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Objetivo: Analisar o perfil clinico e epidemioldgico dos individuos com SD atendidos
no Servigo de Genética da Faculdade de Medicina de S&o José do Rio Preto. Métodos:
Estudo de coorte descritivo, retrospectivo, com criangas que apresentam trissomia livre
do cromossomo 21, provenientes do Servigo de Genética da Faculdade de Medicina de
Sdo José do Rio Preto. Foram incluidas no estudo 79 criangas com SD no periodo de
2005 a 2013. Foram avaliados os parametros antropométricos, as caracteristicas
dismorficas e complicac@es clinicas. Resultados: Das criancas incluidas no estudo, 43
sdo do sexo masculino (54,4%) e 36 sdo do sexo feminino (45,5%); média de idade de
2,3 anos. As caracteristicas clinicas mais frequentes encontradas foram fendas
palpebrais obliquas e rotacdo andmala das orelhas (>90%); face arredondada e/ou perfil
achatado, ponte nasal baixa, braquicefalia, prega simiesca, angulo da boca voltado para
baixo, hipotonia ao nascimento e micrognatia (>80%); epicanto, occipital achatado,
pescogo curto, hipertelorismo, braquidactlia, maos largas (> 70%); maos pequenas,
distancia aumentada entre halux e artelho, pescoco curto, lébulos ausentes ou
hipoplasicos, cutis marmdrea (> 60%); palato ogival, pés largos, hipotonia atual, pés
pequenos e microcefalia (>50%). Uma maior frequéncia de baixo peso (11,6%) em
relacdo ao sobrepeso (7,2%) foi observada; 16,6% apresentaram baixa estatura e 11,6%
apresentaram estatura elevada. A andlise do estado nutricional mostrou que 16,6%
apresentaram indice de massa corporea abaixo de 2 desvios padrdo (DP) e 10,1% acima
de 2 DP. Neste estudo, 46,6% das criangas apresentavam cardiopatias congénitas,
60,7%, infeccOes de vias aéreas superiores e/ou pneumonia, 7,6% doencas enddcrinas e
5,1% problemas auditivos. Conclusé@o: As caracteristicas fenotipicas dos individuos
com SD séo determinadas pelas caracteristicas populacionais e individuais.
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