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e Síndrome de Down
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Introdução
Tetralogia de Fallot (TF) é a cardiopatia congênita cianótica 

mais prevalente na infância e representa cerca de 10% 
dos casos de cardiopatia congênita nos Estados Unidos.1 
Em pacientes com síndrome de Down (SD), a cardiopatia 
congênita ocorre em cerca de 50% dos casos. A TF é um 
dos vários defeitos de pacientes com síndrome de Down 
e a frequência pode ser 0 - 15,5% em diferentes séries.1,2 
A fisiopatologia é essencialmente dependente da gravidade da 
obstrução da via de saída do ventrículo direito (VSVD) levando 
a shunt da direita para a esquerda. O grau de desvio da 
direita para a esquerda é dependente da resistência vascular 
sistêmica (RVS), pois a obstrução da VSVD é geralmente fixa. 
A diminuição da RVS faz aumentar o desvio da direita para a 
esquerda.2,3 Devido à alta prevalência de defeitos cardíacos 
congênitos, o ecocardiograma deve ser considerado em 
pacientes com SD.4 A correção cirúrgica definitiva da TF 
é recomendada após o primeiro mês de vida, se houver 
condições clínicas favoráveis.

Relato do Caso
Paciente JHB de 51 anos, do gênero masculino, 

deu entrada no hospital após quadro súbito de hemiplegia 
fasciobraquiocrural à esquerda, com desvio do olhar 
conjugado para a direita e sonolência. Teve o diagnóstico 
confirmado de acidente vascular cerebral isquêmico (AVCI) 
com acometimento da cápsula interna pela tomografia 
computadorizada de crânio. No momento da admissão 
encontrava-se fora do tempo de trombólise e optou-se por 
internação e tratamento clínico.

Durante a internação paciente teve piora clínica 
com progressão do NIHSS de 13 para 17, além de ter 

adquirido pneumonia nosocomial. Após tratamento com 
antibioticoterapia venosa, fisioterapia motora e respiratória, 
apresentou melhora importante.

Esse paciente com SD teve o diagnóstico de TF 
aos cinco anos, porém os familiares optaram por não 
realizar a correção cirúrgica da cardiopatia na época. 
Não há relato de internação prévia em qualquer outro 
serviço médico e sua tia e cuidadora refere que desde o 
nascimento o paciente sempre foi hígido e nunca referiu 
dispneia. Caminhava sem auxílio, dançava em bailes, 
realizava atividades básicas de vida diária sem auxílio 
(tomava banho sozinho, se alimentava, falava ao telefone). 
Apresentou atraso de desenvolvimento, começou a 
caminhar aos cinco anos e a falar com oito anos. A ausculta 
cardíaca do paciente apresenta sopro sistólico ejetivo em 
crescendo-decrescendo, melhor audível nos focos mitral 
e tricúspide, e presença de segunda bulha cardíaca única. 
Saturação periférica de oxigênio sempre entre 92 - 94% 
em ar ambiente.

Confirmou-se o diagnóstico da TF com ecocardiograma 
transtorácico ao evidenciar hipertrofia ventricular direita de 
grau importante (espessura parietal de 14 mm) e comunicação 
interventricular (CIV) perimembranosa com diâmetro de 8 mm 
e fluxo turbulento ao Doppler (Figura/Vídeo 1), associada 
a obstrução da via de saída do VD (borda muscular) com 
gradiente médio de 45 mmHg (Figura/Vídeo 2), além de 
cavalgamento da aorta (Figura/Vídeo 3).

Discussão
A TF foi descrita originalmente por Steno, em 1673, mas 

foi o médico Etienne-Louis Fallot quem enfatizou e agrupou 
as quatro principais alterações morfofuncionais cardíacas 
que caracterizam a doença: defeito do septo interventricular, 
dextroposição da aorta (cavalgamento), estenose da artéria 
pulmonar e hipertrofia ventricular direita.1,4,5 Todos esses 
defeitos resultam do desvio anterior do septo infundibular 
durante a divisão do tronco conal em aorta e artéria pulmonar, 
causando mau alinhamento entre o septo infundibular e o 
septo ventricular muscular.6 Outras cardiopatias congênitas 
cianóticas que devem ser consideradas no diagnóstico 
diferencial da TF são a dupla via de saída do ventrículo direito 
com estenose pulmonar e a atresia da válvula pulmonar com 
CIV e presença de colaterais sistemicopulmonares.6,7

A longevidade desse paciente está certamente ligada 
à associação entre uma grande CIV e uma estenose 
pulmonar importante, suficientes para não causar 
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Vídeo 1 – Hipertrofia ventricular direita e comunicação interventricular.

Vídeo 2 – Obstrução da via de saída do ventrículo direito.

hipóxia grave, mas  satisfatória para proteger o leito 
vascular pulmonar das complicações associadas a CIV 
(aumento da resistência vascular pulmonar e hipertensão 
pulmonar). Outros mecanismos são citados para explicar 
elevada sobrevida em pacientes com TF: hipertrofia 
ventricular esquerda que mantém um gradiente da 
esquerda para direita e persistência do canal arterial 

que permite a oxigenação extra do sangue que chega ao 
ventrículo direito.7,8

Clinicamente a TF pode se manifestar de três formas: se a 
estenose é discreta, o shunt é da esquerda para a direita e o 
paciente é acianótico (Fallot rosado); se a estenose é moderada, 
o shunt se faz da direita para a esquerda, o paciente é cianótico 
(Fallot clássico); se a obstrução é extrema com atresia pulmonar, 
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todo o volume do retorno venoso sistêmico é desviado para 
a esquerda pela CIV e o fluxo pulmonar é dependente da 
permeabilidade do canal arterial (Fallot extremo) ou da 
existência de circulação colateral sistemicopulmonar.4,8

As causas mais comuns de morte em pacientes 
não operados incluem complicações tromboembólicas 
(AVC, TEP), arritmias malignas, hemorragia pulmonar 
e endocardite.4,8 O paciente em questão teve como 
complicação um AVC cardioembólico que progrediu 
durante a internação e complicou-se por pneumonia 
broncoaspirativa. Entretanto, apresenta melhora importante 
do quadro clínico em uso de cefepime e clindamicina com 
previsão de alta hospitalar após término do esquema de 
antibiótico. Os familiares mantêm-se relutantes quanto à 
cirurgia corretiva, apesar do sucesso relatado em alguns 
trabalhos de correção da TF em longevos.9

Para prevenção de novas complicações embólicas, 
iniciou‑se anticoagulação plena com varfarina e seguimento em 
ambulatório especializado para controle de INR. Após ampla 
pesquisa realizada no Pubmed, relata-se o caso com maior 
longevidade de paciente com Tetralogia de Fallot não corrigida 
e Síndrome de Down, já descrito na literatura médica. 
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