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Sindrome de Down e Obstrucao Respiratoria

LUISA MACIEIRA, MARIA HELENA ESTEVAO

Hospital Pediatrico de Coimbra

Resumo

O sindrome de apneia obstrutiva do sono, caracterizado por
obstrugio parcial ou completa das vias aéreas superiores com
consequente hipoxémia, ocorre com uma frequéncia acrescida nas
criangas com sindrome de Down. A conformacao facial, a hipotonia
e outras caracteristicas deste sindrome propiciam a ocorréncia do
quadro obstrutivo, que pode passar despercebido pelo facto de
algumas das suas manifestacdes se poderem confundir com as
proprias do sindrome de Down. Uma das abordagens terapéuticas
possiveis € o apoio ventilatério com recurso a ventilagdo com
pressdo positiva através de mdscara nasal.

Apresenta-se o caso de um lactente com S. Down de um més
e meio de idade, cuja dificuldade respiratéria e md progressio
ponderal melhoraram significativamente com a utilizacio de venti-
lacdo por pressdo positiva durante 10 meses.

O diagnéstico e tratamento precoce do quadro de obstrugdo
respiratéria na crianga com Sindrome de Down é determinante para
a melhoria do progndstico do sindrome, nos aspectos respiratorio,
cardiovascular, de crescimento estatoponderal e desenvolvimento
psicomotor.

Palavras-Chave: Sindrome de Down, sindrome genético,
sindrome de apneia obstrutiva do sono, ventilagfio nasal, obstrugéo
respiratoria.

Summary
Down Syndrome and Respiratory Obstruction

Obstructive sleep apnea syndrome, due to partial or complete
obstruction of the upper airway with resultant hypoxemia, is more
prevalent in Down syndrome. Facial conformation, hypotonia and
other features of the syndrome predispose to obstruction. Mani-
festations may not be detected, as some sequelae of the obstruction
are similar to symptoms of the syndrome. One possible therapeutic
measure is positive pressure ventilation by nasal mask.
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The authors report a case of a month and a half infant with
Down syndrome in whom non-invasive positive pressure ventilation
resulted in an improvement of respiratory distress and growth.

Early diagnosis and treatment of the upper airway obstruction
is important to obtain a better prognosis of the syndrome, mainly
on respiratory, cardiovascular, growth and psychomotor aspects.

Key-Words: Down Syndrome, genetic syndrome, obstructive
sleep apnea syndrome, nasal ventilation, airway obstruction.

Introducao

O sindrome de Down € uma das doengas genéticas
mais frequentes, sendo a sua incidéncia de 1,5/1.000
nados-vivos (' 2. As criangas possuem caracteristicas
faciais particulares, que podem ser em parte atribuiveis a
sua estrutura craniana anormal . Esta conformacio
craniana associada ao facto de as suas vias aéreas supe-
riores serem mais estreitas e ainda a outros factores
predisponentes como obesidade, hipotiroidismo e hipotonia
generalizada, condiciona um aumento da frequéncia de
sindrome de apneia obstrutiva do sono (SAOS) nestas
criangas ~ 30% a 50% “ relativamente ao que € habitual
na crianca em geral.

O SAOS caracteriza-se por uma obstrucdo parcial ou
completa das vias aéreas superiores de que resulta uma
hipoventilagdo cujas manifestacdes podem atingir uma
gravidade significativa. Durante o sono as criangas res-
sonam, desenvolvem um importante esfor¢co respiratdrio
acompanhado por vezes de apneias obstrutivas, agitagao,
sudorese . A morbilidade resultante desta oclusdo das
vias aéreas e consequente hipoxémia traduz-se num atra-
so do crescimento ponderal, atraso do desenvolvimento
psicomotor, alteracdes do comportamento e hipertensdo
pulmonar (HTP) com insuficiéncia cardiaca *-*. A HTP
condicionada pela obstrucio das vias aéreas ocorrerd com
maior rapidez na crianca com S. Down, ji que nesta
existem outros factores que facilitardo o seu apareci-
mento, como um certo grau de hipoplasia pulmonar, car-
diopatia congénita (em 30-40% das criangas ¢/ S. Down),
infec¢Oes respiratdrias de repeti¢do % 7.
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O SAOS passa frequentemente despercebido por pais
e médicos porque muitas das suas sequelas se confun-
dem com as manifesta¢cdes proprias do sindrome, como
sejam o atraso de crescimento, as alteracdes do compor-
tamento ou do sono ¢ a HTP.

As criancas com S. Down apresentam alteracdes da
estruturacdo do sono, que ndo estdo exclusivamente rela-
cionadas com a obstrucdo das vias aéreas superiores ©.
Estas alteragdes traduzem-se numa significativa fragmen-
tagdo do sono, com muitos despertares.

E necessdrio estar muito atento a esta problematica,
porque o atraso no diagndstico e na correc¢do pode levar
a um agravamento do quadro clinico da crianga ©.

Sendo o quadro obstrutivo, na maioria das vezes,
facilitado por hipertrofia das amigdalas e adendides, uma
das modalidades terapéuticas consiste na sua ablag@o.
Mas nem sempre esta hipertrofia existe, ou a sua excisio
resulta na melhoria desejada, pelo que tem sido utilizado
o suporte ventilatério com pressdo positiva. A ventilagio
por pressdo positiva e através de mdscara nasal pode ser
efectuada no domicilio, e 0 S. Down é um dos vérios
sindromes genéticos em que tem sido aplicado com bons
resultados ¢ %10,

O recurso ao apoio ventilatério durante alguns meses
com resultados favordveis é exemplificado pelo caso que
a seguir se descreve.

Caso Clinico

O CAS € uma crianga do sexo masculino, que nasceu
de 4.* Gesta, 4.* Para. O peso era de 2980g — Percentil
(P) 25, a estatura de 50 cm — P50 e o PC 34 cm — P75.
Ao nascer apresentava-se hipoténico, tendo o indice de
Apgar sido de 4-9-10. A mae tinha 38 anos e o cariotipo
da crianca era de 47, XY+21. A existéncia de cardiopatia
foi excluida.

Ao més e meio de idade foi internado por apresentar
uma ma progressdo ponderal (<PS5), hipotonia conside-
ravel, dificuldades de succdo e degluti¢do e ainda dificul-
dade respiratéria com polipneia e estridor. Pela descri¢do
da mae, havia suspeita de que ocorressem apneias duran-
te 0 sono, que foram confirmadas durante o internamento.
A utilizagdo de antibiético desde o nascimento era quase
constante pela clinica de suspeita de infec¢fo respiratéria.

Efectuou alguns exames complementares, dos quais
se salientam:

Laringobroncofibroscopia — maldcia da laringe e
traqueia.

Ecocardiografia — sem malformacido anatémica ou
evidéncia de sinais indirectos de hipertensio pulmonar.

Radiografia do cavum — sem evidéncia de hipertrofia
das estruturas linféides.

Durante o internamento, perante a suspeita clinica de
refluxo gastroesofagico, iniciou um pré-cinético e medi-
das de posicionamento. Foi colocada uma sonda naso-
géstrica (SNG).

Iniciou ventilacdo por mdscara nasal com pressdo
positiva tendo a adaptac@o sido boa. A recuperacdo doi
gradual — desaparecimento do estridor, diminuicdo da
dificuldade respiratéria e aumento ponderal. Apds ensino
a mae, foi possivel a alta da crianga para o domicilio
mantendo alimentagdo por sonda nasogdstrica e ventila-
¢do nasal. As infecgdes respiratérias foram sendo menos
frequentes.

Um estudo poligréfico do sono (EPS) efectuado pos-
teriormente confirmou a existéncia de apneias obstrutivas
do sono acompanhadas de dessaturacdo, bem como a
responsabilidade da obstru¢do no estridor, uma vez que
todas estas alteracdes eram corrigiveis com a ventila¢@o
com pressdo positiva continua (CPAP).

A melhoria da coordenag@o dos movimentos de suc-
¢do e degluticdo possibilitou a retirada da SNG aos 9
meses e a necessidade de apoio ventilatério foi também
gradualmente diminuindo até aos 12 meses, altura em que
foi suspensa. A curva ponderal foi sofrendo uma subida
gradual, tendéncia que se manteve apés a suspensio da
ventilagdo (Figura 1).

cm
1

036 9NBBUTNNBILEE
meses

FIG. 1 - Evolucio do peso e estatura sob e apds ventilagio (periodo
sombreado). Adaptado de Curvas de percentis para o peso
e comprimento/estatura, sexo masculino, de criangas portu-
guesas com T21 D,

Discussao

A obstrucdo das vias aéreas superiores pode manifes-
tar-se por estridor, mesmo com a crianga acordada. Este
estridor pode ser agravado pela existéncia de maldcia. Por
outro lado, a manuten¢do da maldcia é favorecida pela
repeticdo das pressdes intratordcicas negativas na ten-
tativa de vencer o obsticulo. Estas particularidades asso-
ciadas ainda a um déficit imunitdrio sdo factores predispo-
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nentes de infeccdes respiratérias repetidas V, que por
outro lado contribuem para a perpetuacio da malécia.
O SAOS aparece em intimeros sindromes com anomalias
craniofaciais — Down, Crouzon, Treacher-Collins,
Pfeiffer, Pierre-Robin, Prader-Willi, mucopolissacaridoses
e outros . Entre os varios problemas das vias aéreas do
S. Down e que contribuem para o SAOS contam-se:
hipoplasia mandibular e do maci¢o central, vias aéreas
superiores anormalmente estreitas com posicionamento
superficial das amigdalas, macroglossia relativa, este-
nose das coanas, ocasionalmente tvula bifida e fenda do
palato, laringe pequena particularmente na regido da
cricéide . Outros factores gerais que contribuem para
a obstrucdo respiratéria sdo: a hipotonia, a obesidade, a
associacdo de hipotiroidismo, as infeccdes respiratdrias
repetidas -2, instabilidade da coluna cervical, particular-
mente a nivel da articulac@o atlantoaxoideia ?. A existén-
cia de cardiopatia congénita, frequente no S. Down,
contribui também para o agravamento dos problemas
respiratérios. No caso apresentado estavam presentes
vérias das caracteristicas do S. Down condicionantes de
problemas respiratérios mas ndo havia cardiopatia, o que
tornava o progndstico menos grave.

A hipoxémia que ocorre no SAOS pode levar a hiper-
tensdo pulmonar, e a persisténcia desta pode levar a
insuficiéncia cardiaca direita e cor pulmonale V. Como
os sintomas mais exuberantes do SAOS sdo essencial-
mente nocturnos, passam com frequéncia despercebidos.
Assim, pode acontecer o diagndstico ser apenas feito
aquando das manifestagdes dum cor pulmonale j4 insta-
lado. No caso descrito, ndo havia ainda sinais de hiper-
tensdo pulmonar, provavelmente por a crianca ser ainda
muito jovem, ndo ter cardiopatia associada e por outro
lado a dessaturagdo ndo ser muito importante. Os niveis
de saturacdo de oxigénio ndo teriam valores t3o baixos
quanto o grau de obstrugdo faria esperar, provavelmente
a custa dum enorme esforco respiratério com gasto ener-
gético significativo e consequente falha de ganho ponderal.

Embora o diagnéstico possa ser efectuado pela cli-
nica e oximetria, o EPS é o exame de exceléncia para a
caracterizagio de todos os eventos que ocorrem durante
o sono. Alguns autores tém estudado as caracteristicas
do sono de criancas com S. Down e vdrias alteragdes
tém sido encontradas. Levanon e colab. compararam o
sono de um grupo de 23 criangas com S. Down com o
de um grupo de 13 criangas que ressonavam, e concluiram
que as primeiras tinham uma significativa fragmentac¢do
do sono, manifestada por frequentes despertares, que sé
parcialmente estavam relacionados com o SAOS ©.

Num grupo de 53 criancas com S. Down, estudadas
por Marcus e colab., 77% apresentavam anomalias no
EPS, sendo a hipoventilagdo o achado mais frequente 2.
45% das criancas tinham apneias obstrutivas embora esta

tivesse sido suspeitada pelo médico ou pelos pais numa
percentagem bastante menor (32-39%).

A crianga com S. Down que apresenta obstrugdo
respiratoria deverd ser orientada para o otorrinolaringolo-
gista. Se uma hipertrofia das amigdalas e adendides con-
tribuir para a obstrucdo, a remog¢do daquelas poderd ser
o suficiente para que uma adequada ventilacdo seja
conseguida. Se o tecido linféide ndo estiver hipertrofiado,
ndo existirem condi¢des para a cirurgia ou se por outro
lado esta tiver sido ineficaz, podera ser necessario recor-
rer a outros métodos terapéuticos. O recurso a traqueos-
tomia ja foi largamente ultrapassado pela ventilagdo nio
invasiva (VNI). A VNI ¢ efectuada habitualmente com
pressdo positiva através de mdscara nasal e tem vindo a
ser cada vez mais utilizada nas criancas com patologia
respiratéria com malformacdes cranio-faciais © '0.

A ventilacdo com pressdo positiva, nomeadamente com
CPAP, permite que ndo ocorra o colapso das vias aéreas
(manifesto pela apneia obstrutiva), e consequentemente
que ndo seja necessdrio desenvolver tanto esfor¢o para
a sua abertura. No caso descrito a utilizacdo da VNI
durante 10 meses foi o suficiente para que o grau de
obstru¢do fosse diminuindo e a recupera¢do ponderal
ocorresse. Para esta melhoria terdo contribuido também
o crescimento da crianga, a diminui¢do da hipotonia e o
«aumento» relativo da competéncia diafragmadtica. A tera-
péutica antirrefluxo poderd também ter contribuido para
o ganho ponderal. O refluxo gastroesofdgico € conhecido
como uma das consequéncias da apneia obstrutiva do
sono 19,

Conclusao

Algumas manifestacdes do S. Down sido semelhantes
a sinais e sintomas que ocorrem no Sindrome de Apneia
Obstrutiva do Sono, levando assim a que o diagndstico
deste passe despercebido, apesar de ser mais frequente
nas criangas com S. Down do que nas da populagdo
em geral.

E necessdrio estar atento, porque o diagnéstico e
tratamento precoce das perturbagdes respiratérias nas
criancas com S. Down pode conduzir a uma diminui¢do
da morbilidade e até da mortalidade.
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