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Prevaléncia das Cardiopatias Congénitas em pacientes com Sindrome de Down
da cidade de Pelotas/RS

1. INTRODUCAO

A Sindrome de Down (SD) é a anomalia cromossomial mais comum entre oS
neonatos"”. Foi descrita em 1866 por John Longdon Down e sua associacdo com a
trissomia do cromossoma 21 foi demonstrada subseqiientemente por Lejeune em 195922,
Em 1960 e 1961, Polani e Clarke observaram sua associacdo com translocacdo e
mosaicismo®?.

Sua incidéncia na populagdo geral € de aproximadamente 1 em 600 a 1000
nascimentos, variando conforme a idade materna, podendo apresentar-se até como 1 em 30
nascimentos em maes com idade superior a 45 anos. No entanto Freeman et al, em um
estudo de base populacional, observaram nao haver relacdo entre a presenca de cardiopatia
congénita e a idade materna"'".

O risco de recorréncia € de 1% na populacio geral(l’z) . Aproximadamente 95% dos
portadores da Sindrome de Down apresentam trissomia primadria, os demais tem a forma de
translocagdo (5%) ou mosaico (2 a 3%)(4).

Seu diagnéstico é realizado, basicamente, pelo fenétipo do paciente (fécies
caracteristica), hipotonia generalizada e retardo no desenvolvimento, sendo confirmado
através da realizacdo de caridtipo. Outras malformag¢des mostram-se freqiientes, como:

~ .. . e, L . 5
alteracOes da tiredide, gastrointestinais, dsseas, oculares e hematologlcas( ),

Embora muitas das malformacdes citadas anteriormente possam definir o curso
clinico destas criancas, sdo as Cardiopatias Congénitas que influenciam diretamente, tanto
no progndstico, quanto na sobrevida® delas, sendo a maior causa de morbidade e
mortalidade nos primeiros dois anos de vida®?2".

A prevaléncia de anomalias cardiacas congénitas nos pacientes com SD € de 40% a
50%'"®. Nos tltimos anos, observou-se uma melhora significativa na expectativa de vida
deles, seja pelo diagnostico precoce ou pelos tratamentos cirtrgicos efetivos, exigindo um
melhor preparo clinico dos profissionais que cuidam destas criancas, bem como, suportes
adequados do sistema de satide!'?.

Metade dos portadores da SD apresentam defeito do septo atrio-ventricular
(DSAYV), o que raramente ocorre como uma cardiopatia isolada (2,8%) 79 Em um estudo
de dez anos de revisdo dos DSAVs, foi observada alta mortalidade quando relacionados a
sp 19,



Além do DSAV, a Comunicag¢do Interatrial (CIA), a Comunicacdo Interventricular
(CIV) e a Persisténcia do Canal Arterial (PCA) sdo freqiientes na SD. Nesses casos,
observa-se menor mortalidade e menores complicacOes associadas a estas patologiasm.

Existe uma grande divergéncia na literatura quanto a Cardiog)atia de maior
prevaléncia na Sindrome de Down. Alguns autores citam o DSAV (PIL1725.2D) enquanto
outros a CIV??.

Em estudo realizado no Brasil, Granzotti e col. observaram a presenca de um
numero significativo de criancas com Tetralogia de Fallot, doenga esta, pouco comum na
SD®. Em discordancia, outros estudos referem baixa incidéncia desta doenga nos referidos
pacientes ©.10)

Calderon-Colmenero e cols., em um estudo retrospectivo, demonstraram a
importancia de um diagndstico clinico precoce e posterior corre¢do cirurgica 1 Outros
artigos citam a existéncia de uma alta taxa de mortalidade no primeiro ano de vida (12), mas,
quando corrigidos cirurgicamente, apresentaram melhor sobrevida em relagdo aos que ndo
realizaram cirurgia @

Dados da literatura comprovam que os portadores da Sindrome de Down podem
apresentar anomalias pulmonares estruturais precoces (alteracOes de microvasculatura
pulmonar)'? seguidas de Hipertensdo Pulmonar, que em vigéncia de Cardiopatia
Congénita com fluxo sangiiineo esquerda-direita, produziria maior fluxo intrapulmonar
com piora da hipertensdo evoluindo para Hipertensdo Pulmonar Permanente (Sindrome de
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Eisenmenger), situacio esta irreversivel e incompativel com a vida"'”.

Quanto aos fatores de risco associados a mortalidade, varios estudos determinaram
as cardiopatias congénitas como os mais prevalentes, seguidos pelas anomalias do trato
digestivo e leucemia ®*'*'”). Sabe-se que, quanto mais tardiamente ocorrer a indicagdo
cirdrgica da cardiopatia congénita, pior serd o progndstico da crianca'®.

Na cidade de Pelotas, observa-se a inexisténcia de dados relacionados as cardiopatias
congénitas dos pacientes com SD, situagdo esta de alta prevaléncia, visto que vdrios
pacientes consultam tardiamente, muitas vezes, impossibilitando a realizacdo de corre¢ao
cirirgica e aumentando a morbidade e mortalidade.

Este estudo pretende identificar a prevaléncia das cardiopatias congénitas nos
pacientes com SD da cidade de Pelotas, descrevendo os tipos mais freqiientes, relatando os
fatores associados e determinando seu curso clinico.



2.  Revisao bibliografica

2.1 Critérios de inclusao

Estudos com portadores de Sindrome de Down com Cardiopatia Congénita.

2.2 Critérios de exclusao

Estudos cujos enfoques fossem outros problemas de saide do paciente com
Sindrome de Down, como por exemplo: leucemia, hipotireoidismo, hipotonia, etc.

2.3 Bases eletronicas pesquisadas

Realizou-se pesquisa em diversas fontes de dados, com o objetivo de identificar

estudos relevantes sobre o tema “Sindrome de Down com Cardiopatia Congénita”.

e Medline (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/PubMed)

e  Web of Science (http://www.periodicos.capes.gov.br)

¢ Bireme (http://www.bireme.br)

e Lilacs (http://www.bireme.br)

e Scielo (http://www.periodicos.capes)

® (Cochrane (http://www.cochrane.br)




2.4 Descritores utilizados

#1 Down Syndrome
#2 Down’s Syndrome
#3 Sindrome de Down
#4 Sindrome de Down

Descritores agrupados

#5 Congenital heart disease

#6 Pediatric heart disease

#7 Congenital cardiac disease

#8 Congenital heart defects

#9 Congenital cardiovascular defects
#10 Congenital heart malformations
#11 Congenital cardiopathies

#12 Congenital cardiac lesions

#13 Cardiopatia congénita

#14 Cardiopatias Cogénitas

#15 Doenga Cardiaca Congénita

#16 Prevalence
#17 Incidence
#18 Cross-sectional

(#1 or #2 or #3 or #4) and (#5 or #6 or #7 or #8 or #9 or #10 or #11 or #12 or #13 or #14 #15) and (#16 or #17 or #18)

2.5 — Outras bases pesquisadas

Livros textos

Referéncias dos Artigos encontrados nas bases eletronicas

Sites da internet

Tabela de resultados das buscas:

Tabela 1. Resultado da revisao bibliografica.

Total de artigos
Base de dados N° resumos obtidos relevantes
Medline 132 45
Lilacs 23 15
Livros texto 4 4
Referéncias de Artigos 50 43
Sites da Internet 15 4
TOTAL 224 111




2.5 Artigos identificados como relevantes.

A tabela abaixo mostra os artigos obtidos até 0 momento.

Tabela II. Artigos avaliando Cardiopatia Congénita em pacientes com Sindrome de Down.

Autores Meétodos N/ Limitacoes
Principais Resultados
Hayes C, et al Estudo retrospectivo n=326
1997
Irlanda
Ferencz C, et al Estudo de caso- controle n (casos) =2102 (cardiopatas)

n (controles) = 2328 (ccas normais)
1989
- casos: 26,8% malformacdes ndo-cardiacas

USA 12,9% cardiopatia + anormalidades cromossomicas
10,4% SD + cardiopatia

- controles: 3,6% malformagdes ndo-cardiacas
0,1% cardiopatia + anormalidades cromossdmicas

- 5,47/10000 cardiopatia + alteragdo cromossomica
-4,37/10000 cardiopatia + SD: 4,33 SD brancos
(com significancia) 3,70 SD nao-brancos

- sexo e raca para outras alteracdes cromossdmicas, cardiopatia isolada e o
grupo controle — sem significancia

- comparou c¢as com cardiopatia isolada x SD e x outras cromossomopatias
DSAV -60,1% SD (79% DSAVT)
2,8% cardiopatas isolados (40% DSAVT e 60% DSAVP)

CIA/CIV/PCA -28% SD
38% cardiopatas isolados

alt. VSVE - 3,2% SD
21% cardiopatas isolados

alt. VSVD - 1,1% outras cromossomopatias
15,2% cardiopatas isolados

Torfs CP, Estudo caso-controle n (casos)= 2894 SD Tem perda de
Christianson RE n (controles)= 2490437 normais 6669 (0,26%)
pac. (sem
1998 - DSAVT cardiopatia mais comum SD justifica-la)
- CIA/CIV sa@o mais comuns SD que em cgas sem SD
USA - T4F tem alta prevaléncia SD
Kallen B, et al Estudo retrospectivo n=5581 SD Tem perda 10
(0,18%) pac
1996 - usou modelo hierdrquico para definir as cardiopatias mais graves (sem justifica-
- 1554 Franga; 1877 Itdlia; 2140 Suécia la)
Suécia - cariétipo: 70%
Itdlia 3678 (94,7%) Trissomia 21
Franca 135 (3,5%) translocagdo




71 (1,8%) mosaico
- 26% Sd + cardiopatia
23% Franga; 21% Itélia; 32% Suécia
- DSAVT (39%) mais comum
- CIV (28%)
- CIA (7%)
-T4F e PCA (3 a4%)
- 28% sem diagnostico cardioldgico especifico
19% Suécia; 25% Francga; 44% lItalia
- sexo predominante masculino (p<0,001)

Khoury MJ, Erickson
ID.

1992

USA

Estudo retrospectivo
(1968-1989)

n=532

compara sd Down x CC

# observa um aumento das CC conforme aumenta o ano e extratifica raca,
sexo, idade materna, hospital de nascimento, peso de nascimento e idade
gestacional

Jacquez, Marisela, et
al

1992

Santo Domingo

Estudo retrospectivo
n=108

compara CC x Sd Down

# observa cardiopatias mais frequentes em sd Down

Velasco Sanchez,
Raul; et al

1987

México

Estudo retrospectivo

n=1839
(sd n=63)

compara CC x Sd
Genéticas

# compara sd Genéticas com tipos de cardiopatias com énfase em sd

Morales T., Luis
1995

Panama

Estudo retrospectivo
n= 62

compara CC x Sd Down

# determina freqii€ncia e tipos de cardiopatias congénitas

Granzotti, Jodao
Antonio; et al

1995

Brasil

Estudo retrospectivo
n =86

compara sd Down x
Cardiopatia congénita

# observa a incidéncia das principais cardiopatias e fatores de risco(idade
materna)

Boy, Raquel;et al
1995

Brasil

Estudo retrospectivo
n=165
compara sd Down x

analise clinica citogenética
e epidemioldgica

# observa o diagndstico clinico e patologia associadas

Mosquera, Amparo;
et al

2000

Equador

Estudo retrospectivo
n=90

compara sd down x cc

# observa incidéncia cc em sd down + tipos de cardiopatia

10




Siegert, Victor; et al
2002

Venezuela

Estudo prospectivo,
longitudinal

(janeiro 1982 — dezembro
1997)

n=114

compara sd down x cc

# demonstra incidéncia, prevaléncia, tendéncia a cardiopatia, tipo de
cardiopatia

Ribeiro, Luciana M. Estudo longitudinal # observa caracteristicas epidemioldgicas, e infecgdes recorrentes dos pac
A.;etal com sd down
n=45
2003
compara caracteristica
Brasil epidemioldgicas, clinicas
e laboratoriais + infecgdes
recorrentes x sd down
Laursen HB. Estudo retrospectivo - 144 pacientes (56%) tinham cardiopatia - perdeu 64 pac
- 41 meninas e 39 meninos (ndo diz pq)
1976 n=2380 - menor 2 anos e maior 12 anos
- média idade: 39 meses
Dinamarca - 49 cca (61%) eram < 12 meses
- 76 pacientes obtiveram diagndstico de cardiopatia congénita
48 cateterismo
19 necropsia (sem cateterismo prévio)
9 exame fisico
- 4 casos ndo obtiveram diagndstico por 6bito sem necropsia
- CIV (49%)
-DSAV T (19%)
- estuda hemodindmica dos pacientes
Greenwood RD, Estudo retrospectivo # observa curso clinico, tipos de cardiopatia congénita e mortalidade dos pac
Nadas AS. com sd down e cc
n=230
1976
compara sd down com cc
Inglaterra X curso clinico
Park SC, et al Estudo retrospectivo # observa clinica, cateterismo, cirurgia e dados de autdpsia, tipo de
cardiopatia e mortalidade.
1977 n=251
? compara sd down x cc
Murdoch JC. Estudo ? # observa pacientes com cc e sd down e morbidade
(1981)
1985
n="?
?

compara pac com sd down
e cc X morbidade

Bell JA, et al
1989

Australia

Estudo retrospectivo
(1976-1985)

n=7?

compara sd down x curva
de sobrevida e causa de
morte

# compara curva de sobrevida com idade materna, sexo, local de
nascimento, tipo de cardiopatia e causa de morte dos pacientes com sd down

Mikkelsen M, et al
1990

Dinamarca

Estudo retrospectivo
(1980-1985)

n=278

# observa uma coorte avaliando incidéncia, sobrevida e mortalidade dos
pacientes com sd down

11




compara incidéncia,
sobrevida e mortalidade x
sd down

McGrother CW,
Marshall B.

1990

Inglaterra

Estudo retrospectivo

n=7?

compara sd down x
incidéncia, sobrevida e
morbidade

# foram observados a incidéncia, sobrevida e morbidade dos pac com sd
down

Pinto FF, et al
1990

Portugal

Estudo retrospectivo
n=277

compara sd down X sexo

# observa distribuicao de sd down com cc nos diferentes sexos

Wells GL, et al

Estudo retrospectivo

# observa tipos de cc dos pacientes com Sd. Dowm

1994 n=118

Birmingham compara Sd. Dowm x cc

Christianson AL. Estudo prospectivo # observa a presenca de sd down com cc observando as caracteristicas
clinicas e o atraso diagnéstico

1997 n=>55

Africa do Sul

observa sd down em
negros x caracterisrtica
clinica e atraso

diagnéstico
de Rubens Figueroa Estudo longitudinal # determina a incidéncia, tipos de cardiopatia congénita e curso clinico dos
J,etal retrospectivo, pacientes com Sd Down e compara com dados de outros paises

2003

México

observacional descritivo
n=275

compara sd Down x CC

Shah OS, et al
2004

Canada

Estudo retrospectivo
n=17

compara HPP s/CC x Sd
Down

# acompanhamento clinico HPP, em pacientes com Sd Down s/ CC

Calderon-Colmenero
J,etal

Estudo retrospectivo

n= 37 (SD + CC + correcdo cirirgica)

- analisou: sexo, tipo de cardiopatia e cirurgia, idade na cirurgia, pressdo

2004 pulmonar pré e pds-op, duragdo VM, dias UTI e dias até alta, complicacdes
e mortalidade.
Meéxico
- 22 (59,7%) meninas; 15 (40,5%) meninos
- média idade: 2 anos 8 meses (2 meses-17 anos)
- CIV (35%); CIV + PCA (5 pac)
-DSAVT - (16%); DSAVT + T4F (1 pac)
-PCA (32%)
- T4F (3 pac)
- CIA (2 pac)
- Cate (43%)
- HP (34 pac)
6 leve; 5 moderada; 23 severa (71,8%)
Stos B, et al Estudo retrospectivo n=73
2004 - DSAVT (50,6%)
Franca - 5 pac morreram PO (todos DSAVT)

12




- 2 pac morreram causa ndo-cardiaca

- 2 pac reoperaram

- 51% lesao residual minima, assintomaticos

- 38% lesao residual média

- 3% lesdo residual grave

- 1 seqiiela neuroldgica da cirurgia

- complicagdes pés-operatdrias
Hipertensao Pulmonar — 4,5%
Quilotérax — 3%
Choque séptico — 3%
Bloqueio A-V completo — 3%
Complicagdes neuroldgicas-3%
Trombose femural — 1,5%

Day SM, et al
2005

USA

Estudo retrospectivo?
(1988-1999)

n=14781
compara sexo, idade, etnia

e outros fatores x
mortalidade

# 600 pac. morreram durante o estudo

# média idade acompanhamento= 14 ano e 8 meses

# pretos tiveram maior risco que brancos, hispanicos e asidticos (RR=1.5)
# mortalidade foi maior para cardiop. Congénita

Dunlop KA, et al
2004

Inglaterra

Estudo retrospectivo
(1990-1999)

n= 106

compara exame clinico,
fatores morfoldgicos,
manejo e evolug@o x
DSVAT (com e sem SD)

#50 (47%) pac DSAVT c/ card. complexa

#57 (54%) Sd. Down

# 81% corregdo cirtrgica

# 69 (65%) tinham defeitos nao-restritivos e 45 eram SD

# 36 pacientes tinham card. complexa — 10 morreram s/ corr. Cirug.
# mortalidade cirug. 9,5% c/ SD e 14,3% s/ SD

# média acompanhamento: 3,5 anos

# 23% tinham lesdes residuais

# conc: mortalidade foi maior DSAVT ¢/ CIV n@o-restritiva

# pac s/ SD tiveram mais complicagdes PO

# metade dos defeitos com CIV restritiva fechou espontaneamente

Al-Hay AA, et al

Estudo retrospectivo
(jan 1986-dec 1998)

#106 Sd. Down
# 37% cariétipo normal

2003 # 4 outras sindromes
n= 147 # 108 correcdes cirlirgica primdria

Inglaterra # 19 bandagem AP
Compara evolucao # 20 tinham associados T4F
cirdrgica, identifica fatores | # média 1° reparo: 4,5 anos
de risco para mortalidade # técnica 2 patchs: 88%
hospitalar e re-operacao # conclusoes: duplo orificio valvar ¢ um grande fator de risco para morte
apos corregdo total de
DSAVT

Yang Q, et al Estudo retrospectivo # média idade da morte: 25 anos em 1983 e 49 anos em 1997
(1983-1997) # aumento 1,7 anos/ano

2002 # causas morte: card. congénita, deméncia, hipotireoidismo, leucemia
n= 17897

USA

mortalidade e co-
morbidade x Sd. Down

Leonard S, et al

Estudo retrospectivo
(1980-1996)

# mortalidade maior em mulheres
# nao houve signif. quando comparadas ccas drea rural ou urbanas

2000
n="7?
Austrdlia
compara sobrevida x sd.
down
Narchi H. Estudo prospectivo ? # estuda a validade do ECG como rotina neonatal nas primeiras 48 horas de

vida do paciente com sd de Down para diagndstico de cardiopatia congénita

13




1999

Arabia Saudita

n= 37

compara ECG x
Diagnostico de cardiopatia
congénita em Down

Freeman SB, et al
1998

USA

Estudo Retrospectivo
n= 243

compara sd down x tipos
de cardiopatias

# estuda prevaléncia dos tipos de cardiopatias congénitas

14




3. Modelo Teoérico

Foi construido um modelo tedérico com base na literatura, levando em conta a

relacdo hierdrquica entre as varidveis (Figura I).

No primeiro nivel encontram-se os fatores demograficos e os socioecondmicos.

Essas varidveis podem sofrer a influéncia de outras do mesmo nivel e agir diretamente

sobre o desfecho. O desfecho é o diagnéstico de Cardiopatia Congénita e suas

caracteristicas.

Figura I — Modelo Teorico para Cardiopatia Congénita e Sindrome de Down

Fatores Demograficos
Idade Materna
Idade Paterna

Idade

Fatores Socioeconomicos
Renda familiar
Escolaridade Materna
Escolaridade Paterna

Cor
Sexo

Diagnoéstico de Cardiopatia

Congénita em Sindrome de Down

15




4. Objetivos

4.1 Geral

Identificar as cardiopatias congénitas em pacientes portadores de Sindrome de
Down nascidos e residentes na cidade de Pelotas, no periodo de janeiro de 2000 a dezembro

de 2005.

4.2 Especificos

e determinar a prevaléncia de cardiopatia congénita nos pacientes com Sindrome
de Down.

e descrever os tipos mais freqiientes de cardiopatias congénitas.

e avaliar a distribuicio das cardiopatias congénitas conforme varidveis
socioecondmicas e demograficas.

e descrever o momento, bem como, o profissional que identificou a cardiopatia

congenita.

5. Hipoéteses

e cerca de 60% dos pacientes com Sindrome de Down t€ém Cardiopatia
Conggénita.

® 0 sexo feminino apresenta maior prevaléncia de Cardiopatia Congénita que o
masculino

e acardiopatia mais freqiiente é o Defeito do Septo Atrio-Ventricular de forma
Total

e apesar da importancia do diagnostico precoce (ao nascimento), ele ainda nao

¢ freqiiente.

16



6. Justificativa

Nos tultimos 20 anos, tem-se observado que o diagnoéstico de cardiopatia congénita é
realizado com uma precocidade cada vez maior, principalmente em pacientes com
Sindrome de Down. Isso deve-se a alta prevaléncia de cardiopatias congénitas nestes

pacientes e a necessidade da realizacdo de um diagnodstico e tratamento precoces.

Cabe ressaltar que muitos destes pacientes ndo apresentardo qualquer sinal ou
sintoma nos primeiros dias de nascimento, muitas vezes recebendo alta hospitalar sem

investigacdo cardioldgica.

Nos ultimos cinco anos, a média de nascimentos em Pelotas foi de 4800 nascidos-
vivos. Sabe-se que a prevaléncia dos pacientes com Sindrome de Down na populagdo em
geral ¢ de 0,1-0,2%. Portanto, estima-se que em Pelotas, nascam em torno de oito

pacientes/ano.

A necessidade de diagnosticar a cardiopatia congénita precocemente, programar o
tratamento cirurgico, quando indicado, e acompanhar o curso clinico da doenga torna-se
mandatorio, objetivando a melhora na sobrevida destes pacientes, diminuindo a mortalidade

e os gastos com internagdes secunddrias a cardiopatia.

7. Metodologia

7.1 Delineamento

Seréa realizado um estudo transversal.

Os pacientes serdo identificados através do banco de dados de pacientes nascidos
com malformagdes congénitas na cidade de Pelotas, cedido pelo Prof. Dr. Gilberto Garcias,
do registro de Ecocardiograma da Clinica Angiocor, do registro dos pacientes atendidos no
Ambulatério de Cardiologia Pedidtrica da Universidade Federal de Pelotas e no
Ambulatério de Cardiologia Pediatrica do Hospital Beneficéncia Portuguesa de Pelotas, do

registro de prontudrio do Consultério de Cardiologia Pediatrica da Dra. Luciana Thomaz
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Vilas Boas, dos registros no CERENEPE, SINASC, APAE e AFAD, sendo estas todas as

fontes de dados de Pelotas.

7.2 Populacao-alvo

A populacio-alvo serd constituida pelos pacientes nascidos e residentes em Pelotas,

RS, portadores de Sindrome de Down, no periodo de Janeiro de 2000 a Dezembro de 2005.

7.3 Tamanho da amostra

O tamanho da amostra deve contemplar todos os pacientes nascidos e residentes em
Pelotas, no periodo de Janeiro de 2000 a Dezembro de 2005, que sejam portadores de
Sindrome de Down.

Estimando a ocorréncia de cerca de 4800 nascimentos/ano, serdo aproximadamente
8 pacientes/ano, num total de 48 (0,1-0,2%) criangas com Sindrome de Down, nascidas e

residentes em Pelotas, neste periodo.

7.4 Amostragem

No estudo serdo incluidos todos os pacientes com Sindrome de Down nascidos e

residentes em Pelotas, no periodo de Janeiro de 2000 a Dezembro de 2005.

7.5 Definicao do desfecho

Serdo considerados pacientes portadores de Cardiopatia Congénita todos aqueles

que possuirem Ecocardiograma ou descricao cirdrgica de cardiopatia congénita, definindo o

diagnéstico.
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7.6 Variaveis

® dependente — cardiopatia congénita

® independentes — idade materna na gestagdo

7.7 Instrumentos

idade paterna na gestagcdo
escolaridade materna
escolaridade paterna

renda familiar

gestacoes

abortos

idade do paciente

cor

sexo

cariétipo

idade do diagnéstico cardioldgico
quem levantou a suspeita da cardiopatia
tipo de cardiopatia
procedimentos realizados

idade da cirurgia

internagdes prévias

outras malformacdes/patologias

medicamentos em uso

A coleta de dados sera feita através de questiondrio estruturado, pré-

codificado e testado, contendo perguntas que contemplem as varidveis propostas. O

questiondrio € individual e serd aplicado as maes dos pacientes. Os entrevistadores serdo

dois estudantes de medicina, que fardo uma visita ao domicilio e aplicardo o questiondrio.
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7.8 Logistica

O trabalho de campo sera realizado por uma supervisora e por dois alunos do curso
de medicina, previamente treinados. Os entrevistadores fardo visitas as casas dos pacientes,
entrevistando todas as maes cujos filhos sejam portadores de Sindrome de Down, nascidos
de janeiro de 2000 a dezembro de 2005. Qualquer perda que, por ventura, venha a ocorrer
devera ser descrita. Os questiondrios serdo codificados pelos proprios entrevistadores, com
caracteres padronizados. A supervisora revisard os questiondrios e fard a codificacdo das
perguntas abertas.

Os questiondrios serdo revisados individualmente, a medida que forem entregues,
sendo que as dividas ou problemas de preenchimento deverdo ser esclarecidos com o

entrevistador.

7.9 Selecio e treinamento dos entrevistadores

A selecdo dos entrevistadores ocorrerd a partir de candidatos que se apresentarem
voluntariamente em data marcada para reunido. A divulgacdo da selecdo ocorrerd através
de convite de professores em sala de aula e de divulgacdo pelos préprios alunos.

Através de treinamento com duragdo de cinco dias, constando de reunides com
discussdo da metodologia e logistica, leitura dos questiondrios e do manual de instrucdes,
serdo selecionados dois entrevistadores. Serdo feitas simulagdes de entrevistas, em que
pessoas do grupo funcionardo alternadamente como entrevistadores e entrevistados,
visando a familiarizacdo com o questiondrio e a uniformidade no modo de formular as
perguntas, servindo, também, para observar o comportamento dos entrevistadores diante de
adversidades que possam ocorrer. Serdo treinados mais candidatos para que os suplentes

possam suprir qualquer desisténcia que venha a ocorrer durante o trabalho.
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7.10 Estudo piloto

O estudo piloto serd realizado através de entrevistas aplicadas a maes de pacientes
hospitalizados na Enfermaria Pediatrica do Hospital Universitario Sdo Francisco de Paula
(HUSFP), sem diagnéstico de Sindrome de Down para avaliar a qualidade e o
entendimento das questdes. Os entrevistadores, apds a entrevista, codificardo os
questiondrios, depois, 0s mesmos serdo entregues para revisao, discuss@o e, se necessdrio,

reformulacdo das perguntas.

7.11 Controle de qualidade

Constard de um pré-teste dos questiondrios, manual de instrucdes, revisao dos
questiondrios e re-visita a uma amostra aleatéria de 10% da populacdo, com aplicacdo de

um questiondrio sintetizado para avaliar a qualidade e veracidade dos dados coletados.

7.12 Processamento e analise de dados

Incluird a codificagdo, revisdo, digitacio e limpeza dos dados. No programa Epilnfo
6.02, serdo preparados arquivos de entrada dos dados, serdo feitas duas digitagdes, com o
objetivo de realizar uma posterior comparacdo entre elas, para, dessa maneira, garantir
maior qualidade dos dados. Serd feita, também, uma checagem automdtica dos dados no
momento da digitacdo com o uso do programa CHECK do Epilnfo. Serdo feitas duas
cOpias, atualizadas sistematicamente, de todos os dados.

O processo de andlise constard das andlises univariada, bivariada e multivariada
através de regressdo logistica (SPSS 10.0), com base na hierarquia determinada pelo

modelo tedrico.
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e andlise descritiva ou univariada: tem como objetivo obter
freqiiéncias de todas as varidveis de interesse e examinar suas
distribuicdes.

¢ andlise bivariada: teste de associacdo entre varidvel independente e
desfecho.

e andlise multivariada: andlise do efeito conjunto das varidveis
independentes sobre o desfecho realizada através da regressdao
logistica ndao-condicional, baseada no modelo tedrico. Em cada nivel
serdo mantidas as varidveis com nivel de significancia de p< 0,20, a
fim de avaliar o efeito de possiveis fatores de confusdo. No modelo
final, permanecerdo como significativas as varidveis cuja associacao

tenham valor de p< 0,05.

7.13 Aspectos éticos

O presente projeto de pesquisa serd levado a aprovacdo pelos: Comité de Etica em
Pesquisa da Santa Casa de Misericordia de Pelotas. As maes assinardo o termo de
consentimento pds-informado para a realizagdo das entrevistas (Anexo I). Garantir-se-4 a
confiabilidade das informagdes coletadas.

Os pacientes, sem investigacdo cardioldgica, serdo encaminhados ao Ambulatério
de Cardiopediatria da Universidade Federal de Pelotas para serem avaliados através de

exames fisico e complementares, sem Onus algum aos familiares.

8. Divulgacao dos resultados

Os dados serdo divulgados de duas formas: como artigo cientifico que serd enviado
para apreciacdo em revista especializada da drea e como uma matéria jornalistica para ser
publicada em jornal local, com o objetivo de atingir a populagdo em geral, as autoridades

locais e os 6rgdos envolvidos na defini¢do de politicas sociais e de saude.
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9. Cronograma

Atividades Inicio Término

Revisao bibliografica Marc¢o/2005 Maio/2006

Selecio e treinamento Novembro/2005 Novembro/2005
Estudo piloto Novembro/2005 Novembro/2005
Trabalho de campo Dezembro/2005 Marc¢o/2006
Processamento e analise de dados | Dezembro/2005 Maio/2006
Redacao de artigo Junho/2006 Julho/2006

Defesa de tese Agosto/2006 Agosto/2006
Divulgacio dos resultados Agosto/2006 Agosto/2006

10. Orcamento

O quadro abaixo mostra o orcamento para a realizacdo do projeto. Nao houve

financiamento para o mesmo,

disponibilizados pela mestranda que realizard o estudo.

sendo que OS recursos para sua CXGCUQQO serao

Itens Custo mensal Tempo Custo Total (R$)

Material

Xérox de questiondrios 04 m 50,00
Material para entrevistadores - - 10,00
Material para impressao/digitacao - - 150,00
Subtotal - - 210,00
QOutros

Transporte 70,00 04 m 280,00
Comunicagdo 25,00 04 m 100,00
Subtotal - - 380,00
Total - - 590,00
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ANEXO 1

Declaracao de Concordancia
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UNIVERSIDADE QATOLICA DE PELOTAS
MESTRADO EM SAUDE E COMPORTAMENTO
AVALIACAO DA SAUDE MATERNO INFANTIL

Declaracao De Concordancia

O abaixo assinado, pai ou mae de
concorda em participar do estudo '""Avaliacao das Doencas Cardiacas na Sindrome de
Down'', estando plenamente ciente e de acordo com as seguintes premissas:

1. Sua participacao no estudo incluira responder um breve questionario dando
informacoes sobre o seu filho.

2. Se o seu filho nio possui exame do coracio, ele podera ser encaminhado ao
Ambulatério de Cardiopediatria para ser examinado, sem qualquer custo.

3. A participacao das familias é totalmente gratuita.

4. Todas as informacoes fornecidas a equipe de estudo serao estritamente
confidenciais, e as criancas e suas maes serao identificadas através de um
nimero de série.

5. A familia tem pleno direito de desistir de participar do estudo a qualquer
momento, bastando para isto, comunicar esta decisio a equipe de

entrevistadores.

6. A equipe de supervisio do estudo coloca-se a disposicao das familias, para
quaisquer esclarecimentos que sejam necessarios.

De acordo

Nome:

Assinatura:

Luciana Thomaz Vilas Boas — CRM 22482

Telefone para contato: 32836085/81148894
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ANEXO II

Questionario
e
Manual de Instrucoes
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UNIVERSIDADE (;AT()LICA DE PELOTAS
MESTRADO EM SAUDE E COMPORTAMENTO

Prevaléncia das Cardiopatias Congénitas em pacientes com Sindrome de

Down da cidade de Pelotas/RS

Questionario:
1. Numero do Questionario: NQUEST___ _
2. Nome do responsdvel:
3. Nome do paciente:
4. Data de nascimento: / / DN__/ /_ ___
5. Sexo: (hM @2)F SEXO
6. Cor: (1) branca (2) negra (3) outra COR
Vamos comecar conversando sobre o seu parto.
7. Quantos filhos a senhora teve no parto desta <crianga>? MULTFIL
(1) Unico  (2) Multiplo2  (3) Multiplo3
Se vinico, pule para questdo 9.
8. Os dois tinham Sindrome de Down? SO
(1) sim (2) ndo (8) NSA (9) IGN
9. O parto foi normal ou cesariana? PART
(1) Normal (2) Cesariana (3) Outros: (9) IGN
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Agora vamos conversar um pouco sobre gravidez:

10. Quantas vezes a senhora ja engravidou, contando com esta
gravidez? Quero que conte todas as gravidezes, até as que nao
chegaram ao final.

____ vezes

11. Quantos filhos a Sra. tem?
___ filho(s)

12. A senhora ja teve algum aborto?
___abortos 00=Nio 99=IGN

Se ndo ou ignorado, pule para questdo 14

13. O aborto foi natural ou induzido?
() natural  (2) induzido (8) NSA (9) IGN

14. A Sra. teve algum filho que nasceu morto com sete meses ou
mais de gravidez? Quantos?
___ filhos 00=Nao 88=NSA 99=IGN

Agora vamos conversar sobre a gravidez do(a) <nome da
crianca>.
15. Quantos anos a senhora tinha quando ficou gravida dele(a)?
anos
16. A senhora fez alguma consulta de pré-natal durante a gravidez?
(1) Sim (2)Nao (9 IGN

Se ndo ou ignorado, pule para a questdo 22.

17. Quantas consultas de pré-natal a senhora fez? __ __
(88) NSA (99) IGN

18. Quantos meses de gravidez a senhora tinha quando comecou
seu pré-natal?
__  meses (88)NSA (99)IGN

NUMGRA __

NUMFIL

ABORTO___

TIPOAB

NATMORT __ _

IDGEST ___ _

CONSPN ___

NCONS__ _

TEMPGRA __
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19. Em algum momento do pré-natal foi comentado com a senhora
que seu filho tinha Sindrome de Down ou algum outro problema?

(1) Sim (2)Nao () NSA (9)IGN

Se ndo ou ignorado, pule para questdo 22.

20. Em que momento da gravidez lhe disseram que seu filho tinha

algum problema?
____meses (88) NSA (99) IGN

21. Como foi e com que exames lhe disseram isto (resultados):

(88 ) NSA (99) IGN

22. A senhora fez ultrassom durante a gravidez?
(1) Sim (2) Nao (9) IGN

Agora vamos conversar sobre a senhora e o pai da <crianca>.

23. Cor damae: (1) Branca (2)Preta (3) Outra

24. Qual é a suaidade? __ __ anos

25. Qual profissdo que a senhora exerce, no momento?

Com quem a senhora vive?

26. Com marido/companheiro (1) Sim (2) Nao

27. Com familiares (1) Sim (2) Nao
28. Com outros (1) Sim (2) Nao
29. Filhos (1) Sim (2) Néo

PROBPN

UsS

CORMAE ___

IDMAE __

PROFMAE ___

VIVMAR ___
VIVFAM ___
VIVOUT___
VIVFIL ___

TEMPROB __

[EXAMPN __
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30. Até que série a senhora completou na escola?
__série do __ grau (0 = sem escolaridade)

31. Cordo pai: (1) Branca (2)Preta (3) Outra (9) IGN
(99) IGN

32. Qual a idade do pai da <crian¢ca>? __ __ anos

33. Até que série o pai da <crian¢a> completou na escola?
__sériedo __ grau (0) sem escolaridade  (9) IGN

34. Qual € a profissdo que o pai exerce?

(99) IGN

Agora vamos falar um pouco sobre a renda da sua familia

35. No més passado, quanto receberam as pessoas da casa?

Pessoal R$ ___ _ _ _ pormés__ __,__ saldrios minimos

Pessoa2 R$ ___ _ _ _ pormés__ __,__ saldrios minimos

Pessoa3R$ __ _ _ _ _ pormés__ __,__ saldrios minimos

Pessoad R$ __ _ _ _ _ pormés__ __,__ saldrios minimos
00 = NSA

__, __salarios minimos
__, __salarios minimos

GRAUMAE __

CORPAI __

IDPAI __ __

GRAUPAI __

RENDA1 __ __,
RENDA2
RENDA3 __
RENDA4

OUTRENDI1_ _
OUTREND2_ _

SERIEPAI __

PROFPAI __

SERIEMAE __ __

| J——

| J——
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Agora vamos conversar sobre seu filho(a). Solicito que tenha
em maos os exames, internacoes e altas hospitalares do seu filho
até o momento.
37. Seu filho fez Caridtipo:
(1) sim (2) ndo (9IGN |CARIOT
Se ndo ou ignorado, pule para questdo 39.
38. Qual foi o resultado do cariétipo? RESCARIO
(1) trissomia 21
(2) mosaicismo
(3) translocagdo
(4) outras:
(8) NSA
(9) IGN
39. Seu filho realizou avaliacdo cardiologica? AVAL
(1) sim (2) ndo (9) IGN
40. Alguma vez foi comentado com a senhora que seu filho(a) [EXCARD
deveria fazer um exame cardiol6gico?
(1) sim (2) ndo (9) IGN
Se ndo ou ignorado, pule para questdo 53.
41. Quem comentou com a senhora? COMENT___
(88) NSA (99) IGN
42. Que idade seu filho(a) tinha quando encaminharam ele(a) para
avaliacdo do coragdo?
anos meses (88) NSA (99) IGN IDDIAG __
43. Quem solicitou a avaliac@o cardioldgica do seu filho(a)?
(O1) pediatra SUSPEIT __
(02) clinico geral
(03) geneticista
(04) outros:
(88) NSA
(99) IGN
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44. Como foi realizado a primeira avaliagdo cardioldgica do seu
filho(a):
(01) ele foi encaminhado ao cardiopediatra
(02) ele foi encaminhado ao cardiologista de adulto
(03) foram solicitados apenas exames
(04) solicitado exames e encaminhado ao cardiopediatra
(05) solicitado exames e encaminhado ao cardiologista de adulto
(06) outros:
(88) NSA
(99) IGN

45. A senhora lembra que exames foram solicitados para avaliar o
coragdo do seu filho?

(O1) eletrocardiograma

(02) ecocardiograma

(03) raio-x de térax

(04) eletrocardiograma + raio-x de térax

(05) eletrocardiograma + ecocardiograma

(06) raio-x de térax + ecocardiograma

(07) eletrocardiograma + raio-x de térax + ecocardiograma

(08) outros:

AVALIA___

EXAMES___

(88) NSA
(99) IGN

46. Seu filho fez algum Ultrassom/Ecocardiograma do cora¢io?
(1) sim  (2) ndo () NSA (9 IGN

Se ndo ou ignorado, pule para questdo 53.

47. Qual o resultado do Ultrassom/Eco do seu filho (conferir ECO)?
(01) Forame Oval pérvio
(02) Comunicagao Interatrial (CIA)
(03) Comunicagao Interventricular (CIV)
(04) Defeito Septo Atrio-Ventricular Total (DSAVT)
(05) Persisténcia do Canal Arterial (PCA)
(06) Outras:

[ECODIAG

TIPCARD ___ _

(88) NSA
(99) IGN
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48. O médico falou/indicou fazer cirurgia no coracdo do seu filho(a):

(1) sim (2) ndo (8) NSA (9 IGN

Se ndo, pule para questdo 53.

49. A cirurgia no coragdo do seu filho(a) foi realizada?
(1) sim (2) nao () NSA  (9)IGN

Se sim, pule para questdo 51.

50. Se ndo, porque a cirurgia ndo foi feita?

(88)NSA  (99) IGN

Apos responder esta questdo, pule para questdo 53.

51. Qual era a idade do seu filho quando fez cirurgia no coragao?
anos meses (88) NSA (99) IGN

52. Quantas cirurgias seu filho fez no coragao?
(88) NSA (99) IGN

53. Seu filho j4 internou no hospital?
(1) sim (2) ndo (9) IGN

Se ndo ou ignorado, pule para questao 56.

54. Quantas vezes seu filho(a) precisou internar no hospital?
- (88) NSA (99) IGN

55. Quais foram os motivos das internag¢des de seu filho(a):

(88)NSA  (99) IGN

CIRUR______

FEZCIR

IDCIR___

INTERN

NUMCIR___

NUINTER___

NAOCIR

MOTIVOl___
MOTIVO2___
MOTIVO3___ _
MOTIVO4___
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56. Seu filho(a) possui/possuia alguma outra doenca/malformacao:
(1) sim (2)nao  (9)IGN

Se ndo ou ignorado, pule para questdo 58.

57. Qual doenca/malformacdo seu filho(a) tem/tinha?

(88) NSA (99) IGN

58. Seu filho(a) toma/tomava algum remédio?

(1) sim (2) ndo (9) IGN

Se ndo ou ignorado, encerre a entrevista, agradeca e se despeca.

59. Qual remédio seu filho(a) usa/usava ?

(88) NSA (99) IGN
Para os pacientes que foram a 6bito.

60. Idade Obito: anos meses (88) NSA (99) IGN

61. Motivo Obito:

(88)NSA  (99) IGN

Entrevistador(a):

Data: / /

MALFOR

TIPMALF___

REMED

TIPREME___ _

IDOBIT___

MOTOBIT___

ENTREV
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UNIVERSIDADE QATOLICA DE PELOTAS
MESTRADO EM SAUDE E COMPORTAMENTO
Prevaléncia de Cardiopatia Congénita em pacientes com Sindrome de Down

Manual de Instrugoes

O entrevistador deverd apresentar-se a mde dando seu nome e curso universitario e
explicando-lhe que estd sendo feito um estudo sobre as criangas com Sindrome de Down da
cidade de Pelotas. Por isso, estd ali para conversar e conhecer um pouco sobre a crianga e
sua vida at¢ o momento. Deverd solicitar, entdo, seu consentimento em participar da
pesquisa. Este deve ser lido e dado para a mée assinar.

Apés o primeiro momento, o entrevistador devera solicitar que a made mostre a carteira de
nascimento da crianca. Se esta foi extraviada ou a mae se negar a mostrar, os dados deverao
ser coletados mesmo assim e, no final da entrevista, deverd ser colocado uma observagao.

Para o éxito deste trabalho, todas as maes deverdo ser entrevistadas, e de forma uniforme.
Por isso, passamos a detalhar a forma como o questiondrio deveré ser aplicado.

Na introduc¢do, e apds cada bloco de perguntas, estdo colocadas frases que facilitardo a
conversacdo. Estas frases sdo simples, o que possibilitard uma melhor interacdo com a
entrevistada, assim como orienta e deixa claro sobre o que sera falado logo a seguir.

Instrugdes Gerais

¢ Formule as perguntas exatamente como estio escritas.

¢ Quando houver divida sobre uma resposta, anote-a por extenso e consulte depois a
supervisora.

® Quando a mie ndo souber responder ou a informacdo ndo estiver disponivel,
complete com o c6digo 9, 99, 999 .... os campos de codificagdo.

® Quando houver instru¢des para pular de uma pergunta para outra mais adiantada,
complete com o codigo 8, 88, 888 ... os campos de codificagdo das perguntas que
nao forem aplicadas.

e Os campos da coluna da direita sdo reservados para a codificagdo dos dados. O
preenchimento desta coluna nunca devera ser feito durante a entrevista, os nimeros
deverdo ser claros e ndo rasurados.

® As frases em negrito, no inicio de cada bloco de perguntas, deverdo ser lidas
exatamente como estdo, pois servem para introduzir um novo assunto.

® ]eia sempre somente o enunciado de cada pergunta.

e (aso a mae ndo entenda uma pergunta, repita o enunciado e todas as alternativas,
tendo o cuidado de ndo induzir a resposta.

® (Quando uma resposta parecer pouco confidvel, anote-a e faca um comentdrio para
posterior discussdo com a supervisora.

® Naio deixe respostas em branco.

e Nas questdes qualitativas (resposta por extenso), anote sempre a primeira resposta
da mae.
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Instrugdes Especificas
1. O numero do questiondrio devera ser preenchido posteriormente.

2.3.A questdo 2 e 3 deverd ser preenchida com o nome completo do responsavel pelo
paciente (o informante) e o nome completo do paciente, de forma legivel .

4. A questdo 4 deverd ser verificada na carteira de nascimento dos pacientes ou
perguntado diretamente a mae.

5. A questdo 5 devera ser calculada posteriormente pelo entrevistador apos verificar a
data de nascimento da crianga.

6. Sobre a cor do bebé, devera ser respondida apds observacdo. Ex: pardo: (3) outra
Leia o enunciado deste bloco de perguntas. “Vamos comecar conversando sobre o
seu parto.”

7. Mudltiplo (2) significa parto gemelar, mdltiplo (3) para trés ou mais filhos neste

ultimo parto. E importante salientar que devem ser computados todos os nascimentos,
mesmo 0s natimortos.

Se o parto for Unico, marque (1) e passe para questiio n° 9

8. Se parto Multiplo,perguntar se as duas criangas nasceram com Sindrome de Down.

9. O entrevistador deverd investigar todas as informacdes que caracterizam um parto
cirirgico abdominal. Atentar para as referéncias da entrevistada sobre os procedimentos
de episiotomia e episiorrafia, férceps, etc, que ndo constituem parto cirirgico abominal
e sdo considerados como parto normal. Partos vaginais induzidos sdo considerados
“normais”.

Agora vamos conversar um pouco sobre a sua gravidez:

10. Perguntar a ma@e o ndmero de vezes que ela ficou gravida. Nao queremos apenas o
nimero de filhos vivos.

11. Nesta questdo deve-se atentar para o numero de filhos que nasceram vivos.

12. Considerar aborto, a gravidez que ndo chegou ao final.

Se nao teve aborto, pular para questao 14.
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13. Aborto natural: ocorrido de forma involuntéria.
Aborto induzido: ocorrido de forma voluntéria, seja pelo uso de medicamentos ou
nao.

14. Nesta questdo deve-se explicar a mde que sdo apenas os bebés que morreram
intradtero apds o sétimo més de gestacao.

Agora vamos conversar sobre a gravidez do(a) <nome da crianca>.

15. Se necessario, calcular com a mae a idade dela quando ficou gravida do paciente
com Sindrome de Down, perguntando sua data de nascimento.

16. Considerar consulta de pré-natal as visitas que a mae fez ao médico durante a
gravidez para avaliar a gestacdo.

\ Se a resposta for Nao, pule para a questao n° 22 \

17. Anote o nimero de consultas realizadas durante o pré-natal. Se a mae nao lembrar,
pergunte se ainda tem a carteira de pré-natal e conte o nimero de consultas. Caso ndo
tenha a carteira, tente aproximar o nimero (+ de 4 ou — de 4).

18. Questione a mae se ela lembra quando fez sua primeira consulta de pré-natal.

19. Pergunte a mae se, durante o pré-natal, algum médico comentou se havia alguma
alteracdo com o bebé ou algum exame alterado.

Se nao ou ignorado, pule para questao 22.

20. Pergunte a mde com quantos meses de gestagdo foi informado a ela sobre alteracdes
do bebé. Se ela ao lembrar tente aproximar e anote. Coloque * meses

21. Nesta pergunte, colete informagdes da mae sobre qual o profissional e que exame
sugeriu alteragdes com o bebé. Se necessdrio, peca que ela mostre os exames.

22. Nesta questdo, informe para mae o que € Ultrassom. Fale em Ecografia, o exame da
televisdo, o exame que vé€ o sexo da crianca, que vé o peso da crianga e se estd tudo

bem.

Agora vamos conversar sobre a senhora e o pai da <crianca>

23. Observe e anote.

24. Perguntar a idade da mae, em anos completos no dia da entrevista. Se a mae, por
exemplo, fizer aniversario dois dias apds a entrevista, deve-se considerar a idade

completa até o momento da entrevista.
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25. Descrever a profissdo exercida pela mae da <crianca>. Evite resposta simplista como
servigos gerais, nestes casos, perguntar “O que fazia?”, ou seja pedreiro, auxiliar de
enfermagem .... Serd codificado posteriormente.

26-29. Considerar as pessoas que moram na casa da mae. Empregadas domésticas ndo
devem ser consideradas como membros da familia, mesmo que morem no emprego. Em
“outros” considerar todas as outras pessoas que moram na casa, além do companheiro e
filhos. Em “filhos™ anotar somente aqueles que moram na mesma casa com a mae.

30. Anotar a tultima série concluida na escola. Ex. se a mae cursou até metade da &°
série do 1° grau, anotar 7% série. Se ndo chegou a terminar o 1° ano do 1° grau ou nunca
freqlientou a escola, responder com 0 série, 0 grau. Anos de pds-graduacdo serdo
somados aos anos da graduacgdo (3° grau).

31. Pergunte a mae qual a cor do pai da <crianca>.
32. Idem a 24.

33. Usar os mesmo critérios da pergunta 25. Aplicar esta pergunta, mesmo que o pai
ndo more na casa. Se a mae nao sabe a escolaridade do pai, responder com o c6digo 99.

34. Descrever a profissio exercida pelo pai da <crianca>. Evite resposta simplista como
servigos gerais, nestes casos, perguntar “O que fazia?”, ou seja pedreiro, auxiliar de
enfermagem .... Serd codificado posteriormente

Agora vamos falar um pouco sobre a renda da sua familia.

35. Perguntar quais as pessoas da casa que recebem saldrio ou aposentadoria e
responder nos itens correspondentes. Se a resposta for um determinado valor, faca a
conversao para saldrios minimos no momento da codificagao. Onde ndo houver salério,
responder com zeros e nunca com 8888, pois poderd ser confundido com um valor
salarial.

Importante: Considerar apenas a renda do més anterior. Por exemplo, para entrevistas
realizadas em 15 de marco, considerar a renda do més de fevereiro. Se uma pessoa
comegou a trabalhar no més corrente, ndo incluir o seu saldrio. O mesmo se aplica para
0 caso inverso, isto €, se uma pessoa estd atualmente desempregada mas trabalhou no
més que passou e ainda recebeu saldrio, inclui-lo no orcamento familiar. Se estiver
desempregado hd mais de um meés, considerar a renda do trabalho ou biscate atual.
Quando a mulher ndo souber informar a renda de outros membros da familia, tentar
aproximar ao mdximo, aceitando a resposta “ignorado” somente em ultimo caso. Nao
incluir rendimentos ocasionais ou excepcionais como exemplo, o 13° saldrio ou o
recebimento de indenizacdo por demissao.

36. Aluguel, pensdao e ajuda recebida em dinheiro de outras pessoas, devem ser
consideradas como outra fonte de renda.
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Agora vamos conversar sobre seu filho(a). Solicito que tenha em maos os exames,
internacdes e altas hospitalares do seu filho até o momento.

37. Esta resposta poderd ser respondida pela informagdo materna, apenas, pois a mae
poderd ndo ter mais o exame em maos. O ideal € que seja visto o exame.

Se a resposta for nao, pular para questao 39.

38. Esta resposta deverd ser respondida apenas se vocé estiver com o exame em maos,
pois a mde provavelmente nio saberd interpretar o exame.

39 e 40. As questdes referidas sdo de extrema importancia e deverd ser respondida pela
1* resposta da mae.

Se a resposta for nao, pular para questao 53.

41. Nesta questdo, devera ser anotado por extenso quem indicou a avaliagdo do coracio.
A questio serd codificada posteriormente.

42. Esta questdo deverd ser calculada com a mae. Caso ela ndo lembre exatamente a
data da primeira consulta, deverd ser colocada a data aproximada do 1° exame
Ecocardiografico.

43. A mae devera responder quem foi o primeiro profissional que falou para ela sobre a
necessidade de avaliar o coracdo do seu filho.

44. A mae deverd responder se o filho foi encaminhado ao cardiologista ou se o
profissional que suspeitou da doenca optou por pedir exames primeiro e depois solicitar
avaliacdo do cardiologista.

45. Os exames deverdo ser informados a mae da seguinte forma:
ECG: exame que mostra as batidas do cora¢cdo no papel
exame com vdrios fios ligados na crianga e no aparelho
ECO: ultrassom do corac¢do (como ultrassom para ver bebé na barriga da mae)
exame que mostra o coracdo na televisao
Rx-T: chapa do coracdo e do pulmao
Radiografia

46. Idem questdo 45 (voce deverd ver o exame - ECOCARDIOGRAFIA).

Se a resposta for nao, pule para questao 53.
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47. Nesta questdo deverd ser revisado todo o ECO, notas internagdo e alta hospitalar
pelo entrevistador , com o objetivo de detectar ndo s6 a conclusdo, mas alguma
alteracdo que ndo tenha sido descrita. Deverdo ser anotadas todas as alteragdes e com
detalhes.

48. Nesta questdao deverd ser anotado se o médico que avaliou o coracdo do bebé falou
que teria que realizar cirurgia em algum momento da vida.

Se a resposta for nao, pule para questao 53.

49. Pergunte a mae se a cirurgia foi realizada em algum momento da vida da crianga.
Se a resposta for sim, pule para questao 51.

50. Nesta questdo coloque todos os motivos pelo qual ndo foi realizada a cirurgia, sejam
eles médicos ou pessoais, com os minimos detalhes.

Apos responder esta questio, pule para questiao 53.
51. Esta questdo deverd ser calculada com a made e computado apenas a primeira
cirurgia cardiaca. Caso ela ndo lembre exatamente a data da cirurgia, deverd ser

revisada a alta hospitalar do paciente que devera ter a descricao cirtirgica.

52. Esta questdo responde se o paciente necessitou ser reintervido/reoperado. Apenas
responda sim ou ndo.

53. Esta questdo refere se a crianga necessitou internar por qualquer motivo no hospital,
seja ele, para operar o cora¢do ou por motivo de outras doengas ndo-cardiacas.

Se nao ou ignorado, pule para questao 56.

54. Pergunte a miae quantas vezes a crianca foi internada no hospital, sejam as
internagdes de motivo cardiaco ou nao.

55. Nesta questdo, escreva os motivos pelo qual a crianga foi internada no hospital,
sejam de causa cardiaca ou ndo.

56. E muito freqiiente a associagdo da Sindrome de Down com outras malformacdes.
Pergunte a mae se existe tal diagndstico ou suspeita.

Se nao ou ignorado, pule para questao 58.

57. Anote nesta pergunta as malformacdes ou doencas associadas diagnosticadas ou
suspeitadas.
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58.

59.

60.

61.

Pergunte a mde se a crianca usou/usa algum tipo de medicagdo fixa, seja
cardiolégica ou ndo.

Se nao ou ignorado, encerre a entrevista, agradeca e se despeca.

Anote todos os medicamentos de uso fixo do paciente, principalmente os
utilizados para o coragdo.

Para os pacientes que foram a 6bito

Anote a idade do 6bito. Ajude a mie a calcular, se houver alguma dificuldade.

Pergunte 2 mie o motivo do 6bito e anote (com detalhes), principalmente se foi
pela cardiopatia.

Apés todas as perguntas respondidas, encerre a entrevista, agradeca e se despeca.

62.

63.

Nao deixar de colocar o codigo e o nome do entrevistador.

Preencha a data da entrevista.
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ANEXO III

Artigo Cientifico
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INTRODUCAO

Nos ultimos anos, a Sindrome de Down tem recebido especial atencao, isso se deve,
principalmente, por ser a anomalia cromossomial mais comum entre 0s neonatos 2 Sua
incidéncia na populacdo geral € de, aproximadamente, 1 em 600 até 1000 nascimentos, mas
pode variar conforme a idade materna, podendo apresentar-se at¢é como 1 em 30
nascimentos em maes com idade superior a 45 anos".

O diagnéstico € feito, basicamente, pelo fendtipo do paciente, sendo confirmado
posteriormente pelo caritipo. Aproximadamente 95% dos portadores da Sindrome de
Down apresentam trissomia primdria, os demais t€ém a forma de translocacdo (5%) ou
mosaico (2 a 3%) ¥, sendo o risco de recorréncia de 1% na populacdo geral (2

A grande maioria dos pacientes terd hipotonia generalizada e retardo no
desenvolvimento neuropsicomotor. E provdvel que inimeras malformacdes possam se fazer
presentes, isoladas ou em associagdes, sdo elas: alteracdes da tiredide, gastrointestinais,
dsseas, oculares e hematoldgicas ®

Embora muitas das malformagdes citadas anteriormente possam definir o curso
clinico destas criancas, sd@o as Cardiopatias Congénitas que influenciam diretamente, tanto
no progndstico, quanto na sobrevida ©® resultando na maior causa de morbidade e
mortalidade nos primeiros dois anos de vida 02021 Ereeman et al, em um estudo de base
populacional, procurou observar a relacdo entre a presenca de cardiopatia congénita e a
idade materna, mas ndo encontrou associa¢do entre as duas Uh,

Sabe-se que a prevaléncia de anomalias cardiacas congénitas nos pacientes com SD

é de 40% a 50% ™. Dos que apresentam cardiopatia congénita, metade manifesta defeito

no septo dtrio-ventricular (DSAV), o que raramente ocorre como uma cardiopatia isolada
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(2,8%) 79 Em um estudo de dez anos de revisio dos DSAVS, foi observada alta
mortalidade quando relacionados a SD %

Além do DSAV, a Comunicag¢do Interatrial (CIA), a Comunicacdo Interventricular
(CIV) e a Persisténcia do Canal Arterial (PCA) sdo freqiientes na SD. Nesses casos,
observa-se menor indice de mortalidade e menores complicagdes associadas a estas
patologias ”. Existe uma grande divergéncia na literatura quanto 2 cardiopatia de maior
prevaléncia na Sindrome de Down. Alguns autores citam o DSAV 7' 17 ki enquanto
outros a CIV©?®.

Em estudo realizado no Brasil, Granzotti e col. observaram a presenca de um
numero significativo de criancas com Tetralogia de Fallot, doenca esta pouco comum na
SD®. Em discordancia, outros estudos apresentam baixa incidéncia desta doenca nos
referidos pacientes ©10)

Nos ultimos anos, observou-se significativa melhora na expectativa de vida dos
pacientes com SD que apresentam cardiopatia, seja pelo diagndstico precoce seja pelos
tratamentos cirdrgicos efetivos. Sem duvida, isso exige um melhor preparo clinico dos
profissionais que cuidam destas criancas e adequado suporte do sistema de saide 10,

Na literatura, hé citagdes indicando uma alta taxa de mortalidade no primeiro ano de

(12 Calderon-Colmenero e cols., em um estudo retrospectivo,

vida destes pacientes
demonstraram a importancia de um diagndstico clinico precoce e posterior correcao
cirdrgica 13 Quando corrigidos cirurgicamente e precocemente, 0s pacientes apresentavam
melhor sobrevida em relacio aos que ndo haviam realizado correcio cirurgia .

Dados da literatura comprovam que os portadores da Sindrome de Down podem

apresentar anomalias pulmonares estruturais precoces (alteracOes de microvasculatura

pulmonar) 9 seguidas de Hipertensdo Pulmonar que, em vigéncia de Cardiopatia
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Congénita com fluxo sangiiineo esquerdo-direita, produziria maior fluxo intrapulmonar,
com piora da hipertensdo, evoluindo para Hipertensdo Pulmonar Permanente (Sindrome de

. . - . L . L . 1 (15)
Eisenmenger), situacdo esta irreversivel e incompativel com a vida" .

Quanto aos fatores de risco associados a mortalidade, varios estudos determinaram
as cardiopatias congénitas como os mais prevalentes, seguidas pelas anomalias do trato
. . . (8,9, 16,17) . . .. ~
digestivo e leucemia . Sabe-se que, quanto mais tardiamente ocorrer a indica¢do

cirdrgica da cardiopatia congénita, pior serd o progndstico da crianga(ls) .

No Brasil, observa-se escassez de dados relacionados as cardiopatias congénitas dos
pacientes com SD, situagdo esta de alta prevaléncia, visto que vdrios pacientes consultam
tardiamente, muitas vezes, impossibilitando a realizacdo de correcdo cirurgica e,
conseqiientemente, aumentando a morbidade e mortalidade.

Este estudo pretende identificar a prevaléncia das cardiopatias congénitas nos

pacientes com SD na cidade de Pelotas, descrevendo os tipos mais freqiientes e relatando os

fatores associados.
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METODOS

Estudo transversal, no qual os pacientes foram identificados através do banco de
dados de pacientes nascidos com malformacdes congénitas na cidade de Pelotas, bem
como, através do registro de ecocardiogramas de clinicas cardioldgicas, também, através do
registro dos pacientes atendidos no Ambulatério de Cardiologia Pedidtrica da Universidade
Federal de Pelotas e do Ambulatério de Cardiologia Pediatrica do Hospital Beneficéncia
Portuguesa de Pelotas, ainda, através dos registros do CERENEPE, SINASC, APAE e
AFAD (centros que atendem criangas com necessidades especiais e associacdo de pais).

Estas foram as fontes de dados pesquisados na cidade de Pelotas.

A amostra foi estimada visto que se sabe ocorrer, na cidade de Pelotas, cerca de
4800 nascimentos/ano, sendo aproximadamente 8 pacientes/ano, num total de 48 (0,1-
0,2%) criangas com Sindrome de Down. Na amostra, foram contemplados todos os
pacientes nascidos e residentes em Pelotas, no periodo de janeiro de 2000 até dezembro de
2005, que eram portadores de SD. Foram considerados pacientes portadores de Cardiopatia
Congénita todos aqueles que possuiam Ecocardiograma ou descricdo cirurgica de
cardiopatia congénita, definindo o diagndstico.

A coleta de dados foi realizada através de questiondrio estruturado, pré-codificado,
aplicado as maes, em visita domiciliar. Efetuou-se o controle de qualidade através de um
pré-teste dos questiondrios, de um manual de instru¢des, de uma revisdo dos questiondrios,
como também, através de re-visitas a uma amostra aleatéria de 10% da populacdo, com
aplicacdo de um questiondrio sintetizado para avaliar a qualidade e veracidade dos dados
coletados.

Através do programa EPIINFO 6.02, foi realizada dupla digitacdo. Utilizou-se para

analisar os dados, o pacote estatistico SPSS para Windows 10,0. Foram feitos o cdlculo das
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freqiiéncias das varidveis e andlise bivariada entre os fatores preditores e o desfecho. Foram
consideradas com significincia estatistica as associagdes com valores de p< 0, 05, e o
desfecho foi a presenca de Cardiopatia Congeénita.

O presente projeto de pesquisa foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da
Santa Casa de Misericordia de Pelotas e da Universidade Catdlica de Pelotas. As maes
assinaram um termo de consentimento pds-informado para a realizag@o das entrevistas. Os
pacientes, sem investigacdo cardioldgica, foram encaminhados ao Ambulatério de
Cardiopediatria da Universidade Federal de Pelotas para serem avaliados, sem Onus aos

familiares.
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RESULTADOS

Foram entrevistadas 47 maes/familiares de criangas portadoras de SD, nascidas e
residentes em Pelotas, entre janeiro de 2000 e dezembro de 2005. Destas, 48,9% eram do
sexo masculino e 87,2% da cor branca. Quanto a cor dos pais, mais de 80% eram brancos.
A distribuicdo da amostra conforme caracteristicas socioecondmicas e demograficas
encontram-se na Tabelal. A maioria dos pais tinha cinco ou mais anos de escolaridade e
renda familiar menor ou igual a trés saldrios minimos, em relacdo a idade materna na
gestacdo do paciente, pdde-se observar que 49% tinham mais que 35 anos. J4 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 das criancas da amostra e do diagnostico de
cardiopatia. Em relacdo a realizacdo de caridtipo, 49% ndo realizaram o exame. Nos
pacientes que tinham caridtipo, a Trissomia do Cromossoma 21 foi a alteragdo mais
freqliente. Quanto a outras malformag¢des ndo-cardiacas associadas, oito pacientes (17%)
possuiam: refluxo gastroesofdgico, hipotireoidismo, sindactilia, hipoplasia renal, entre
outras.

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

O diagndstico de Cardiopatia Congénita maior esteve presente em 46,8%, sendo o
Defeito do Septo Atrial, a cardiopatia mais freqiiente (36,3%). O Defeito do Septo Atrio-

Ventricular (DSAV) ocorreu em oito pacientes (36,3%), sendo cinco pacientes com DSAV
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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 tinham diagndstico pré-natal de Sindrome de Down.
Em 83% dos casos, o pediatra foi responsavel por solicitar a avalia¢do cardioldgica e 14,9%
haviam sido submetidos a correcdo cirtrgica até o momento da coleta dos dados.

Trés pacientes que nao haviam feito ecocardiograma foram encaminhados para sua
realizacdo, sendo que apenas um compareceu, apresentando resultado normal.

Foi realizada andlise bivariada entre o desfecho “presenca de cardiopatia congénita”
e as exposicoes: idade materna (< 35 anos e > 35 anos), idade paterna (< 35 anos e > 35
anos), cor dos pais e da crianga, presenca de outras malformagdes e sexo da crianga, sendo

que nenhuma das associacdes foi estatisticamente significativa.
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DISCUSSAO

1, 2, 3, 4
), este estudo constatou uma

Comparando com os dados da literatura (
prevaléncia semelhante quanto a presenca de Sindrome de Down na populacdo (8%) e a
prevaléncia de cardiopatia congénita nestes pacientes (46,8%). Das cardiopatias congénitas
conhecidas, encontrou-se uma alta prevaléncia de Comunicagdo Interatrial (36,3%) e
Defeito do Septo Atrioventricular (36,3%); nao houve nenhum caso de Tetralogia de Fallot,
embora este tenha sido citado por outros autores .

E conhecido que, ao nascimento, todas as criangas com Sindrome de Down (SD)
deveriam ter uma avaliacio cardiaca pela alta prevaléncia da associacdo com malformacdes
cardiacas, pois, aumenta a mortalidade no primeiro ano de vida D No estudo, destaca-se
que a grande maioria dos pacientes realizou um Ecocardiograma (93,6%), corroborando
para uma avaliagdo cardiaca adequada e precoce, sendo a idade do diagndstico, na maioria
dos pacientes, inferior a 12 meses de vida (85,1%).

Sabe-se quao é importante um diagndstico clinico precoce e posterior correcao
cirirgica, a fim de evitar uma evolucido desfavoravel do ponto de vista pulmonar, com
desenvolvimento de hipertensdo pulmonar precoce (8.5.10,11.12)

Neste estudo, observou-se um bom preparo dos profissionais que cuidam destes
pacientes, a maioria pediatras, evidenciado pela investigacdo e diagndstico realizados no
primeiro ano de vida, o que ocorreu com a maioria dos pacientes.

As idades materna e paterna eram avancadas na maioria dos pacientes, sendo que
cerca de metade das maes e 89% dos pais tinham idade superior a 35 anos, na gestacdo. A
relacdo entre a idade materna e a ocorréncia da anomalia cromossOmica ja € bastante
conhecida. Entretanto a idade dos pais ndo influenciou a ocorréncia de cardiopatia

A 8, 11,22
congénita, resultados semelhantes aos encontrados em outros estudos ¢ ),
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Observou-se uma baixa realizacdo de caridtipo na amostra, pois cerca de 50% das
maes ndo foram submetidas ao exame, apesar de ele ter papel confirmatério no diagndstico
da SD. Isso, provavelmente, deveu-se ao fato de haver grande dificuldade, em nosso meio,
para realizacdo de tal exame, talvez pelo alto custo. Deve-se ressaltar, também, a
prevaléncia de malformagdes ndo-cardiacas associadas (17%) inferiores ao encontrado por

5,8, 11
outros autores ( )

, € que também merecem atengdo, apesar de serem bem menos
freqiientes que os defeitos cardiacos.

Alguns autores salientam a importancia de um diagnéstico cardioldgico precoce
para uma boa evolucgio cirtrgica do paciente, cabendo ressaltar a importancia da realizacdo
da Ecocardiografia Fetal com objetivo de diagnosticar, precocemente, as diversas
cardiopatias congénitas, inclusive levantando a suspeita para Sindrome de Down e,
conseqiientemente, programando seu nascimento de forma mais adequada(lz’ 16.26),

Os resultados deste trabalho devem ser vistos com reserva, pois apesar da amostra
estudada ter contemplado todos os pacientes com Sindrome de Down, do periodo, a
amostra foi pequena. Entretanto, devido a quase inexisténcia de dados nacionais e a
relevancia do tema, a alta prevaléncia de cardiopatia encontrada na amostra, assim como

achados consistentes com outros estudos mostram a importancia de um acompanhamento e

investigacdo minuciosos nos pacientes portadores da SD.
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Tabela 1 — Distribui¢do da amostra conforme caracteristicas socioecondmicas, demograficas e
Reprodutivas (n=47).

Variavel %
Renda familiar (SM)
>6 21,3
3,1-6 10,6
1,1-3 46,8
<1 21,3
Escolaridade materna (anos)
>12 10,6
9-11 25,5
5-8 48,9
0-4 14,9
Escolaridade paterna (anos)
>12 14,9
9-11 19,1
5-8 44,7
0-4 14,9
Ignorada 6,4
Idade da mae na gestacdo (anos)
<30 21,3
31-35 29,8
36-40 27,7
> 4] 21,3
Idade do pai (anos)
<30 4.3
31-35 4.3
36-40 31,9
>41 57,4
Ignorado 2,1
Paridade
Primiparidade 12,8
Multiparidade 87,2
Total 100

SM = salario minimo



Tabela 2 — Cardiopatias Congénitas nas criangas com Sindrome de Down (n=47).

Variavel %

Diagnéstico pré-natal de Sindrome de Down

Sim 2,1

Nio 97,9
Resultado do Caridtipo

Trissomia 40,4

Mosaicismo 2,1

Ingnorado 8,5

Nio realizou 48,9

Malformacdes associadas (ndo-cardiacas)

Presentes 17,0

Ausentes 83,0
Idade no diagndstico (meses)

0-6 63,8

7-12 21,3

13-18 43

>19 10,6
Ecocardiograma

Realizado 93,6

Nao realizado 6,4
Cardiopatia Congénita

Ausente/FO/HP 31,9

Presente 46,8

Ignorado 21,3
Total 100

FO = Forame Oval; HP = Hipertensdo Pulmonar.



Figura 1 — Distribuicdo do tipo de cardiopatia congénita maior nas criancas com Sindrome de
Down (n=22)
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