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Resumo

A Síndrome de Down surge devido a uma trissomia do cromossomo 21.  Sua ocorrência mundial é estimada 
em 1 para 650 nascidos vivos. A malformação cardíaca é o defeito congênito mais comum entre esses 
pacientes e consiste na principal causa de óbito nos dois primeiros anos de vida. Analisamos 260 prontuários 
de pacientes portadores de Síndrome de Down com objetivo de determinar a prevalência de cardiopatias 
congênitas, a distribuição dos principais tipos de cardiopatia, a idade materna e comparar com dados da 
literatura mundial. 
Foi realizado um estudo transversal descritivo através da análise de prontuários médicos de pacientes atendi-
dos no Instituto da Criança e do Adolescente do SUS - Juiz de Fora, no período de janeiro de 1999 à julho 
de 2009.  Da amostra estudada selecionamos 171 pacientes, os demais foram excluídos por abandonarem o 
acompanhamento no serviço. Dos 171 pacientes com Síndrome de Down, 99 eram portadores de alguma 
cardiopatia congênita determinando uma prevalência de 57,9%. A cardiopatia mais comum foi CIA presente 
em 38,4% dos casos, seguida de CIV com 24,2% e DSAV em 22,2% dos casos. A prevalência de cardiopatias 
congênitas na Síndrome de Down é concordante com a bibliografia mundial (40-60%). Sua distribuição 
divergiu da maioria dos estudos analisados principalmente quando comparado à literatura europeia e norte-
-americana em que o DSAV aparece como a malformação mais comum. 
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1 IntRodução

A Síndrome de Down, também conhecida por 
Trissomia do 21 e mongolismo (DESAI, 1997), tem 
ocorrência mundial estimada em 1 para 600-1000 
nascidos vivos (DAVIDSON, 2008; DESAI, 1997; 
ROIZEN; PATTERSON, 2003), sendo a mais co-
mum doença genética não-hereditária (DAVIDSON, 
2008). Em cerca de 95% dos casos, a trissomia é pri-
mária (FIGUEROA et al., 2003), ou seja, existe um 
cromossomos 21 extranumerário, portanto, existem 
47 cromossomos. Nos 5% restantes a contagem pode 
ser normal, com 46 cromossomos, apresentando ou-
tras alterações cromossomais: translocação, na qual o 
extranumerário está acoplado a outro cromossomo, 
e mosaicismo, quando existem células com 46 e 
células com 47 cromossomos (DESAI, 1997).  

O principal fator de risco para a ocorrência da 
síndrome é a idade materna avançada, notando-se 
aumento exponencial a partir dos 35 anos (DAVID-

SON, 2008 ) e incidindo em 1 para cada 30 nascidos 
vivos de mães com mais de 45 anos (FIGUEROA, 
et al., 2003; VIDA et al., 2005). Outros fatores de 
risco importantes são: filho com Down ou outra 
doença cromossômica (DAVIDSON, 2008), havendo 
recorrência de 1% na população geral (FIGUEROA 
et al., 2003) e história familiar de distúrbios cromos-
sômicos. Não existe evidência da ação de fatores hor-
monais, deficiências de vitaminas, drogas, toxinas, 
vírus ou fatores racial, social e econômico sobre a 
incidência da doença, nem dados de predileção por 
sexo (DAVIDSON, 2008; DESAI, 1997). 

Atraso do desenvolvimento psicomotor, anoma-
lias faciais, baixa estatura, mãos curtas, frequentemen-
te com prega palmar única, e hipotonia neonatal são 
as principais manifestações da Síndrome de Down; 
comumente associadas a defeitos gastrointestinais e 
cardíacos, doença celíaca e hipotireoidismo (FOR-
MIGARE et al., 2009; WEIJERMAN et al., 2008). 
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As principais alterações dos sistemas são: 
gastrointestinal – atresia e estenose de duodeno, 
pâncreas anular, ânus imperfurado e atresia de 
esôfago; endócrino – hipotireoidismo, está presen-
te em 30% dos sindrômicos; aparelho respirató-
rio – o número de alvéolos está reduzido, o que 
facilita a ocorrência de hipertensão pulmonar e 
infecções; ouvido, nariz e garganta – hipoplasia 
de linha média, conduto auditivo curto e volta-
do posteriormente, vias aéreas pequenas; sistema 
imune – deficiência propiciando infecção, câncer 
e autoimunidade; sistema hematopoiético – polici-
temia e leucemia (DAVIDSON, 2008).

A malformação cardíaca é o defeito congênito 
mais comum entre os doentes, estando presente 
em 40-60% (DAVIDSON, 2008; FIGUEROA et 
al., 2003; FREEMAN et al., 1998; PALADINI 
et al., 2000; VIDA et al., 2005); o que difere de 
maneira importante da frequência de cardiopatas 
na população geral, que se situa em torno de 5,2-
12,5 para cada 1000 nascidos vivos (OLORÓN; 
IBARRA; AGUILAR, 2005). Dentre os nascidos 
com cardiopatia congênita, cerca de 5-10% apre-
senta síndrome de Down (FIGUEROA et al., 2003; 
PALADINI et al., 2000; VIDA et al., 2005). A ano-
malia mais frequentemente relatada em referências 
norte-americanas e europeias, é o defeito do coxim 
endocárdico (defeito do septo atrioventricular) 
estando presente em 35-60% (ALI, 2009; FIGUE-
ROA et al., 2003; FREEMAN et al., 1998; NISLI 
et al., 2008; PALADINI et al., 2000; VIDA et al., 
2005); na Ásia, o defeito do septo ventricular (co-
municação interventricular) com cerca de 40% é 
o mais comum (VIDA et al., 2005) e na América 
Latina, é o defeito de septo atrial que atinge 40% 
dos casos (FIGUEROA et al., 2003; VIDA et al., 
2005). 

A Síndrome de Down e suas complicações 
estão associadas a altos índices de mortalidade 
(FRID et al., 1999; GARRISON; JEFFRIES; 
CHRISTAKIS, 2005; RASMUSSEN et al., 2006; 
ROIZEN; PATTERSON, 2003; VIDA et al., 
2005; YANG; RASMUSSEN; FRIEDMAN, 2002); 
sendo a expectativa de vida bastante aquém da 
observada na população geral (FRID et al., 1999; 
GARRISON; JEFFRIES; CHRISTAKIS, 2005; 
RASMUSSEN et al., 2006; ROIZEN; PATTER-
SON, 2003; YANG; RASMUSSEN; FRIEDMAN, 
2002); um estudo americano aponta, que no ano 
de 1997, a idade média era de 49 anos (YANG; 
RASMUSSEN; FRIEDMAN, 2002). A doença 
cardíaca é destacada como a principal causa de 
morte entre os sindrômicos, seguida pela infecção 
respiratória e pelas malformações gastrintestinais 
(GARRISON; JEFFRIES; CHRISTAKIS, 2005; 
RASMUSSEN et al., 2006; YANG; RASMUSSE; 

FRIEDMAN, 2002); sendo o primeiro ano de 
vida responsável pela metade delas (VIDA et al., 
2005). A cirurgia cardíaca precoce é considerada a 
principal abordagem para se evitar esse desfecho 
e é a responsável pelo aumento importante na ex-
pectativa de vida nos últimos anos (GARRISON; 
JEFFRIES; CHRISTAKIS, 2005; STOS et al., 2004; 
WEIJERMAN et al., 2008). 

Este estudo visa determinar a incidência e os 
tipos de cardiopatias congênitas que afetam os 
pacientes com Síndrome de Down de nossa região 
e comparar com dados relatados na literatura.

2 mateRIal e métodos 
Foi realizado um estudo transversal descritivo 

através da análise de prontuários médicos; no 
qual analisamos uma amostra de 260 pacientes 
portadores de Síndrome de Down, atendidos no 
Instituto da Criança e do Adolescente do SUS-Juiz 
de Fora, no período de janeiro de 1999 a julho de 
2009. 

A identificação da síndrome foi realizada na 
instituição, através de clínica e/ou cariótipo, nos 
casos em que esse exame pôde ser realizado. O 
diagnóstico das cardiopatias congênitas foi estabe-
lecido através de dados clínicos associados a exa-
mes complementares como radiografia de tórax, 
eletrocardiograma, ecocardiograma bidimensional 
e angiocardiografia nos defeitos mais complexos. 
O protocolo utilizado na Instituição determina 
para o diagnóstico da cardiopatia que todos os me-
nores de um ano de idade deverão ser submetidos 
a ecocardiograma bidimensional; já os maiores de 
um ano, com exame clínico, eletrocardiograma e 
radiografia de tórax normais são considerados não 
cardiopatas. 

Da amostra inicial selecionamos 171 pacientes, 
os demais foram excluídos por abandonarem o 
acompanhamento no serviço e, portanto, não te-
rem informações suficientes em seus prontuários 
para o preenchimento das fichas de estudo. 

Os resultados foram sistematizados em bancos 
de dados, interpretados com base estatística e 
comparados com a literatura.

Este trabalho foi aprovado pelo Comitê de 
Ética em Pesquisa – CEP-UFJF - sob protocolo 
1770.114.2009.

3 Resultados

Foram incluídos neste trabalho 171 pacientes 
com Síndrome de Down, sendo que 99 deles eram 
portadores de alguma cardiopatia congênita e 72 
foram considerados não-cardiopatas. Com esses 
dados, determinou-se uma prevalência de 57,9% e 
relação entre sexos de 1:1 (GRÁFICO 1).
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Gráfico 1 – Prevalência de cardiopatia em crianças com síndrom de  

   Down em Juiz de Fora e Região

Fonte — GUEDES e outros (2010).

A condição clínica mais frequentemente relatada 
em associação com as cardiopatias foi o hipotireoi-
dismo, no entanto existe um déficit importante de 
dados nos arquivos revisados, o que impossibilitou 

inferências estatísticas que relacionassem a presen-
ça ou não de cardiopatia com esta doença. 

Os prontuários incompletos também impossi-
bilitaram a obtenção de variáveis como a raça dos 
pacientes e idade materna. De todos os pacientes 
incluídos no projeto somente 88 prontuários conti-
nham esta última variável, sendo demonstrado um 
predomínio de mães com 35 anos ou mais (56,8%).

Dentre os cardiopatas, 70,7% apresentaram 
formas isoladas de anormalidades cardíacas, sendo 
a mais frequente a comunicação interatrial (CIA) 
com 22 casos, correspondendo a 31,4%. A segunda 
mais comum foi Defeito do Septo Atrioventricu-
lar (DSAV) com 16 casos. Foram incluídas nesse 
diagnóstico as três formas de DSAV: total, parcial 
e intermediária. A comunicação interventricular 
(CIV) e o prolapso de valva mitral (PVM) com 11 
casos cada, são as terceiras anomalias em frequên-
cia (TABELA 1).

taBela 1 
Frequência de cardiopatias isoladas e associações

Isoladas Nº de casos %

Comunicação Interatrial (CIA) 22 22,2

Defeito do Septo Atrioventricular (DSAV) 16 16,2

Comunicação Interventricular (CIV) 11 11,1

Prolapso de Valva Mitral (PVM) 11 11,1

Persistência do Canal Arterial (PCA) 4 4,0

Outros 6 6,1
Associados

CIA + CIV 6 6,1

DSAV + PCA 4 4,0

CIA + PCA 4 4,0

CIA + CIV + PCA 3 3,0

Outros 12 12,1

Total 99 100%

Fonte – GUEDES e outros (2010).

As anomalias cardíacas apresentaram-se as-
sociadas em 29,3% dos pacientes. A principal 
associação foi CIA com CIV, presente em 9 dos 
29 pacientes que apresentaram formas associadas 
de doenças, o que representa 31% dos casos. CIA 
com persistência do canal arterial (PCA) foi a 
segunda mais comum com 7 pacientes (24,1%), 
seguido por DSAV com PCA. 

Ao se analisar esses 29 pacientes que apresen-
tavam cardiopatias simultâneas a comunicação 
interatrial foi a mais frequente, presente em 16 

casos (55,1%). A CIV estava presente em 13 pacien-
tes (44,8%) e a persistência do canal arterial em 12 
(41,4%) (TABELA 1). 

Considerando-se em conjunto as formas isola-
das e associadas de cardiopatias, a comunicação 
interatrial foi a mais frequente, apresentada por 38 
dos 99 pacientes (38,4%), seguida por comunicação 
interventricular com 24 (24,2%), defeito do septo 
atrioventricular com 22 (22,2%) e persistência do 
canal arterial e prolapso de valva mitral com 16 
(16,2%) cada (TABELA 2). 
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Alguns tipos de cardiopatias predominaram em 
formas isoladas, enquanto outras se sobressaíram 
em formas associadas. O DSAV isolado representou 
72,7% de todos os casos de DSAV e o PVM isolado 
68,75% dos casos de prolapso. Já a PCA associada foi 
mais comum que a isolada, sendo encontrada em 75% 
dos casos de persistência do canal arterial.

Outras afecções apresentadas, com frequências 
menores, foram: insuficiência de valva aórtica, tetra-
logia de Fallot, estenose de valva pulmonar, coarc-
tação de aorta, valva aórtica bicúspide e aneurisma 
de seio coronariano; que somam juntas 16 casos 
(16,2%).

4 dIscussão

Em comparação com dados da literatura, a pre-
valência de cardiopatias congênitas encontrada em 
pacientes com Síndrome de Down é concordante 
com a bibliografia mundial (40-60%) (DAVIDSON, 
2008; DESAI, 1997; ROIZEN; PATTERSON, 2003).

A distribuição das diferentes cardiopatias divergiu 
da maioria dos estudos analisados. Foram avaliados 
trabalhos latino-americanos (CASTILLO et al., 2002; 
FERNÁNDEZ; FERNÁNDEZ; RIVERO, 2006; 
FIGUEROA et al., 2003; GISELA; EDWIN, 2006; 
GRANZOTI et al., 1995; KAMINKER; ARMANDO, 
2008; MORAES et al., 2007; MOSQUERA et al., 
2000; VIDA et al., 2005), norte-americanos (FREE-
MAN et al., 2008; FREEMAN et al., 1998), europeus 
(MALEC et al., 1999; NISLI et al., 2008), asiáticos 
(JAIYESIMI; BAICHOO, 2007; LO et al., 1989; 
PARVATHY et al., 2000) e africano (ALI, 2009). No 
presente artigo, o tipo mais comumente observado 
foi comunicação interatrial, de acordo apenas com o 
artigo uruguaio (MORAES et al., 2007). 

É sabido que o defeito do septo atrioventricular é 
a cardiopatia mais frequentemente associada à Síndro-
me de Down. Este fato é corroborado pela literatura 
norte-americana e europeia. Em Freeman e outros 
(2008), 39% dos pacientes avaliados apresentavam 
DSAV, o mesmo observado em 34,2% dos casos de 

Nisli e outros (2008). Com base em nossos dados, o 
DSAV representa apenas o terceiro tipo em frequên-
cia. 

Também em discordância com o exposto, a 
maioria dos artigos da América Latina apresentou, 
em maior proporção, malformações cardíacas menos 
complexas, como PCA e CIV.  No estudo mexicano 
de Figueroa e outros (2003). PCA foi a mais comum 
com 41,9% do total das cardiopatias. A comunicação 
interventricular foi a mais frequente no Chile (CAS-
TILLO et al., 2002) com 36,8%. Entretanto essa 
tendência não é homogênea em todos os países da re-
gião, uma vez que trabalhos argentino (KAMINKER; 
ARMANDO, 2008) e cubano (FERNÁNDEZ; FER-
NÁNDEZ; RIVERO, 2006) apresentaram DSAV 
como o mais prevalente. 

No Brasil, existem poucos artigos referentes ao 
tema. Em Granzoti e outros (1995) identificaram 
comunicação interventricular em 29,5% dos pacien-
tes avaliados, sendo a alteração mais frequente. O 
defeito do septo atrioventricular estava presente em 
apenas 4,5%. Os valores encontrados neste trabalho 
destoam dos observados em nossa pesquisa. Em 
análise, não encontramos motivos que expliquem tal 
diferença, pois a incidência de cardiopatias é seme-
lhante entre elas – 57,9% em Juiz de Fora e 51% em 
Ribeirão Preto – e ambas são cidades referência em 
saúde, recebendo pacientes com Síndrome de Down 
das regiões onde estão inseridas.  

Nos demais continentes a distribuição das car-
diopatias é variada. A pesquisa chinesa (LO et al., 
1989) apresentou a CIV como principal anomalia 
cardíaca, semelhante ao observado em alguns estu-
dos da América Latina. O padrão norte-americano 
e europeu foi encontrado em artigos da Arábia Sau-
dita (JAIYESIMI; BAICHOO, 2007) e Sudão (ALI, 
2009).  Entretanto, para a generalização desses dados 
em seus respectivos continentes, deve haver cautela, 
pois tratam-se de regiões de grandes dimensões, com 
populações de características diversas e poucos estu-
dos sobre o tema . 

taBela 2 
Distribuição de frequência das cardiopatias associadas e isoladas em conjunto

Cardiopatias Nº de casos %
Comunicação Interatrial 38 38,4

Comunicação interventricular 24 24,2
Defeito do Septo Atrioventricular 22 22,2

Persistência do Canal Arterial 16 16,2
Prolapso de Valva Mitral 16 16,2

Insuficiência aórtica 4 4,0
Tetralogia de Fallot 3 3,0
Estenose Pulmonar 3 3,0

Outros 6 6,1

Fonte –  GUEDES e outros (2010).
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É conhecido que o defeito do septo atrioventricular 
é uma das cardiopatias de maior gravidade, apresentan-
do hipertensão pulmonar como complicação frequente 
(FIGUEROA et al., 2003). A partir disso e com base nos 
dados avaliados, podemos supor que nossos pacientes 
teriam um melhor prognóstico, uma vez que a maioria 
deles possui malformações cardíacas menos complexas. 

Por outro lado, não podemos negligenciar a possi-
bilidade de falhas diagnósticas das malformações mais 
complexas, como defeito do septo atrioventricular. 
Em alguns pacientes, o diagnóstico correto só é feito 
através de exames mais elaborados, como a cineangio-
coronariografia, ou na cirurgia, ou até mesmo após 
autopsia (FREEMAN et al., 1998). Além disso, o eco-
cardiograma é um exame operador-dependente, o que 
pode explicar essas falhas. 

Muitos pacientes com DSAV podem vir a falecer, 
principalmente por afecções pulmonares (FIGUEROA 
et al., 2003), mesmo antes do diagnóstico da cardiopa-
tia (viés de sobrevida). Isso poderia explicar a menor 
prevalência encontrada deste tipo de cardiopatia em 
países com piores condições de saúde. 

Diante da diversidade de resultados encontrados 
nos diferentes estudos, questões poderiam ser levanta-
das sobre a possível influência ambiental na distribui-
ção das cardiopatias, se poderia haver interferência da 
genética populacional nas proporções e como as dife-
renças de assistência em saúde alterariam a frequência 
das distintas malformações cardíacas no paciente com 
Síndrome de Down. Novos trabalhos são necessários 
para responder a tais perguntas. 

5 conclusão

A distribuição de frequência das cardiopatias congê-
nitas nos pacientes com Síndrome de Down em nossa 
região apresenta peculiaridades. O tipo mais comum 
é a comunicação do septo interatrial, o que difere da 
bibliografia mundial atual, que cita o defeito do septo 
atrioventricular como tal. É importante observar que a 
referida bibliografia coincide com o encontrado nos es-
tudos norte-americanos e europeus. Essa diferença não 
está restrita ao Brasil podendo ser constatada também 
na maioria dos estudos latino-americanos e em alguns 
trabalhos da Ásia.

Em relação às outras variáveis propostas para a 
análise, encontramos limitação em relação a falhas no 
preenchimento dos prontuários, sendo que muitos 
deles estavam incompletos para dados como raça, idade 
materna e doenças associadas. 

Baseando-se no fato de que as cardiopatias congêni-
tas são a principal causa de morte no Down nos pri-
meiros anos de vida, o conhecimento da frequência e 
da distribuição das diferentes cardiopatias é importante 
para a prevenção e melhora da qualidade de vida desses 
pacientes. A partir da prevalência dessas malformações, 
em cada região, pode-se identificar a necessidade de 
melhoria nos diagnósticos. 

Entretanto outros estudos se fazem necessários de-
vido as lacunas existentes sobre o tema e os resultados 
divergentes encontrados nos estudos. 
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Prevalence of congenital heart malformations in children with Down syndrome from Juiz de Fora and 
area

aBstRact

Down syndrome happens because of a trisomy of chromosome 21. The estimated incidence is the 1 per 650 
livebirths. Cardiopathy is the most common congenital malformation in that patients and it is the principal 
death cause in the first two years of life. Medical records of Down syndrome patients were reviewed in order 
to determine the prevalence of congenital heart malformations, the proportion of differents abnormalities, the 
maternal age and make comparison between these points and mundial liturature. A descriptive, transversal 
study with assisted children was performed, between January-1999 and July-2009, at Instituto da Criança e 
do Adolescente (Children and Teenager Institute) of public health care system from Juiz de Fora. Of the 260 
medical records, 171 were used in this study, others were excluded because of absence of data. Of the171 Down 
syndrome patients, 99 presented some type of congenital cardiopathy; that determines a prevalence of 57.9%. 
The most common abnormalitie was atrial septal defect presented in 38.4% of the cases, after this there was 
ventricular septal defect (24.2%) and atrio-ventricular septal defect (22.2%). At our institute, the prevalence 
of congenital heart malformations agrees with mundial data (40-60%). The proportion of types disagree with 
most of considereds studies; American and European studies indicate atrio-ventricular septal defect as the 
most common. 

Keywords: Down syndrome. Congenital heart defects. Congenital abnormalities. 
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