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Introdução: O defeito do septo 
atrioventricular (AVSD) é uma malformação 
cardíaca congênita caracterizada por uma 
deficiência variável da crux cordis no 
coração em desenvolvimento, que ocorre 
com elevada frequência em pacientes com 
Síndrome de Down (SD). O diagnóstico 
precoce evita complicações futuras e 
confere melhor prognóstico. Objetivos: 
Analisar os aspectos genéticos e as 
complicações relacionadas ao defeito do 
septo atrioventricular em crianças com 
Síndrome de Down. Metodologia: Revisão 
de literatura do tipo integrativa realizada a 
partir das bases de dados PubMed, 
ScienceDirect, Elsevier, e Cochrane, 
utilizando os descritores: Dow syndrome, 
congenital heart defects, trisomy 21. 
Trabalhos anteriores a 2010 foram 
excluídos e o critério de inclusão é a 
relevância temática. Revisão composta por 
5 artigos. Revisão de Literatura: A 
observação de um padrão fixo de defeitos 
cardíacos congênitos na trissomia do 
cromossomo 21 indica que um de seus 
locus está envolvido no desenvolvimento 
do defeito cardíaco. Foram identificados 
como responsáveis por este fenótipo genes 
para várias proteínas relacionadas à matriz 
(colágeno tipos VI e XVIII, integrina beta 2, 
alfa-1 e alfa-2), que estão localizadas no 
cromossomo 21, tendo sido sugerido que a 
superexpressão do colágeno tipo VI 
desempenha um papel importante na 
patogênese atrioventricular na Síndrome de 
Down. Em pacientes com defeito do septo 
atrioventricular, os sintomas surgem na 

infância como resultado de shunt pulmonar 
sistêmico e risco aumentado de 
desenvolvimento de hipertensão arterial 
pulmonar, sendo os pacientes com 
Síndrome de Down considerados de alto 
risco por possuírem um número menor de 
alvéolos. A correção cirúrgica precoce é 
importante para a prevenção de lesão 
pulmonar vascular. Conclusão: Observa-
se, portanto, que o desenvolvimento de 
ASVD em crianças com Síndrome de Down 
está diretamente ligada aos aspectos 
genéticos que determinam a síndrome em 
questão. Além disso, a demora no 
diagnóstico aumenta a chance de 
complicações potencialmente fatais, 
principalmente a hipertensão arterial 
pulmonar. Assim, é necessário o 
diagnóstico e tratamento precoce a fim de 
evitar agravamentos futuros.  
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