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Resumo

Introdugdo: A Sindrome de Down representa a cromossomopatia mais frequente no homem. Cardiopatia congénita e disfuncdes
tireoidianas figuram entre as comorbidades mais prevalentes e consequentes de repercussdes clinicas nos individuos afetados. Objetivo:
Avaliar a relagdo entre a ocorréncia de cardiopatia e disfungdo tireoidiana em uma amostra de pacientes portadores da Sindrome de
Down. Material e Método: Estudo retrospectivo realizado pela avaliacdo de prontuarios médicos de 75 pacientes acompanhados pelo
ambulatério de Aconselhamento Genético do Hospital-Escola Emilio Carlos de Catanduva-SP, os quais foram divididos em dois grupos:
com Sindrome de Down e cardiopatia e com Sindrome de Down sem cardiopatia, € 0os grupos comparados entre si com relagdo a
ocorréncia de disfuncdo tireoidiana. A correlacdo entre as variaveis cardiopatia e disfuncdo tireoidiana foi avaliada através do teste de
qui quadrado. A amostra foi composta por 75 individuos com idade média de 54+21,5 meses. O grupo 1 apresentou 56 pacientes e o 2,
19. A comparagdo entre os dois grupos revelou uma correlagdo estatisticamente significante entre as criangas com Sindrome de Down
e cardiopatia e a presenca de hipotireoidismo. Resultados: Os resultados evidenciaram uma frequéncia mais elevada de cardiopatias
congénitas do que a literatura. Em relagdo as alteragGes tireoidianas, o hipotireoidismo com niveis elevados de TSH foi diagnosticado em
74,66% dos pacientes cardiopatas. Conclusdo: A associacdo observada entre cardiopatia e hipotireoidismo em pacientes com Sindrome
de Down evidencia a necessidade do diagndstico precoce e tratamento adequado de modo a melhorar o estado geral de saude e a
qualidade de vida das pessoas com a Sindrome.
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Abstract

Introduction: Down Syndrome represents the most frequent chromosome disease in man. Among the comorbidities, congenital
cardiopathy and thyroid dysfunctions are more prevalent and responsible for clinical repercussions in the affected individuals. Objective:
To evaluate the relationship between the occurrence of cardiopathy and thyroid dysfunction in a sample of patients with Down Syndrome.
Materials and Method: It was a retrospective study carried out through the evaluation of the medical records of 75 patients followed by
the Genetic Counseling Outpatient Clinic at the Emilio Carlos School Hospital, which were divided into two groups: Down Syndrome with
cardiopathy and Down Syndrome without cardiopathy, comparing one each other regarding the occurrence of thyroid dysfunction. The
correlation between the variables cardiopathy and thyroid dysfunction was assessed using the Chi square test. The sample consisted of
75 individuals with a mean age of 54 £ 21.5 months. Group 1 presented 56 patients, while group 2 had 19. The comparison between
the two groups showed a statistically significant correlation between Down Syndrome with cardiopathy children and the presence of
hypothyroidism. Results: The results showed a higher frequency of congenital cardiopathies than the literature. Regarding thyroid
alterations, hypothyroidism with TSH high levels was diagnosed in 74.66% of patients with heart disease. Conclusion: The observed
association between cardiopathy and hypothyroidism in patients with Down Syndrome highlights the need for early diagnosis and proper
treatment to improve health general conditions and quality of life of people with the syndrome.
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Resumen

Introduccion: El Sindrome de Down representa la cromosomopatia mas frecuente en el hombre. La cardiopatia congénita y las disfunciones
tiroideas figuran entre las comorbilidades mas prevalentes y consecuentes de repercusiones clinicas en los individuos afectados. Objetivo:
Evaluar la relacién entre la ocurrencia de cardiopatia y disfuncion tiroidea en una muestra de pacientes portadores del Sindrome de
Down. Material y método: Estudio retrospectivo realizado por la evaluacién de prontuarios médicos de 75 pacientes acompafiados por el
ambulatorio de Asesoramiento Genético del Hospital Escuela Emilio Carlos de Catanduva-SP, los cuales fueron divididos en dos grupos:
con Sindrome de Down y cardiopatia y con Sindrome de Down Sin cardiopatia, y los grupos comparados entre si con relacién a la
ocurrencia de disfuncion tiroidea. La correlacion entre las variables cardiopatia y la disfuncion tiroidea fue evaluada a través de la prueba
de chi cuadrado. La muestra fue compuesta por 75 individuos con edad media de 54 + 21,5 meses. El grupo 1 presentd 56 pacientes y
2, 19. La comparacion entre los dos grupos reveld una correlacion estadisticamente significativa entre los nifios con Sindrome de Down
y cardiopatia y la presencia de hipotiroidismo. Resultados: Los resultados evidenciaron una frecuencia mas elevada de cardiopatias
congénitas que la literatura. En cuanto a las alteraciones tiroideas, el hipotiroidismo con niveles elevados de TSH fue diagnosticado en el
74,66% de los pacientes cardiopatas. Conclusion: La asociacion observada entre cardiopatia e hipotiroidismo en pacientes con Sindrome
de Down evidencia la necesidad del diagndstico precoz y tratamiento adecuado para mejorar el estado general de salud y la calidad de
vida de las personas con el Sindrome.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Down (SD), citogeneticamente
caracterizada pela trissomia do cromossomo 21,
representa a cromossomopatia mais frequente no homem,
com uma incidéncia de aproximadamente 1 para cada 680
nativivos'2.

Além do retardo mental de origem pré-natal, a
SD apresenta varias comorbidades associadas, incluindo:
defeitos cardiacos congénitos, como o defeito ventricular
septal, defeitos no canal atrioventricular e ducto arterioso
patente; problemas no trato gastrointestinal, como a atresia
duodenal e doenca do intestino aganglionar, problemas de
audicdo, problemas de visdo, como cataratas, estrabismo
e defeitos de refracao Otica; degeneracdao precoce do
sistema musculoesquelético, como luxagdo atlanto axial e
colapso dos corpos vertebrais, doengas enddcrinas, como
o diabetes e disfuncdo da tireoide (hipotireoidismo ou
hipertireoidismo); leucemias e tumores solidos; mudancas
imunoldgicas. Problemas neuroldgicos, como a epilepsia e
inicio precoce de Alzheimer; obesidade e envelhecimento
precoce. Estas condicdes podem acarretar riscos para a
salde dessas criancas e diminuir a sobrevida'~.

Cardiopatia congénita e disfuncdes tireoidianas
figuram entre as comorbidades mais prevalentes e
consequentes de repercussoes clinicas nos individuos
afetados. Entre 40 a 60% dos casos estdo associados a
cardiopatia congénita, principal causa de mortalidade nos
primeiros anos de vida e que condiciona o progndstico a
longo prazo~.

A prevaléncia de disfungdo tireoidiana na SD é
cerca de 20 a 60% mais elevada do que a observada na
populacdo geral. A variacdo depende da regido geografica
e da faixa etdria incluida na casuistica. Essas observacoes
indicam a necessidade de avaliagdo laboratorial periddica
dos hormoénios tireoidianos nos portadores da sindrome*,

Existem varios relatos de individuos com a SD e
disfuncao tireoidiana em associacdo com outras condicoes
clinicas. Em relacao a disfuncdo tireoidiana e cardiopatia
pouco se conhece a respeito da coexisténcia e da relacdo

entre elas nesta populagdo.

OBJETIVO

De acordo com o exposto e considerando a
auséncia de dados sobre o tema propOs-se 0 presente
estudo que teve por objetivo avaliar a relagao entre a

ocorréncia de cardiopatia e disfuncdo tireoidiana em uma

amostra de pacientes portadores da SD.

MATERIAL E METODO

Foi realizado um modelo de pesquisa retrospectivo,
descritivo, observacional, de carater quantitativo através
da andlise dos prontuarios médicos dos pacientes com
SD referidos e acompanhados pelo ambulatério de
Aconselhamento Genético do Hospital-Escola Emilio
Carlos de Catanduva-SP, no periodo compreendido entre
setembro/2005 a setembro/2014.

Os dados foram registrados em formulario
elaborado para o proprio projeto, contendo informagdes
gerais e epidemioldgicas, tais como: idade, género,
condicdes de moradia, escolaridade, idade parental,
presenca ou auséncia de cardiopatia, classificagdo das
mesmas, fungao tireoidiana (normal, hipotireoidismo ou
hipertireoidismo).

Os pacientes foram divididos em dois grupos,
aqueles com SD e cardiopatia (grupo 1) e os com SD
sem cardiopatia (grupo 2) e cada grupo foi comparado
entre si com relacdo a prevaléncia de disfuncdo tireoidiana
(hipotireoidismo ou hipertireoidismo).

Foram estimadas as frequéncias relativas e
absolutas que descrevem cada grupo e a correlagao entre
as variaveis cardiopatia e disfungdo tireoidiana foi avaliada
através do teste de qui quadrado. O valor de 5% (p<0,05)
foi considerado como limiar de significancia estatistica.

A coleta de dados foi iniciada apds aprovagdo do
projeto pelo Comité de Etica e Pesquisa das Faculdades
Integradas Padre Albino (FIPA), de acordo com o parecer
n° 1.181.531 de 29/06/2015.

RESULTADOS

A amostra estudada foi composta por 75
individuos, com idade média de 54+21,5 meses, 40 do
género masculino e 35 do feminino. A idade materna ao
nascimento variou de 23 a 46 anos. Metade das familias
pertencia a classes D e C2. Quanto a escolaridade, 90%
das maes ndo havia completado o ensino fundamental,
95% residiam em casa de alvenaria e 100% das moradias
dispunham de agua encanada e rede de esgoto.

Grupo 1: 56 pacientes cardiopatas, 30 do sexo
masculino e 26 do feminino, com idade entre 6-88
meses (média = 54,2422 meses). A classificacdo das
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cardiopatias esta apresentada na Tabela 1. A avaliacdo da
funcao tireoidiana evidenciou 48 (85,7%) pacientes com

hipotireoidismo.

Tabela 1 - Classificagdo das cardiopatias apresentadas pelos pacientes
com SD

Malformagoes congénitas N* %*
Cardiopatia 56 73.7
Comunicacdo inter atrial 18 23.7
Comunicacao inter ventricular 12 15.8
Persisténcia do canal atrial 9 11,9
Defeito de septo atrio ventricular 6 7.9
Tetraloaia de Fallot 5 6.6
Insuficiéncia de mitral 3 3.9
Associacdes 3 3.9

*numero de pacientes; +percentual de pacientes da amostra total

Grupo 2: 19 pacientes ndo cardiopatas, 10 do
sexo masculino e 9 do feminino, com idade entre 19-95
meses (média de 53,9+20,53 meses). Destes, 8 (42,1%)
apresentaram hipotireoidismo e 11 (57,9%) eram normais
em relagdo a fungdo tireoidiana.

A comparagdo entre os grupos 1 e 2 através
de qui quadrado com nivel de significancia de 0,05
revelou um valor de p=0,0002, ou seja, existe correlacdo
estatisticamente significante entre as criancas com SD e
cardiopatia e a presenca de hipotireoidismo (Tabela 2).

Tabela 2 - Relagdo entre cardiopatia e hipotireoidismo

Hipotireoidismo Total
Sim Nao
Com cardiopatia 48 8 56
Sem cardiopatia 8 11 19
Total 56 19 75
p=0,0002
DISCUSSAO

Dos 75 pacientes avaliados no presente estudo,
74,66% apresentaram cardiopatias congénitas, frequéncia
superior a relatada na literatura, entre 40 e 60%7°,
mas ligeiramente inferior a referida por Mourato et al.
de 81,2%!%. A variagdo da frequéncia em relagdo aos
dados referidos acima pode ser consequente do fato de

que os individuos constituintes da presente amostra sdo

pacientes diagnosticados ao nascimento no Ambulatério
de Aconselhamento Genético do Hospital Emilio Carlos,
Catanduva-SP e em acompanhamento periddico no mesmo
servigo. Ou seja, o estudo contou com uma amostra de
pacientes diagnosticados ao nascimento para todas as
possiveis comorbidades associadas a SD, em especial as
cardiopatias.

Em relagao as alterag0es tireoidianas, observamos
(74,66%)
caracterizado por niveis elevados de TSH, dados

que 56 apresentaram  hipotireoidismo
concordantes com aqueles referidos na literatura para
criangas com SD!-13,

A disfuncdo da tireoide na SD pode ser
congénita ou adquirida, compensada ou descompensada,
transitdria ou persistente, sendo o hipotireoidismo a
forma mais comum de alteragdo tireoidiana neste grupo
populacional!**>* dados concordantes com os resultados
obtidos, pois todos os pacientes com disfuncao tireoidiana
apresentaram hipotireoidismo caracterizado por aumento
nos niveis de TSH.

A elevada prevaléncia de doengas tireoidianas em
criangas com SD sugere a possibilidade de ocorréncia de
genes envolvidos no desenvolvimento desta glandula no
cromossomo 211213,

Alguns autores sugerem que a hipotonia, letargia,
insuficiéncia de crescimento e obesidade observadas
em alguns portadores da sindrome estdo associadas
ao hipotireoidismo'*2. A ocorréncia de hipotireoidismo
associado as demais comorbidades da SD pode contribuir
para a amplificagdo dos problemas de saude dos afetados,

inclusive no que se refere as cardiopatias.

CONCLUSAO

A associacdo observada entre cardiopatia
e hipotireoidismo em pacientes com SD evidencia
a necessidade do diagndstico precoce e tratamento
adequado de modo a melhorar o estado geral de satde e a

qualidade de vida das pessoas com a Sindrome de Down.
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