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Introducao e Objectivos

A trissomia 21 (T21) é a cromossomopatia mais prevalente em nados-vivos. Estima-se que existam 15 mil pessoas com
T21 em Portugal. O rastreio de cromossomopatias é universalmente realizado nas gravidas em Portugal. O objetivo do
estudo foi caracterizar os doentes pediatricos com T21.

Metodologia

Realizado um estudo retrospetivo dos doentes com T21 com seguimento num Hospital nivel Ill de 2008 a 2021. A analise
estatistica foi realizada com o programa SPSS.

Resultados

Noventa e trés criangas com T21 foram analisadas, das quais 51% eram do sexo feminino. A maioria (63%) nao teve
diagnéstico pré-natal e a taxa de diagnostico foi similar nos doentes com e sem cardiopatia (p=0,167). A idade média
(anos) da mae foi de 33+8 e do pai de 36+7, sem diferengas estatisticamente significativas nos doentes com cardiopatia
(mde p=0,445; pai p=0,195). Cinquenta e seis porcento dos doentes apresentava cardiopatia congénita, tendo 24%
diagnéstico pré-natal (p<0.001). O excesso de peso foi documentado em 15% dos doentes e a obesidade em 30%, sendo
o padrdo semelhante nos doentes com cardiopatia (p=0,105). A maioria (51%) dos doentes foi submetida a
amigdalectomia (xmiringotomia); 35% apresentava altera¢des do perfil tiroideu; 4% doenca celiaca e a dislipidemia foi
um achado pouco frequente.

Conclusées
Nesta coorte, a maioria dos casos foi diagnosticada no periodo pds-natal, o que pode estar relacionado com uma
vigilancia inadequada da gesta¢do. As comorbilidades sdo um achado frequente, requerendo uma abordagem holistica e

seguimento multidisciplinar.
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