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RESUMO: Introducdo: A Sindrome de
Down (SD) é a anomalia cromossémica
mais comum entre 0s recém-nascidos
(RNs) que cursa com fenoétipos especificos
e comorbidades associadas como as
Cardiopatias Congénitas (CC) e necessita
de diagnéstico precoce e tratamento
multidisciplinar. ~ Objetivo: ~ Discutir o
impacto da realizacdo do ecocardiograma
(ECO) em recém-nascido portador de SD
para a deteccdo e identificacdo precoce
de CC. Metodologia: Realizou-se uma
revisdo de literatura de carater qualitativo
e exploratorio referente a importancia
da realizaggdo do ECO em RNS com
SD; a partir dos resultados foi produzida
uma revisdo integrativa, a qual utilizou
as bases de dados: MEDLINE; LILACS;
IBECS; BINACIS; GOOGLE ACADEMICO
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e SCIELO. Resultados e discussdo: A partir da andlise dos artigos foram destacadas as
categorias ‘O DSAV: principal diagnostico de CC em SD’; ‘A HP: a principal complicagéo
evitavel com o diagnéstico precoce de CC em SD’; e ‘Anomalia de Ebstein (AE): diagnoéstico
raro de CC em SD’. O ECO foi a principal ferramenta para diagnostico do principal defeito
cardiaco, prevenindo a pior complicacdo relacionada a ele, a HP, e também foi util no
diagnostico da AE em SD, um caso extremamente raro. Concluséo: o ECO foi a principal
ferramenta para diagnostico e prevengédo de complicagdes, se mostrando como o pilar do
rastreio de CC em neonatos com SD.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Down; Recém-Nascidos; Cardiopatia Congénita;
Ecocardiograma.

THE IMPORTANCE OF PERFORMING AN ECHOCARDIOGRAM IN NB WITH
DOWN SYNDROME FOR EARLY IDENTIFICATION OF CONGENITAL HEART
DISEASES

ABSTRACT: Introduction: Down Syndrome (DS) is the most common chromosomal anomaly
among newborns (NBs) with specific phenotypes and associated comorbidities such as
Congenital Heart Diseases (CHD) and requires early diagnosis and multidisciplinary
treatment. Objective: To discuss the impact of performing an echocardiogram (ECHO) in NBs
with DS for early CHD detection and identification. Methodology: A qualitative and exploratory
literature review was carried out regarding the importance of performing ECHO in newborns
with DS; from the results, an integrative review was performed, using the following databases:
MEDLINE; LILACS; IBECS; BINACIS; ACADEMIC GOOGLE and SCIELO. Results and
discussion: From the analysis of the articles, the categories ‘AVSD: main diagnosis of CC in
DS’; ‘PH: the main preventable complication with early diagnosis of CC in DS’; and ‘Ebstein’s
anomaly (EA): rare diagnosis of CC in DS’ were highlighted. ECHO was the main tool for
diagnosing the main heart defect, preventing the worst complication related to it, PH, and it
was also useful in the diagnosis of EA in DS, an extremely rare case. Conclusion: ECHO was
the main tool for diagnosis and prevention of complications, proving to be the pillar of CC
screening in neonates with DS.

KEYWORDS: Down Syndrome; Newborn; Heart Defects, Congenital; Echocardiogram.

11 INTRODUGAO

A Sindrome de Down (SD), ou trissomia do cromossomo 21, € a anomalia
cromossdmica mais comum entre os recém-nascidos (RNs) - 95% dos casos - e tem
relacédo direta com a idade materna, ou seja, quanto maior a idade da gestante, maior a
probabilidade do RN possuir essa sindrome genética (MINISTERIO DA SAUDE, 2013).
E uma condicdo que cursa com fenétipos especificos e variados que envolvem cabega,
pescoco, torax, abdome, sistema locomotor, entre outros. Vale salientar que o portador
necessita de tratamento de amplo aspecto e multidisciplinar.

Entende-se por cardiopatia qualquer alteracao ou anormalidade que afete o coracéo
e seus vasos, sendo a cardiopatia congénita quando tal defeito esta presente desde o
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nascimento, mesmo que a descoberta seja tardia (DECS, 2017). A gravidade sera maior
quando os sinais e/ou sintomas se apresentarem no periodo neonatal, dependendo tanto
do grau do defeito quanto das alteracdes fisiolégicas secundarias que ocorrem por essa
anormalidade anatémica.

O médico deve atentar-se aos sinais clinicos das cardiopatias congénitas, sendo
a cianose, taquipnéia e soprologia os mais importantes. Nesse sentido, as cardiopatias
podem ser classificadas em cianéticas (tetralogia de Fallot, por exemplo), que cursam com
maior gravidade e achados mais precoces no periodo neonatal, enquanto as acianéticas
(defeito do septo atrioventricular, comunicagao interatrial, comunicagéo interventricular e
persisténcia do canal arterial) dependem do tamanho do defeito para definir a intensidade
dos sintomas, contudo, possuem um melhor prognéstico (DAMIANO, 2020; UFRJ, 2015).

A SD geralmente é acompanhada por comorbidades que envolvem viséo,
audicao, sistema nervoso, sistema digestorio, sistema endocrino, sistema locomotor e
sistema hematol6gico, sendo a mais prevalente o envolvimento do coracdo (cardiopatias
congénitas). Nesse viés, o DSAV (defeito no septo atrioventricular) é o mais recorrente,
seguido pela CIA (comunicagdo interatrial), CIV (comunicagéo interventricular) e PCA
(persisténcia do canal arterial). Assim, infere-se que as CC acianoticas sdo mais comuns,
entretanto, isso ndo impede um RN portador de SD possuir Tetralogia de Fallot (cianética)
(DAMIANO, 2020; UFRJ, 2015).

Nesse cenario cardioldgico, hd a necessidade de um exame para identificacdo
precoce de cardiopatias congénitas, explicitado por tal contexto de recorréncias nos RNs
com Sindrome de Down. O ecocardiograma, rapido e nao invasivo, € o exame eleito
justamente por detectar anomalias morfologicas e alteragdes de fluxo no coracdo dos
neonatos, sendo o ecocardiograma fetal (ecofetal) o tipo utilizado na rotina pré-natal.
Cabe ressaltar, ainda, que ap6s diagnoéstico de alguma cardiopatia congénita, esse exame
também é usado para acompanhamento somado ao tratamento especifico (MINISTERIO
DA SAUDE, 2016)

O presente estudo tem como objetivo geral discutir o impacto da realizagdo de
ecocardiograma (ECO) em recém-nascido portador de Sindrome de Down (SD) para a

deteccao e identificagdo precoce de cardiopatias congénitas.

21 REVISAO BIBLIOGRAFICA

A sindrome de Down (SD), causada pela trissomia do cromossomo 21, pode ser
gerada por mosaicismo (2-3%), translocacao (3,5%) ou trissomia simples (95%) (VILAS
BOAS, 2009). Cursa com fenétipo caracteristico: fenda palpebral obliqua e estreita,
pseudomacroglossia, prega simiesca, orelhas de baixa implantagéo, hipotonia e deficiéncia
intelectual. O diagndstico € clinico e deve ser feito logo apds o nascimento, mas a realizagao
do cariétipo € fundamental para o aconselhamento genético familiar adequado. Na
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Classificacao Internacional de Doencas (CID-10) recebe o codigo Q-90, por se enquadrar
em malformagbes, deformidades e anomalias cromossémicas. Foi descrita na literatura
pela primeira vez em 1866 por John Langdon Down e, em 1958, passou a ser considerada
como uma sindrome genética. Somente em 21 de marco de 2006 foi criado o Dia Mundial
da Sindrome de Down, pela Down Syndrome International, com objetivo de celebrar e
conscientizar acerca da sindrome (BIBLIOTECA VIRTUAL EM SAUDE, 2019).

A SD é a sindrome genética mais prevalente no mundo, possuindo uma incidéncia
de 1 a cada 650 a 1000 gestacbes no mundo e no Brasil, 1 a cada 700 nascidos vivos.
A sindrome acontece independente de fatores como etnia, género ou classe social. Foi a
primeira causa de deficiéncia intelectual conhecida, correspondendo a 25% dos casos.
Em meados do século XX, a expectativa de vida desses individuos era até o inicio da
adolescéncia, porém atualmente aumentou para 60 a 65 anos. Isso se deve a uma melhor
qualidade no desenvolvimento das competéncias sociais e cognitivas desses individuos,
advindas de um ambiente familiar adequado, das convivéncia em espacos diversos, como
escolas, além da prevengdo e promocdo de saude. (MINISTERIO DA SAUDE, 2013,
VILAS BOAS, 2009, FEDERACAO BRASILEIRA DAS ASSOCIACOES DE SINDROME DE
DOWN, 2019).

As cardiopatias congénitas sdo consideradas anormalidades estruturais do coragcéo
e dos seus grandes vasos intratoracicos, pertencendo a um grupo de doencgas que se
manifestam ao nascimento e sdo divididas em cianogénicas e acianogénicas. Possuem
alta taxa de morbimortalidade, sendo aproximadamente '/; consideradas como graves e
potencialmente letais, carecendo de uma intervencgéo clinica e cirargica adequada, por
isso, devem ser diagnosticadas o mais precocemente possivel (BORN, 2009)

Por volta de 40 a 50% dos pacientes com sindrome de Down nascem com alguma
cardiopatia congénita, sendo as acianogénicas mais prevalentes. As cardiopatias cianoéticas
séo do tipo central, geralmente generalizada, e em alguns casos pode ter um predominio
em alguma regido, como membros inferiores ou superiores. As acianéticas, por sua vez,
s&o as que cursam com hiperfluxo pulmonar (VILAS BOAS, 2009).

O defeito no septo atrioventricular (DSAV) é a anormalidade cardiaca mais comum
na Sindrome de Down, e acontece devido a uma variacao da crux cordis no coragao, um
ponto de encontro dos sulcos atrioventricular esquerdo, direito e posterior. Isso € resultado
de uma CIA do tipo ostium primum, CIV e uma Unica valvula atrioventricular (ANDRADE,
2006; COSTA, 2022).

Acredita-se que a superexpressao do colageno tipo IV seja um dos genes
responsaveis no desenvolvimento do defeito no septo atrioventricular em pacientes com
sindrome de Down. Na DSAV o quadro clinico pode conter dispneia, baixo desenvolvimento
ponderoestrutural e infecgéo respiratoria de recorréncia. Contudo, criangas com sindrome
de Down podem ser assintomaticas, pois a regressdo da pressdo pulmonar pode estar
atrasada (SOCIEDADE BRASILEIRA DE PEDIATRIA, 2017).
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A comunicacgéao interatrial (CIA) é resultado de um defeito no septo atrial, mais
frequente no sexo feminino. Pode ser do tipo ostium primum (30%), ostium secundum (50-
70%), seio venoso (10%) e seio coronario, mais raro. Esse desvio predomina na diastole,
quando as valvulas atrioventriculares estao abertas, e aumenta com o avanc¢o da idade,
uma vez que a complacéncia do ventriculo direito aumenta. Ela pode ser encontrada
isoladamente ou correlacionada com outras anomalias congénitas. Seu quadro clinico na
maioria dos pacientes é assintomatico, contudo, em outros paciente s sdo observadas
fadiga, infeccbes respiratérias de repeticdo e palpitagdes (SOCIEDADE BRASILEIRA DE
PEDIATRIA, 2017).

A comunicagéo interventricular (CIV), por sua vez, é caracterizada pela presencga
de um ou mais orificios no septo interventricular, possibilitando a passagem do sangue do
ventriculo de maior presséao para o de menor. Ela apresenta subclassificagdo em relacéo
ao tamanho, pequena e restritiva ou grande e néo restritiva; Unica ou multipla; e, por fim,
pode ser do tipo perimembranoso ou muscular. E mais prevalente nas mulheres e também
frequente nas sindromes cromoss6émicas, como na trissomia 21. Na CIV, € frequente estar
associada a outras anomalias cardiacas como a CIA, estenose subaoértica ou canal arterial
persistente (SOARES, 2022; LEAO, 2022).

O canal arterial € uma estrutura fundamental na vida fetal que conecta a artéria
pulmonar com a aorta descendente, logo abaixo do istmo aortico. Ele fecha fisiologicamente
entre 12 a 15 horas de vida e anatomicamente entre o quinto ao sétimo dia de vida, podendo
se prolongar até o vigésimo primeiro. A persisténcia do canal arterial gera um desequilibrio
hemodindmico, com aumento do fluxo na circulagéo pulmonar e o shunt se direciona da
esquerda para a direita. O quadro clinico das criangcas com PCA apresenta-se com exame
fisico de sopro tipico e continuo, com segunda bulha hiperfonética e pulso periférico amplo.
Devido a inversdo do shunt do canal arterial, o recém-nascido pode apresentar cianose
nos membros inferiores. Ainda, o paciente pode ter angustia respiratéria, taquicardia,
taquipneia e edema pulmonar (MINISTERIO DA SAUDE, 2013; SOCIEDADE BRASILEIRA
DE PEDIATRIA, 2017; OLIVEIRA, 2018)

O exame diagndstico de escolha é o ecocardiograma com mapeamento do fluxo em
cores. Ele consiste em um método nao invasivo, que permite o reconhecimento preciso da
anatomia e funcao do coracgdo e grandes vasos. Esse exame estéa indicado para todos os
portadores de sindrome de Down a fim reconhecer ou excluir doengas cardiacas congénitas
estruturais, uma vez que o paciente pode ndo apresentar sinais clinicos, devido a regresséao
da presséo pulmonar lentificada, dificultando o diagndstico. A técnica do exame consiste
na insercdo de um transdutor nas janelas paraesternal, apical, subcostal, supraesternal,
paraesternal direita e apical direita (SOCIEDADE BRASILEIRA DE PEDIATRIA, 2017;
GUIMARAES, 2004; MORHY, 2020).

As alteragdes mais frequentes encontradas no ecocardiograma na CIA e CIV séao
dilatacdo da artéria pulmonar, aumento das camaras cardiacas e sinais de hipertensédo
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pulmonar. A CIA cursa com aumento das cavidades direitas e do fluxo pulmonar, o que
permite ser calculada a relagdo do fluxo pulmonar com o sistémico (Qp/Qs), que em
parametros normais € de 1:1. Ja os achados do ecocardiograma na CIV depende do seu
tipo: quando sé@o perimembranosas, hé visualizagéo imediata de sua posicao proxima as
valvas adrtica e tricUspide, apresentando na janela apical cinco camaras, além dos eixos
longo paraesternal e curto subcostal. As CIV musculares apresentam nas janelas apical
quatro camaras e um eixo curto paraesternal (SOCIEDADE BRASILEIRA DE PEDIATRIA,
2017; GUIMARAES, 2004; MORHY, 2020).

Na persisténcia do canal arterial, o ecocardiograma é padréo-ouro e permite
mensurar o didmetro do éstio pulmonar do PCA, do 6stio aértico e o comprimento do
PCA, além de avaliar as lesbes, possivel aumento das camaras cardiacas e dilatagdo
da artéria pulmonar. Por fim, o ecocardiograma com Doppler é padréo-ouro para o
diagnostico do defeito no septo atrioventricular, permitindo visualizar a anatomia das
vélvulas atrioventriculares e sua relagdo com os ventriculos, o tamanho dos ventriculos
e as lesbes associadas (SOCIEDADE BRASILEIRA DE PEDIATRIA, 2017; GUIMARAES,
2004; MORHY, 2020, RIBEIRO, 2013).

31 METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo da literatura de carater qualitativo e exploratorio referente a
importancia darealizagdo do ECO em recém nascidos com SD. Arevisao de literatura permite
uma andlise critica da producéo cientifica publicada sobre a problematica abordada. Ela
se apresenta Util por ser a ferramenta principal para delimitacdo do problema de pesquisa,
identificar trabalhos ja publicados e auxiliar na busca de outras linhas de investigacéo para
o problema. Ao percorrer essas etapas da reviséo, é possivel realizar a reviséo especifica,
voltada para o tema da pesquisa e com relevancia cientifica. Para a revisao de literatura
foram utilizados 16 artigos indexados em bases de dados, que discutiam a respeito da
realiza¢do do ecocardiograma em RNs diagnosticados com SD (BRIZOLA, 2017)

A partir da realizacdo da revisdo de literatura houve a necessidade de realizar
uma revisao integrativa da literatura, um método de ampla abordagem metodoldgica, que
permite a inclus@o de estudos experimentais e ndo experimentais para maior compreensao
da problemética, a fim de oferecer conhecimentos aplicaveis na pratica clinica (SOUZA,
2010).

Para a reviséo integrativa foram utilizadas as seguintes bases de dados: MEDLINE;
LILACS; IBECS; BINACIS; GOOGLE ACADEMICO e SCIELO. A busca foi feita a partir dos
seguintes descritores: “Recém-Nascido” AND “Sindrome de down” AND “Triagem neonatal”
AND “Cardiopatias Congénitas”. A pesquisa foi realizada em abril de 2022 e gerou 27
resultados dos quais, apds a leitura dos resumos, foram selecionados 9 artigos que atendiam

os critérios de relagdo com a teméatica e, por conseguinte, foram lidos integralmente.
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41 RESULTADOS E DISCUSSAO

A amostra final da reviséo foi composta por nove artigos cientificos, que passaram
pelos critérios de selegéo previamente descritos. Destacaram-se nos estudos a correlagédo
entre SD e CC, a detecc¢éo precoce do DSAV e da HP (hipertenséo pulmonar). O quadro 1
apresenta as especificacdes de cada estudo selecionado.

Em relacdo a andlise dos estudos, do ponto de vista da problematica da revisao, foi
possivel identificar que os estudos possuem fortalezas e fraquezas. Todos eles apresentam
pontos comuns entre si, e alguns deles com maior correlagdo. Por esse motivo, para melhor
andlise, os estudos foram divididos em categorias de acordo com os resultados comuns. A
primeira categoria foi ‘O DSAV: principal diagnéstico de CC em SD’, a segunda categoria
foi ‘A HP: a principal complicacédo evitavel com o diagnostico precoce de CC em SD’ e a
terceira categoria foi ‘Anomalia de Ebstein: diagnéstico raro de CC em SD’.

Na categoria ‘O DSAV: principal diagnostico de CC em SD’ 8 artigos, dos 9 analisados,
apresentaram que o Defeito de Septo Atrioventricular (DSAV) foi o defeito cardiaco mais
comum detectado entre os recém nascidos com SD. Destacam-se os estudos de Capurro
(2020) que apresentou em sua andlise que 70,7% da amostra de pacientes com SD, o
diagnostico mais comum entre elas foi o DSAV; o estudo de Rivera (2017) com a amostra
de 3716 pacientes, 50% deles com SD foram diagnosticados através do ECO, a maioria
apresentou DSAV; Shashi (2002) evidenciou que o ecocardiograma foi capaz de aumentar
em 78% o diagndéstico de CC em pacientes com SD, sendo o DSAV o principal diagndstico.
Allan (1999) destaca que a ecocardiografia das 4 camaras cardiacas, quando realizada
mesmo que no periodo pré-natal, conseguiu identificar anomalias cardiacas e os resultados
mostraram alta relacdo das anomalias de septo a ocorréncia da sindrome de Down. Por
fim, Oliveira (2018) destacou a importancia da realizagdo do ECO em RN com SD ao
apresentar que, nessa populacéo, o exame pode aumentar para 60% o diagnoéstico de CC.

Um estudo retrospectivo, quantitativo, seccional, transversal e descritivo com base
em dados de prontuarios de 2002 a 2019 apresentou o impacto da implementagédo da
recomendagéo da Sociedade Brasileira de Pediatria e das Diretrizes de Atencéo a Pessoa
com Sindrome de Down, de 2012, que preconizou a realizou a realizacao do ECO logo apo6s
o diagnéstico de SD. Apesar dessa recomendacéo, apenas 9% fizeram a primeira consulta
no periodo neonatal e 4,5% realizaram o ECO. Isso evidencia um problema organizacional
do sistema de saude, que ndo consegue absorver esses casos especificos. Em relacéo
a DSAV, em 62,5% dos casos 0s pacientes apresentavam outra CC associada, sendo as
mais comuns a CIA e PCA. Por mais que no estudo a DSAV tenha sido pouco frequente,
representando apenas 7,6% dos casos, 0 mesmo estudo apresenta em sua discussao que
o DSAV é o defeito mais comum em diversos paises como Suécia, Noruega, Jamaica,
Brasil, Arabia Saudita, Algeria, Alemanha, onde configurou mais de 50% dos casos (FILHO,
2022).

Ciéncias da saude: Aspectos diagnosticos e preventivos de doengas 2 Capitulo 17

162



No Brasil, uma pesquisa com criangas com Sindrome de Down que foram submetidas
a cirurgia cardiaca no Hospital Infantil Sagrada Familia entre janeiro de 2006 a julho de
2009, apresentou como resultado que a DSAV foi o defeito cardiaco mais comum nessa
populagéo, sendo também o que mais precisou de corregéo cirirgica. Os dados corroboram
com os dados encontrados na literatura discutida na presente revisdo, uma vez que a
DSAV vem sendo descrita ao longo do estudo como o defeito mais comum (DONA, 2015).

A categoria ‘A HP: a principal complicacdo evitavel com o diagnostico precoce de
CC em SD’ é composta por estudos que apresentaram o impacto do diagnostico precoce
de CC, o ecocardiograma se apresentou com a principal ferramenta de rastreio durante
o periodo neonatal em pacientes com SD. Nao apenas o diagnéstico como a prevencéao
de complicagdes, o ECO se mostrou importante para deteccéo e prevencdo de uma das
principais complicacdes das cardiopatias congénitas. Narchi (1999), apresentou que
o ECO foi a principal ferramenta para o diagnostico de DSAV em pacientes com SD, e
apresentou que a HP pode ser prevenida ou identificada precocemente quando o rastreio &
feito rapidamente. Em consonancia, o estudo de Crizostomo (2019) apresentou um estudo
onde o ECO foi empregado em pacientes com SD, assintomaticos e oligossintomaticos,
e evidenciou que ele foi capaz de diagnosticar e tratar defeitos, prevenindo a hipertenséao
pulmonar, uma condicéo irreversivel e de mau prognoéstico.

Seither (2020) analisou o prontuario eletrénico de todos os RN com SD, em
Cincinnati, e avaliou o impacto da realizagdo do ECO nesse periodo, evidenciando que o
diagnostico foi feito ainda mais precocemente e por isso foi capaz de prevenir a HP, quando
comparado a populagdes que tiveram o diagnostico de CC tardiamente.

Um estudo de corte transversal, descritivo e retrospectivo de pacientes com SD
realizado entre 2005 e 2010 apresentou que em 42% das criangas diagnosticadas com HP
/3 delas nao passaram pela analise ecocardiografica nos primeiros 6 meses de vida, o que
possibilitou o desenvolvimento da complicacdo. Isso se explica pelo fato da complicacédo
se estabelecer devido ao hiperfluxo pulmonar e remodelamento das arteriolas pulmonares,
que acontece por meio de um processo continuo e irreversivel de hipertrofia da tunica
muscular desses vasos, fazendo com que haja faléncia do ventriculo direito em ejetar o
sangue para as artérias pulmonares (MOURATO, 2014).

No entanto, é importante salientar que algumas condi¢cbes associadas a SD
corroboram para o desenvolvimento da HP, como obstru¢do cronica das vias aéreas,
crescimento anormal da vascularizagdo pulmonar, hipoventilacdo alveolar, namero
diminuido de alvéolos, arteriolas pulmonares mais finas, entre outras. A forma grave de HP
é conhecida como Sindrome de Eisenmenger, uma condi¢é@o de alto risco de mortalidade
em populagdes jovens, com opg¢des terapéuticas muito limitadas e, quando se estabelece, a
corregéo cirurgica de qualquer defeito cardiaco € contraindicada. Dispneia, arritmia e morte
s@o achados comuns nesses casos. A Unica cura potencial dessa condi¢éo € o transplante
cardiaco/pulmonar ou transplante pulmonar com correcao cardiaca (BANJAR, 2012).
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Sabe-se que os defeitos cardiacos congénitos que cursam com ampla comunicagao
intra ou extra cardiaca podem causar HP, caso o defeito ndo seja corrigido precocemente.
Somado as peculiaridades da SD, a hipertensdo pulmonar pode contribuir para o um
prognostico ruim para os pacientes. Desse modo, a realizagdo do ECO permite a prevengéo
ou identificagdo precoce que, uma vez realizada, institui o tratamento a ser voltado para
melhora da qualidade de vida, com uso de diuréticos, reposicéo de ferro, anticoagulagéo e
programas especificos de reabilitacdo (COSTA, 2015)

Por fim, a categoria ‘Anomalia de Ebstein: diagnéstico raro de CC em SD’ contou
com o estudo de Martel (2019), que descreve um caso de anomalia de Ebstein (AE) em
um RN com SD que apresentava cianose e sopro cardiaco. O diagnéstico foi realizado
através do ECO, que evidenciou a anomalia, extremamente rara em pacientes com SD,
tendo apenas 12 casos descritos na literatura. A AE é um defeito cardiaco raro, é a quarta
cardiopatia cianogénica com maior frequéncia no periodo neonatal. Primeiro descrita em
1866 pelo médico alemao Wilhelm Ebstein, a anomalia é caracterizada por malformacgbes
da valva tricuspide e do ventriculo direito. O quadro clinico € variavel e dependente do grau
do defeito anatémico, mas geralmente o individuo apresenta dispneia, cianose, arritmia,
cardiomegalia e insuficiéncia ventricular direita, no entanto, essa CC é considerada de
evolucgao natural prolongada, e os portadores podem passar da quarta década de vida sem
saber do diagnostico (RODRIGUES, 2021).

No caso descrito o paciente apresenta AE associada a SD, diagnosticada no
periodo neonatal, representando um mau progndstico, uma vez que as complicacdes dessa
sindrome séo por disfungéo do VD ou por insuficiéncia cardiaca por sobrecarga de volume.
Ambas sdo condigbes as quais um individuo com SD possuem dificuldade de suportar,
uma vez que ja possuem peculiaridades relacionadas a anormalidades de vascularizagédo

e fluxo pulmonar.

Titulo Autores Periédico Consideracoes
Complicagdes neonatais | Seither K, American Journal Apresenta a CC como o principal diagnéstico
da Sindrome de Down e | etal. of Medical relacionado a SD, sendo a principal
fatores que necessitam Genetics Part A. causa de internagéo no primeiro ano de
de cuidados intensivos Out 2020 vida. Evidenciou o ECO como a principal

ferramenta para identificagcdo de defeitos
complexos e prevencéo de internagdo em
UTL.

Destacou a importancia do diagnéstico para
prevencéo da Hipertensao pulmonar (HP).

Defeito do septo Allan LD American Journal Apresentou que a ecocardiografia das 4
atrioventricular no feto of Obstetrics and camaras cardiacas, quando realizada no
Gynecology. Nov periodo pré-natal ou p6s-natal, de modo
1999 precoce conseguiu identificar anomalias

cardiacas e os resultados mostraram alta
relagdo das anomalias de septo a ocorréncia
da sindrome de Down.
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Triagem ECG neonatal Narchi H Annals of Tropical Evidenciou o DSAV como a principal CC

para cardiopatia Paediatrics. Mar em SD, sendo o ECO a principal ferramenta

congénita na sindrome 1999 de identificacdo do defeito. Destacou a

de Down hipertens&o pulmonar como a complicagdo
mais rapida e letal nesses casos, quando
néo identificado o defeito.

Uma combinagéo de Shashi V, American Journal A partir da realizagédo do exame fisico

exame fisico e ECG etal of Medical seguido do ECO foi possivel identificar o

detecta a maioria dos Genetics. Fev 2002 | DSAV como o principal defeito cardiaco,

defeitos cardiacos aumentando para 78% o diagnéstico de

hemodinamicamente DSAV e prevencéo da HP.

significativos em recém-

nascidos com sindrome

de Down

Sindromes Genéticas Oliveira Arquivos A frequéncia de defeitos cardiacos em SD

Associadas a PH, et al. Brasileiros de pode chegar a 60%, quando utilizado o

Defeitos Cardiacos Cardiologia. Jan ECO para o diagnostico. O principal defeito

Congénitos e Alteragbes 2018 encontrado é o DSAV.

Oftalmolégicas -

Sistematizacéo para o

Diagnéstico na Pratica

Clinica

Cardiopatia congénita Rivera IR, Arquivos O estudo apresentou estudo

no recém-nascido: etal. Brasileiros de ecocardiografico de 3716 RN, conseguindo

da solicitacdo do Cardiologia. Jul diagnosticar CC em 50% deles e de todos

pediatra a avaliagéo do 2007 os defeitos cardiacos, a DSAV estava

cardiologista relacionada a SD.

Arelacgdo da cardiopatia | Crizostomo | Revista Cientifica Evidenciou que mesmo em RN com

congénita em criangas LR, etal. Interdisciplinar. Jul | SD assintomaticos, o ECO foi capaz de

de 0 a 1 ano portadoras 2019 diagnosticar CC, permitindo a conduta mais

de sindrome de down rapida, prevenindo complicagdes futuras

(trissomia 21) como a HP.

Anomalia de Ebstein em | Martel Revista de la Estudo de caso apresentou a relagéo de SD

Paciente com Sindrome | JMT, et al. Facultad de com anomalia de Ebstein, sendo o ECO a

de Down. Relato de Medicina (México). | principal ferramenta diagnéstica a partir da

Caso Jan 2019 sintomatologia apresentada.

Anomalia congénitas Capurro Revista Chilena de | Apresentou de todos os RN analisados

e comorbidade em NN, et al. Pediatria. Out 2020 | 70,7% apresentavam CC e o achado mais

neonatos com Sindrome
de Down

comum no ECO foi o DSAV.

51 CONSIDERAGCOES FINAIS

A prevaléncia das CC em neonatos com SD mostrou que a DSAV e a HP foram

os principais diagnosticos realizados através do ECO. Essa foi a principal ferramenta

de rastreio, identificacdo e consequentemente de prevencdo de complicagbes graves

decorrentes das CC. Fica explicita a necessidade dos servicos de salude e pediatras de

encaminharem os RN com SD para o pediatra especialista em cardiologia e posterior

realizacao do ECO ainda no periodo neonatal. Dessa maneira, os diagnosticos de possiveis

defeitos cardiacos podem ser realizados precocemente, bem como o estabelecimento do

tratamento medicamentoso e/ou cirdrgico. A literatura mostrou que quanto mais rapido
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o tratamento, menores sao as chances da ocorréncia de complicagdes, necessidade de
internacdo em UTI, cirurgias de emergéncia e 6bito. Para a realidade do Sistema Unico de
Saude (SUS), é importante que a recomendacao das diretrizes sejam respeitadas, e para
isso politicas publicas precisam ser reforcadas para a garantia dos direitos das pessoas
portadoras da Sindrome de Down.
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