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RESUMO
INTRODUÇÃO: A trissomia 21 (T21) é a cromossomopatia mais frequente, independentemente do género, etnia ou 

classe social. Os recém-nascidos apresentam alterações fenotípicas e eventualmente malformações congénitas. 

O objetivo foi criar um artigo de revisão acessível e ajustado à prática clínica do pediatra para seguimento de crianças 

e jovens com T21, através de uma visão holística dos cuidados de saúde. 

METODOLOGIA: Pesquisa dos artigos publicados em diferentes áreas, incluindo diretrizes de várias associações pe-

diátricas. Revisão da literatura por especialistas em diferentes especialidades médicas com prática no seguimento de 

crianças e jovens com T21. 

CONCLUSÃO: Através de uma avaliação e intervenção holísticas é possível continuar a melhorar os cuidados de saú-

de da população pediátrica com T21. Isso reflete-se não só através do aumento da esperança média de vida, mas 

também na melhoria da qualidade de vida experienciada em todas as idades.

PALAVRAS-CHAVE: Estudos Interdisciplinares; Síndrome de Down

ABSTRACT
INTRODUCTION: Trisomy 21 (T21) is the most common chromosomopathy worldwide, regardless of gender, ethnic group 
and social class. The newborns typically present with phenotypic characteristics and might have congenital malformations. 
Our objectives were to create a revision article both accessible and adjusted to the pediatrician’s clinical practice to follow T21 
in paediatrics, within a holistic vision of health care. 
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INTRODUÇÃO
A síndrome de Down foi descrita pela primeira vez em 
1866 pelo físico John Langdon Down. Mais tarde, em 
1959, Jerome Lejeune, pediatra e geneticista, relatou 
o cromossoma extra – o 21. Atualmente a trissomia 21 
(T21) é a anomalia cromossómica mais frequente em na-
dos-vivos e uma das principais causas genéticas identifica-
das para perturbação do desenvolvimento intelectual.1,2 
Anualmente entre 3000 e 5000 crianças nascem com 
esta cromossomopatia. Segundo a Organização Mundial 
de Saúde, a sua incidência é de 1:1000 a 1:1100 nasci-
mentos. Esta varia com a idade materna, podendo chegar 
a 1:270 acima dos 35 anos.1 Dados informais de 2013, re-
velam que em Portugal, um em cada 800 recém-nascidos 
(RN) tem T21. Estima-se que em Portugal cerca de 15 mil 
pessoas sejam portadoras da síndrome. Em breve ir-se-ão 
realizar os Censos 21 de forma a recolher e divulgar infor-
mação formal sobre quantos portadores de T21 existem 
em Portugal.3 Na Europa, aproximadamente 8% das ano-
malias congénitas são em indivíduos com T21.4

Os testes de diagnóstico pré-natal incluem a avaliação da 
translucência da nuca por ecografia e o rastreio bioquí-
mico no sangue materno, ambos no primeiro trimestre. 
Se houver elevado nível de suspeição é disponibilizada a 
realização de cariótipo fetal para estabelecer o diagnós-
tico.5,6 Atualmente está disponível no mercado um teste 
não invasivo que pode ser realizado a partir das dez se-
manas de gestação.7 No entanto, alguns recém-nascidos 
(RN) com T21 ainda nascem sem diagnóstico pré-natal.

Dependendo do seu fenótipo e malformações congéni-
tas associadas, o impacto da T21 na qualidade de vida 
é variável.1,2,8,9 Atualmente, os indivíduos com T21 atin-
gem melhor desenvolvimento físico e cognitivo, quer 
pelos cuidados de saúde prestados, com correção atem-
pada de malformações, quer pela intervenção precoce 
na estimulação de funções cognitivas, programas edu-
cacionais e suporte comunitário. Uma vida adulta inde-
pendente é uma realidade atual e a esperança média de 
vida (EMV) vai além dos 55 anos.1,10 O maior aumento 
na taxa de sobrevida ocorre na primeira infância, devido 
sobretudo aos avanços cirúrgicos.10

METHODOLOGY: Research of published articles on different areas related to T21 management, including guidelines of nu-
merous pediatrics’ associations. Physicians with experience on the management of patients with T21 on distinct medical 
specialities contributed to review the literature. 

CONCLUSION: Through a holistic evaluation and intervention, it is possible to keep improving the clinical care of the pediatric 
population with T21. Its outcome reflects not only through increase of average life expectancy, but also in the improvement of 
the quality of life experienced in all age groups.

KEYWORDS: Down Syndrome; Interdisciplinary Studies

De entre as características fenotípicas associadas à T21, 

as fendas palpebrais oblíquas, epicanto e braquicefalia 

são transversais a todas as crianças. Outras caracterís-

ticas descritas na Tabela 1, surgem em 47% a 82% dos 

casos.4,9 Existem ainda várias comorbilidades associadas 

à T21, muitas das quais podem ser consultadas na Tabela 

2, sendo as mais prevalentes descritas abaixo. 

PONTOS PRINCIPAIS 
DO SEGUIMENTO DE CRIANÇAS 
COM TRISSOMIA 21 

1. ENDOCRINOLOGIA

1.1 CRESCIMENTO/OBESIDADE11-16

INFORMAÇÃO GERAL

A somatometria das crianças com T21 está afetada des-

de o nascimento, sendo inferior à média dos RN. Man-

tém-se inferior até ao início da puberdade, sobretudo em 

crianças com cardiopatia. Existem tabelas de percentis 

recentes aplicáveis à população com T21, publicadas no 

website do Centro de Controlo de Doenças (CDC). Rela-

tivamente ao índice de massa corporal (IMC), pode ser 

seguido, como média, o percentil 85 do gráfico do CDC 

de IMC para a população geral*. Uma avaliação regular 

da somatometria permite suspeitar precocemente de 

comorbilidades como hipotiroidismo ou doença celíaca, 

caso haja aumento ou redução acentuada do peso, res-

petivamente. 

Devido a um aumento ponderal desproporcional ao 

comprimento a maioria das crianças com T21 torna-se 

obesa pelos 3-4 anos. Este aumento acentuado de peso 

deve-se à dificuldade em controlar impulsos e aos pro-

blemas de mastigação associados, com ingesta frequen-

te de alimentos processados e mais calóricos, bem como 

ao menor ritmo metabólico em repouso destas crianças. 

Assim, a prevalência de obesidade e excesso de peso é 

superior à da população geral, sem diferença estatistica-

mente significativa entre sexos.

*podem ser consultados na página online do CDC (https://www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/downsyndrome/growth-charts.html
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INTERVENÇÃO 

A prevenção da obesidade deve começar logo após o 

nascimento, promovendo-se desde cedo uma dieta equi-

librada, com aporte calórico inferior ao habitualmente 

recomendado, e o exercício físico adequado à idade da 

criança. 

1.2 PATOLOGIAS ENDOCRINOLÓGICAS 
E METABÓLICAS6,9,17-23

INFORMAÇÃO GERAL

O hipotiroidismo, bem como outras patologias do foro 

autoimune, é mais prevalente na população com T21, in-

dependentemente da idade.

O risco de diabetes mellitus associado à T21 foi descrito 

em estudos com mais de 30 anos, sem distinção entre o 

tipo 1 (DM1) ou 2 (DM2). Desde então, outros estudos 

sugeriam uma prevalência  de DM1 em indivíduos com 

T21 quatro vezes superior. Os mecanismos da DM1 pa-

recem ser semelhantes aos da população geral, estando a 

sua etiopatogénese relacionada com autoimunidade. As-

sim, nos casos em que existe  outra doença autoimune, 

como a tiroidite, será mais prevalente o desenvolvimento 

de uma segunda patologia, como a DM1. No entanto, de 

forma geral, o início precoce de diabetes não permite afe-

rir acerca do tipo, já que a DM2 pode surgir em idades 

jovens, tal como a DM1. De facto, na T21 é reconhecida 

uma maior prevalência de resistência à insulina, síndrome 

metabólico e DM2 de início precoce, devido ao enve-

lhecimento precoce, obesidade e estilo de vida seden-

tário. Pelo contrário, estudos recentes afirmam que não 

existe evidência suficiente para afirmar que a DM1 seja 

mais prevalente entre os indivíduos com T21.

Pelas alterações hormonais associadas à T21, é frequen-

te existir diminuição da fertilidade, no sexo feminino me-

nopausa precoce e no sexo masculino hipogonadismo e 

criptorquidia.

A patogénese da T21 parece estar associada a altera-

ções da função e estrutura mitocondriais. O estudo de 

Valenti D e colaboradores investiga a origem da disfun-

ção mitocondrial e explora uma potencial ligação entre 

disfunção mitocondrial e alterações da neurogénese na 

T21. Uma alteração no balanço entre os processos de 

fusão e fissão mitocondrial conduz a anomalias da ca-

deia respiratória mitocondrial, com alteração da função 

neuronal. No estudo foram testados efeitos de um ini-

bidor seletivo da fragmentação mitocondrial em células 

neuronais do hipocampo de modelos animais, revelando 

efeitos neuroprotetores. Esta constatação abre cami-

nho para perspetivas terapêuticas futuras.

INTERVENÇÃO

Além do rastreio metabólico precoce, dada a prevalên-

cia de hipotiroidismo, deve avaliar-se a função tiroideia 

no período neonatal com parametrização dos valores de 

tiroxina total (T4) e de hormona estimulante da tiroide 

(TSH). Embora sem consenso, protagoniza-se reava-

liação aos 6 e 12 meses de idade, e depois anualmente. 

Numa avaliação inicial deve avaliar-se ainda a autoimu-

TABELA 1. Algumas das características fenotípicas das crianças com T21.

Cabeça e pescoço

•	 fendas palpebrais oblíquas*
•	 epicanto*
•	 base nasal achatada*
•	 pavilhões auriculares pequenos, displásicos e/ou de implantação baixa*
•	 braquicefalia
•	 manchas de Brushfield
•	 protusão lingual*
•	 língua fissurada
•	 encurtamento do pescoço
•	 excesso de pele na região cervical posterior*
•	 palato alto e estreito
•	 hipodontia
•	 crescimento dentário anómalo

Extremidades

•	 mãos curtas e largas*
•	 prega palmar transversal (Simian fold)*
•	 encurvamento do 5º dedo com falange medial hipoplásica/clinodactilia do 5º dedo*
•	 hallux varus (espaço aumentado entre 1º e 2º dedos dos pés - sandal gap)
•	 hiperlaxidez ligamentar*
•	 displasia da anca*

Outras
•	 hipotonia*
•	 reflexo de Moro fraco*
•	 distância intermamilar diminuída*

* características mais frequentemente presentes no período neonatal (≥4 em 100%; ≥6 em 89%)

92 · GAZETA MÉDICA Nº2 · VOL. 6  · ABRIL/JUNHO 2019 



ARTIGO DE REVISÃO

TABELA 2. Comorbilidades mais frequentemente associadas às crianças com T21.

Comorbilidades associadas à Trissomia 21 Prevalência

Patologia do foro de 
Otorrinolaringologia

Hipoacúsia
Condução (50%-70%)

75%
Neurossensorial

Apneia obstrutiva do sono 50%-79%

Otite média aguda (OMA) 50%-70%

Otite média com efusão 38%-53% das OMAs

Patologia do foro ocular

Erros de refração (50%)

60%
Estrabismo (44%)

Nistagmus (20%)

Catarata (15%)

Anomalias cardíacas

congénitas

Defeito septo AV

50% dos RNPersistência canal arterial

Tetralogia de Fallot com persistência canal arterial

Valvulopatias adquiridas (++ prolapso válvula mitral) ~50% dos adultos

Cor pulmonale

Hipodontia/Atraso da erupção dentária 23%

Patologia  
gastrointestinal 
(> 75%)

Dificuldades alimentares

Obstipação

Refluxo gastroesofágico

Malformações congénitas 10%-12%

Doença celíaca 5%-15%

Doença de Hirschsprung 1%-2%

Atrésias gastrointestinais 12%

Patologia hematológica

Anemia ferropénica 10%

Outras anemias 3%

Doença mieloproliferativa transitória neonatal 4%-10%

Policitemia e trombocitopenia neonatal

Leucemia 1%

Patologia ortopédica

Displasia congénita da anca 6%

Instabilidade atlanto-axial 1%-2%

Subluxação da rótula

Escoliose

Metatarso varo

Pés planos

Necrose avascular da cabeça do fémur

Patologia endócrina  
e metabólica

Patologia tiroideia (+ hipotiroidismo)

4%-54% (aumenta 
com a idade)

Diabetes mellitus

Obesidade

Infertilidade

Disfunção mitocondrial

Disfunção imunitária

Infeções frequentes, nomeadamente respiratórias

Doenças autoimunes

artrite

vitiligo

alopecia areata 6%-8,9%

Patologia dermatológica

Xerose 70%

Hiperqueratose palmoplantar 40%-75%

Dermatite atópica 50%

Dermatite seborreica 31%

Alterações neurológicas Epilepsia (espasmos infantis) 1%-13% (2%-5%)

Patologia psiquiátrica

Perturbações emocionais (ansiedade, depressão)

Perturbação bipolar

Demências (adulto)

Patologia do 
neurodesenvolvimento

Perturbações do espectro do autismo

Perturbação de hiperatividade e défice de atenção
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nidade tiroideia, de forma a inferir sobre futura patologia 

tiroideia mesmo com T4 e TSH normais. Uma desacele-

ração linear da altura associada a aumento ponderal é um 

indicador sensível para hipotiroidismo, e este deve ser 

rastreado também sempre que se considerar oportuno.

O perfil lipídico deve ser determinado em momentos de 

avaliação de outros parâmetros analíticos, iniciando na 

primeira infância e com uma regularidade adequada a 

cada situação, dependendo da existência de valores ini-

ciais alterados, IMC elevado ou outros fatores de risco 

para doença cardiovascular.

Em casos de hipercolesterolémia, devem implementar-

-se medidas dietéticas. 

Na adolescência devem ser avaliadas disgenesias gona-

dais e ponderado doseamento de gonadotrofinas. 

1.3 SUPLEMENTOS19,24-27

INFORMAÇÃO GERAL

Relativamente à suplementação nas crianças com T21, 

poucos são os consensos encontrados na literatura. 

Como exemplo, a administração de ácido fólico não está 

comprovada por não se encontrar benefício prático, em-

bora estejam a decorrer estudos nesse sentido. 

No entanto, sabe-se que o nível de micronutrientes é 

diferente em indivíduos com T21 e que o metabolismo 

anómalo de aminoácidos pode predispor os indivíduos 

a alterações comportamentais e neurológicas. Um dos 

elementos que tem sido foco de estudo é o zinco, cuja 

excreção parece estar aumentada na T21 e, como con-

sequência, haver défice de zinco nestes indivíduos, já 

descrito na literatura.

Estudos de fase II encontram-se a decorrer para apoiar 

a suplementação dietética com extrato de chá verde 

EGCG (epigallocatechin-3-gallate), com base na premissa 

de que este previne stresse oxidativo e défice energético 

celular, ambos presentes na T21. De la Torre e colabora-

dores, através de estudos duplamente cegos, confirma-

ram melhoria em testes cognitivos após três meses de 

suplementação e demonstraram que quando este é sus-

penso os resultados obtidos regressam ao ponto inicial. 

Demonstraram também a ausência de efeitos adversos 

do EGCG, recomendando o seu uso entre os 16 e os 32 

anos. Mais estudos são necessários para comprovar a 

eficácia desta suplementação e definir os seus efeitos 

a nível celular, nomeadamente ao nível de uma eventual 

toxicidade hepática. 

Sabe-se que nos indivíduos com T21 há tendência a me-

nor densidade óssea na vida adulta, podendo estar na 

sua etiopatogenia défices de cálcio e vitamina D.

INTERVENÇÃO

Ponderar monitorização do cálcio e vitamina D e eventual 

suplementação para minimizar a perda de massa óssea.  

A suplementação com zinco, ácido fólico ou com EGCG, 

tem tido resultados discordantes na literatura. Não ha-

vendo evidência consensual sobre o tema, não se reco-

menda a sua administração por rotina. 

2. PATOLOGIA CARDÍACA1,3,9,19,28

INFORMAÇÃO GERAL

As cardiopatias congénitas estão presentes em metade 

dos RN. As cardiopatias congénitas mais frequentes na 

T21 são defeito do septo auriculoventricular, defeito do 

septo ventricular, persistência do canal arterial e tetralo-

gia de Fallot. O seu diagnóstico pré-natal através de eco-

cardiograma fetal é possível e desejável, de forma a pla-

near antecipadamente as intervenções potencialmente 

necessárias durante e imediatamente após o nascimento. 

Também as valvulopatias adquiridas atingem cerca de 

metade da população adulta com T21.

INTERVENÇÃO

Todos os RN com T21 devem ser avaliados por um car-

diologista pediátrico para rastreio de cardiopatia congé-

nita através de ecocardiograma, tendo ou não diagnós-

tico pré-natal, pois um exame físico normal não a exclui. 

Mesmo na ausência de anomalias cardíacas detetáveis 

é importante manter seguimento pelo risco acrescido 

de prolapso da válvula mitral e insuficiência aórtica com 

regurgitação. Assim, a vigilância ecocardiográfica deve 

reiniciar-se na adolescência, com consultas anuais ou a 

cada dois anos. 

Consideram-se valores tensionais e de frequência car-

díaca os mesmos dos indivíduos na mesma faixa etária. 

Em indivíduos com patologia cardíaca, de acordo com o 

tipo de cardiopatia, estabelecem-se diferentes aborda-

gens. Em caso de necessidade de cirurgia cardíaca, os 

indivíduos com T21 têm mortalidade semelhante à da 

população geral, mas morbilidade superior.

3. OTORRINOLARINGOLOGIA
3.1 AUDIÇÃO3,9,29-32

INFORMAÇÃO GERAL

A prevalência de otite média com efusão (OME) é alta 

em crianças com T21, motivando limiares auditivos nos 

audiogramas significativamente mais elevados. A pre-

sença de OME, sobretudo em idades mais precoces, 

causa sintomas auditivos difíceis de objetivar e vai in-

fluenciando negativamente o desenvolvimento da lin-

guagem. Além disso, é frequente ocorrer presbiacusia 
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TABELA 3. Algumas das indicações para acompanhamento das crianças com T21.

Do nascimento  
ao 1º mês

Do 1º mês  
ao 1º ano

Do 1º ano  
aos 5 anos

Dos 5  
aos 13 anos

Dos 13  
aos 21 anos

Cariótipo* X

Somatometria Em todas as consultas (com recurso a tabelas de percentis adequadas)

CE de neurodesenvolvimento X X Anualmente

Ecocardiograma/CE de Cardiologia X Anualmente

Avaliação oftalmológica/CE de 
Oftalmologia

Reflexo vermelho
Referenciar a 
Oftalmologia

Anualmente 2/2 anos 3/3 anos

Avaliação auditiva/CE de ORL RANU
Reavaliação  
aos 6 meses

6/6 meses Anualmente

CE de Odontopediatria Pelos 2 meses 6/6 meses

Hemograma X Anualmente

TSH + T4 livre
Rastreio metabólico 

precoce
6-12 meses Anualmente

CE de Ortopedia aos 3 anos**

CE de Ginecologia/ ponderar 
contraceção

A partir da 
menarca

X

Temas a abordar  
em todas as consultas:

•	 Posicionamento cervical e sintomas de IAA

•	 Sintomas de insuficiência cardíaca

•	 Sintomas de doença celíaca

•	 Sintomatologia associada ao SAOS

•	 Medidas dietéticas/dificuldades alimentares 

Se há diagnóstico pré-natal,  
pode-se logo fornecer informação 
sobre T21 e aconselhar sobre 
grupos de apoio

Orientar para 
grupos de apoio, 
para o Sistema 
Nacional de 
Intervenção 
Precoce (SNIPI) e 
prestações sociais

Iniciar pesquisa 
de sinais de 
mielopatia e 
doença celíaca 

Avaliar 
alterações do 
comportamento 
(Escala M-Chat)

Pesquisar 
alterações 
cutâneas

Abordar 

envelhecimento 
precoce e 
transição para 
consulta de 
adultos

Legenda: CE: consulta externa; IAA: instabilidade atlanto-axial; SAOS: síndrome de apneia obstrutiva do sono; RANU: rastreio auditivo universal do recém-nascido
* O cariótipo deve ser solicitado no 1º ano de vida ou em qualquer momento caso ainda não tenha sido realizado. ** A avaliação por Ortopedia deve ser solicitada aos 3 
anos e posteriormente em qualquer idade, bem como a avaliação radiológica, caso haja sintomatologia (dor cervical, parestesias, fraqueza, torcicolo, alteração vesical 
e intestinal).

precoce, progressiva, a partir da segunda década de vida 

o que reduz a discriminação das palavras. 

INTERVENÇÃO

Os RN com T21, como os outros RN, devem ser submeti-

dos ao rastreio auditivo neonatal universal (RANU), com 

avaliação auditiva por otoemissões acústicas (OEA) ao 

nascimento. Pode ainda ser ponderada a realização, em as-

sociação ou substituição das OEA, de potenciais evocados 

auditivos automáticos (PEAa). A repetição do exame esco-

lhido é obrigatória nos casos em que a primeira esteja alte-

rada pela imaturidade auditiva abaixo dos seis meses. Se 

persistem alterações a criança deve ser referenciada para 

consulta de otorrinolaringologia (ORL). A audição deve ser 

clinicamente avaliada, idealmente a cada seis meses até à 

idade pré-escolar e depois anualmente. A otoscopia deve 

realizar-se por rotina. Caso a membrana timpânica não 

seja claramente visualizada, pelos canais auditivos estrei-

tos com frequente impactação obstrutiva por cerúmen, a 

criança deve ser avaliada em consulta de ORL.

Na eventualidade de diagnóstico de OME, o tratamen-

to médico dirigido é essencial, com recurso a lavagens 

e corticoides nasais. Na OME crónica (superior a três 

meses) resistente ao tratamento médico recorre-se a 

cirurgia (miringotomia com colocação de tubos trans-

timpânicos). Em alternativa, podem colocar-se próteses 

auditivas. Também a presbiacusia precoce requer ampli-

ficação protésica.

3.2 SÍNDROME DE APNEIA 
OBSTRUTIVA DO SONO33-35

INFORMAÇÃO GERAL

Na T21 há maior risco de síndrome de apneia obstruti-

va do sono (SAOS) pelas alterações esqueléticas e dos 

tecidos moles que causam obstrução da via aérea supe-

rior. Estima-se que 60% das crianças com 4 anos sofre 

de SAOS, podendo afetar o crescimento e o desenvol-

vimento cognitivo, causar hipertensão pulmonar ou cor 

pulmonale.

GAZETA MÉDICA Nº2 · VOL. 6  · ABRIL/JUNHO 2019 · 95



ARTIGO DE REVISÃO

INTERVENÇÃO

Pesquisa-se SAOS a partir do primeiro ano, sendo a po-

lissonografia (PSG) e monitorização por pulsoximetria 

durante o sono recomendadas em crianças sintomáticas. 

A PSG permite orientar para cirurgia e prever potenciais 

complicações associadas no pós-operatório. Se persis-

tência sintomática deve ser efetuada nova PSG e progra-

mada DISE (drug-induced sleep endoscopy) para despistar 

outras obstruções da via aérea.

4. PATOLOGIA OFTALMOLÓGICA9,36-39

INFORMAÇÃO GERAL

As patologias oftalmológicas, como estrabismo, nistag-

mos ou cataratas, são mais frequentes nas crianças com 

T21. Também mais habitual nestas crianças é a incidên-

cia de erros de refração, que atinge 50% da população 

com T21 entre os 3 e os 5 anos de idade.

INTERVENÇÃO

Além da pesquisa do reflexo vermelho, realizada por ro-

tina em todos os RN, os RN com T21 devem ser subme-

tidos a avaliação oftalmológica no período neonatal. Tal 

como nos lactentes em geral, uma obstrução do canal 

lacrimal não resolvida pelos 9-12 meses tem indicação 

cirúrgica.

As crianças com hipovisão devem ter avaliação anual en-

quanto as não afetadas são avaliadas anualmente até aos 

cinco anos, a cada dois anos até aos 13 anos e posterior-

mente a cada três anos. 

5. PATOLOGIA 
GASTROENTEROLÓGICA3,9,19,40,41

INFORMAÇÃO GERAL

Cerca de 75% dos RN com T21 têm alterações gastroin-

testinais, como anomalias congénitas ou dificuldades ali-

mentares. As patologias gastrointestinais geralmente re-

lacionam-se com atrésia de segmentos do tubo digestivo. 

Hipotonia, macroglossia e dificuldade de sucção dificul-

tam a amamentação, comprometendo precocemente a 

evolução ponderal. Também o refluxo gastroesofágico 

prejudica o ganho ponderal nos lactentes. Ocorre so-

bretudo durante e após as mamadas, quer pelo menor 

tónus do esfíncter esofágico inferior quer pelo decúbito, 

e pode condicionar episódios de aspiração.

A obstipação é frequente nestes indivíduos, quer pe-

los hábitos alimentares quer pelo baixo tónus do tecido 

muscular do trato intestinal. No entanto, a obstipação 

na T21 também pode estar relacionada com patologias 

como o hipotiroidismo, a doença de Hirschprung e a 

doença celíaca. 

Como previamente mencionado, a população com T21 

tem maior tendência a desenvolver patologias do foro 

autoimune, onde se inclui a doença celíaca. Esta caracte-

riza-se pela má absorção de glúten, por reação inflama-

tória que acarreta diminuição das vilosidades intestinais 

e consequente alteração das características das deje-

ções, distensão abdominal, astenia, irritabilidade ou má 

progressão ponderal.

Má evolução ponderal, distensão abdominal e obstipa-

ção devem motivar rastreio de doença celíaca e doença 

de Hirschsprung, sendo a última difícil de diagnosticar 

quando atinge um segmento curto. 

INTERVENÇÃO

Pela maior incidência de atresias gastrointestinais, no 

período neonatal avaliam-se sinais obstrutivos valori-

zando vómitos, irritabilidade e escassez ou ausência de 

trânsito intestinal. Em caso de imperfuração ou esteno-

se anal a cirurgia é emergente.

Sintomas como tosse crónica ou pneumonias recorrentes 

podem indicar aspirações frequentes. Se a sintomatologia 

persiste, realizam-se estudos da função esofágica (pHme-

tria, impedância esofágica, estudo contrastado). A orien-

tação precoce para consulta de especialidade é essencial.

Sempre que há sintomas sugestivos, a doença de Hirs-

chsprung deve ser pesquisada através de radiologia e 

biópsia retal concomitantes. 

Nas crianças assintomáticas, o rastreio de doença celía-

ca realiza-se pelos três anos, repetindo-se regularmen-

te. Alternativamente, a pesquisa inicial dos haplótipos 

DQ2 e DQ8 permite reduzir os rastreios em 60% caso 

sejam ambos negativos, excluindo em 99% o risco de 

doença. O rastreio seriado apenas nos doentes com um 

ou mais haplótipos positivos é considerado a estratégia 

com melhor custo-benefício. No caso de confirmação de 

doença celíaca, a evicção de glúten da dieta é mandató-

ria. Nestes casos, aconselha-se o encaminhamento para 

consulta de nutrição para melhor orientação alimentar 

da criança e seus cuidadores. 

Nos indivíduos com obstipação, após exclusão de causa 

patológica, pode ser ponderado em conjunto com os cui-

dadores o uso de laxantes adequados à situação.

6. PATOLOGIA HEMATOLÓGICA42-45

INFORMAÇÃO GERAL

As crianças com T21 têm maior predisposição para pa-

tologia hematológica, que se pode iniciar logo no perío-

do neonatal. É frequente encontrar alterações hemato-

lógicas transitórias e de baixa gravidade clínica no RN, 

tais como trombocitopenia e neutropenia ligeiras ou 
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aumento do número de eritrócitos nucleados. Peque-

nas alterações displásicas das linhagens podem estar 

presentes, mas a patologia hematológica com maior 

relevância clínica é a doença mielodisplásica transitória 

(DMT), distúrbio praticamente exclusivo dos RN com 

T21 e que afeta cerca de 10%. Pode ocorrer no período 

fetal ou, maioritariamente, após o nascimento. A DMT 

é geralmente benigna e transitória resolvendo até ao 3º 

mês de vida. No entanto, em casos graves, pode ocorrer 

hidrópsia, derrame pleural, pericárdico e ascite, insufi-

ciência respiratória e disfunção hepática. 

A leucemia aguda mieloblástica apresenta-se entre o 

primeiro e o quinto anos de vida, maioritariamente do 

subtipo megacariocítico, com sobrevida de aproximada-

mente 80%. A leucemia aguda linfoblástica apresenta-

-se entre os 3 e os 6 anos, geralmente associada a prog-

nóstico desfavorável (60% - 70% de sobrevida). A T21 é 

a condição mais frequentemente associada a síndrome 

mielodisplásico na infância.

Além da patologia hemato-oncológica, é frequente exis-

tir anemia, geralmente associada a ferropenia, secundá-

ria ao regime alimentar. É ainda comum a existência de 

macrocitose eritrocitária.

INTERVENÇÃO

O diagnóstico de DMT é estabelecido pela demonstra-

ção de blastos em circulação, com ou sem leucocitose, 

trombocitopenia ou trombocitose. Esta exige vigilância 

apertada dado que, em cerca de 20% dos casos ocor-

rem complicações que requerem tratamento dirigido e 

têm prognóstico reservado. É essencial a avaliação es-

pecializada destes RN pelo potencial de transformação 

em leucemia em 20% - 30% (leucemia mieloide aguda, 

geralmente do subtipo leucemia megacariocítica aguda). 

Após a resolução da DMT, o hemograma deve ser avalia-

do a cada 3 meses até aos 3 anos e posteriormente cada 

6 meses até aos 6 anos. 

Recomenda-se, para todos os indivíduos com T21, rea-

lização de hemograma anual desde o primeiro ano até à 

adolescência, pelo risco de leucemia (1% a 2%) mielo ou 

linfoblástica. 

Colocar colar cervical
+

Ponderar intervenção cirúrgica ortopédica  
e/ou avaliação por Neurocirurgia

Avaliação dinâmica com radiografias 
em extensão e flexão cervical

+
Seguimento em consulta de Ortopedia*

Se há necessidade de anestesia geral,  
fazer estudo imagiológico da articulação atlanto-axial

A coluna cervical deve ser sempre protegida 
durante as manobras anestésicas e cirúrgicas

Radiografia cervical em posição neutra
+ 

Referenciação para Ortopedia Infantil

Alterações imagiológicas?

NÃOSIM

SIM NÃO

Sinais ou sintomas de IAA?

•	 Parestesias das mãos/espasmos musculares

•	 Dor cervical significativa

•	 Limitação da mobilidade cervical

•	 Inclinação da cabeça

•	 Reflexos exagerados dos membros superiores

Sem indicação para avaliação imagiológica
+

Mantém consulta de seguimento

FIGURA 1. Avaliação e orientação de eventual instabilidade atlanto-axial (IAA) na T21.

* ponderar avaliação em consulta de Neuropediatria e/ou Neurocirurgia
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Em casos de anemia, a suplementação com ferro deve 

ser considerada.

7. PATOLOGIA ORTOPÉDICA6,9,46-48

INFORMAÇÃO GERAL

A instabilidade atlanto-axial (IAA) define-se por intervalo 

atlanto-dental superior a 4-5 mm. Sintomas sugestivos 

de lesão medular cervical são os indicadores clínicos 

mais importantes de IAA e o compromisso neurológico 

deve ser avaliado nas consultas. A ausência de sintomas 

na presença de IAA é frequente. No entanto, a maioria 

dos doentes com IAA que sofreram lesão grave da me-

dula tinha sintomas neurológicos prévios. De notar que 

até aos três anos não há mineralização vertebral e desen-

volvimento epifisário adequados à avaliação radiológica. 

Não existe evidência que o desporto aumente mais o ris-

co de lesão cervical nos indivíduos com T21 do que na 

população geral.

INTERVENÇÃO

Dada a hipotonia dos RN com T21, devem ser realiza-

dos por rotina exames imagiológicos para despiste de 

displasia congénita das ancas pelo que se recomenda a 

ecografia das ancas pelas seis semanas de vida e orien-

tação para consulta de Ortopedia Infantil, caso surjam 

alterações.

Relativamente à IAA, caso a criança seja sintomática, 

deve ser realizada radiografia cervical simples com in-

cidência lateral em posição neutra e referenciada para 

Ortopedia Infantil e/ou Neurocirurgia. Caso não sejam 

aparentes alterações, realiza-se avaliação imagiológica 

dinâmica em extensão e flexão cervicais (Fig. 1). Mesmo 

crianças assintomáticas devem ser avaliadas em consulta 

de Ortopedia Infantil pelos 3 anos. Se apresentam IAA 

sintomática devem manter seguimento com avaliações 

neurológicas frequentes, pelo menos anuais, e devem 

evitar todo o tipo de atividade desportiva.

Indivíduos com T21 assintomáticos podem realizar ati-

vidade desportiva. Relativamente a desportos de im-

pacto, como ginástica, indivíduos com T21 não devem 

ser excluídos, mas sim despistada IAA previamente. As 

normas seguidas para os atletas de alta competição são 

semelhantes à das restantes crianças, com foco na sinto-

matologia de IAA, devendo ser avaliado o controlo cefá-

lico e o desenvolvimento da musculatura cervical antes 

da admissão à prática desportiva de alto rendimento.

Caso surjam alterações radiológicas, deve ser colocado 

colar cervical e ponderada cirurgia para estabilização. 

Se há sintomas de mielopatia sem alterações radiográfi-

cas, recomenda-se ressonância magnética cervical para 

avaliar eventual compressão medular. Em todos os casos 

em que haja necessidade de anestesia geral, aconselha-

-se estudo imagiológico da articulação atlanto-axial para 

prevenir manobras potencialmente prejudiciais. Inde-

pendentemente da existência de alterações sugestivas 

de IAA, deve proteger-se a coluna cervical durante as 

manobras anestésicas e cirúrgicas.

8. PROBLEMAS PSIQUIÁTRICOS 
E NEUROLÓGICOS3,4,6,49,50

INFORMAÇÃO GERAL

Os distúrbios psiquiátricos mais frequentes incluem 

agressividade e comportamento de oposição. São tam-

bém reconhecidas prevalências mais elevadas de pertur-

bações emocionais (depressão, ansiedade) ou perturba-

ção bipolar nos jovens com T21.

A epilepsia também é um problema comum na população 

com T21, afetando 2% - 13%. Os espasmos infantis (EI) 

ocorrerão em 2% - 5% das crianças com T21. Apesar da 

maior incidência, os EI na T21 não apresentam diferen-

ça na idade de incidência ou na resposta ao tratamento 

relativamente aos EI idiopáticos. No entanto, o risco de 

evolução para epilepsia é menor do que no caso dos EI 

idiopáticos.

INTERVENÇÃO

Deve ser ponderada a prescrição de treino comporta-

mental e intervenção farmacológica.

9. PROBLEMAS DERMATOLÓGICOS51

INFORMAÇÃO GERAL

São problemas dermatológicos frequentes a xerose 

(70%), a hiperqueratose palmoplantar (40% - 75%), a 

dermatite atópica (50%) e a dermatite seborreica (31%), 

com maior risco de infeções bacterianas, fúngicas e ec-

toparasitoses. Há também propensão para desenvolver 

alopecia areata (6% - 8,9%), vitiligo e queilite angular.

INTERVENÇÃO

Aconselha-se creme emoliente diário para prevenção da 

xerose cutânea, bem como vestuário adequado. A expo-

sição solar deve ser limitada.

10. PERTURBAÇÕES DO 
NEURODESENVOLVIMENTO3,6,7,9,23,28,52-54

INFORMAÇÃO GERAL

A hipotonia generalizada e precoce compromete sobre-

tudo aquisições relacionadas com a motricidade gros-

seira. As crianças com T21 sentam-se em média aos 11 

meses, gatinham pelos 17 meses e iniciam a marcha por 

volta dos 26 meses de idade, requerendo cerca do dobro 
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do tempo expectável para atingir estas etapas. Embora 

a sequência de aprendizagem da linguagem seja seme-

lhante, o ritmo é consideravelmente mais lento, com a 

emissão da primeira palavra em média pelos 18 meses. 

O compromisso cognitivo pode variar de leve a mode-

rado. 

Nos indivíduos com T21 as perturbações do espectro 

do autismo e a perturbação de hiperatividade e défice 

de atenção são frequentes.

INTERVENÇÃO

As crianças com T21 devem manter seguimento regular 

em consulta de neurodesenvolvimento. 

É importante acompanhar a evolução motora e intelec-

tual das crianças e adolescentes com T21, bem como 

o seu comportamento adaptativo, ponderando a re-

ferenciação para diferentes apoios em cada etapa do 

seu desenvolvimento. A intervenção terapêutica deve 

iniciar-se no primeiro ano de vida, com referenciação a 

fisioterapia, terapia ocupacional e terapia da fala, adap-

tando estes apoios a cada caso. É essencial que o plano 

de intervenção seja precocemente orientado por uma 

equipa multidisciplinar. A capacitação dos cuidadores 

deve começar desde o momento do diagnóstico para 

que participem na implementação de terapias, através 

de grupos de apoio e assistência de profissionais de saú-

de. A promoção de atividades terapêuticas e lúdicas em 

família beneficia a criança e os seus cuidadores.

Novas terapêuticas não farmacológicas vêm sendo 

apontadas como promissoras na melhoria do desenvol-

vimento cognitivo das crianças com T21 como é o caso 

do EGCG encontrado no extrato de chá verde, acima 

descrito. O seu efeito nos processos cognitivos pare-

ce relacionar-se com a redução do stresse oxidativo e do 

défice energético celular. Esta constatação tem criado 

novas possibilidades de intervenção terapêutica. Novas 

perspetivas de tratamentos neurocognitivos surgem 

também associadas a programas de treino cognitivo e 

estimulação cerebral não invasiva.

11. SAÚDE ORAL E PATOLOGIA 
PERIODONTAL55-64

INFORMAÇÃO GERAL

De acordo com a literatura, a doença periodontal tem 

uma incidência mais elevada entre as crianças com T21, 

por alterações da flora comensal, crescimento anómalo 

dos dentes, fraca higiene oral e imunodeficiência. No en-

tanto, num estudo português, as crianças com T21 reve-

laram incidência de cáries significativamente mais baixa 

que os seus irmãos. 

Em termos anatómicos, é frequente estas crianças apre-

sentarem subdesenvolvimento de regiões da face, geral-

mente do andar médio. 

A avaliação em consulta deve ser repetida a cada seis 

meses, de modo a vigiar os aspetos dos tecidos moles e 

duros e avaliar a oclusão entre as arcadas dentárias e o 

crescimento da face, em especial o andar médio, normal-

mente subdesenvolvido. É essencial verificar se existe 

compressão com apinhamento e/ou mordidas cruzadas, 

bem como a sua correção atempada com diferentes te-

rapêuticas cirúrgicas. A respiração nasal das crianças 

com T21 melhora significativamente com expansor ma-

xilar, pelo aumento do volume nasal.

É importante identificar lesões persistentes na cavidade 

oral e gengivorragias espontâneas, pois podem ser os 

primeiros sinais de doença hematológica. Importa tam-

bém sinalizar o atraso na erupção dentária superior a 

seis meses, pela sua associação com hipotiroidismo.

INTERVENÇÃO

A primeira consulta de Odontopediatria/Estomatologia/

Medicina Dentária deve ser realizada pelos dois meses, 

para iniciar programa de estimulação e ponderar ele-

mentos auxiliares intraorais.

É essencial adotar medidas preventivas das cáries. A es-

covagem com pasta dentífrica fluoretada constitui a op-

ção consensual. Recomendam-se pastas com dosagem 

de flúor entre 1000 e 1500 ppm. Para evitar a fluorose 

a quantidade de pasta não deve exceder o tamanho de 

um grão de arroz. A partir dos três anos a dose aumenta 

até ao tamanho da unha do quinto dedo da mão da crian-

ça. Crianças autónomas na escovagem, podem fazer bo-

chechos com solução fluoretada. Os selantes são reco-

mendados. Estes são eficazes na prevenção de cáries em 

superfícies rugosas, enquanto o flúor protege as lisas.

De forma a melhorar sucção, salivação e mastigação, foi 

desenvolvida a placa de Castillo-Morales, que consiste 

numa placa acrílica com acessórios que estimulam dife-

rentes áreas da língua, bochechas e lábios, despertan-

do reflexos e modificando os músculos. São igualmente 

úteis para auxiliar a ventilação adequada reduzindo in-

feções respiratórias, melhorar distúrbios do sono e o 

bruxismo prevalente em crianças com T21. Também au-

xiliam a linguagem e são fator de integração social, pois 

após 12 meses de utilização, a protusão lingual destas 

crianças reduz significativamente. Pelo receio de que as 

crianças se engasgassem, foi desenvolvido um modelo 

modificado, com formato de chupeta que permite maior 

segurança, maior tempo de utilização e melhor aceitação 

social, com resultados relativos à protrusão lingual e ao 

tempo de boca fechada ainda mais favoráveis. Deve ser 
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usada dos dois meses aos dois anos, sendo inicialmente 

usada por um curto período de tempo (cinco a dez minu-

tos, duas vezes por dia) e, à medida que a criança se vai 

adaptando, por períodos de uma hora, três vezes por dia, 

como uma chupeta normal.

12. SEXUALIDADE E ADOLESCÊNCIA9

INFORMAÇÃO GERAL

Os adolescentes com T21 passam pela puberdade da 

mesma forma que os restantes indivíduos, embora o 

pico de crescimento pubertário se inicie mais cedo nas 

crianças com T21 (idade média: 9,5 anos nas raparigas; 

11 anos nos rapazes). Nos indivíduos do sexo masculino 

o risco de infertilidade é superior ao da população geral.

INTERVENÇÃO

A sexualidade deve ser discutida com os adolescentes, 

em particular menstruação e doenças sexualmente 

transmissíveis, de forma adequada à sua compreensão 

e ajustada às suas vivências. As adolescentes do sexo 

feminino com T21 devem ser avaliadas em consulta de 

ginecologia anual após a menarca e deve ser ponderada 

a introdução de método contracetivo, eventualmente 

com indução de amenorreia.

13. VACINAÇÃO9,65,66

INFORMAÇÃO GERAL

Além de vulnerabilidade a infeções do trato respiratório 

superior, as crianças com T21 apresentam risco 12 ve-

zes superior de desenvolver pneumonia, pelo compro-

metimento imunológico e risco de aspiração associado 

à hipotonia.

INTERVENÇÃO

De acordo com a Direção Geral de Saúde, as crianças 

com T21 devem ser vacinadas com uma dose da vaci-

na polissacárida de 23 valências contra o Streptococcus 
pneumoniae (Pn23) a partir dos dois anos. Se nascidos 

antes de 2015, a vacina polissacárida conjugada de 13 

valências contra o Streptococcus pneumoniae (Pn13) está 

recomendada. Os esquemas de vacinação com Pn13 va-

riam de acordo com idade e vacinas administradas pre-

viamente. A Pn23 idealmente administra-se 6-12 meses 

após a última dose de Pn13. A vacina da gripe é reco-

mendada a partir dos 6 meses de idade, sendo gratuita.

A prevenção da infeção por vírus sincicial respiratório 

(VSR) é indicada em situações específicas. Crianças com 

T21 e antecedentes de prematuridade, cardiopatias, ne-

cessidade de oxigenoterapia ou imunodeficiências, be-

neficiam de injeção mensal de palivizumab nos primeiros 

dois anos de vida, durante o inverno.

As vacinas não mencionadas devem seguir o mesmo pla-

no, doses de administração e aconselhamento, que na 

população geral. Os lisados polibacterianos liofilizados 

podem ser utilizados, embora sejam necessários mais 

estudos para comprovar a sua eficácia.

14. PARTICULARIDADES DA 
METABOLIZAÇÃO FARMACOLÓGICA67

Os indivíduos com T21 têm hipersensibilidades medica-

mentosas por deficiências enzimáticas, défice de ácido 

fólico e hipersensibilidade à atropina e seus análogos, ao 

metotrexato e às sulfonamidas.

O efeito anti-colinérgico da atropina traduz-se fisiológi-

ca e clinicamente pela libertação adrenérgica. Esta au-

menta o desequilíbrio acetilcolina/adrenalina produzin-

do várias reações adversas, como boca seca, turvação 

visual, convulsões e coma. A escopolamina deprime o 

sistema nervoso central destas crianças, causando con-

fusão mental, alucinações e convulsões, ou com reação 

paradoxal de hiperexcitabilidade. O extrato de belado-

na, presente em medicamentos anti-espasmódicos a 

anti-tússicos de venda livre, provoca reações adversas 

semelhantes à atropina. Os anti-histamínicos também 

têm efeitos anti-colinérgicos, como xerostomia, taqui-

cardia e distermia, devendo usar-se nas doses mínimas. 

Os melhores são ebastina, cetotifeno, loratadina e des-

loratadina. 

O brometo de ipratrópio é desaconselhado em crianças 

com T21 por provocar distúrbio da acomodação visual, 

boca seca e taquicardia. 

O metotrexato é antagonista do ácido fólico, requeren-

do ajuste individual e suplementação com ácido fólico, 

além de controlo hematológico rigoroso. 

O enxofre está contraindicado pela alteração da sua via 

de eliminação. Após absorção percutânea permanece na 

corrente sanguínea causando efeitos de toxicidade ainda 

não totalmente esclarecidos. 

15. ALGUNS DOS GRUPOS DE APOIO 
DISPONÍVEIS EM PORTUGAL

Site de internet Contactos

PAIS 21

https://pais21.pt/
Telefone: +351 912 823 388  
E-mail: info@pais21.pt

APPT21

www.appt21.org.pt
Telefone: +351 925 990 543
E-mail: pmarques@appt21.org.pt

Grupos regionais

Coimbra: Olhar 21 | Barcelos: Amar 21
Viseu: Avispt21 | Faro: Apatris21
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CONCLUSÃO
Através de abordagens preventivas é possível maximizar 

a qualidade dos cuidados de saúde prestados à popula-

ção pediátrica com T21. A melhoria do desenvolvimento 

destas crianças vai-se refletir em aspetos da sua saúde 

física e mental, no seu bem-estar geral e na sua integra-

ção na sociedade. A transição para os cuidados médicos 

de adultos pode ser feito em diferentes idades, sendo 

frequentemente considerada pelos 18 anos. Para que o 

processo de transição seja adaptativo, é importante ga-

rantir a adesão do adolescente e seus cuidadores, bem 

como a orientação holística que os “novos” médicos de-

verão manter. Esta transição deve ser proposta quando 

se considerar conveniente, não imposta. Será necessá-

rio mudar e adaptar alguns dos conceitos no seguimento 

destes indivíduos, nomeadamente considerando aspe-

tos de reprodução e envelhecimento precoce. Nesse 

sentido, é importante garantir, aquando da proposta de 

transição para cuidados de adultos, serviços de saúde 

adequados ao nível de desenvolvimento do jovem, de 

forma a que sejam proporcionados de forma ininterrup-

ta até à idade adulta. Deve ser um processo dinâmico, 

flexível e personalizado.

Acreditamos que, através de uma intervenção precoce e 

multidisciplinar, com envolvimento dos cuidadores a es-

perança média de vida continue a aumentar, em paralelo 

com a melhoria da qualidade de vida experienciada em 

todas as idades.
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