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EM RESUMO

Sindromes genéticas estao entre os principais fatores de risco para cardiopatia, e a
cardiopatia muitas vezes define o prognéstico. Sindrome de Down: cerca de 50%
tém cardiopatia (defeito do septo atrioventricular, CIV, CIA, canal arterial);
ecocardiograma ja na maternidade ou agendado para a alta (SBP), lido por
cardiologista pediatrico mesmo com eco fetal normal (AAP); risco de hipertenséo
pulmonar mesmo sem defeito estrutural. Turner: valva adrtica bicuspide,
coarctacao e dilatacdo da aorta — ecocardiograma ao diagnostico, ressonancia
quando possivel, PA anual. Williams: estenose adrtica supravalvar, estenose de
ramos pulmonares e hipertensao; alto risco em sedagao e anestesia. Noonan:
estenose pulmonar valvar e cardiomiopatia hipertréfica. Marfan: dilatagao da raiz
da aorta — ecocardiograma anual, betabloqueador ou bloqueador do receptor de
angiotensina, restricdo de esportes de contato e isométricos. Delegao 22q11:
defeitos conotruncais, hipocalcemia e imunodeficiéncia — avaliar a imunidade antes
de vacinas vivas. O pediatra garante o rastreio (@ ), encaminha com prioridade
quando o eco nao foi feito ou surge sopro, hipertensao ou sintoma (" ') e envia ao
pronto-socorro na insuficiéncia cardiaca, sincope, dor toracica subita ou
hipocalcemia sintomatica (@ ).

Veja também, nesta Biblioteca: Avaliagao Dismorfolégica do RN e Avaliagao do Recém-
Nascido com Dismorfismos (Neonatologia); Hipocalcemia Neonatal; Cardiopatias
congénitas: seguimento apos a alta, Insuficiéncia cardiaca na crianca e Cianose e crise
hipoxémica (nesta area); Vacinagao da crianga e do adolescente com sindrome de Down
(Imunizagdes); Sopro cardiaco, dor toracica e pressao arterial elevada; Baixa estatura e
Puberdade precoce e puberdade atrasada (Turner); Sincope na Crianga e no Adolescente.
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1. O que é e como se apresenta

SINDROME

CARDIOPATIAS TIiPICAS (FREQUENCIA)

OUTROS ACHADOS QUE
IMPORTAM AO CORAGAO

Down (trissomia
21)

Turner (45X e
variantes)

Williams (delecao
7911.23)

Noonan (via RAS-
MAPK)

Marfan (FBN1)

Delegao 22g11.2
(DiGeorge,

velocardiofacial)

~50% (SBP 2020): defeito do septo
atrioventricular total, ClV, CIA, canal
arterial; Fallot menos frequente

Lesdes esquerdas: valva adrtica
bicuspide, coarctacdo da aorta, dilatacdo
e dissecgao da aorta; anomalias venosas

~80% com doenca cardiovascular:
estenose aodrtica supravalvar (~75%),
estenose de ramos pulmonares (40-60%,
costuma melhorar), hipertensao arterial
(40-50%, em qualquer idade); estenose
coronariana (GeneReviews 2023)

Cardiopatia em 50-80%: estenose
pulmonar valvar (20-50%, valva
displasica), cardiomiopatia hipertrofica
(20-30%; mais da metade diagnosticada
até 6 meses; muito frequente com variantes
em RAF1 e RIT1), CIA (GeneReviews 2025)

Dilatagao da raiz da aorta (seios de
Valsalva) com risco de dissecgao; prolapso
mitral com insuficiéncia; prolapso tricuspide
(GeneReviews 2022)

Cardiopatia em ~64%, sobretudo defeitos
conotruncais (tetralogia de Fallot,
interrupcao do arco aértico, tronco arterial
comum, CIV com anomalias do arco)

(GeneReviews)

Hipertensao pulmonar mesmo sem
defeito estrutural (AAP 2022); apneia
obstrutiva; hipotireoidismo; valvopatia
mitral e adrtica adquirida no
adolescente e no adulto

Hipertensao arterial; linfedema e
pescoco alado sugerem o diagnéstico
no RN; baixa estatura pode ser o Unico
sinal

Hipercalcemia; QTc prolongado
(~14%); risco de parada cardiaca em
sedacao e anestesia; morte subita 25—
100 vezes mais frequente que na

populagao

Baixa estatura, alteracdes de
coagulagéo

Estatura alta, envergadura aumentada,
aracnodactilia, luxagao do cristalino,

deformidade toracica

Hipocalcemia (hipoparatireoidismo),
imunodeficiéncia (~77%), fenda ou
insuficiéncia palatina (~67%), atraso
de desenvolvimento

Quando suspeitar da sindrome a partir da cardiopatia: defeito do septo atrioventricular

(Down); menina com coarctacdo ou valva adrtica bicuspide, sobretudo com linfedema, pescoco

alado ou baixa estatura (Turner); estenose aértica supravalvar (Williams); estenose pulmonar

com valva displasica ou cardiomiopatia hipertréfica no lactente com facies sugestiva (Noonan);

dilatacao da raiz adrtica em adolescente alto (Marfan); defeito conotruncal, sobretudo com

hipocalcemia, fenda palatina ou infecgbes de repeticdo (22g11). Confirmagao genética com o

geneticista.
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2. Classificagao de gravidade

GRAVIDADE CRITERIOS CLiNICOS

CONDUTA

@ Leve

Y

Moderada

@ Grave

Ecocardiograma de rastreio feito e normal, ou leséo
sem repercussao; assintomatico; crescimento na curva
da sindrome; PA normal; seguimento cardiolégico em
dia

Ecocardiograma de rastreio ainda nao feito; sopro
novo ou diferente; PA elevada (Williams, Turner,
coarctagao corrigida); cansago ou sudorese as
mamadas, ganho de peso ruim; ronco e apneia (Down);
aumento do didmetro adrtico no ultimo eco;
necessidade de sedacao ou cirurgia eletiva (Williams,
Noonan)

Sinais de insuficiéncia cardiaca em repouso, cianose,
SpO2 baixa; sincope, palpitagbes sustentadas; dor
toracica, dorsal ou abdominal subita e intensa em
Marfan ou Turner (dissecgéo da aorta); hipocalcemia
sintomatica (tetania, convulsao) na 22q11; RN com
choque e pulsos femorais fracos (coarctagao ou

interrupgao do arco)

Puericultura pelo pediatra com os
itens especificos de cada
sindrome; revisdes cardiolégicas
na periodicidade recomendada

Encaminhamento prioritario ao
cardiologista — no RN com
Down, eco antes da alta ou nas
primeiras semanas; reavaliacéo
em 24-48 h se houver sintomas

Pronto-socorro de hospital com
cardiologia; estabilizar e
transportar (ver "Como

encaminhar")

Fatores que elevam a gravidade: shunt grande nao corrigido (no Down, hipertensao pulmonar

precoce); aorta com escore-z elevado ou crescimento rapido; hipertensédo nao controlada;

cardiomiopatia hipertrofica; imunodeficiéncia; prematuridade.

3. Diagnéstico no consultério

Rastreio e seguimento por sindrome
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SINDROME NO DIAGNOSTICO SEGUIMENTO

Down Ecocardiograma na maternidade ou Eco normal: ndo é necessario repetir de rotina
agendado para a alta (SBP 2020); lido (SBP); vigiar sinais de IC em todas as consultas
por cardiologista pediatrico, no lactente com shunt (AAP); no adolescente,
independentemente do eco fetal (AAP  exame anual para valvopatia adquirida e eco
2022) se cansago, dispneia, sopro novo ou galope

(AAP); no adulto, eco e ECG a cada 5 anos (SBP)

Turner Ecocardiograma (no RN, no 2°-3° dia Sem doenga: eco entre 9 e 11 anos, apos o fim do
de vida); ressonéancia cardiaca em até  crescimento ou na transi¢édo, e a cada 5-10 anos
12 meses nas diagnosticadas na no adulto; com fatores de risco, individualizado;
adolescéncia ou na idade adulta; incluir PA anual; aorta dilatada: betabloqueador ou
a origem das coronarias (Gravholt 2024)  bloqueador do receptor de angiotensina

Williams Avaliacéo por cardiologista, PA nos Cardiologia anual até 5 anos e depois a cada 2—
quatro membros, ecocardiograma com 3 anos; PA anual nos dois bragos; calcio sérico
Doppler, ECG (QTc); outras imagens se  a cada 4—-6 meses nos menores de 2 anos
pulsos diminuidos ou sopros vasculares  (GeneReviews 2023; AAP 2020)

Noonan Ecocardiograma e ECG Se normais: avaliagéo cardiaca pelo menos
anual até 5 anos e depois a cada 5 anos ou
conforme a clinica (GeneReviews 2025)

Marfan Ecocardiograma com medida da raiz Eco anual se estavel; mais frequente se
aortica em escore-z (= 2 = dilatagéo) crescimento rapido da aorta ou insuficiéncia
aortica importante; imagem de toda a aorta
(tomografia ou angiorressonancia) a partir do

adulto jovem (GeneReviews 2022)

22qg11 Ecocardiograma e ECG; calcio, PTH; Conforme a cardiopatia; calcio nas situagdes de
hemograma com linfécitos e estresse (cirurgia, infecgéo, puberdade);
subpopulagdes (imunologista) avaliagao imunoldgica antes de vacinas vivas

No exame de rotina: sopro, pulsos femorais, PA (com manguito adequado — bolsa = 40% da
circunferéncia do brago — e, no Williams e apds coarctagao, em mais de um membro), SpO2,
figado, curva de crescimento especifica da sindrome quando existir, sinais de apneia obstrutiva
(Down). Toda sincope nessas criangas exige ECG e cardiologista (Williams, Noonan com

cardiomiopatia, Marfan).

Nao deixar passar: hipertensdo pulmonar no Down (cansacgo, SpO2 limitrofe, B2
hiperfonética), dissec¢ao da aorta no Marfan e no Turner, cardiomiopatia hipertréfica no Noonan
(sopro que aumenta em pé, sincope ao esforgo), hipocalcemia na 22q11.

Notificagao obrigatéria (compulséria) na DNV: a sindrome de Down (registravel pelo
diagnostico clinico), as demais sindromes cromossdmicas, as fendas orofaciais e as
cardiopatias congénitas identificadas ao nascer é anomalia congénita (CID-10, capitulo Q) e
deve ser registrada na Declaracdo de Nascido Vivo — campo 6 assinalado e descrigao
detalhada no campo 41, sem agrupar; no ébito fetal ou infantil, na Declaragéo de Obito
(Portaria GM/MS n° 10.175, de 23/01/2026; NT n°® 3/2026-SVSA/MS).
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Tratamento e seguimento

O pediatra garante o rastreio e as revisdes, cuida de vacinas, crescimento, sono e
desenvolvimento e coordena os especialistas; o cardiologista define intervengdes,

medicamentos e restricoes.
Cuidados especificos

- Down: a correcéo do defeito do septo atrioventricular e das CIV grandes é feita cedo, antes
da hipertenséo pulmonar — o pediatra nao deve aguardar "o bebé crescer" sem avaliagédo
cardioldgica. Vacinas do CRIE para trissomias (Manual dos CRIE 2023): influenza anual,
pneumococica (VPC20 pela NT 52/2026, sem VPP23 depois), varicela, hepatite Aem 2
doses e meningocdécica C — detalhes em Vacinagéo da crianga e do adolescente com
sindrome de Down (Imunizagdes). Nirsevimabe no SUS para menores de 2 anos com
sindrome de Down, durante a sazonalidade (independentemente de cardiopatia), e para
cardiopatas com repercussdao hemodindmica. Rastrear apneia do sono, que agrava a
hipertensao pulmonar.

« Turner: PA anual e tratamento precoce da hipertensao; aorta dilatada tratada com
betabloqueador ou bloqueador do receptor de angiotensina; atividade aerdbica regular para
todas, mas evitar esporte competitivo e musculagao intensa se dilatagdo grave
(escore-z > 3,5); avaliagcao cardiovascular completa antes de gestagao futura (Gravholt
2024).

- Williams: sedagéao e anestesia s6 com avaliagao prévia (anestesiologista, ECG,
manutencéao estavel da PA) — risco aumentado de parada cardiaca; tratar a hipertensao; na
hipercalcemia, a suplementagao de calcio e vitamina D é revista com o especialista; ECG
para QTc.

- Noonan: antes de cirurgias, histéria de sangramento, hemograma e avaliagcdo da
coagulacao (GeneReviews 2025); cardiomiopatia hipertréfica exige avaliagdo de esporte e
de risco de morte subita pelo cardiologista.

- Marfan: betabloqueador ou bloqueador do receptor de angiotensina desde o diagndéstico ou
diante de dilatagao progressiva; evitar esportes de contato, competitivos e exercicio
isométrico; evitar descongestionantes, vasoconstritores (triptanos) e
fluoroquinolonas; cirurgia da raiz adrtica considerada quando o didmetro se aproxima de
5,0 cm ou cresce 0,5-1,0 cm por ano (GeneReviews 2022).

« 22q11: vacinas de virus vivos (BCG, rotavirus, SCR, varicela) seguem o Manual dos CRIE
2023: n&o se aplicam na deficiéncia da imunidade celular (Tabela 9) — decisdo do CRIE
com o imunologista, apds as subpopulag¢des de linfocitos; o Manual nao fixa limiar, e a IDSA
(CD3 > 500/uL, CD4 > 500/uL, CD8 > 200/pL e resposta normal a mitégenos) serve de
apoio; na suspeita neonatal, discutir com o imunologista antes da BCG. Vacinas inativadas
seguem o calendario. Calcio e vitamina D conforme o endocrinologista; as orientagcdes sobre

hemocomponentes na cirurgia cardiaca sao do especialista.
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Medicamentos: betabloqueador e bloqueador do receptor de angiotensina (Marfan, Turner) e
anti-hipertensivos (Williams, Turner) séo prescritos e titulados pelo cardiologista. Para febre e
dor, os padroes do site (ndo alternar antitérmicos):

MEDICAMENTO DOSE INTERVALO DURAGAO OBSERVAGAO

Nirsevimabe IM <12 meses: 50 Dose Unica 12 e 22 SUS desde fevereiro de 2026;
(Down < 2 anos; mg (< 5kg)ou por sazonalidade dose adicional ap6s circulagao
cardiopatia com 100 mg (=5 sazonalidade extracorporea

repercussao) kg); 12-23

meses: 200 mg

Paracetamol 10-15 4-6h(max.5 Até48-72h Max. 75 mg/kg/dia e 4 g/dia; teto
mg/kg/dose doses/dia) sem por dose da apresentagéo
reavaliagéo (bulas: gotas 200 mg/mL max. 35

gotas, suspensdo 32 mg/mL
max. 15 mL e 100 mg/mL max.
2,5 mL abaixo de 12 anos;
comprimidos so6 a partir de 12
anos; nunca > 1 g/dose); risco
cumulativo de hepatotoxicidade

Dipirona 15 mg/kg/dose 6 h (max. 4 Enquanto N&o usar < 3 meses ou < 5 kg;
doses/dia) febre padrao do site (decisdo de
30/09/2026); SBP 2024 e MS:
15-25 mg/kg
Betabloqueador ou Conforme — Continuo Nao suspender; no Marfan, evitar
bloqueador do cardiologista descongestionantes e
receptor de fluoroquinolonas

angiotensina
(Marfan, Turner com
aorta dilatada)

Quando encaminhar ao pronto-socorro ou internar

« Insuficiéncia cardiaca com desconforto em repouso, ma perfusao, cianose ou SpO2 baixa.

- Dor toracica, dorsal ou abdominal subita e intensa em Marfan ou Turner (suspeita de
disseccao da aorta), sobretudo com sudorese, palidez, assimetria de pulsos ou de PA.

- Sincope, especialmente ao esforgo, ou palpitagdes sustentadas (Williams, Noonan com

cardiomiopatia hipertrofica, Marfan).
- Hipocalcemia sintomatica (tremores, tetania, laringoespasmo, convulsao) na 22q11.

« RN com choque, pulsos femorais fracos ou diferenca de PA entre membros superiores e
inferiores (coarctagao ou interrupgao do arco aértico canal-dependentes).
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- Emergéncia hipertensiva (Williams, Turner, coarctagao): PA = p95 + 30 mmHg ou > 180/120
mmHg, ou PA elevada com sintomas.

Como encaminhar

1. Monitorar FC, FR, SpO2 e PA (nos quatro membros se possivel).
2. Oxigénio se desconforto ou SpO2 baixa; posicao semissentada na dispneia.

3. Suspeita de dissecgado: repouso absoluto, evitar esforgo, ndo administrar vasoconstritores;
analgesia e transporte imediato.

4. Hipocalcemia com convulsao: tratar a crise conforme o protocolo de estado de mal (crise

= 5 min) e transportar — a reposigao IV de calcio é hospitalar, com monitorizagao.

5. SAMU (192) e contato com o hospital, de preferéncia o que acompanha a crianga; informar
a sindrome (anestesia no Williams, vacinas e hemocomponentes na 22q11).

6. Relatério com diagndstico genético, cardiopatia, ultimos exames (diametro aortico, eco),

medicamentos e alergias.

Orientacoes de retorno e sinais de alerta para a familia

» "Seu filho precisa de ecocardiograma no diagnéstico, mesmo sem sopro; traga o laudo nas

consultas."

« Down: "Cansaco e suor nas mamadas, respiragao rapida e peso parado podem ser do
coragao; ronco com pausas também merece avaliagdo."

» Turner e Williams: "Press&o medida pelo menos uma vez por ano." Williams: "Antes de
sedacao, anestesia ou cirurgia, avise que ele tem a sindrome."

- Marfan: "Evite futebol de contato, lutas e musculagéo pesada; ndo use descongestionante
nasal nem antibiéticos do grupo das quinolonas sem falar com o médico; dor forte e subita
no peito, nas costas ou na barriga é emergéncia."

« 22qg11: "N&o aplique vacinas de virus vivo antes da liberagcdo do imunologista; tremores,

caibras ou convulsdo podem ser calcio baixo."

» Pronto-socorro se: falta de ar em repouso, labios roxos, desmaio, coracao disparado, dor

toracica subita, convulsdo.
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7. Comparagao com as referéncias

SBP/MS (E AAP/AHA NICE HARVARD
SBC) (OXFORD / / JOHNS
CAMBRIDGE) HOPKINS
Down— Na Para todos, lido Sem diretriz Sem posicao Sem Sem
eco maternidade por especifica especifica posicao posicao
inicial ou agendado cardiologista localizada; localizada especifica especifica
para a alta; pediatrico, Oxford localizada localizada
nao repetirse  mesmo com Handbook
normal; adulto  eco fetal;
ecoe ECGa exame anual
cada 5 anos para valvopatia
(SBP 2020); no adolescente
SBC: sem (AAP 2022)
posicao
especifica
localizada
Turner Cariotipo em Diretriz Sem diretriz Sem posicéo Sem —
menina baixa internacional propria; segue  especifica posicao
(Biblioteca) 2024 a diretriz localizada especifica
(sociedades internacional localizada
europeias e
americanas):
€co ao
diagndstico,
ressonancia,
PA anual
Williams, Sem AAP 2020 — — — —
Noonan, documento (Williams);
Marfan especifico GeneReviews:
localizado eco e ECG ao
diagnéstico e
seguimento
periédico
22911 Hipocalcemia  Atualizagdo — — = =
neonatal internacional
(Biblioteca) 2023 e AAP
2025; IDSA:
vivas com CD3
e CD4 > 500,
CD8 > 200
(apoio; site
segue o CRIE
2023)
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SBP / MS (E AAP | AHA NICE HARVARD

SBC) (OXFORD / / JOHNS
CAMBRIDGE) HOPKINS

VSR Nirsevimabe AAP 2026: 22 Monoclonal SECPCC: — —

no SUS para temporada (8—  para grupos nirsevimabe em

Down < 2 19 meses) de risco defeitos menores

anos e inclui Down por com Down,

cardiopatas si sO 22911 ou

com (02/09/2026) imunodeficiéncia

repercussao

Leitura: as referéncias concordam no essencial — ecocardiograma no diagnéstico de toda
crianga com essas sindromes e seguimento cardiolégico com periodicidade definida por
sindrome e por achado. A diferenga mais relevante esta no Down: a SBP dispensa repetir o eco
normal e pede eco a cada 5 anos no adulto; a AAP prefere exame anual no adolescente com
eco guiado por sintomas. Para as demais sindromes, as recomendacdes vém de consensos
internacionais e do GeneReviews; SBP, NICE, AEP e SIP nao tém documento especifico
localizado.

PONTOS PRATICOS

1. Down: nenhum RN sai da maternidade sem ecocardiograma feito ou agendado
— mesmo com eco fetal normal.

2. Turner e Williams: meca a PA em toda consulta; Turner precisa de eco ao
diagndstico e reavaliagao da aorta ao longo da vida.

3. Williams: sedacéao e anestesia s6 com avaliacéo prévia; morte subita e parada
anestésica sao riscos reais.

4. Noonan: eco e ECG ao diagndstico, anuais até 5 anos; coagulacéo antes de
cirurgias.

5. Marfan: eco anual, medicamento para proteger a aorta, sem esportes de contato
e isométricos; dor toracica ou dorsal subita é disseccao até prova em contrario.

6. 22q11: defeito conotruncal com hipocalcemia ou fenda palatina é pista
diagnéstica; vacinas vivas s6 apos avaliagao imunoldégica.

8. Fontes

» Sociedade Brasileira de Pediatria, Departamento Cientifico de Genética. Diretrizes de
atencao a saude de pessoas com sindrome de Down, 2020. PDF
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do VSR (noticia de 02/09/2026). contemporarypediatrics.com

» Nesta Biblioteca: Avaliacdo Dismorfologica do RN; Baixa estatura; Calendario SBP
2026/2027 e PNI 2026; Sopro cardiaco, dor toracica e pressao arterial elevada.
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https://www.dsrf.org/wp-content/uploads/2022/07/2022-AAP-Health-Supervision-for-Children-and-Adolescents.pdf
https://academic.oup.com/ejendo/article/190/6/G53/7674241
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1249/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1124/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1335/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1523/
https://link.springer.com/article/10.1186/s13223-022-00693-z
https://www.analesdepediatria.org/es-recomendaciones-sociedad-espanola-cardiologia-pediatrica-articulo-S1695403323002217
https://saude.es.gov.br/Media/Orient.%20Cidad%C3%A3o/IMUNIZACAO-MANUAIS/CRIE%20-%20Informacoes%20para%20o%20site%20-%20atualizado%202023.pdf
https://www.cevs.rs.gov.br/upload/arquivos/202309/28112950-manual-crie.pdf
https://www.gov.br/saude/pt-br/centrais-de-conteudo/publicacoes/notas-tecnicas/2026/nota-tecnica-no-52-2026-cgici-dpni-svsa-ms.pdf
https://www.contemporarypediatrics.com/view/aap-expands-rsv-immunization-recommendations-for-high-risk-children
https://www.neonatologia.com.br/

Conteudo de carater educativo, sem substituir a avaliagdo médica individual. Critérios, doses e condutas séo

referéncia e devem ser confirmados em protocolo/bula atualizados, individualizados e conduzidos sob
especialista.
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