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Le Cardiopatie congenite nel neonato con Sindrome di Down

Questo documento e stato scritto da: prof. Bruno Marino, cardiochirurgo, prof. Pierpaolo Mastroiacovo e
dott. Luca Diociaiuti, pediatri, in collaborazione con il gruppo di lavoro LGSD.
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Pro — memoria

La sindrome di Down (SD) & una condizione nella quale vi & un’alta prevalenza (40-45%), tra i nati di
cardiopatie congenite, (vedere appendlce per le singole cardlopatle)

Le due cardiopatie congenite piu frequenti nei bambini con sindrome d| Down (SD) sono il canale
atrioventricolare completo ed il difetto interventricolare®*. Entrambe le cardiopatie comportano uno
scompenso cardiaco precoce, ed una ipertensione polmonare che puo sfomare in una vasculopatia
polmonare irreversibile tanto piti frequente e precoce nei bambini con SD°. La vasculopatia del circolo
polmonare si mstaura progressivamente a partire dai 6 mesi di vita e, quando presente, se non corretta
precocemente®, aggrava di molto i risultati chirurgici®’

Premessa

-In caso di presenza di sintomi suggestivi di cardiopatia il trattamento alla nascita segue le comuni e
consolidate regole assistenziali valide per ogni neonato, in caso di assenza di sintomi, &€ opportuno eseguire
uno screening per identificarne la presenza.

-L’esame clinico da solo, anche in mano a pediatri o neonatologi esperti9 0 accompagnato da Rx torace e
ECG non garantisce la sicurezza di dlagnostlcare tutte le cardiopatie che possono essere presenti,
I'ecocardiografia fornisce la sicurezza piu elevata®

-Effettuare lo studio ecocardiografico in un ambito dove operano cardiologi con esperienza esclusivamente
di soggettl in eta adulta puo comportare il verificarsi di errori diagnostici, (sino alla cosiddetta “cardiac non
disease™

-In un recente passato i pazienti con SD e cardlopatla erano riferiti in ritardo al cardiologo’ ed alcuni autori
sconsigliavano addirittura il trattamento chirurgico®.

Attualmente vi € un consenso unanime all'intervento cardiochirurgico precoce in base ai seguenti dati:

12 5 3 distanza'® buoni se

a) Il modello anatomico & favorevole®* e i risultati chirurgici immediati
lintervento & precoce.
b) | costi ospedalieri non sono aumentati'®

c) La funzione cardiorespiratoria negli adolescenti & adeguata'™ .

Raccomandazione

e Siraccomanda ai neonatologi e pediatri che operano presso centri nascita e ai pediatri di famiglia di
sottoporre tutti i neonati con sindrome di Down a ecocardiografia.
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Nei bambini sintomatici (es.: segni di scompenso cardiaco e/o cianosi) 'ecografia deve essere
effettuata il piu presto possibile per evitare complicazioni e prognosi peggiore associate a diagnosi
tardiva.

Si ritiene accettabile, in pazienti non sintomatici, un ritardo di 1-2 mesi nell’esecuzione di questo
esame strumentale.

E’ auspicabile che 'esame ecocardiografico sia eseguito da un medico con esperienza di cardiologia
pediatrica per ridurre al massimo i casi di falsa positivita e falsa negativita dell’esame.

I bambini con SD affetti da canale atrioventricolare completo e da difetto interventricolare devono
essere operati nei primi 6 mesi di vita, in un centro di cardiochirurgia con esperienza pediatrica:
assicurare ai bambini con sindrome di Down e canale atrioventricolare completo o con difetto
interventricolare un intervento tempestivo riduce le complicanze e migliora la prognosi.

si considerano le seguenti alternative all’applicazione di questa raccomandazione:

a) Associazione della valutazione clinica, elettrocardiografica, e radiologica (rx torace), in casi
sintomatici in cui non sia possibile in tempi brevi 'esecuzione dell’ecocardiogramma, in attesa di una
consulenza: queste tre procedure associate consentono infatti di evidenziare eventuali
malformazioni cardiache con una sensibilita di circa il 70% ed una specificita di circa il 90%° e
secondo altri autori la totalita delle forme emodinamicamente significative'®.

b) Inviare il neonato in un centro di secondo livello

Appendice
Freeman et al’, Tubman et al’, Dati cumulati
1998 casi/tot. (%) | 1991 casi/tot. (%) | casi/tot. (%)
Tipo di cardiopatia
CAvV 102/227 (45%) 14/34 (41%) 116/261 (44%)
DIA 18/227 (8%) 9/34 (26%) 27/261 (10%)
PDA 16/227 (7%) 7/34 (21%) 23/261 (9%)
DIV 80/227 (35%) 7/34 (21%) 87/261 (33%)
TF 9/227 (4%) 0 9/261 (3,4%)
Altre 2/227 (1%) 2/261 (0,8%)

Legenda: CAV= canale atrioventricolare; DIA= difetto interatriale; PDA= dotto arterioso pervio; DIV= difetto
interventricolare; TF= tetralogia di Fallot
Nota: la somma delle % non € pari a 100 in quanto piu cardiopatie possono ricorrere in singoli pazienti
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