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Introducdo: Sindrome de Down (SD), trissomia do cromossomo 21, é associada com
anormalidades em multiplos 6rgdos e sistemas e a um fendtipo proprio que inclui numerosas
caracteristicas fisicas e comportamentais. Possui incidéncia em alguns paises de aproximadamente
um caso para cada 700 nascidos vivos. E ainda hoje um desafio médico e social. Objetiva-se
identificar os achados fenotipicos mais comuns em uma amostra de pacientes com SD.

M etodologia: levantamento retrospectivo de dados dos prontuérios de pacientes com SD atendidos
no ambulatério de sindrome de Down do HGU no periodo de junho a outubro de 2008.

Resultados: Foram avaliados 38 pacientes e analisadas as caracteristicas fenotipicas mais comuns.
Nessa populacdo os achados mais freguentes foram em ordem decrescente de freqliéncia: palato em
ogiva (84,2%); maos peguenas e largas (84,2%); epicanto (81,5%); nariz pequeno e em sela
(81,5%); hipoplasia em regido malar (81%); dedos curtos (81%); pé pequeno, largo e grosso (81%);
braguicefalia (78,9%); fissuras papebrais inclinadas para cima (76,3%); denticdo atrasada e
irregular (76,3%); pescoco curto e grosso, com pele e tecido celular subcuténeo abundante (76,3%);
hipotonia orofacial (71%); micrognatia (65,7%); l6bulo hipoplésico (63,1%); encurtamento das
extremidades (63,1%); aumento do espaco entre 0 1° e 0 2° artelhos (63,1%); cabelos com baixa
implantagéo (60,5%); hipotonia (60,5%); hiperextensibilidade dos ligamentos articulares (55,2%);
abdome protruso (50%) e clinodactilia do 5° dedo (50%). Diastese de reto (42,1%); lingua grande
(36,8%); lingua fissurada (34,2%); hipotel orismo (34,2%), estrabismo convergente (34,2%); orelhas
pequenas e de baixa implantacdo (34,2%); cifose (34,2%); lingua protrusa (31,5%); prega pal mar
nica (26,3%), hérniaumbilical (23,6%) e manchas de Brushfield (7,8%) apareceram menos vezes.



Conclusdes. Nem todas as caracteristicas fenotipicas da SD devem necessariamente estar presentes
em todos os pacientes. Esses dados estéo de acordo com os da literatura mundial e mostram que o
diagnéstico ndo deve ser baseado Unica e exclusivamente no fenttipo classico da SD. Contudo
devem levantar a suspeita nos profissionais de salde, que se confirmara pelo estudo do caridtipo.



