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ARTIGO DE REVISAO

RESUMO

Este artigo tem como objetivo realizar uma revisdo da literatura cientifica sobre as alteragdes
cardiovasculares e sistémicas na Sindrome de Down, com énfase nas cardiopatias congénitas,
repercussdes fisiolégicas e impacto na qualidade de vida dos pacientes. Para isso, foram
utilizados como motores de busca os indexadores PubMed, Scopus e Web of Science, utilizando
os unitermos "Sindrome de Down, Cardiopatia congénita, Sopro cardiaco, Comorbidades
sistémicas". A revisdo revelou que a Sindrome de Down esta fortemente associada a anomalias
cardiovasculares, sendo o defeito do septo atrioventricular a mais prevalente, seguido por
comunicacao interatrial e interventricular. Além das cardiopatias, individuos com Sindrome de
Down apresentam maior predisposicdo a disturbios visuais, hipotonia muscular e alteracdes na
vascularizacdo cerebral, o que pode contribuir para complicacdes sistémicas. O diagndstico
precoce e o manejo multidisciplinar sdo fundamentais para melhorar a sobrevida e a qualidade
de vida desses pacientes, destacando a importancia do acompanhamento cardioldgico e da
intervengdo precoce.

Palavras-chave: Sindrome de Down, Cardiopatia congénita, Comorbidades sistémicas.
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Cardiovascular and Systemic Alterations in Down
Syndrome: Impact of Congenital Heart Diseases and
Associated Comorbidities

ABSTRACT

This article aims to conduct a scientific literature review on cardiovascular and systemic
alterations in Down syndrome, with an emphasis on congenital heart diseases, physiological
repercussions, and the impact on patients' quality of life. For this purpose, the PubMed,
Scopus, and Web of Science databases were used as search engines, employing the keywords
"Down syndrome, Congenital heart disease, Heart murmur, Systemic comorbidities." The
review revealed that Down syndrome is strongly associated with cardiovascular anomalies,
with atrioventricular septal defect being the most prevalent, followed by atrial and ventricular
septal defects. In addition to heart diseases, individuals with Down syndrome have a higher
predisposition to visual impairments, muscle hypotonia, and alterations in cerebral
vascularization, which may contribute to systemic complications. Early diagnosis and
multidisciplinary management are essential to improve the survival and quality of life of these
patients, highlighting the importance of cardiological follow-up and early intervention.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Down (SD) é uma condicdo genética causada pela trissomia do
cromossomo 21, caracterizada por deficiéncia intelectual, dismorfismos craniofaciais e
uma alta prevaléncia de comorbidades sistémicas, especialmente cardiopatias
congénitas (Bull, 2020). Essas alteragdes impactam significativamente a qualidade de
vida dos individuos, exigindo um manejo multidisciplinar para a promocado da saude e

da longevidade (Roizen & Patterson, 2003).

O manejo das cardiopatias congénitas na SD representa um dos principais
desafios clinicos. Estudos indicam que aproximadamente 40% a 50% dos pacientes
apresentam anomalias cardiovasculares, sendo o defeito do septo atrioventricular
(DSAV) a mais comum, seguido por comunicacdo interatrial (CIA) e comunicacdo
interventricular (CIV) (Freeman et al., 2008). Essas malformacdes podem levar a
complicacdes como insuficiéncia cardiaca congestiva, hipertensdo pulmonar e reducdo
da expectativa de vida caso ndo sejam diagnosticadas e tratadas precocemente
(Pierpont et al., 2018). O tratamento cirurgico precoce é a intervencao mais eficaz,
proporcionando melhora significativa na sobrevida e na qualidade de vida dos pacientes

(Reller et al., 2011).

Além das cardiopatias, individuos com SD apresentam maior predisposicao a
outras comorbidades sistémicas. Alteracdes enddcrinas, como o hipotireoidismo
congénito, ocorrem em cerca de 30% a 50% dos casos e contribuem para déficits no
crescimento e no desenvolvimento neurocognitivo (van Trotsenburg et al., 2006).
Disturbios hematoldgicos, incluindo leucemia mieloide transitdria e maior predisposicdo
a leucemia linfoblastica aguda, também sdo mais frequentes na SD (Hasle, 2001).
Ademais, a hipotonia muscular, comum na sindrome, estd associada a dificuldades na
alimentacdo e a atrasos no desenvolvimento motor, o que refor¢a a necessidade de

acompanhamento fisioterapéutico e nutricional adequado (Roizen & Patterson, 2003).

A abordagem terapéutica na SD deve ser integrada e multidisciplinar. O

acompanhamento cardioldgico é essencial desde o periodo neonatal, permitindo o
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diagndstico e a intervencgado precoce das cardiopatias congénitas (Bull, 2020). A triagem
enddcrina periddica, especialmente para hipotireoidismo, e o monitoramento
hematoldgico sdo fundamentais para reduzir complicacdes sistémicas (van Trotsenburg
et al.,, 2006). Além disso, intervengdes terapéuticas, como fisioterapia e terapia
ocupacional, contribuem para a melhora do ténus muscular e da funcionalidade dos

individuos (Roizen & Patterson, 2003).

Dessa forma, o tratamento da SD exige uma abordagem abrangente, que
contemple o manejo das cardiopatias congénitas e das comorbidades associadas. A
combinacdo de diagndstico precoce, intervencbes médicas adequadas e suporte
multidisciplinar tem se mostrado a estratégia mais eficaz para melhorar a qualidade de

vida desses individuos e aumentar sua sobrevida (Freeman et al., 2008).

METODOLOGIA

A metodologia utilizada para a elaboracdo desta revisdo sobre a abordagem
multidisciplinar no tratamento da Sindrome de Down baseou-se em uma pesquisa
sistematica da literatura nos principais motores de busca académicos. Foram utilizados
os indexadores PubMed, Scopus, Web of Science e Google Scholar para identificar
artigos cientificos relevantes que abordassem as manifestacdes clinicas, cardiopatias

congénitas e estratégias terapéuticas associadas a Sindrome de Down.

As palavras-chave empregadas na pesquisa incluiram: "Sindrome de Down",
"Cardiopatias congénitas", "Abordagem multidisciplinar”, "Intervencdes terapéuticas" e
"Comorbidades associadas". A busca foi limitada, em sua maioria, a artigos publicados
nos ultimos 10 anos, priorizando evidéncias contemporaneas e metodologicamente
robustas. No entanto, estudos classicos e referéncias fundamentais foram incluidos
sempre que necessario, considerando sua relevancia para a compreensao do tema.
Apenas estudos publicados em inglés, portugués e espanhol foram considerados

elegiveis.

Os critérios de inclusdo abrangeram estudos que discutissem diretamente o
impacto das cardiopatias congénitas e das comorbidades sistémicas na qualidade de

vida dos individuos com Sindrome de Down, bem como estratégias integradas para seu
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manejo. Foram excluidos artigos que tratavam apenas de manifestacdes isoladas da
sindrome, sem andlise abrangente, ou que ndo apresentassem dados clinicos
relevantes. Estudos com baixa qualidade metodoldgica ou com amostras pouco

representativas também foram descartados.

Os artigos selecionados foram avaliados criticamente quanto a clareza
metodoldgica, relevancia dos resultados e aplicabilidade pratica. A analise incluiu
estudos de revisdo, ensaios clinicos e estudos de coorte que abordassem a prevaléncia
de cardiopatias congénitas, intervengcdes médicas e terapias complementares na
Sindrome de Down. O objetivo foi garantir que as conclusdes desta revisdo reflitam as
melhores praticas baseadas em evidéncias, destacando a importancia do diagndstico
precoce e do acompanhamento multidisciplinar para a melhoria da qualidade de vida e

do prognéstico desses pacientes.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A analise dos estudos selecionados revelou informacgdes cruciais sobre a
prevaléncia de cardiopatias congénitas em individuos com Sindrome de Down (SD) e a
eficacia de abordagens integradas no manejo dessas condigdes. A seguir, os resultados
encontrados estdo detalhados, com énfase nas estratégias de manejo e nas descobertas

sobre a prevaléncia e os fatores associados ao sucesso do tratamento integrado.

Tabela 1: Caracteristicas dos estudos selecionados

Tipo de
Autor(s) Ano Estudo Amostra | Abordagem/Intervencdo Resultados
(n) Principais
Vilas Boas et 2009 Estudo 53 Avaliacdo ecocardiografica Identificou que
al. transversal 43,4% dos
pacientes com SD
apresentavam

cardiopatias
congénitas,
dentre elas a
comunicagao
interatrial.
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Baraona et al.

2013

Estudo 728
retrospectivo

Analise de anomalias
congénitas

Observou que
44% dos
pacientes com SD
possuiam
anomalias
cardiacas,
destacando a
prevaléncia de
defeitos do septo
atrioventricular.

Hospital
Moinhos de
Vento

2021

Revisao -
sistematica

Abordagem multidisciplinar

Ressaltou que até
50% das criancgas
com SD
apresentam
alguma
cardiopatia
congénita,
enfatizando a
importancia do
diagnostico e
tratamento
precoces para
uma vida
saudavel.

Tabela 2: Comparagdo entre abordagens no tratamento para transtorno

bipolar

Aspecto Avaliado

Manejo Convencional

Manejo Atual com
Terapias Psicossociais

Diagndstico precoce

Limitado

Amplo, com uso de

ecocardiografia neonatal

Intervengoes terapéuticas

Isoladas

cardioldgico e suporte
pediatrico

Integradas, envolvendo
cirurgia, acompanhamento

Qualidade de vida pds-
tratamento

Variavel

de complicacbes e
hospitalizacdes

Melhorada, com reducao
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Os estudos revisados mostraram que o manejo das cardiopatias congénitas em
individuos com Sindrome de Down, quando realizado de forma integrada com
acompanhamento especializado, pode ser mais eficaz do que a abordagem
exclusivamente cirdrgica. Vilas Boas, Albernaz e Costa (2009) demonstraram que a
prevaléncia de cardiopatias congénitas em portadores da Sindrome de Down na cidade
de Pelotas (RS) foi de 54,7%, sendo o defeito do septo atrioventricular a anomalia mais
frequente. A deteccdo precoce dessas condi¢cdes possibilita um planejamento
terapéutico adequado, reduzindo complicagbes e melhorando a sobrevida dos

pacientes.

Além disso, Baraona, Gurian e Cohen (2013) evidenciaram que a abordagem
multidisciplinar, envolvendo cardiologistas, pediatras e cirurgides cardiovasculares, é
fundamental para o sucesso do tratamento. O estudo refor¢cou que as cardiopatias
congénitas mais prevalentes na Sindrome de Down incluem defeitos do septo
atrioventricular, comunicacdo interventricular e persisténcia do canal arterial,
destacando que a intervengdo precoce reduz a morbimortalidade associada a essas

condicdes.

Ademais, o Hospital Moinhos de Vento (2021) apontou que o acompanhamento
especializado e a adesdo ao tratamento sdo essenciais para garantir uma melhor
qualidade de vida aos pacientes. A instituicdo ressaltou que o tratamento deve ser
personalizado, considerando as especificidades de cada caso, e que a deteccdo precoce

das cardiopatias pode influenciar positivamente no progndstico.

Somado a isso, a importancia de um seguimento clinico continuo foi refor¢ada,
uma vez que complicacdes cardiovasculares podem surgir ao longo da vida dos
pacientes com Sindrome de Down. A combinacdo de monitoramento clinico rigoroso
com técnicas cirurgicas avancadas tem demonstrado beneficios na reducdo de

internacdes e na melhora dos desfechos clinicos.

Dessa maneira, as intervencGes precoces e o manejo multidisciplinar
demonstraram eficacia no tratamento das cardiopatias congénitas em individuos com
Sindrome de Down, proporcionando uma abordagem abrangente que considera os

aspectos clinicos e sociais do paciente. A personalizagao do tratamento, levando em
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conta as necessidades especificas de cada individuo, é fundamental para otimizar os

resultados.

Ainda, os estudos sugerem que pacientes que receberam tratamentos integrados,
com uma combinagdo de intervengbes cirurgicas e acompanhamento especializado,
apresentaram melhor qualidade de vida e menor taxa de complicacdes em comparacao

com aqueles que seguiram apenas o tratamento convencional.
CONSIDERACOES FINAIS

Este estudo enfatiza a importancia de uma abordagem integrada e personalizada
no manejo das altera¢des cardiovasculares e sistémicas na Sindrome de Down, com foco
no impacto das cardiopatias congénitas e das comorbidades associadas. A presenca de
anomalias cardiacas, como a comunicacao interventricular, persisténcia do canal arterial
e defeitos septais, € comum na sindrome, e sua gestao eficaz requer uma combinacao
de intervencbes farmacoldgicas, cirurgicas e de acompanhamento continuo. O
tratamento das cardiopatias congénitas, aliado a uma abordagem multidisciplinar, tem
mostrado resultados significativos na melhoria da funcdo cardiaca e na qualidade de

vida dos pacientes.

Além disso, a presenca de comorbidades associadas, como hipertensdo pulmonar,
arritmias, obesidade e distlrbios enddcrinos, agrava o quadro clinico, exigindo uma
personalizacdo do tratamento com base nas caracteristicas individuais de cada paciente.
A analise dos fatores genéticos, do histérico clinico e das comorbidades permite que as
terapias sejam ajustadas, minimizando os efeitos adversos e maximizando a eficacia do
tratamento, promovendo uma maior estabilidade clinica e reduzindo os riscos de

complicagdes sistémicas.

Apesar dos avancos no tratamento das cardiopatias congénitas e das comorbidades
associadas, ainda existem desafios a serem enfrentados. A necessidade de mais estudos
sobre os efeitos a longo prazo das intervengdes cardiovasculares em individuos com
Sindrome de Down, principalmente em diferentes faixas etarias, € um desses desafios.
Além disso, a adaptacdo das terapias para atender a perfis genéticos e psicobioldgicos

diversos continua sendo um campo promissor de pesquisa, especialmente com o avango
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de tecnologias de diagndstico, como testes genéticos e biomarcadores.

Em resumo, a combinagdo de terapias farmacoldgicas, cirurgicas e de acompanhamento
multidisciplinar, aliada a uma abordagem personalizada, tem mostrado ser uma
estratégia eficaz no manejo das alteragdes cardiovasculares e sistémicas na Sindrome
de Down. O acompanhamento continuo e a adaptacao do tratamento sdo fundamentais
para garantir a eficacia a longo prazo e minimizar possiveis complica¢des. O avan¢o no
entendimento das interacdes entre fatores bioldgicos, genéticos e ambientais tem o
potencial de melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes e reduzir a

morbidade associada a sindrome.
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