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Prevalence of congenital heart defects in patients with
Down syndrome in the municipality of Pelotas, Brazil

Prevaléncia de cardiopatias congénitas em portadores
da sindrome de Down na cidade de Pelotas (RS)

Luciana T. Vilas Boas!?, Elaine P. Albernaz?, Rafaéla Gongalves Costa3

Resumo

Objetivo: Determinar a prevaléncia de cardiopatias congénitas em
portadores da sindrome de Down na cidade de Pelotas (RS), descrevendo
os tipos mais frequentes e avaliando os fatores associados.

Métodos: Estudo transversal que incluiu criangas portadoras de sin-
drome de Down nascidas e residentes em Pelotas no periodo de janeiro de
2000 a dezembro de 2005. Os dados foram obtidos através de entrevistas
realizadas nos domicilios dos pacientes, com as mées ou seus familiares
legais. Para o estudo dos fatores relacionados a presenca de cardiopatia
congénita, foram realizadas andlises univariada e bivariada.

Resultados: Foram entrevistadas 47 mées de pacientes com sindrome
de Down, sendo que 22 (46,8%) pacientes apresentavam diagndstico
de cardiopatia congénita. Destes, 28% receberam avaliagdo cardioldgica
precoce, antes dos 3 meses de vida. A cardiopatia mais frequente foi a
comunicagdo interatrial (17%); o defeito do septo atrioventricular ocor-
reu em cinco pacientes. A andlise bivariada entre o desfecho presenga
de cardiopatia congénita e os fatores preditores idade materna, idade
paterna, cor dos pais e da crianga, presenga de outras malformacgdes e
sexo da crianga mostraram que as associagées ndo foram estatistica-
mente significativas.

Conclusdes: As prevaléncias de sindrome de Down e de cardiopatia
congénita em nossa regido apresentam-se semelhantes as encontradas
por outros autores, ressaltando-se a importancia da suspeita diagndstica
e do encaminhamento precoce por parte dos pediatras para avaliagdo
cardioldgica. Destaca-se também o baixo niumero de pacientes que re-
alizaram cariétipo. Além disso, o nimero de malformagdes associadas
foi inferior ao encontrado por outros autores.
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Abstract

Objective: To determine the prevalence of congenital heart defects
in patients with Down syndrome in the municipality of Pelotas, Brazil,
describing the most frequent types and assessing the associated
factors.

Methods: Cross-sectional study including children with Down
syndrome who were born and lived in Pelotas from January 2000 to
December 2005. Data were collected by means of home interviews with
mothers or guardians. Univariate and bivariate analyses were carried
out to analyze the factors related to congenital heart defect.

Results: Forty-seven mothers of patients with Down syndrome
were interviewed. Twenty-two (46.8%) of the patients had a diagnosis
of congenital heart defect. Of them, 28% had early cardiac evaluation
before 3 months of life. The most frequent heart defect was interatrial
communication (17%); atrioventricular septal defect affected five
patients. Bivariate analysis between the outcome congenital heart
defect and the predicting factors maternal age, paternal age, parents’
and child’s skin color, presence of other malformations and child’s sex
showed that the associations were not statistically significant.

Conclusions: The prevalence of Down syndrome and congenital
heart defectsin our region is similar to the rates found by other authors;
therefore, we highlight the importance of diagnostic suspicion and
early referral by pediatricians to cardiac evaluation. Another relevant
aspect is the small number of patients who underwent karyotype
testing. In addition, the number of associated malformations was
lower than that found by other authors.

J Pediatr (Rio J). 2009,85(5):403-407: Down syndrome, congenital
hear defect, prevalence.
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Introducgao

Nos ultimos anos, a sindrome de Down tem recebido
especial atengdo, principalmente pelo fato de ser a anomalia
cromossomial mais comum entre os neonatos!.2, Suaincidén-
cia na populagdo geral é de aproximadamente 1 em 600 até
1.000 nascimentos, mas ela pode variar conforme a idade
materna. Em mdes com idade superiora 45 anos3, a sindrome
pode chegar a ocorrer em 1 em cada 30 nascimentos.

O diagndstico é feito basicamente pelo fenétipo do
paciente, sendo confirmado posteriormente pelo cariétipo.
Aproximadamente 95% dos portadores da sindrome de Down
apresentam trissomia primaria; os demais tém a forma de
translocagdo (5%) ou mosaico (2 a 3%)%, sendo o risco de
recorréncia de 1% na populagdo geral.2,

A grande maioria dos pacientes tera hipotonia generalizada
e retardo no desenvolvimento neuropsicomotor. E provavel
que inimeras malformagdes possam se fazer presentes,
isoladas ou associadas com alteragdes da tireoide, alteragdes
gastrointestinais, 6sseas, oculares e hematoldgicas®.

Embora muitas das malformagdes citadas possam definir
o curso clinico dessas criangas, as cardiopatias congénitas
sdo as condigdes que influenciam diretamente tanto o prog-
nostico quanto a sobrevida dos pacientes®, sendo a maior
causa de morbidade e mortalidade nos primeiros 2 anos de
vida’-9. Freeman et al., em um estudo de base populacional,
procuraram observar a relagao entre presenca de cardiopatia
congénita e idade materna, mas ndo encontraram associagao
entre as duas variaveis10,

Sabe-se que a prevaléncia de anomalias cardiacas congé-
nitas em pacientes com sindrome de Down é de 40 a 50%7-8.
Dos pacientes que apresentam cardiopatia congénita, metade
manifesta defeito no septo atrioventricular (DSAV), que ra-
ramente ocorre como uma cardiopatia isolada (2,8%)7:°. Em
um estudo de 10 anos de revisao de DSAYV, foi observada alta
mortalidade quando relacionado a sindrome de Down!?,

Além do DSAV, a comunicagdo interatrial (CIA), a comuni-
cacdo interventricular (CIV) e a persisténcia do canal arterial
(PCA) séo frequentes na sindrome de Down. Essas patologias
sdo associadas a menores indices de mortalidade e menores
complicagdes’. Existe uma grande divergéncia na literatura
quanto a cardiopatia de maior prevaléncia na sindrome de
Down: alguns autores citam o DSAV7:11-13 enquanto outros
mencionam a CIV14,

Em estudo realizado no Brasil, Granzotti et al. observa-
ram a presenca de um numero significativo de criangas com
tetralogia de Fallot, doenca pouco comum na sindrome de
DownZ. Ja outros estudos apresentam baixa incidéncia dessa
doenca nos referidos pacientes®:10,

Nos ultimos anos, observou-se significativa melhora na
expectativa de vida de pacientes com sindrome de Down
que apresentam cardiopatia, seja pelo diagndstico precoce,
seja pelos tratamentos cirurgicos efetivos. Sem duvida,
isso exige um melhor preparo clinico dos profissionais que
cuidam dessas criangas e um adequado suporte do sistema
de saudel,

Na literatura, ha citagdes indicando uma alta taxa de
mortalidade no primeiro ano de vida desses pacientes?!®.
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Calderon-Colmenero et al., em um estudo retrospectivo,
demonstraram a importancia de um diagndstico clinico
precoce e posterior correcdo cirlrgicalé: quando corrigidos
cirurgicamente e precocemente, os pacientes apresentavam
melhor sobrevida em relagao aos que ndo haviam realizado
corregdo cirurgica®11,16,

Dados da literatura comprovam que os portadores da
sindrome de Down podem apresentar anomalias pulmona-
res estruturais precoces (alteragbes de microvasculatura
pulmonar!?) seguidas de hipertensdo pulmonar. Em vigéncia
de cardiopatia congénita com fluxo sanguineo da esquerda
para a direita, haveria maior fluxo intrapulmonar, com piora
da hipertensao, evoluindo para hipertensao pulmonar perma-
nente (sindrome de Eisenmenger), situagdo esta irreversivel
e incompativel com a vidal8:19,

Quanto aos fatores de risco associados a mortalidade,
varios estudos determinaram as cardiopatias congénitas
como os mais prevalentes, seguidas pelas anomalias do
trato digestivo e pela leucemia®920, Sabe-se que, quanto
mais tardiamente ocorrer a indicagdo cirdrgica da cardiopatia
congénita, pior serd o progndstico da crianga21-23,

No Brasil, observa-se escassez de dados relacionados
as cardiopatias congénitas dos pacientes com sindrome de
Down8:24, situagdo esta de alta prevaléncia, visto que varios
pacientes consultam tardiamente, muitas vezes impossibili-
tando a realizacdo de corregdo cirirgica e, consequentemente,
aumentando morbidade e mortalidade’15.25,26,

O objetivo deste estudo foi identificar a prevaléncia das
cardiopatias congénitas em pacientes com sindrome de
Down na cidade de Pelotas (RS), descrevendo os tipos mais
frequentes e relatando os fatores associados.

Métodos

Estudo transversal no qual os pacientes foram identi-
ficados através do banco de dados de pacientes nascidos
com malformagdes congénitas na cidade de Pelotas, através
do registro de ecocardiogramas de clinicas cardioldgicas,
do registro dos pacientes atendidos nos ambulatdrios de
cardiologia pediatrica da Universidade Federal de Pelotas
e do Hospital Beneficéncia Portuguesa de Pelotas e, ainda,
através dos registros dos seguintes centros e associagdes
que atendem criangas com necessidades especiais: Centrode
Reabilitacao de Pelotas (CERENEPE), Sistema de Informacao
de Nascidos Vivos (SINASC), Associagao de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE) e Associagao dos Familiares e Amigos do
Down (AFAD). Essas foram as fontes de dados pesquisadas
na cidade de Pelotas.

A amostra foi estimada com base no nimero de nas-
cimentos ocorridos na cidade de Pelotas: cerca de 4.800
nascimentos/ano, sendo aproximadamente oito pacientes/
ano, num total de 48 (0,1-0,2%) criangas com sindrome de
Down. Na amostra, foram contemplados todos os pacientes
portadores de sindrome de Down nascidos e residentes em
Pelotas no periodo de janeiro de 2000 a dezembro de 2005,
diagnosticados clinicamente ou com resultado de cariétipo
positivo para sindrome de Down. Foram considerados pa-
cientes portadores de cardiopatia congénita todos aqueles
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que possuiam ecocardiograma ou descrigdo cirirgica de
cardiopatia congénita, definindo o diagndstico.

A coleta de dados foi realizada através de questionario
estruturado, pré-codificado, aplicado as mdes em visita
domiciliar, entre janeiro de 2006 e janeiro de 2007. Efe-
tuou-se o controle de qualidade através de um pré-teste
dos questionarios, de um manual de instrugdes, de uma
revisdo dos questionarios, bem como através de revisitas a
uma amostra aleatdria de 10% da populagdo, com aplicagéo
de um questionario sintetizado para avaliar a qualidade e
veracidade dos dados coletados.

Foi realizada dupla digitagdo no programa Epi-Info versao
6.02. O Statistical Package for the Social Sciences (SPSS)
para Windows versdo 10.0 foi utilizado para analisar os da-
dos. Foram feitos o calculo das frequéncias das variaveis e a
analise bivariada entre o desfecho (cardiopatia congénita) e
os fatores preditores (sexo, cor, renda familiar, escolaridade).
Foram consideradas como estatisticamente significativas as
associagdes com valores de p < 0,05.

O presente projeto foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa da Santa Casa de Misericdrdia de Pelotas e da
Universidade Catdlica de Pelotas. As mdes assinaram um
termo de consentimento pds-informado para a realizagdo
das entrevistas. Pacientes sem investigagdo cardioldgica
foram encaminhados ao Ambulatério de Cardiopediatria da
Universidade Federal de Pelotas para serem avaliados, sem
onus aos familiares.

Resultados

Foram entrevistadas 47 maes/familiares de criangas
portadoras de sindrome de Down nascidas e residentes em
Pelotas. Dessas, 48,9% eram do sexo masculino e 87,2% da
cor branca. Quanto a cor dos pais, 82,5% eram brancos. A
distribuicdo da amostra conforme caracteristicas socioecon6-
micas e demograficas encontra-se na Tabela 1. A maioria dos
pais tinha 5 ou mais anos de escolaridade e renda familiar
menor ou igual a trés saldrios minimos. Em relagdo a idade
materna na gestacdo do paciente, péde-se observar que
49% tinham mais que 35 anos; ja quanto a idade paterna,
observou-se que a maioria (57,4%) tinha idade superior a
40 anos. A maioria das maes era multipara (87,2%).

A Tabela 2 mostra as caracteristicas da amostra quanto
ao diagnéstico da sindrome e de cardiopatias. E possivel
observar que 49% das criangas ndo realizaram o cariétipo.
Nos pacientes que tinham cariétipo, a trissomia do cromos-
somo 21 foi a alteragdo mais frequente (40,4%). Outras
malformacgdes ndo-cardiacas associadas estavam presentes
em oito pacientes (17%), como refluxo gastroesofagico,
hipotireoidismo, sindatilia, hipoplasia renal, entre outras.

Aidade para avaliagdo de cardiopatia congénita mostrou-
se precoce, pois 63,8% dos pacientes foram avaliados nos
primeiros 6 meses de idade, sendo que a maioria realizou
ecocardiograma (93,6%). Observou-se também que todos os
pacientes possuiam pelo menos uma avaliagdo cardioldgica
em algum momento da vida.

O diagnéstico de cardiopatia congénita maior esteve
presente em 46,8% da amostra (22 pacientes), da seguinte
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forma: 36,3% dos pacientes apresentaram DSAV, 36,3%
apresentaram CIA e 27,4% apresentaram outras cardiopatias
(CIV e PCA). O DSAV ocorreu em oito pacientes (36,3%),
sendo cinco com DSAV total e trés com DSAV parcial. Sete
pacientes ndo lembravam o resultado do exame e trés ndo
realizaram o ecocardiograma.

Somente 2,1% dos pacientes tiveram diagnostico pré-
natal de sindrome de Down. Em 83% dos casos, o pediatra
foi responsavel por solicitar a avaliagdo cardioldgica, e 14,9%
haviam sido submetidos a corregdo cirlrgica até o momento
da coleta dos dados.

Trés pacientes que ndo haviam feito ecocardiograma foram
encaminhados para sua realizagdo; apenas um compareceu,
apresentando resultado normal.

Foi realizada analise bivariada entre o desfecho presenca
de cardiopatia congénita e os seguintes fatores preditores:
idade materna (< 35 anos e > 35 anos), idade paterna (< 35
anos e > 35 anos), cor dos pais e da crianga, presenca de
outras malformacdes e sexo da crianga. Nenhuma das as-
sociacOes foi estatisticamente significativa.

Tabela 1 - Distribuigdo da amostra conforme caracteristicas socio-
econdmicas, demogréficas e reprodutivas (n = 47)

Variavel n %

Renda familiar (salarios minimos)

>6 10 21,3
3,1-6 5 10,6
1,1-3 22 46,8
<1 10 21,3
Escolaridade materna (anos)
> 12 5 10,6
9-11 12 25,5
5-8 23 48,9
0-4 7 14,9
Escolaridade paterna (anos)
> 12 7 14,9
9-11 9 19,1
5-8 21 44,7
0-4 7 14,9
Ignorada 3 6,4
Idade da mde na gestagdo (anos)
< 30 10 21,3
31-35 14 29,8
36-40 13 27,7
> 41 10 21,3
Idade do pai (anos)
< 30 2 4,3
31-35 2 4,3
36-40 15 31,9
> 41 27 57,4
Ignorado 1 2,1
Paridade
Primiparidade 6 12,8
Multiparidade 41 87,2
Total 47 100
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Tabela 2 - Cardiopatias congénitas nas criancas com sindrome
de Down (n = 47)

Variavel n %

Diagndstico pré-natal de sindrome de Down

Sim 1 2,1

N&o 46 97,9
Resultado do cariotipo

Trissomia 19 40,4

Mosaicismo 1 2,1

Ignorado 4 8,5

N&o realizou 23 48,9
Malformagdes associadas (ndo-cardiacas)

Presentes 8 17,0

Ausentes 39 83,0
Idade ao diagndstico (meses)

0-6 30 63,8

7-12 10 21,3

13-18 2 4,3

> 19 5 10,6
Ecocardiograma

Realizado 44 93,6

Ndo realizado 3 6,4
Cardiopatia congénita

Ausente/forame oval/hipertensao pulmonar 15 31,9

Presente 22 46,8

Ignorado 10 21,3
Total 47 100
Discussdo

Comparando os dados do presente estudo com a litera-
tural-4, constatou-se uma prevaléncia semelhante quanto a
presenca de sindrome de Down na populagdo (8%) e a pre-
valéncia de cardiopatia congénita nesses pacientes (46,8%).
Das cardiopatias congénitas conhecidas, encontrou-se alta
prevaléncia de CIA (36,3%) e DSAV (36,3%); ndo houve
nenhum caso de tetralogia de Fallot, embora esta tenha sido
citada por outros autores®.

Sabe-se que, ao nascimento, todas as criangas com sin-
drome de Down deveriam passar por uma avaliagdo cardiaca,
devido a alta prevaléncia de associagdo com malformagoes
cardiacas, que aumentam a mortalidade no primeiro ano
de vida>7. No presente estudo, destaca-se o fato de que a
grande maioria dos pacientes realizou um ecocardiograma
(93,6%), indicando a realizacdo de uma avaliacdo cardiaca
adequada e precoce; a idade ao diagnostico, na maioria dos
pacientes, foi inferior a 12 meses de vida (85,1%).

O diagnodstico clinico precoce e a posterior correcdo
cirdrgica sdo extremamente importantes, a fim de evitar
uma evolugdo desfavoravel do ponto de vista pulmonar, com
desenvolvimento de hipertensdo pulmonar precoce8-12, Neste
estudo, observou-se um bom preparo dos profissionais que
cuidam desses pacientes, em sua maioria pediatras: a maioria
dos pacientes foi submetido a investigacdo e diagnostico no
primeiro ano de vida.
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As idades materna e paterna eram avangadas na maioria
dos pacientes, sendo que cerca de metade das maes e 89% dos
pais tinham idade superior a 35 anos na gestacgao. A relagao
entreidade materna e a ocorréncia da anomalia cromossémica
ja é bastante conhecida. Entretanto, a idade dos pais nao
influenciou a ocorréncia de cardiopatia congénita, resultado
semelhante ao encontrado em outros estudos811.22,

Observou-se uma baixa frequéncia de realizagdo de ca-
ridtipo na amostra: cerca de 50% dos pacientes ndo foram
submetidos ao exame, apesar de ele ter papel confirmatdrio no
diagndstico da sindrome de Down. Tal achado provavelmente
se explique pelo fato de haver grande dificuldade, em nosso
meio, para a realizagdo do exame, talvez pelo alto custo.
Deve-se ressaltar também a prevaléncia de malformacoes
ndo-cardiacas associadas (17%), que foi inferior no presente
estudo em comparagdo ao encontrado por outros autores>:8:11,
Esses resultados, apesar de serem bem menos frequentes
que os defeitos cardiacos, também merecem atencgéo.

Alguns autores salientam a importancia de um diagndstico
cardioldgico precoce para uma boa evolugdo cirdrgica do
paciente. Nesse sentido, cabe ressaltar a importancia da rea-
lizagdo da ecocardiografia fetal com o objetivo de diagnosticar
precocemente as diversas cardiopatias congénitas, inclusive
levantando a suspeita de sindrome de Down e programando
seu nascimento de forma mais adequadal2.16.26,

Osresultados deste trabalho devem ser vistos com reserva,
pois, apesar de a amostra estudada ter contemplado todos
os pacientes com sindrome de Down nascidos em Pelotas
no periodo proposto pelo estudo, seu tamanho foi pequeno.
Entretanto, devido a quase inexisténcia de dados nacionais
e a relevancia do tema, a alta prevaléncia de cardiopatia
encontrada na amostra, assim como o0s achados consis-
tentes com outros estudos, mostram a importancia de um
acompanhamento e investigagdo minuciosos nos pacientes
portadores de sindrome de Down.
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