo

envolvido € o 21 e em 17,00% o.cromossomo é o 22.

A maior parte das translocagoes determinantes
de SD ocorre esporadicamente (70,00%),isto €, n3o €& transmiti-
da por intermédio de genitores com uma translocac3o equilibra-
da. Entre os pacientes com translocagao t(21gGg), 96,00% sao
casos esporadicos, e entre aqueles com translocagio t(Dq21q).EiaE
estao " nessa condigdao. Apenas entre os pacientes com ou-
tros tipos de translocagao, e que constituem uma minoria (5,00%)
é que as | translocagoes sao menos frequentemente espo-
rédicas .

A terceira forma de ocorréncia citogenética ca-

paz de determinar a SD é denominada mosaicismo. A frequen-



cia de mosaicismo entre os afetados pela SD € de 2,00 a 2,70%
8b 5S4 b4 Os pacientes'com SD apresentam mosaicismo, quando
duas linhagens celulares coexistem, sendo uma 46,XX ou XY e a
outra com trissomia 21, 47, XX ou XY +21. Duas teorias expli-
cam o mosaicismo, a teoria da perda cromossoOmica, oOu a nao-
disjungdo mitdtica 3° .

As alteragoes cromossomicas podem variar de pa-
ciente para paciente e de tecido para tecido. O fendtipo re-
sultante nao tem relagao com a composigao guantitativa do mo-
saicismo celular. Alguns individuos diagnosticados como "mo-
saicos" sao mentalmente normais, outros intermediarios em ni-
vel de inteligéncia, variando entre as médias dos pacientes
portadores da SD e pessoas normais, enquanto outros sao seve-

ramente retardados116

. Os pacientes com mosaicismo podem re-
produzir, porem com risco aumentado de terem descendentes com
a SD !'® 0s filhos de mulheres com células normais/trissomia

21, serao afetadas ou nao, de acordo com a presenga de mosai-

cismo no tecido gonadal.

No concernente a translocagao, o risco de um
portador normal desta anomalia, dos tipos t(Dg2lg) ou t(21g22q)
transferi-la a sua prole varia conforme o portador seja do
sexo feminino 16,00% ou do masculino 5,00% . O0Os que apre-

sentam a translocagao (21g2lq) geram criangas mongoldides em

100, 00% dos casos.

Quanto as trissomias livres, o risco de ocorréen-

cia familial é estimado em cerca de 2,00% *'® 7.,

Ainda que bem conhecidas as alteragoes citogené-



ticas, as causas da trissomia 21 tem sido exaustivamente es-
tudadas, nao existindo ainda um esclarecimento definitivo a
respeito, sendo as informagoes pertinentes de certo modo empi-

ricas.

Duas sao as causas admitidas na origem da nao-
disjungao?®® ; as imediatas, que estao relacionadas a fatores
intrinsecos do cromossomo ou a célula gue os contém, e as se-
cundarias, que podem incluir qualquer dos muitos .meios pelos
quais o processo fisiologico natural da meiose possa ser modi-
ficado.

Entre as causas secundarias sao citados o gené-
tipo, a idadé®’ dieta, exposigao a poluentes ambientaiéarflﬁr—

radiagao por Raio X113 1%  3c30 hormonal’? e agentes infeccio-

3 37 111
] .

A idade materna mais avangada € o unico fator que

.o .22 62 =
esta firmemente estabelecido 2? ®2 105 26 31 32 13 10 = 32, ge co-
nhecendo como ela sofre influéncia a nivel celular, especifi-

camente do o0ocito, ou a nivel dos cromossomos.

Hook e Lindsjo'® , descrevem a relagao entre a i-
dade materna e a nao-disjungao como uma fungdo exponencial de
terceiro grau, de maneira que com menos de 20 anos O risco es-
timado € de 1:1.800, aumentando progressivamente até gque, com
mais de 45 anos, o mesmo risco € de 1:25.

Com a utilizagao das técnicas de bandamento, ob-
serva-se 8°que o cromossomo extra tem origem materna em 77,0%

dos casos, destes 66,0% na primeira divisdao e 15,0% na segun-

da divisao meidtica, enquanto que 23,0% origina-se do pai, sen-



do 14,00% por erro.na primeira divisao e 9,00% na segunda divi-
s3ao meidtica. Portanto, a nao-disjungao na meiose do oodcito,
particularmente na primeira divisdo, € quantitativamente mais
importante. Tal conhecimento, pode reduzir a responsabilidade
da hipotese da fertilizagao atrasada como causa de nao-disjun-
cao, considerada um dos principais fatores que relaciona a

. ] . "30 74
1dade materna com a trissomia 21 .

Outra explicagao hipotética, € a de que a meiose
nos ovarios € interrompida na fase de dictidteno, antes do
nascimento, e somente na puberdade termine a primeira divisao
meiodtica, cuja meiose s6 se completa quando sucede a fertili-
zagao’* . Assim os ovdcitos ficam sujeitos a um processo de en-

velhecimento celular®® , bem como a outros fatores exogenos

7% que podem induzir alteragOes cromossoOmicas. Tais eventos nao
ocorrem no sexo masculino, onde existe produgcao continua de

espermatozoides, durante toda a vida do individuo.

Outra possivel explicagao da disparidade entre o
efeito da idade materna e paterna na incidencia da SD, corres-
ponde a diferenga entre a gametogénese feminina e a masculina,
desde que a probabilidade de um zigoto formar-se a partir de
um 6vulo aneupldéide € maior do que a partir de um espermatozdi-

“3

de aneuploide *® .

Por outro lado, alguns autores *° , estudando a

média etaria dos pais das criancas afetadas, observaram que a
idade das maes era surpreendentemente a mesma quando a nao-
disjungao ocorria nelas ou nos pais. Estes autores admitem, en-
tao, que o efeito da idade materna teria um papel maior por fa-

cilitar a implantagao e o desenvolvimento do concepto com SD.



O diagndstico da SD é feito ao nascimento por a-
valiagao clinica, e em caéos duvidosos pela analise cromosso-
mal. A apreciagao clinica inclui a analise dos achados dis-
morficos, que afetam principalmente a face -e as porgoes dis-
tais dos membros. Nenhum sinal particular € especifico para a
SD, mas sim, o padrac caracteristico determinado pela presen-
ca do conjunto destes sinais. Dentro deste padrdo, um ou varios

componentes podem ser menos pronunciados ou mesmo ausentes.

Para resumir os principais achados clinicos,
procuramos agrupa-los em forma de tabela, transcrita a seguir

(Tabela 1).

As malformagoes congénitas na SD podem ser agru-
padas em: 1. Anomalias do Sistema Nervoso Central (SNC); 2. Al-
teragoes vasculares e cardiacas; 3. Anomalias nao-cardiacas e

nao cerebrais.

Das anomalias do SNC, nenhuma pode ser respon-
sdvel pelo quadro clinico de severo retardo mental. Nenhum pa-
dr3o neuropatoldgico especifico foi caracterizado pelos varios
estudos histologicos e anatOmicos e na maioria dos casos de SD

o resultado da investigagao neuropatoldégica é normal®? .

Entre as anomalias vasculares, as do arco aorti-
CoO e outros vasos ocorren em 15,00% das autopsias realizadas no
feto’® , n3o estando incluida a Persisténcia do Canal Arterial
(PCA). Alteracdes vasculares sao encontradas no leito pulmonar,
manifestadas pela precocidade no aparecimento de hipertensao

pulmonar avangada em presenga de defeitos cardiacos.

As anomalias cardiacas assumem um papel muito im-

portante entre as malformagoes congenitas, pela sua elevada pre-
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Tabela 1 - ACHADOS CLINIODS MAIS FREQUENTES NA SINDROME DE DOWN.

AREA ANOMALIAS 3

Geral Hipotonia 21,00%-77,00%
Baixa Estatura ?

Sistema Nervoso Déficit mental (QI:25-50) 99, 00%

Cranio-Facial Face achatada ?

' Braquicefalia 75,00%

Occipital achatado 78,00%
Fissuras palpebrais obliquas 80,00%
Ponte nasal deprimida 60, 00%
Prega epicantica , 40, 00%
Nariz pequeno ?
Orelhas displasicas 50,00%
Manchas de Brushfield 50, 00%
Boca entreaberta 65,00%
Anomalias da dentigao 65, 00%
Lingua sulcada 50, 00%
Estrabismo 14,00-23,00%

Extremidades Membros curtos 70, 00%
Clinodactilia do 52 quirodactilo com hi-
poplasia da falange média 70, 00%
Hiperextensibilidade ou hiperflexibilidade :47,00%-77,00%
Prega palmar transversa 48,00%
Aaumento do espaco entre o 12 e 2° pododac-
tilos 45,00%
Trirradio axial palmar distal 70,00%
Dez algas ulnares ou 8-9 com uma alga ra-
dial no 42 dedo 90,00%
Arco tibial em area halucal 50, 00%

Caracteristicas presentes em recém-nascidos ou na infancia

Ausencia do reflexo de Moro 80, 00%
Excesso de gele na nuca 81,00%
pelve displasica ao Raio X 67,00%

Principais malformagoes congenitas

Defeitos cardiacos 40,00%-60, 00%
Estenose duodenal 8,00%
Anomalias hematologicas - leucemia ?
Epilepsia 10,00%

: 73 .
FONTE: Miller, 0.3."° £ Gleiser, s.*°
? = Freqllencia desconhecida (?)
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valéncia e por serem a principal causa dos altos indices de mor-

talidade nesses pacientes®®

As alteragoes nao-cardiacas e nao-cerebrais sao
consideradas raras. Na realidade, anomalias menores de diferen-
tes orgaos sao freglientes, porém por terem eias pequeno, ou em
alguns casos nenhum significado clinico, podem nao ser perce-
bidas mesmo em autdpsia e por isso nao ser conhe:cida sua real
incidencia. As anomalias mais fregtientes deste grupo sao os de-
feitos costais, os diverticulos de Meckel e o pancreas anular.
Atresia duodenal é de ocorréncia rara, porém amplamente discu-

tida, uma vez que suscita tratamento cirurgico.

Sendo a SD condigao patoldgica relativamente co-
mum e face a sua importancia no ambito da cardiologia, propuze-

mo-nos a elaborar o presente trabalho, que tem por objetivos:

1. Avaliar a fregtiéncia e a distribuigao - das
cardiopatias congénitas na Sindrome de Down em diversos servi-

Gos especializados no Pais;

2. Averiguar se existe relagao entre a idade da

m3e e o aparecimento da cardiopatia;

3. Verificar se na Sindrome de Down existem dife-
rengas quanto a distribuigao do sexo, em relagdo aos irmaos

normais.



CASUISTICA E METODO
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Foram estudados 577 pacientes com Sindrome de
Down (SD). Destes, 395 procederam de ambulatorios de Genéti-
ca Médica, sendo 239 do Hospital Universitdrio da UNICAMP,
atendidos no periodo de 1969 a 1985; 95 do Hospital de Clini-
cas da Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto da USP, inves-
tigados de 1974 a 1984 e 60 do Hospital de Clinicas da UFPR,
observados de 1979 a 1985. Cem pacientes foram estudados na
Clinica de doengas hereditdrias "Dr. Walter Pinto" em Campi-
nas, no periodo de 1978 a 1985 e 82 pacientes no ambulatério
de Cardiologia do Hospital Infantil "Pequeno Principe" de Cu-

ritiba no periodo de 1982 a 1985.

Investigou-se, ainda, o sexo de 1006 irmaos nor-

mais dos portadores da SD.

A analise foi feita, dividindo-se os pacientes,
em trés grupos:

Grupo I - Foram estudados, sob o ponto de vista
cardioldgico, 82 pacientes com suspeita de SD, dos quais
selecionamos 73 com Cardiopatia Congénita. Destes, 48 (65,70%)
foram estudados prospectivamente no periodo de junho de 1982
a maio de 1985, no Hospital "Pequeno Principe",de Curitiba, e
25 (34,30%)pacientes, ﬁrovenientes dos ambulatdrios acima re-
feridos, e estudados retrospectivamente. Havia nesse grupo, 27
pacientes do sexo masculino e 46 do sexo feminino, com idades
que variavam de 11 dias a 5 anos. A distribuigao por sexo e

idade em cada grupo encontram-se resumidos na ‘Tabela 2 e na

Figura 1.

Estes pacientes foram reagrupados de acordo com

a idade em: Ia- 58 pacientes, cuja idade variou de 0 a 1 ano



Tabela 2 - DISTRIBUICAO DE SEXO E IDADE DOS PACIENTES COM
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SINDROME DE DOWN, PORTADORES DE CARDIOPATIA CON-
GENITA CARACTERIZADA.(GRUPO I).

IDADE (MES) SEXO
MASCULINO FEMININO
Até 1 mes 02 (40,00%) 03 (60,00%)
1 +—— 2 02 (22,20%) 07 (77,80%)
3 — 4 03 (37,50%) 05 (62,50%)
5 i 6 04 (40,00%) 06 (60,00%)
7 +—— 8 01 (12,50%) 07 (87,50%)
9 +—— 10 02 (33,30%) 04 (66,70%)
11 —— 12 05 (41,70%) 07 (58,30%)
Mais de 12 08 (53,30%) 07 (46,70%)
Total 27 (37,00%) 46 (63,00%)

FONTE: Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clini-
cas de Ribeirao Preto da USP, Hospital Universita-

rio da UNICAMP, Clinica de doengas hereditarias

"Walter Pinto", Hospital Infantil "Pequeno Princi-

peu .
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e Ib- 15 pacientes, com idade de 1 a 5 anos.

Os criteérios para inclusao dos pacientes, nes-

te grupo, foram:

1. Limite maximo de idade de 5 anos, no ini-

cio da investigagao;
2. Confirmagao citogenética da Sindrome de Down;

3. Diagndstico preciso. da Cardiopatia Conge-

nita.

Todos os pacientes deste grupo foram submetidos
a avaliagdo: 1- Clinica, 2- Eletrocardiografica; 3- Radiogra-
fica; 4- Cariotipica. Em 25 pacientes, foi realizado ecocardio-
grama Modo-M e, em 7, o Modo-M e bidimensional. Trinta e
seis pacientes foram submetidos a estudo hemodinamico. Des-
tes, 10 tiveram sua cardiopatia corrigida cirurgicamente e 4
foram submetidos a estudo anatomopatoldogico. Em 2 pacientes
foi realizada necropsia, sem investigacao prévia pelo estudo
hemodinamico ou ecocardiografico. A distribuigao das cardiopa-
tias com os respectivos métodos diagnosticos acham-se resumi-

das nas Tabelas 3 € 4 no Anexo,

Grupo II - Constituido por 134 pacientes com SD
e Cardiopatia Congenita indeterminada. Estes pacientes foram
selecionados de acordo com: 1- Avaliagao clinica sugestiva de
Cardiopatia Congénita; 2- Alteragodoes no eletrocardiograma; e

3- Alteragoes na radiografia de torax.
Em 118 (88,00%)pacientes foi obtido o caridtipo.

Setenta e nove pacientes eram do sexo feminino

e 55 do sexo masculino. A Tabela 5 e Figura 2 resumem a dis-
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Tabela 5 - DISTRIBUICAO DE SEXO E IDADE DOS PACIENTES COM
SINDROME DE DOWN, PORTADORES DE CARDIOPATIA CON-
GENITA NAO CARACTERIZADA (GRUPO I1I).

IDADE (EM ANOS) SEXO

MASCULINO FEMININO
Até 1 ano 38 (41,80%) 53 (58,20%)
1 +— 2 04 (44,40%) 05 (55,60%)
2 +—— 3 02 (106,00%) - ( =)
3 — 4 - (=) 03 (100,00%)
4 — 5 . 01 (100,00%) - (=)
5 +— 6 - ( - 02 (100,00%)
6 — 7 01 (100,00%) - (=)
Mais de 7 04 (80,00%) 01 (20,00%)
Total 50 (43,90%) 64 (56,10%)

FONTE: Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clinicas
de Ribeirao Preto da USP, Hospital Universitario da
UNICAMP, Clinica de doengas hereditarias "Walter Pin-

. to", Hospital Infantil "Pequeno Principe".



FREQUENCIA

N D Feminino

55 1

50

45 -

40

35

30

25 1

Masculino

i AN
At€ 1 ano 1.5 2,5 35 _4Z5 5.5 6.5 Mais de 7 Z/DADE {em anos)

Fonte: Hospital de Clinicos da UFPr, Hospital de Clinicas de Ribeirdo Preto da USP, Hospital Universitdrio da UNICAMP, lenica de doengas
hereditdrias "Walter Pinto" Hospital Infantil "Pequeno Principe”

FIGURA 2 - DISTRIBUICAO POR SEXO E .IDADE DOS PACIENTES COM  SINDROME DE DOWN, PORTADORES 113 CARDIOPATIA

CONGENITA NAO CARACTERIZADA ({GRUPO It ), -

o]
]



-19-

tribuigcao do sexo e idade.

Grupo III - Trezentos e sessenta e um pacientes
com Sindrome de Down sem Cardiopatia constituiram este Gfupo.
Duzentos e um pertenciam ao sexo masculino e 160 ao feminino.
A distribuigao do sexo e idade encontra-se também resumida
na Tabela 6 e mFigura 3.

Estes pacientes foram agrupados pela auséncia de Cardiopa-

tia Congénita, cujo diagndstico baseou-se em cuidadosa ava-
liagao clinica. Em 245 pacientes, foi realizado eletrocar-
diograma e, em 260, radiografia de tdrax. O estudo do cariodti-

po foi obtido em 332 pacientes (92,00%).

Determinaram-se as idades paterna e materna dos

pacientes dos trés grupos.

Alguns dados referentes as idades paterna, ma-
terna e de pacientes dos grupos II e III nao constavam das

respectivas fichas clinicas.

1. Avaliacao clinica

Todos os pacientes foram submetidos a exame fi-

> . . ’ .
sico completo, por geneticista clinico e, agueles com Ssus-
peita de Cardiopatia, por cardioldgista. Apos a avaliagao, os
casos foram registrados em uma ficha clinica, especialmente e-
laborada para a realizagao do presente trabalho e apresenta-

da no Anexo.

0 diagndstico clinico da Sindrome de Down foi
feito pela identificagdao de, no minimo, 10 sinais fisicos,
relacionados na Tabela 1, tendo sempre confirmado o diagnos-

. . . 50
tico com a cariotipagem .
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Tabela 6 - DISTRIBUIGAO DE SEXO E IDADE DOS PACIENTES PORTA-
DORES DE SINDROME DE DOWN SEM CARDIOPATIA CONGENI-

TA (GRUPO III).

IDADE (EM ANOS) SEXO
MASCULINO FEMININO
Atée 1 ano 102 (54,80%) 84 (45,20%)
l1 — 2 16 (42,10%) 22 (57,90%)
2 — 3 13 (65,00%) 07 (35,00%)
3 — 4 06 (60,00%) 04 (40,00%)
4 +—— 5 07 (70,00%) 03 (30,00%)
5 —— 6 03 (27,30%) 08 (72,70%)
6 - 7 02 (50,00%) 02 (50,00%)
Mais de 7 22 (56,40%) 17 (43,60%)
Total 171 (53,80%) 147 (46,20%)
FONTE: Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clini-

cas de Ribeirao Preto da USP, Hospital Universita-

rio da UNICAMP, Clinica de doengas hereditarias

"Walter Pinto", Hospital Infantil "Pequeno Princi-

pen .
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2. Cariotipo

A analise dos cromossomos metafasicos foi rea-
lizada pelo modo classico, utilizando-se a técnica de cultura
temporaria de linfdcitos do sangue periférico, preconizada
por Moorhead!’ com pequenas modificagdes (Figura 4no Anexo).
Em todos os casos foram analisadas 11 células, através da co-

loragao de Giemsa.

Em 26 pacientes, foi empregada a técnica de i-
dentificagao de bandas G, segundo Seabrigh!®* , com modifica-

goes, para melhor caracterizagao de translocagao envolvida.

O registro adotado para indicar os cariotipos
normais ou com aberragdes cromossomicas, € feito segundo nor-
mas aceitas, internacionalmente, estabelecidas na Conferén-

cia de Paris,em 1971!°9 |

Para as preparagoes cromossomicas coradas clas-

sicamente, a nomenclatura € a seguinte:

1. Caridtipo normal
46,XX (sexo feminino)

46,XY (sexo masculino)

2. Trissomia simples do cromossomo 21, em pa-
ciente do sexo masculino.

47,XY, +21

3. Mosaicismo em paciente do sexo masculino.

46,XY / 47,XY, +21
4. Translocagao

O brago curto do cromossomo € indicado pela le-
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tra p e o brago longo pela g; a translocagao € simbolizada pe-

la letra t.

Nao sendo possivel identificar o cromossomo envolvi-
do na translocacao com a preparagao classica, e sao in-
dicados pela letra do grupo a que pertencem. Assim, 45,XY,

+(21gGq) indica a ocorrencia de translocagao equilibrada en-
tre dois cromossomos do grupo G. Translocagao equilibrada
entre cromossomo 21 e um cromossomo do Grupo D é expressa por
45,XY,t(Dg2lqg). Expressoes como 46,XY,t(Dg2lq) e 46,XY,t

(21gGg) sao cariotipos representativos de pacientes do sexo

masculino, com translocagao nao equilibrada. Os cromossomos
afetados sao semelhantes ao descrito para as translocagoes
equilibradas.

Nas preparagoes cromossOomicas submetidas a téc-
nica de diferenciagao de bandas, provoca-se a diferenciagao
longitudinal das cromatides, que passam a exibir faixas trans-
versais com numero, tamanho, distribuigao e intensidadé de
fluorescencia variaveis. As bandas, entao evidenciadas, e as
regioes a que elas pertencem sao identificadas por numeros, on-

de o centromero serve como ponto de referéncia para a numera-

~. 7

gao .

Cada cromossomo € designado pelos seguintes ele-
mentos:

1. O numero do cromossomo.

2. O simbolo do brago.

3. O numero da regiao.

4. O numero da banda.

Estes itens sao colocados nesta ordem, sem es-
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pago ou pontuagao. Por exemplo: 21g221 corresponde a um ponto

localizado na parte distal do brago longo do cromossomo 21.

3. Eletrocardiograma

Obteve-se eletrocardiograma convencional, em re-

pouso, com as doze derivagoes habituais.

4. Radiografia de Torax

Foram realizadas radiografias de tdrax em in-
cidencias postero-anterior e perfil esquerdo, com o objetivo

de avaliar as camaras cardiacas e os campos pleuropulmonares.

5. Ecocardioqrafia

Realizaram-se ecocardiogramas Modo-M e bidimen-
sional, de acordo com as técnicas habituais e as respectivas
medidas foram obtidas segundo as recomendagoes da Sociedade

Americana de Ecocardiografia 190 %7

6. Estudo Hemodinamico

O estudo hemodinamico desenvolveu-se através de
cateterismo cardiaco direito é esquerdo e angiocardiograma,
segundo técnicaé que permitissem informagdes da anatomia e
fungao cardiaca capazes de caracterizar as Cardiopatias exis-

tentes.

Definicao de Termos

Diferentes nomenclaturas tem sido utilizadas pa-
ra caracterizar as cardiopatias que envolvem as malformagoes
do Canal Atrioventricular (Quadro I no Anexb), . Meste trabalho
foi adotado a expressao Defeitos AtrioventricularesiOZue engloba

um grupo de lesoes como o Canal Atrioventricular Comum, o de-

feito do "Ostium Primum" com "fenda" da valva mitral e com
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ou sem fenda no folheto septal da tricuspide e atrio comum

com as mesmas anormalidades das valvas atrioventriculares.

ANALISE ESTATISTICA

A analise estatistica foi feita através do teste X? pa-
ra amostras independentes (teste nao paramétrico) comparan-
do-se:

a. A razao de sexo dos irmaos normais (grupo controle)
com os pacientes portadores de Sindrome de down com
cardiopatia definida (grupo I), com cardiopatia nao
definida (grupo II) e sem cardiopatia (grupo III);

b. A distribuigao da Comunicagao Interventricular, do
Canal Atrioventricular Comum e do "Ostium Primum",

nos subgrupos Ia e Ib.

Para comparar a idade paterna e materna dos pacientes
com Sindrome de Down, portadores ou nao de cardiopatia o tes-
aplicado foi o t de Student bilateral para amostras nao-
pareadas. Também testou-se os dados através da analise da va-
riancia para modelos hierarquicos. O nivel de significancia

aceito foi de 0,05.



RESULTADOS
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O estudo de nossa casuistica demonstrou os se-

guintes resultados:

1. Freqllencia das cardiopatias

Para o estudo da freqtiencia das cardiopatias nao
foram incluidos os pacientes do Grupo I, por nao terem sido
coletados ao acaso. Foram, entéo, analisados 495 pacientes
(Grupos II e III1) com SD,dos quais 134 (Grupo II) apresenta-

vam cardiopatia congénita, obtendo-se a frequéncia de 27,00%.

2. Distribuicao das cardiopatias

No Grupo I, foram estudados 73 pacientes com SD
portadores de cardiopatia congénita. Para fins de andlise de
freqiéencia, foram subdivididos nos Subgrupos Ia e Ib de acor-

do com a faixa etdria a que pertenciam.
SUBGRUPO la - Faixa etaria de 0 a 1 ano.

As cardiopatias observadas nos pacientes deste
Subgrupo foram as seguintes: A Comunicacgao Interventricular e
os Defeitos Atrioventriculares apresentaram-se COmoO as car-
diopatias mais comuns, estando presentes em igual numero de
pacientes e perfazendo um total de 50 casos (86,20%). Entre os
Defeitos atrioventriculares, o Canal AV Comum foi diagnosti-
cado em 20 pacientes (80,00%) e o "Ostium Primum" (OP) em 5
casos (20,00%). A segunda cardiopatia mais frequente foi a Co-
municacao Interatrial do tipo "Ostium Secundum” (CIA), presen-
te em 5 casos (8,60%), seguindo-se a Tetralogia de Fallot em

2 casos (3,50%) e 1 caso (1,70%) de Fibroelastose.

Estes dados encontram-se agrupados na Tabela 3 no

Anexo.
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As cardiopatias multiplas estiveram presentes em
15 casos (25,80%), sendo que a PCA esteve associada a outras
cardiopatias em 12 pacientes (80,00%), a Tetralogia de Fallot
em 1 caso (6,70%) e a Comunicagao Interatrial tipo "Ostium

Secundum" em 2 casos (13,30%).
SUBGRUPO Ib - Faixa etatia de 1 a 5 anos.

As cardiopatias observadas nestes pacientes a-
presentaram distribuigao semelhante a verificada no Subgrupo

anterior.

A Comunicagao Interventricular e os Defeitos
Atrioventriculares foram também, as cardiopatias mais comuns,

com semelhante distribuigao de 6 casos (40,00%) em cada uma.

O Canal AV Comum e o "Ostium Primum", perten-
centes aos Defeitos Atrioventriculares, apresentaram a fre-

qliéncia de 4 (66,70%) e 2 (33,30%) respectivamente.

As outras cardiopatias encontradas neste Sub-
grupo foram: CIA em 2 casos (13,30%) e Tetralogia de Fallot em

1 (6,60%).

Também neste Subgrupo, a PCA e a Tetralogia de

Fallot se associam a outras cardiopatias em 20,00% dos pacien-

tes.
Estes resultados estdo na Tabela 4 , no Anexo.
A andlise comparativa da distribuigdao da Comu-
nicagao Interventricular, do Canal AV Comum e do "Ostium

Primum" nos Subgrupos Ia e Ib nao foi significativa. Tais re-
sultados estao apresentados a seguir:

CIV - X = 0,047; GL = 1; p > 0,05

Canal AV Comum = X2 = 0,143; GL=1; p~> 0,05

"Ostium Primum"=X2= 0,355; GL=1; p > 0,05
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3. Idade dos Pais

A distribuigdao da idade paterna e materna a e-
poca de nascimento da crianga com SD foi analisada de acordo
com a presenga ou nao de cardiopatia congeénita. A média e o

desvio padrao das idades encontram-se na Tabela 7.

Para fins de melhor comparagéo, 0os valores en--

contrados também estdo representados nas Figuras 5 e 6 e nas Tabelas 8 e 9.

Os dados relativos a Tabela 7 foram sub-
metidos a analise da variancia (do modelo hierdrquico), gque
evidenciou nao haver associagao da idade dos pais e das maes

(p $0,05) com a maior freqtiéencia de cardiopatia congenita.

4. Razao 4o Sexo

A proporcao de sexc da irmandade dos pacientes
com SD foi de 109:100, sendo que 524 pertenciam ao sexXo mas-

culino e 482 ao feminino.

Esta razao de sexo foi utilizada como contro-
le, na analise da distribuigao de sexo dos pacientes perten-

centes aos Grupos ‘I, I1I e I1I.

No Grupo I, 46 pacientes pertenciam ao sexo fe-
minino e 27 ao masculino, havendo predominio significativo do

primeiro (X%= 6,238; GL=1; p < 0,05).

No Grupo II, a razzo de sexo observada favoreceu
também ao sexo feminino, cuja distribuicao foi de 79 mulhe-

res e 55 homens (X2?=5,807; GL=1; p < 0,05).

No Grupo III, a razao de sexo encontrada de

126:100, em que 201 individuos eram masculinos e 160 femini-
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Tabela 7 - DISTRIBUICAO DA MEDIA *+ DESVIO PADRAO DAS IDADES

PATERNA E MATERNA DOS PACIENTES COM SINDROME DE
DOWN, SEGUNDO A PRESENCA OU NAO DE CARDIOPATIA.

VARIAVEL MEDIA * DESVIO PADRAO Ne
Maes s/ cardiopatia 31,14 + 8,23 346
Maes c/ cardiopatia 31,35 + 8,37 187
Pais s/ cardiopatia 33,63 *+ 8,74 339
Pais ¢/ cardiopatia 32,77 * 8,31 141

FONTE: .Hospitalde Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clinicas

s/
c/

de Ribeirao Preto da USP, Hospital Universitario da
UNICAMP, Clinica de doencas hereditarias “"Walter Pin-
to", Hospital Infantil "Pequeno Principe".

sem
com
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Tabela 8 - DISTRIBUICAO DAS IDADES PATERNA E MATERNA DOS PA-=

CIENTES COM SINDROME DE DOWN SEM CARDIOPATIA.

FAIXA ETARIA

PATERNO MATERNO TOTAL
16 |— 21 08 (2,40%) 34 (9,80%) 42
21— 26 59 (17,40%) 66 (19,10%) 125
26 p— 31 78 (23,00%) 75 (21,70%) 153
31 — 36 65 (19,20%) 59 (17,00%) 124
36 b— 41 52 (15,30%) 61 (17,60%) 113
41 |— 46 39 (11,50%) 38 (11,00%) 77
46 |p— 51 24 (7,10%) 11 (3,20%) 35
51 F——- 56 11 (3,20%) 01 (0,30%) 12
56 }— 61 01 (0,30%) - - 01
61 |— 66 02 (0,60%) 01 (0,30%) 03
Total 339(100,00%) 346(100,00%) 685

FONTE: Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clinicas

de Ribeirdo Preto da USP, Clinica de doengas heredita-

rias "Walter Pinto", Hospital Infantil "Pequeno Prin-

cipe".
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Tabela 9 - DISTRIBUICAO DAS IDADES PATERNA E MATERNA DOS PA-
CIENTES COM SINDROME DE DOWN PORTADORES DE CARDIO-

PATIA.

FAIXA ETARIA GRAU
PATERNO MATERNO

15 f— 20 03 (33,30%) 06 (66,70%)
20 }— 25 19 (33,90%) 37 (66,10%)
25 p}— 30 36 (49,30%) 37 (50,70%)
30 }— 35 27 (48,20%) 29 (51,80%)
35 }— 40 27 (50,90%) 26 (49,10%)
40 |— 45 12 (44,40%) 15 (55,60%)
45 — 50 13 (50,00%) 13 (50,00%)
50 }— 55 03 (75,00%) 01 (25,00%)
55. }— 60 01 (100,00%) - ( -)
Total 141 (46,20%) 164 (53,80%)

FONTE: Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clini-

cas de Ribeirao Preto da USP, Hospital Universitdrio
da UNICAMP, Clinica de doengas hereditdrias "Walter

Pinto", Hospital Infantil "Pequeno Principe".
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nos, apresentava um desvio em relagao a razao de sexo dos pa-
cientes controle, que foi considerado casual (X2?=2,03; GL=1;

p > 0,05).

Os dados referentes a distribuigao de sexo dos grupos

analisados encontram-se demonstrados na Tabela 10.
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Tabela 10 - DISTRIBUIGCAO DE SEXO NOS PACIENTES PORTADORES DA
SINDROME DE DOWN COM E SEM CARDIOPATIA E NA RES-
PECTIVA IRMANDADE.

GRUPO* SEXO
MASCULINO FEMININO .. TOTAL
I 27 (37,00%) - 46 (63,00%) .73
11 55 (41,00%) 79 (59,00%) 134
111 201 (55,70%) 160 (44,30%) 361
Irmandade 524 (52,10%) 482 (47,90%) 1006
Total 807 (51,30%) 767 (48,70%) 1574

FONTE: Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clini-
cas de Ribeirao Preto,da USP, .Clinica de doengas heredita-
rias "Walter Pinto", Hospital Infantil "Pequeno Prin-
cipe".

*Grupo Iz cardiopatia definida; II= cardiopatia nao defini-

da; II1I = sem cardiopatia.



DISCUSSAQ
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METODOS

A elaboragao diagndstica das cardiopatias em
pacientes pertencentes ao grupo estudado merece algumas con-

sideragoes especiais.

Assim, no diagndstico dos Defeitos Atrioventri-
culares, o eletrocardiograma e o ecocardiograma modo M, embo-
ra bastante uteis, nao apresentam a confiabilidade contida no
ecocardiograma bidimensional e na angiografia do‘ ventriculo

109
esquerdo .

A importancia do eletrocardiogfama no diagnos-
tico dos Defeitos atrioventriculares é reconhecida desde 1956}!!
atribuida em parte ao bloqueio atrioventricular (AV) do pri-
meiro grau, presente no Canal AV Comum em 25,00% dos casos e
no defeito do tipo "Ostium Primum" em 60,00%° %° 1°% _ contu-
do, constitui caracteristica principal o desvio do AQRS pa-

ra a esquerda, presente em 95,00% dos tragados 1

O desvio de AQRS esta compreendido entre -30¢
e 1702, concentrando-se no sextante de -302 a -902 em 75,00%

dos casos 8% 10°

. Esta alteragao nao é patognomonica, pois

esta ausente em 3,00% a 5,00% dos pacientes com essa cardio-
patia . Também, no que tange a Comunicagao Interventricular
(C1IV), outra cardiopatia comum na Sindrome de Down (SD), apre-
senta real importancia o desvio do AQRS para a esquerda, a

nivel de 15,00% dos casos como admite McGoon ®° , & semelhancga

do que ocorre no defeito AV.

O ecocardiograma de Modo-M pode ser o recurso de

eleicao para uma avaliagao diagndstica preliminar dos Defei-
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tos Atrioventriculares. Como se pode esperar, existe um espec-
tro de anormalidades nas varias formas da doenga. Nos defei-
tos do tipo "Ostium Primum" a maioria dos achados € semelhan-
te a CIA tipo "Ostium Secundum", ambas tém ventriculo direi-
to aumentado e movimento paradoxal do septo ventricular, gque
indicam a sobrecarga de volume do ventriculo direito . Como
muitos desses pacientes tém insuficiéncia mitral, pode nao
se evidenciar o movimento septal anormal seja mascarado °° ° .
Em decorrencia de insergdo e posigao anormais da §alva mitral,
observa-se o folheto anterior mais proximo do septo interven-
tricular, tanto na sistole como na diastole, com estreita-
mento da via de saida do ventriculo esquerdo (VE). O folheto

anterior parece muitas vezes penetrar no septo ventricular '!° .

No Canal AV Comum pode-se observar, ocasional-
mente, descontinuidade do septo interventricular. A valva AV
€ vista atravessando o septo ventricular, capaz de ser identi-
ficada como unica. O movimento do septo ventricular em geral
nao € paradoxal. Todavia, em alguns casos, torna-se dificil

a distingao entre os dois tipos de lesodes.

O ecocardiograma bidimensional fornece informa-
¢Oes mais precisas e pormenorizadas dos Defeitos Atrioventri-
culares do que qualquer outra técnica utilizada'? 1°® . Sua
utilidade ndo se limita a determinacdo do tipo de defeito, pois
detecta diretamente a CIV e a Comunicagao Interatrial (CIA),
mas principalmente, a visualizagao da morfologia dos folhe-

tos valvares e dos locais de sua implantagao, com a distin-

¢ao entre os tipos A, B e C da classificagdao de Rastelli?®? ,
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fator importante na abordagem cirurgica.

Hagler“? descreve, ainda, imagens do VE obti-
das com este metodo, demonstrando deslocamento do folheto an-
terior da valva AV em diregao ao septo, o0 que origina estrei-

tamento da via de saida do VE na diastole.

No defeito do tipo "Ostium Primum" detecta-se,
também, a fenda da valva AV esquerda e sua abertura diastoli-
ca, com configuragao triangular, em substituicdo a apareéencia

de boca de peixe, observada nos coragoes normais.

A angiocardiografia do VE foi considerada a u-
nica técnica confiavel no diagndstico dos Defeitos Atrioven-
triculares , antes do advento da ecocardiografia bidimen-
sional. Nesse sentido, Baron“ descreveu uma constante defor-
midade do trato de saida do VE, presente em todas as formas
desse tipo de defeito. Este sinal, considerado patognomoni-
co, é mais caracteristico na diastole, quando o folheto ante-
rior da valva AV esquerda projeta-se para g via de saida do VE
Tal anomalia cria um grau de estreitamento desta regiao que,
por assumir uma configuragao de pesco¢o de ganso, recebe es-

ta denominagao. A importancia dessa caracteristica favorece

-

inclusive ,0 diagnostico diferencial com outras anomalias con-
genitas semelhantes. Assim, a CIV do tipo "canal”, com sep-
to interatrial intacto®! e a insuficiéncia da valva mitral iso-
lada devido a fenda no seu folheto anterior, por ndo apresen-
tarem o padrao caracteristico observado no trato de saida do
VE, n3o podem ser incluidos na categorizagao dos Defeitos A-
trioventriculares, devendo portanto ser classificados a par-

109
te L4
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AVALIACAO CLiINICA

No exame do precordio, a presenca de sopro como
elemento indicativo de cardiopatia nao tem significado defi-
nido em pacientes com idade inferior a 15 dias ou superior a
1 ano. Segundo Rowe®? o valor diagndstico da ausculta cardia-
ca em pacientes com idade inferior a 15 dias é questionavel,
pela grande variagao dos sinais fisicos decorrente das am-
plas flutuagoes fisioldgicas do débito cardiaco, do tonus vas-
cular pulmonar e do leito sistemico. Também, ainda Qque em
criangas normais nascidas a termo, o fechamento do canal arte-
rial ocorra entre 8 e 24 horas apos o nascimento, em condi-
goes de hipdxia ou hipercapnia o canal possa se dilatar, re-
tornando ao calibre fetal por periodo de até aproximadamente

2 semanas.

Esta ultima condigdo é muito fredﬁente em pa-
cientes com SD, nos quais se acrescenta o atraso na transi-
gao da circulacgao pulmonar do padrao fetal para o adulto, oca-
sionando aumento da resisténcia vascular pulmonar e permea-
bilidade do canal arterial nas duas primeiras semanas de vi-

. . . 97
da, mesmo em pacientes sem cardiopatia .

Nos pacientes com idade superior a 1 ano, o re-
conhécimento de sopros precordiais, na ausencia de outros si-
nais ou sintomas que surgiram cardiopatia, representa em dge-
ral a categoria de sopros inocentes, pois sabe-se da sua ele-

. LA . . ~ . 8 102 57
vada incidéncia na infancia®? ! .

Por outro lado, criangas de 15 dias a 1 ano
que apresentem sopro precordial sao consideradas em princi-

pio portadoras de cardiopatia, desde que febre, anemia ou ou-
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tras condigoes de hipercinesia nao estejam presentes. Fun-

damenta-se este critério em estudos®® *9% 1%

gue evidenciam a
raridade de sopros precordiais inocentes nesta faixa etaria,
cabendo a excegao, contudo, ao sopro sistdlico pulmonar peri-
férico, de elevada fregliencia nos primeiros meses de vida, a-
proximadamente em 60,00%, mas que pelas sﬁas peculiaridades

auscultatorias e de localizagao torna-se facilmente diferen-

ciado.

A utilizacdo dos critérios de sopro inocente
acima descritos, ainda que validos, nao impede a formulagao
de diagndésticos falso-positivos e falso-negativos, embora tais
erros possam ser minimizados, por se tratar de populagao cuja

prevalencia de cardiopatia € sabidamente elevada.

FREQUENCIA DE CARDIOPATIAS NA SfNDROME DE DOWN (SD)

No que concerne a fregliéncia de aparecimento de
cardiopatia na SD, analisamos os pacientes dos grupos II e
III, desde que os constantes do grupo I, conforme mencionado,
nao se prestam a esta verificacao. Nosso material mostra uma
freqliencia de 27,00%, gstando em consonancia com os resultados
observados (25,00%) a partir de séries apresentadas por Green-
wood e Nadas 3%® . Os limites de 7,00% e 70,10%, mencionados
por Berg® ao relatar os resultados de prevalencia de 32 di-
ferentes estudos, segundo o proprio autor, podem ser explica-

dos por trés razodes:
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1) Inicialmente, deveria ser considerado que
séries contendo pequeno numero de pacientes n3ao contribuem,
com significancia, para a determinagdo da frequéncia;

2) A segunda ponderagao diz respeito a idade dos

8 23 80

pacientes, sob investigacao. Varios autores confirmam

a maior mortalidade dos pacientes com SD, associada a cardio-
patia, em oposigao aqueles sem malformagdo cardiaca 27 28 ., H&
gue considerar, ainda, que a mortalidade torna-se especialmen-
te significativa no primeiro ano de vida, atingindo propor-
goes tao elevadas quanto 40,00%; diminui no segundo ano para
12,00% e, assim pfogressivamente, ate alcancar um plato, a

partir dos 10 anos de idade 2% 5° 80

3) Em terceiro lugar, resta-nos comentar a in-
fluencia da fonte de coleta de dados, e do método de avalia-
¢ao ao qual foram os pacientes submetidos. Assim, nos centros
obstétricos sao geralmente reconhecidas as malformagdes mais
graves. Nos hospitais infantis e nos servigos de cardiologia,
concentram-se os pacientes agudamente enfermos e, nos labora-
torios de patologia, habitualmente os pacientes internados e
geralmente de maior gravidade.

3 e Berg® analisando a prevaléncia

Grolkinger
de cardiopatia, através de estudds anatomopatoldgicos, encontra-
ram valores que variam de 50,00% a 60,00%. Por outro lado,
Rowe e Uchida’®, e Roussey®® investigando séries cujo exame anatomopa-
l6gico foi obtido em pequeno numero de casos, encontraram uma
variagao de 36,00% a 40,00%. Esses resultados discrepantes sao
condizentes com o mencionado por Berg® , que observou maiores

porcentagens em estudos baseados na investigagao anatomopa-

tologica, do que apenas em registros clinicos.
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Por todas estas razoes, admitimos que nossa ca-
suistica esteja sujeita a criticas, pois o modelo ideal de
pesquisa de fregtiencia seria o estudo prospectivo em uma po-
pulacao de grande bergario, submetida a exame por equipe téc-
nica treinada, realizando-se nos casos duvidosos, analise cro-

mossomal.

Ainda assim, achamos que a mesma tenha sido bas-
tante representativa dessa populagao, devido ao grande nume-
ro de pacientes estudados e ao fato de que as informagoes
terem sido obtidas nos ambulatdrios de genética médica de

grandes centros hospitalares.

Tal circunstancia contribuiu para a nao desca-
racterizagao da amostra, desde que, o intercambio interdis-
ciplinar nesses hospitais permite encaminhar para os servigos
de genética, indistintamente, pacientes dos servigos de car-
diologia, pediatria e obstetricia, onde sao centralizados os

pacientes com suspeita de sindromes cromossomicas.
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Observam-se amplas variagoes no gue tange a o-

corréncia das cardiopatias em portadores da Sindrome de Down

(SD). Tal fato esta ilustrado na Tabela 11,

onde se verifica

importante discrepancia entre os resultados das cinco cardio-

patias mais comuns nas nove séries estudadas.

nao diferem dos encontrados na literatura,

Nossos achados

salientando-se a

maior freqliencia da CIV e dos Defeitos Atrioventriculares.

Tabela 11 - FREQUENCIA DAS CARDIOPATIAS MAIS COMUNS NA SINDROME

DE DOWN (Sumario de 10 séries).

Autor TOTAL Civ CIA PCA D-AV T.FALLOT
Warkany 272 68 61 35 51 7
Rowe 53 11 2 3 15 1
Cullum 139 36 10 7 34 15
Cyhler 61 22 2 2 21 10
Roussey 83 16 3 3 42 16
Laursen 80 39 3 5 15 6
Tandon 55 16 1 1 28 8
Shaher 8 3 1 - 4 -
Park 251 80 24 11 108 16
Nossos

resultados 73 31 7 - 3 3
Fonte = SCHINZEL, A.A.'9?

CIA, Comunicagao interatrial; CIV, Comunicagao interventricu-
lar; PCA, Persistencia do Canal arterial; D-AV, Defeitos atrio-
ventriculares; T. Fallot, Tetralogia de Fallot.

Em negrito estdo os indices de freqgliéncia mais elevada nos

varios tipos de cardiopatias.
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Bergsem seu trabalho classico de 1960, atri-
buiu tal variabilidade a metodologia utilizada. Por isso, os
fatores com propriedades de selegao nem sempre levados em con-
ta, como idade dos pacientes, a origem na coleta dos dados e
os meios diagndsticos empregados foram considerados na reali-

zacao deste trabalho.

Em nossa amostra foram excluidos pacientes com
mais de 5 anos, os demais subdivididos em duas faixas eta-
rias: de 0 a 1 ano e de 1 a 5 anos. Esta subdivisao deveu-
se ao fato de que no grupo de menor faixa etaria estao con-
centrados os pacientes com cardiopatias mais severas, e sujei-
tos a elevados indices de mortalidade3® 85 91 117 . Também
neste grupo esta a maioria dos pacientes que evoluem para se-
vera hipertensao arteriolar pulmonar nas cardiopatias com

19 20 84 96 120

"shunt" esquerdo-direito, cuja historia natural

passa a diferir entao da populagao geral.

Por outro lado, nos pacientes com idade mais ele-
vada estao agrupadas as cardiopatias mais benignas, que modi-
ficam menos a expectativa de vida e aguelas que pela pobre ex-
pressividade clinica sao reconhecidas apenas tardiamente. As-
sim, Somerville *°? relata a ocorréencia rara do "Ostium Pri-
mum" em idade inferior a 2 anos (7,00%) em comparagao ao Ca-
nal AV Comum, cujos sintomas severos manifestam-se precoce-

mente.

Analisamos comparativamente a distribuigao do
Canal AV Comum e do "Ostium Primum", entre os dois subgrupos.
Naquele constituido por pacientes de menor idade observamos as

freqliencias de 80,00% e 20,00% e no segundo subgrupo de 67,00%
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e 33,00% respectivamente. Embora nao tenham sido constatadas
diferengas entre aquelas cardiopatias, nossos resultados de-
vem ser interpretados com cautela, em virtude do pequeno
numero de casos analisados no subgrupo de maior idade. Além
disto, apenas um paciente com defeito AV Comum pertencente
a este subgrupo apresentava idade muito diferente daqueles de
menor faixa etaria (5 anos) nos outros, a idade maxima ob-
servada foi de 1 ano e 6 meses. Quanto as outras cardiopa-
tias, nao podemos evidenciar diferengas dignas de serem comen-

tadas.

As lesOes multiplas estiveram presentes em
26,00% dos nossos pacientes estudados, resultado que esta de
acordo com a literatura®® . A Persisténcia do Canal Arte-
rial (PCA) foi a lesao que mais fregllentemente se associou a
outras cardiopatias, num porcentual de 18,00%, mas bastante
inferior em relacgao as séries baseadas em estudos anatomo-
patoldogicos. Assim, Tandom e Edwards chegam a referir a
freqliéncia do PCA a nivel de 47,00% em achados necroscopicos.
Estes diferentes resultados devem-se ao dificil reconhecimen-
to puramente clinico do PCA, quando coincide com a presen-
ga de CIV ou com a do Canal AV Comum. Parece-nos dificil dis-
tinguir se o PCA nestes pacientes decorre da hipoxemia“%u se
depende primariamente de um defeito anatOmico. do tecido elds-
tico da parede do canal. Possivelmente, ambos os mecanis-

mos estao presentes.

A tetralogia de Fallot corresponde a uma enti-
dade comum nestas circunstancias, com a peculiaridade de gque
a propria condigao anatomica do defeito AV comum favorece o ca-

6
valgamento da aorta.
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Em conclusao, € evidente que pacientes com SD
tendem a apresentar determinadas cardiopatias congenitas.
Destaca-se que a CIV, embora na populagao geral apresente-
se com a fregfiencia aproximada de 25,00% *2 7 | em nossa amos-
tra atingiu porporgaoc bem maior, a nivel de 43,00%. Também em
relagao aos Defeitos Atrioyentriculares, particularmente o Ca-
nal AV Comum, observou-se curiosa associagao com a SD, alcan-
gando 43,00%, praticamente dez vezes a prevalencia de 4,00%

na populacao geral ’®

As outras cardiopatias observadas na nossa amos-
tra tais como CIA e Tetralogia de Fallot distribuem-se gros-
seiramente nas mesmas proporcoes do que na populagao  geral.
Resta-nos ainda comentar que o PCA, embora nos pacientes sem
trissomia 21 apresente-se mais freqilentemente na forma iso-
lada 32 | nos pacientes deste estudo esteve sempre associado.
a outras malformagoes, particularmente a CIV e aos Defeitos
Atrioventriculares. Os dados da literatura pertinentes a in-

32 89 -~ . . . -~ R
referem uma tendencia a coexistencia de

dividuos normais
CiV e PCA, embora nos Defeitos Atrioventriculares seja referi-

da maior associagao com CIA.

Conquanto os estudos nesta area estejam progre-
dindo, permanece ainda sem esclarecimento a relagao de causa
e efeito entre a trissomia 21 e a morfogénese do sistena

cardiovascular.
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RAZAO DE SEXO

Procuramos averigliar se a distribuigao do sexo
nas familias dos portadores da SD corresponderia aos dados
disponiveis em relagao aos da populagao geral. Nesse sentido,
levantamos a razao de sexo na irmandade dos pacientes com a-
quela sindrome, encontrando um excesso de individuos masculi-
nos na proporgao de 109:100. Este achado coincide com o ob-
Aservado por alguns autores no Brasil® 87 :01 110 .e em outros
paises 5% %% 119 com dados variando de 101:100 a 113:100, seja

em amostras analisadas como um todo ou apenas em recém-nasci-

dos.

A razdo de sexo encontrada na irmandade dos por
tadores da SD foi usada como controle na obtengao desta rela-
gao entre os afetados. Para a sua analise foram estudados emn
conjunto os pacientes do grupo I e II, portadores da cardio-

patia, e aquelas do grupo II1 sem cardiopatia.

No grupo III, o predominio do sexo masculino,
nao diferiu do grupo controle. Este resultado pode ser expli-
cado de duas maneiras: em primeiro lugar, parece que a seme-
lhanga da populagao geral, mais homens sejam concebidos 7 ’
pois os conceptos com SD abortados espontaneamente ou depois
do diagnostico pré-natal sao predominantemente masculinos, e
ainda assim a distribuigdo de sexo ao nascimento favorece os
homens ° €3 ., Em segundo lugar, dados da literatura mostram
que apds o nascimento existe uma nitida tendéncia a menor so-

brevivencia das mulheres.

Resta-nos comentar os resultados dos pacientes

dos grupos I e II.
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A prevalecer o que mencionamos sobre a propor-
gao sexual e a maior prevaléncia de homens com cardiopatia
congenita na populagao geral®? , a curiosa e evidente asso-
ciagao do sexo feminino com o0s pacientes destes grupos, pare-
ceu-nos a primeira vista paradoxal e de dificil explicagao.
Averigllamos a literatura pertinente 85 , e ainda gue somente um
estudo tenha feito referencia a esta correlagép, foi coeren-

te com nossos resultados, com proporgao de 1l:2.

Fabia e Drolette %%, analisando a influéncia do

sexo na mortalidade de pacientes com SD e cardiopatia na fai-
xa de zero a dez anos, constataram evidente correlagac entre
o sexo feminino e os indices de mortalidade. Exceto ‘para a
primeira semana de vida, a probabilidade de morte foi maior em
individuos do sexo feminino de todas as idades, embora com
diferenga estatisticamente significativa dos seis aos onze
meses. O conhecimento deste estudo permitiu-nos compreender
melhor nossos resultados, pois sabendo-se que o prognostico
dos pacientes com SD portadores de cardiopatia € reservado .e
que a mortalidade relaciona-se predominantemente com O SexoO
feminino, pode-se concluir que as cardiopatias sao mais fre-
glientes entre as mulheres. Tal resultado se coaduna com a nos-
sa casuistica, que evidenciou uma fregliencia de 60,40% de mu-
lheres na faixa etaria dos 15 dias aos 6 meses, em compara-
gao a fregtiencia de 22,50% entre os pacientes de seis meses a

um ano.

Tentamos explicar esta associagao com ©O SeXo
feminino fundamentados na observagao de que as cardiopatias

mais freqiientes na SD, sao aqguelas que na populagao geral pre-
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dominam em individuos do sexo feminino !}!®

. Assim, a CIV, CIA
PCA e em menor porpor¢ao os defeitos atrioventriculares preva-
lecem nas mulheres?® , excessao feita a Tetralogia de Fallot,

. . . .~ ’ . L 34
cuja distribuigao entre o sexos e aproximadamente a mesma .

As cardiopatias de ocorrencia rara na SD, embo-
ra freqglilentes na populagao geral como a Estenose da Valva A-
ortica, a Coarctagao da Aorta e a Transposigao dos Grandes
Vasos da Base, apresentam definida preponderancia com o sexo

masculino 99 89 86 33 45

Em conclusao, podemos afirmar que, as cardio-
patias mais freqlientes na SD, particularmente o Canal Atrio-
ventricular Comum, raro na populagao geral, apresentam uma
relagao constante com o sexo feminino, maior do que seria es-

perado como conseqliéencia de associagdo casual.

IDADE_MATERNA NA SINDROME DE DOWN (SD)

Ini¢ialmente, devemos mencionar que embora as
idades paterna e materna sejam admitidas como fatores etiold-
gicos na SD, a primeira nao foi analisada com minucia neste
estudo. Achamos contudo, que tal conduta nao compromete a va-
lidadé por duas razoes badsicas: em primeiro lugar, pela peque-
na expressividade da influéncia da idade paterna em relagao a
materna nos indices de fregliencia de nascimentos de portado-
res da SD}' em segundo lugar, porque embora a média etdria pa-
terna observada em nossa amostra fosse significativamente
maior do que a das mSes, nota-se uma distribuigao semelhante
destas idades em ambos os sexos, como evidenciam as figuras

5 e 6 a semelhanga do observado na populagao geral.
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No presente trabalho, a idade média materna de
aproximadamente 31 anos a época do nascimento das criangas a-
fetadas pela SD, foi considerada elevada em relagao aos dados
obtidos da populagao geral de 24 anos, segundo registros do
IBGE"® |

Como ja mencionamos, a freqgdencia de recem-
nascidos afetados aumenta nas criancas nascidas de maes com
idade mais avangada, isto € superior a 35 anos, desde que a
partir desta faixa o risco de gerar crianga com SD aumente subs-
tancialmente.! Segundo informagBes>do IBGE ** , na populacgao
geral a distribuigao de naécimentos € maior nas mulheres da
faixa etaria entre 15 e 29 anos (73,60%), o que evidencia si-
tuar-se a posigao de nossa série neste particular aquém do

limiar de maior risco.

Lindsten®® , refere estar havendo na Suécia di-
minuigdo da idade de procriagao das mulheres, e consequente-
mente, menor numero de criangas com SD nascidas de ma3es ido-
sas. No entanto, o risco de conceber individuos com esta ano-
malia nos diferentes grupos etarios continua inalterado na-
guele pais. Tal reéultado ¢ confirmado por estudos semelhantes

70 41 26

realizados em outros paises , onde ha maior

incidencia relativa na faixa etadria dos 35 aos 39 anos.

Procuramos estabelecer, também, a relagéo entre
a idade materna e a presenga de cardiopatia nos portadores de
SD. Comparamos as idades das m3es dos pacientes com SD porta-
dores de cardiopatia com as das maes daqueles sem cardiopatia,

nao evidenciando esta analise diferenga significativa.
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Assim, Kenna@® encontra uma tendencia a idade
materna mais avangada nos portadores de cardiopatia congeni-
ta do que nos controles, porém esta diferenga pode ser atri-
buida aos pacientes com SD e cardiopatia congenita incluidos
no estudo. Por outro lado, Campbelll® encontrou, apds exclu-
sao dos pacientes com SD, que a CIV e a Tetralogia de Fallot

estavam associadas com maes mais idosas.

. 76 . ~ .
Mitchell , em estudo semelhante, nao eviden-

cia nenhuma correlagao expressiva.

Assim, a idade materna mais avangada apresenta
correlagao com muitos defeitos congenitos, especialmente com
aberragoes cromossOmicas, embora nao parega ser significante
sua influencia nas malformacoes cardiacas, exceto quando elas
s3o parte dessas sindromes. A literatura pertinente mais an-

93 58 88

tiga mostra-se contraditodria e a mais recente nao tem

fornecido informagdoes precisas.



CONCLUSOES
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Considera-se elevada a fregliencia de Cardiopatias Con-
génitas nos portadores de Sindrome de Down, atingin-

do no presente estudo o valor de 27,00%.

As cardiopatias mais fregtientes na Sindrome de Down

sao a Comunicagao Interventricular e os Defeitos A-

‘trioventriculares, apresentando-se ambas, nesta amos-

tragem, com a prevaléncia de 85,00%.

Constata-se igual freqliéencia da Comunicagao Interven-
tricular e dos Defeitos Atrioventriculares nas faixas

etarias estabelecidas de 0 a 1l e de 1 a 5 anos.

Embora as cardiopatias congénitas acima mencionadas
apresentem-se com oS mesmos percentuais, os Defeitos
Atrioventriculares sao, na realidade, mais diretamen-
te relacionados a Sindrome de Down, face a sua menor
freqliéencia na populagao geral, quando comparados a Co-

municagao Interventricular.

A razao de sexo dos pacientes com Sindrome de Down es-
ta relacionada com a presenga ou nao de cardiopatia
congeénita, ocorrendo mais lesao cardiaca no sexo fe-
minino, em oposicao ao leve predominio do sexo mas-
culino quando inexiste cardiopatia, semelhante ao ob-

servado na irmandade normal.

Entre as cardiopatias de maior incidencia na popula-
gao geral, prevalecem na Sindrome de Down, aquelas mais
comuns relacionadas ao sexo feminino, nao ocorrendo o

mesmo com as que preponderam no sexo masculino.
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A média etaria materna ao nascimento dos portadores de
Sindrome de Down € mais elevada do que a da popula-
gao geral, nao se relacionando, porém, com a presen-

ga ou nao de cardiopatia.
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ANEXOS



Quadro 1 -~ NOMENCLATURA UTILIZADA NA CLASSIFICACRO DOS DEFEITOS ATRIOVENTRICULARES, SEGUNDO DIVERSOS AUTORES

AUTOR ANO NOME DO GRUPO "OSTIUM PRIMUM™ E FENDA "OSTIM PRIMUM" E FENDA DAS CANAL ATRIVENTRICULAR
DE LESOES DA VALVA MITRAL VALVAS MITRAL E TRICUSPIDE oMM, "OSTIUM PRIMUM™
E FENDA DAS VALVAS AV
E CIV.
WAKAIL,C.S. 1956 - Canal atrioventricu- Forma parcial Forma transicional Forma completa
. & lar comm persistente ’ , '
EDWARDS, J.E. 1958 Canal atrioventricu- Forma parcial Intermediaria Forma completa
lar_comum persistente :
CAMPBFLL,M. £ 1957 Defeitos do coxim Grau I Grau II Grau III
MISSEN,G.A.K. endocardio
BEDFORD,D.E.; 1957 Defeitos. atrioven- "Ostium primum"” Canal AV Canal AV
SELIORS,T.R.; triculares cormum Comum
SOMERVILLE, W, ; ("Ostium Primum")
BELCHER,J.R.;
BESTERMAN,E.M.N. . . .
VAN MIEROP, 1962 ©  Defeitos do coxim Tipo C,D e E - Fusao par- Tipo B - Defeito do coxim Tipo A - Defeito do coxim
L.H.S. endocardio cial do coxim endocardio endocardio com fusao par- endocardio sem fusao do
. e CIV ou CIA, ou comuni~- cial dos coxins endocardios coxim endocardio.
cagao atrioventricular. ' '
SCMERVILLE, J. . 1965 Defeitos atrio- "Ostium Primum" "Ostium Primm" Canal Atrioventricular
ventriculares ] comum -
RASTELLI,G.C.; 1966 Canal atrioventri- - Forma parcial Forma completa. Tipo A,B Forma completa. Tipo A,
KIRKLIN,J.W.; cular comm persis-’ : e C. Folheto anterior da B e C. Folheto anterior
TITUS,J.L. tente valva AV dividido. liga- da valva AV dividido, 1li-
do cu nao ao septo IV e gado ou n3o ao septo IV
folheto nao dividido e - e folheto n3o ligado ao
. : nao ligado ao septo. septo:
ANDERSON, R.H. 1981 ° Defeitos do septo Defeitos do septo a- Defeitos do septo atrio- Orificio atrioventricular

£ BECKER,A.E.

atrioventricular

trioventricular par-
cial.

ventricular parcial

comum.

FONTE: SOMERVILLE, J. '’/ £ ROWE, R.D. et alii’’

AV- atrioventricular; CIV- comunicagao interventricular; CIA- commicagao interatrial; IV~ interventricular.
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TIPO E FREQUENCIA DE CARDIOPATIA CONGENITA NA SINDROME DE DOWN NA FATXA ETARIA DE O a 1 ANO.

Tabela 3 -
DIAGNOSTICO N2 DE PA- SEXO CRITERIO ° DIAGNOSTED - ECO
CIENTES M F CLINICO CATETERISMO CIRUGIA AJKESIA M BI
COMUNICACAO INTERVENTRICULAR . _
Isolada 20 6 14 10 6 3 2 4 ——
Associada a: :
-Persistencia do Canal Arterial 3 - 3 1 2 1 - - ——
Comunicacac Interatrial Tipo "OS" 2 - 2 - 2 1 - 2 -
- TOTAL 25 (43,10%) & 19 11 10 5 2 6. -
DEFEITOS ATRIOVENTRICULARES
Canal AV Comum B .
Isolado ‘11 5 6 - 5 - 2 8 3
Associado a: ,
Persisteéncia do Canal Arterial 7 3 4 — 7 2 - 3 -
Tetralogia de Fallot 1 1 = - 1 - - 1 ——
Outros 1 1 == - 1 —= - —— —
TOTAL 2 (34,50%) 10 10 - 14 2 2 12 3
COMUNICACRO INTERATRIAL "OSTIUM
PRIMUM" .
~ Isolada 4 1 3 -= 2 - - 2 ~=
Associado a: , 4
Persisténcia do Canal Arterial 1 — 1 - 1 - - —— - —
TOTAL 5 (8,60%) 1 4 — 3 — - 2 -
COMUNICACAO INTERATRIAL "OSTIUM
SECUNDUM" ) _
Isolada 4 1 3 1 1 —= - 2 -
. Associado a:
Persistencia do Canal Arterial 1 1 - - 1: 1 - - ——
TOTAL 5 (8,60%) 2 3 1 2 1 == 2 -
TETRALOGIA DE FALLOT ' _ '
Isolada 2 : — 2 - 1 - —— 1 -
TOTAL 2 (3,50%) — 2 - 1 -~ -- 1 -
FIBROELASTOSE
Isolada : 1 — 1 —— o —— 1 — -
TOTAL 1 (1,70%) - 1 - - - 1 . — —_
TOTAL GERAL 58 (100,00%)19(33,00%) 39(67,00%)12(20,00%)30(52,00%) 8 (14,00%)5(9,00%) 23740,00%) 3(5,00%)

FONTE;Hospital Infantil "Pequeno Principe",

"0S" - "Ostium Secundum".

Hospital de Clinicas da U.F.PR., Hospital de Clinicas de Ribeir3c Preto da USP, Hospital
Universitdrio da UNICAMP, Clinica de doengas hereditarias "Walter Pinto".
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Tabela 4 - TIFO E FREQUENCIA DE CARDIOPATIA CONGENITA NA SINDRCME DE DCWN NA FAIXA ETARIA DE 1 a 5 ANOS.

D II\G!lé STICO ' N2 DE PA- . SEXO CRITERIO DIAGNOSTIOO ECO

CIENTES " cLINIOO CATETERISMO ___ CIRURGIA  AUTOPSIA M ~ BI

OCMUNICACEO INTERVENTRICULAR ' :
Isolada 6 5 1 — ‘2 - ~ 4 1
TOTAL 6_(40,00%) 5 1 — 2 — — 4 1

DEFEITOS ATRIOVENTRICULARES
Canal AV Comum ’ . :
Isolada . 2 1 1 . 1 - - _ 1 1
Associado a:

Persistencia do Canal Arterial 1 -- 1 -- - - _— 1 -
Tetralogia de Fallot 1 - 1 — 1 1 - . .
TOTAL 4 (26,00%) 1 3 1 1 1 -- 2 1
COMUNICAGAO INTERATRIAL "OSTIUM PRIMUM" o
Isolada 2 == 2 1 — —— e 1 -
TOTAL : 2 (13,30%) - 2 1 _— - s 1 —_—
COMUNICAGAO INTERATRIAL "OSTIUM -
' SECUNDUM" _ _ _
Isolada 1 : 1 - —= 1 1 - 11 1
Assoc1ada a: o o ' ’
Persistencia do Canal Arterial 1 1 — - 1 - S - -
: TOTAL 2 (13,30%) 2 o — 2 1 = 1 1
TETRALOGIA DE FALLOT : : .
Isolada 1 : - 1 — ) 1 - 1 -
"TOTAL 1 (6,80%) == 1 - 1 1 == 1 -
TOTAL GERAL 15 (100,00%) _8(53,00%)7(47,00%) 2(13,00%) 6(40,00%) 3(20,00%) e 9(60,00%) 3(20,00%)

FKNIE Hospital Infantil "Pequeno Prlnc1pe" Hospital de Cllnlcas da U.F.PR., Hospltal de Clinicas de Rlbexrao
Preto da USP, Hospital Universitario da UNICAMP, Clinica de Doengas hereditdrias "Walter Pinto".
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Fonte: BEIGUELMAN, B.7

FIGURA 4 - REPRESENTACAO ESQUEMATICA DOS CROMOSSOMOS METAFASICOS
HUMANOS, CORRESPONDENTE AO CARIOGRAMA DE UMA MULHER

NORMAL.
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PROTOCOLO DE HISTORIA CLINICA

Ficha Clinica n? | Informante:

Médico:

‘N® Registro: | | Diag. Provisdrio:

.Sobrenome: ‘

Name: Diag. Definitivo:

Data:

Pai: . Outras moléstias:

Mae:

Idade: CariGtipo: O n'éoO sim - n%®____
Data Nascimento: Corante:

Iocal Nascimento: . Bandas:

Sexo: Doc. Fotografica: O sim O nao

Resumo Historia Clinica:
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A - A.0. T - PROBANDO

————

1 - Gestagao O < 38 sem. 2 - Intercor O Infecgao:
() -38.u20en. -
3 - Parto O Normal O Hemorragia
O Cesaria
4 - Peso: . O Drogas:
5 - Chorou ao nascer O sim
O nao Q Radiografia
6 - Idade pai: .
Idade mae: ) O
II - A.G.0. (Mae)
A m3e concebe facilmente? n® de filhos? Historia de abortos?__
Quantos?

B - Q.P.
C - H.M.A

1 - Encantro de sopro: 1.1. - Idade de descoberta:

2 - Dispnéia: 2.1. - Inicio
2.2. - Associado a fenonemos congestivos sim
(tosse,inf. bronquica,sudorese) nao
2.3. - Relagao com esforgo:
Repouso pequenos
As mamadas médios
grandes

3 - Cianocse

3.1 - a- Permanente, O sim O nao
b~ Relagao com esforgo, O sim O nao
c- Em crises, O sim O nao

3.2 - Sinais Hipdxia cerebral, O sim O nao
(irritabilidade,torpor,socnolencia,crises convulsivas)

3.3 - Acocoramento, O sim O‘néo

4 - Deficit do Desenvolvimento Pondero-estatural, O sim O nao
5 - Batimentos Cardiacos Visiveis, O sim Q nao

6 - Outras observagoes:
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D - D.P.M,
Sustentou a cabega_~_m / sentousemapoio_ m/empe_____m /
andou __~ m/ palavras ___ m / frases m.
Obs.:
E - A.M.P.
Imunizagoes:
Doengas comumns:
Doengas cronicas:
Cirurgias:
Internagoes: (idade,hospital,tempo ,motivo)
F - AMF.
Retardo mental na familia: Cardiopatia
Reacao medicamentosa Outras

doencas na familia

Caso de malformagdo na familia:

Recorrencia familial da sind. de Down ou outras(Genealogia no verso) :

Pais tiveram aconselhamento genético: O sim O nao

Carictipo pai:

Cariotipo mae:

G - Exame fisico

1 - Biometria Comprimento ans Peso

Ir .1 - Cranio e face

Microcefalia O . Macrocefalia O . Hidrocefalia O . Craniossinos-
tose O . Occipital plano O s proeminente O . Abaulamento frontal
O . Areas de aplasia de couro cabeludo O . Implantacao do cabelo:

NormalQ,AltaQ,BaixaQ .

Obs.:
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III - Ouvido

Implantagao de orelha: Normal O , Baixa O . Microtia O » Pavilhao
auricular malformado O . Apendice pré-auricular O . Fistula pre -

auricular O . Ausencia de conduto auditivo externo O . Estenose do

mesmo () . Obs.:

IV - Olhos

sinofres () . Ptose palpebral O . Estrabismo O , convergente () ,
divergente O . Nistagmo O . Lacrimejamento O . Anoftalmia O

Microftalmia () . Hipertelorismo () . Prega epicintica () . Fendas
palpebrais obliquas: para cima O , para baixo O , Exolftalmia O .
Infecgdo Q . Especificar:

Obs.:

V - Nariz
Nariz em sela O . Desvio do septo O . Hipoplasia alar O . Nariz

proeminente O . Nariz tipo: Obs.:

VI - Maxilar e Mandibula

Micrognatia O . Retrognatismo O . Obs.:
VII - Boca

Labio leporino O . Fissura palatina O . Fossetas no labio inferior
O .Comissuras bucais desviadas para baixo O . Microstomia O
Macrostomia O . Macroglossia O . Lingua geografica O . Lingua
fissurada O . Palato ogival O . Owula bifida O . Obs.:

VIII - Pescogo

Pescogo curto O . Obs.:

IX - .Torax

Caixa tordcica pequena O . Estermo curto O . Peito escavado O .
Peito em gquilha O . Mamilos anormais O , SUpernumerarios O -

Defeitos costais O . Obs.:

Semiologia Pulmonar:




Semiologia Cardio-circulatoria: -76-

PA: / ; FC: btm

Pulsos palpaveis: O sim, O nao . Especificar:

Tipo: . Forma pulso: . Precordio: Ictus.
local Mus. Valvar . Polpas digitais,
Impulsoes O sim, O nao, LBcal

Fremito: local , sistole Q , diastole Q .

leve O , moderado O , intenso O

AM -
By AT -
AP -
B2 apo-
Sopros:
X - Coluna
Cifose O . Escoliose O . Cifo-escolicse O . Lordose O
Obs.:
XTI - Abdaomen
Semiologia:

XII - Membros
A - Superiores: Mao pequena O . Braguidactilia O . Aracnodactilia

O . Polidactilia O . Implantagao do(s) dedo(s) extra(s):,

Sindactilia O , Cutanea O , Ussea O . Dedos: , Baque-
teamento O . Clinodactilia O . Prega simiesca campleta O , im-
campleta O . Prega Unica no 59 dedo Q

B - Inferiores: Pé pequeno O . Polidactilia O . Implantacao d0(s)

dedo(s) extra(s):

Sindactilia O , Cutanea O ,Ossea O . Pé torto congenito:

Cavo O , Calcaneo O ,» Equino O ,VaroO , Valgo O

Pé plano O . Distancia aumentada entre o hilux e o 29 artelho O '

Articulagoes: Limitagao articular:

Hiperextensibilidade articular:




Contratura generalizada por flexao das art. dos membros:

Luxagao congenita O . Especificar:

Obs.:

- XIII - Genitdlia Externa

Arbigua O . Bipoplasia dos grandes labios O . Hipertrofia do clito-
ris O . Criptorquidia O . Testiculo retratil O . Hidrocele con-
genita Q . Hipospadia: cam meato balanoprepucial O , peneana O .

penoescrotal O perineal O . Epispadia O .
Obs.:

XIV - Tecido celular subcutaneo

Desenvolvimento: medio O , €escasso O , abundante O , ausente O

Turgor firme (7) , frowo (O . pastoso () . Edema de mdos O
pés Q , outro:
Ganglios:
Obs. :

XV - Musculatura
Normotrofica O , hipotrofica O , hipertrofica O . Normbtonica O
hipotonica O . Forga muscular : normal O , diminuida Q , au-
mentada O . Agenesia muscular O . Especificar:

Obs.:

XVI - Pele e anexos ‘
Pigmentagao cutanea: normal O , aumento generalizado O , diminuigao
generalizada O . Albinismo total O s parcial O . Vitiligo O s
manchas café can leite O smancéhds peri-orais O , outras manchas O
Hemangiomas e Telangiectasias O . Alopecia generalizada Q s parcial
O . Hirsutismo O . Hipoplasia ou displasia das unhas das maos, dos
pés. O sim O nao. Tumoragoes:

Obs.




H - EXAMES COMPLEMENTARES

1l - E.C.G.

Frequencia: Ritmo:
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Laudo:

2 - Radiografia de torax cam esofago contrastado

P.A. e perfil

Laudo:

3 - Ecocardiograma

Laudo:

4 - Cateterismo Cardlaco e Angiografia

Laudo:

5 - Cariotipo

6 -~ Dermatoglifcs




I - EVOLUGAD

-79-




J - DOCUMENTACAO FOTOGRAFJICA
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