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Resumo: A Sindrome de Down (SD) é definida pela trissonomia do cromossomo 21, associada a
cardiopatias congénitas, em que o Defeito do Septo Atrioventricular (DSAV) é 0 mais comum,
devido a mutacéo do gene CRELD1 e outros fatores genéticos. O presente trabaho definiu como
objetivo descrever a relacdo genética da Sindrome de Down e o Defeito do Septo
Atrioventricular, aém disso, pontuar as atualizacbes de novos genes relacionados a
fisiopatologia. A pesguisa trata de uma revisdo integrativa de literatura, qualitativa, de caréter
bibliografico e um estudo retrospectivo, realizada com publicacdes entre 2019 e 2024, nas bases
de dados Scielo, LILACS, BVMS Pubmed/Medline e Biblioteca Virtual em Salide sobre a
relacdo da Sindrome de Down e 0 Defeito do Septo Atrioventricular, com uso dos descritores em
Salde “Sindrome de Down”, “Cardiopatias Congénitas’, “Defeito do Septo Atrioventricular” e
operadores booleanos “AND e “OR”. A SD, foi descrita pela primeira vez 1866 pelo médico
inglés Langdon Down, € uma alteracdo genética que decorrente da divisdo celular do ovulo,
resultando em um cromossomo extra no par 21. Essa alteracdo genética tem um impacto
significativo no desenvolvimento fisico e mental, afetando a morfologia dos vasos sanguineos e
coracdo, resultando em cardiopatias congénitas, dentre elas o DSAV est4 estreitamente
relacionado a SD. O fator genético envolvido nessa associagdo é a mutagdo no gene CRELD1, no
qual foi caracterizada como fator de risco para o desenvolvimento do DSAV. Também ha outras
variantes descobertas que podem aumentar a susceptibilidade do DSAV, como: COL6A1 e
COL6A2, FBLN2, FRZB e GATAS. Além disso, o aumento da dosagem de genes no
cromossomo 21 pode causar superexpressdo dos produtos dos genes em virtude da ampla
producdo em células e tecidos organicos ocasionando a SD e a cardiopatia congénita. Com o
avanco natriagem da SD foi possivel analisar duas proteinas séricas alteradas, no qual a proteina
plasmética A9, relacionada a gravidez, se apresentou diminuida, e a inibina A, se mostrou
aumentada. Ao readlizar o diagnéstico da SD nos fetos, deve-se redlizar o rastreio de
malformagdes cardiacas, sendo importante o diagndstico precoce para prevenir complicagoes.
Visto que a frequéncia de individuos portadores de SD que possuem DSAV, torna evidente a
importancia do rastreio de cardiopatias congénitas mediante o diagnostico da sindrome. Com o
avanco de estudos genéticos, a descoberta de novos genes envolvidos teve grande impacto na
compreensdo darelacéo entre SD e DSAV.
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