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RESUMO

A sindrome de Down (SD) é uma alteracdo genética, caracterizada pela presenca de uma cdépia extra
do cromossomo 21, ou excesso do material genético. Sua confirmacgéo é estabelecida pelo estudo
cromossémico. Essa sindrome ocorre em um para cada 1000 nascidos vivos. A desordem genética é
atribuida a trissomia (92 a 95% dos casos) mosaico (2 a 4%) e translocagdo (3 a 4 %) do
cromossomo 21. Os fatores mais aceitos como predisponente sdo exposicdo a radiacdes, infec¢des e
idade materna. E diagnosticada logo apds o nascimento devido as suas caracteristicas peculiares,
também é possivel o diagnéstico ainda no periodo gestacional devido os exames cada vez mais
precisos para a identificacdo da sindrome. Criancas com Sindrome de Down sdo acometidas por
diversas afeccdes como problemas de audicdo, visdo, cardiopatias congénitas, distlrbios da tireéide,
problemas neuroldgicos e alteracdes na coluna cervical.
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1 INTRODUCAO

A sindrome de Down (SD) é uma das sindromes mais estudadas e
populares. Em 1866, John Langdon Down foi o primeiro a descrever as
caracteristicas da sindrome (NUSSBAUM, 2002).

Em 1959, os cientistas franceses Le June, Turpin e Gautier comprovaram a
causa genética da sindrome, demonstraram a causa a existéncia de um cariétipo
Com um cromossomo a mais, trissomia do 21 (CARSWEL, 1993).

A SD pode ser diagnosticada ao nascimento por suas caracteristicas
dimorficas e os pacientes sempre produzem um fenotipo caracteristico. A principal
causa de preocupacdo na Sindrome de Down é o retardo mental. No inicio da
lactancia, a crianca ndo apresenta um retardo desenvolvido, ele s6 é percebido ao
final do primeiro ano. Muitas criangas com SD desenvolvem-se apesar das

limitacdes (NUSSBAUM; MCINNES; WILLARD, 2008).
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O diagnéstico clinico da SD nao apresenta nenhuma dificuldade em

particular. A cariotipagem é necesséria para a confirmacdo e para dar uma base
para a consulta genética. Embora o cariétipo especifico responsavel pela Sindrome
de Down em geral tenha pouco efeito no fenotipo do paciente, ele € essencial para
se determinar o risco de recorréncia (NUSSBAUM; MCINNES; WILLARD, 2008).

A SD é a principal causa genética da deficiéncia mental e o que a
caracteriza sdo o comprometimento intelectual, méaos largas e dedos curtos, baixa
estatura, braquicefalia, predominancia por respiracdo oral, pesco¢o curto e grosso,
hipotonia muscular, occipto achatado, aumento da vascularizagao retiliana, fissura
palpebral obliqua, hiperextenséo articular, cardioplastia congénita, clinodactilia do
quinto dedo, orelhas displasicas, epicanto, prega palmar Unica transversa,
instabilidade atlanto axial, instabilidade roétulo femural, hiploplastia da regido
mediana da face, lingua protrusa e hipotdnica, retardo auditivo/visual e sonoléncia
(NUSSBAUM, 2002).

Disfuncdes no controle postural sdo frequentemente descritas em criancas
com SD e relacionadas com dificuldades como coordena¢do motora, problemas com
integracdo sensoério-motora ou simplesmente como movimentos desajeitados.
Movimentos sdo considerados desajeitados quando os individuos sao lentos em se
adaptar a tarefa e as condi¢cdes mutaveis do ambiente ou sdo menos capazes de
fazer ajustes posturais antecipatérios (MENEGHETTI et al., 2008).

Além do atraso no desenvolvimento, outros problemas de saude podem
ocorrer no portador da sindrome de Down: cardiopatia congénita (40%); hipotonia
(100%); problemas de audicédo (50-70%); de visdo (15-50%); alteracdes na coluna
cervical (1-10%); distarbios da tireoide (15%); problemas neuroldgicos (5-10%);
obesidade e envelhecimento precoce. Em termos de desenvolvimento, a sindrome
de Down, embora seja de natureza subletal, pode ser considerada geneticamente
letal quando se considera que 70-80% dos casos sao eliminados prematuramente
(MOREIRA; EL-HANI; GUSMAO, 2000).

A incidéncia de sindrome de Down em nativivos € estimada atualmente
como sendo de cerca de 1 em 800, refletindo a distribuicdo da idade materna para
todos 0s nascimentos e a proporcdo de maes com mais idade que usam o
diagnostico pré-natal. Por volta dos 30 anos, 0 risco comega a aumentar muito,

atingindo 1 em 25 nascimentos no grupo etario com mais idade. Muito embora as
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ma&es mais jovens tenham um risco muito mais baixo, a taxa de nascimento € mais

alta que a metade das maes de todas as criancas com SD tém menos de 35 anos
(NUSSBAUM; MCINNES; WILLARD, 2008).

Dados colhidos pelo departamento de genética da faculdade de medicina de
Ribeirdo Preto USP, nos ultimos 10 anos foram atendidos em média 300 casos
novos por ano sendo que mais de 60% dos casos (aproximadamente 180 pacientes)
apresentaram deficiéncia mental de graus variaveis, sendo 92% desses pacientes
do estado de Séao Paulo, aproximadamente 0,8% de Goias, 0,4% de Mato Grosso,
6,7% de Minas Gerais e 0,1% de outros estados.

O impacto das anomalias congénitas na saude do individuo, na familia e na
sociedade é complexo, porque estas patologias sdo de natureza crbnica e podem
afetar muitos 6rgdos e sistemas. Além disso, os problemas médicos, psicoldgicos e
econdmicos, entre outros, que esta familia deve enfrentar sdo enormes, sendo
imprescindivel que todo programa de saude inclua estratégias de prevencao

voltadas para os defeitos congénitos (GUILLER, 2006).

2 OBJETIVOS

O objetivo da pesquisa inclui aprofundar ainda mais os estudos referentes a
SD, sempre visando a importancia da realizacdo de exames pré-natais, do
diagnéstico e cuidados com as criancas que nascem com a sindrome garantindo o
bem estar de toda a familia e do individuo. A abordagem didatica do tema é de suma

importancia para o que as informac¢des possam ser expostas a populacéo.

3 MATERIAL E METODOS

A pesquisa para a reviséo bibliografica foi elaborada com auxilio de fontes
literarias ou bases de dados eletrébnicos como Scielo e Medline. As informacdes
foram analisadas para uma devida coeréncia e fidelidade ao tema estudado. Foram
utilizadas as palavras-chave para a pesquisa, como sindrome de Down; diagndstico;
caridtipo; trissomia do 21. Foram analisados artigos referentes ao tema de forma

ampla, observando curiosidades e fatos que remetem a sindrome.
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A sindrome de Down (SD) é uma alteracdo genética, caracterizada pela

4 SINDROME DE DOWN

presenca de uma copia extra do cromossomo 21, ou excesso do material genético.
Sua confirmacgéo é estabelecida pelo estudo cromossémico. Essa sindrome ocorre
em um para cada 1000 nascidos vivos (CARRICO, 2004).

A desordem genética é atribuida a trissomia (92-95% dos casos) mosaico (2-
4%) e translocacdo (3-4%) do cromossomo 21. Os fatores mais aceitos como
predisponente sdo exposicao a radiacdes, infeccdes e idade materna (MALILI,
2006). E caracterizada por um erro na distribuicdo dos cromossomos das células, o
gue provoca desequilibrio da funcdo reguladora que 0s genes exercem sobre a
sintese de proteina, perda de harmonia no desenvolvimento e nas funcdes das
células, apresentando alterac6es dos fenoétipos e atraso no desenvolvimento motor
(SNUSTAD, 2006).

A Figura 1 apresenta a cariotipagem tipica (trissomia do cromossomo 21) de

individuo com SD.

Figura 1. Cariotipagem tipica de individuo com sindrome
de Down, com trissomia do cromossomo 21.
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Fonte: Extraido de

https://hmsportugal.files.wordpress.com/2012/03/caric3b3tipos-
de-trissomia-21-de-indivc3adduos-do-feminino.jpg

E uma sindrome facilmente diagnosticada no periodo imediato ao
nascimento devido as suas caracteristicas peculiares. Ultimamente, o diagndstico no
periodo gestacional vem sendo cada vez mais frequente em decorréncia de exames

mais precisos para a sua identificagdo (ALDERSON, 2001).
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A base cromossbmica da sindrome é clara, porém o motivo da anomalia
cromossémica € pouco compreendido. O diagnéstico pode ser feito por meio da
cariotipagem cromossbmica que pode ser realizada durante a gestacdo, apos a
analise citogenética das vilosidades coridénicas ou células do liquido amnidtico.
Criancas com sindrome de Down sdo acometidas por diversas afec¢des como:
problemas de audicdo, visdo, cardiopatias congénitas, distarbios da tireoide,
problemas neurologicos e alteracdes na coluna cervical (COOLEY,1991).

Em relacdo ao prognéstico, verifica-se que a prevaléncia da condicdo tem
aumentado na populagédo geral em consequéncia do aumento de sua sobrevida.
Tratamentos e terapias, em especial a estimulacdo precoce com fisioterapia e
fonoterapia, mostram uma inequivoca contribuicdo para melhor desenvolvimento e
desempenho social do portador da sindrome de Down. Estudos contemporaneos
mostram que a maioria dos Down tem um desempenho na faixa de retardo mental
entre leve e moderado (MOREIRA, 2000).

Individuos com sindrome de Down apresentam um atraso nas aquisi¢des de
marcos motores basicos, como sentar ou engatinhar. Estudos descrevem atraso de

6 meses no aprendizado do sentar e 9 meses néo engatinhar (CARVALHO, 2008).

Figura 2. Caracteristicas fenotipicas de individuos com SD.
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Fonte: Extraido de http://www.movimentodown.org.br/wp-
content/uploads/2012/10/car.jpg
Individuos normais ao nascimento, o sistema nervoso central (SNC) ainda
nao esta completamente desenvolvido. Portanto, ele é capaz de perceber o mundo
apenas por meio dos sentidos, jA no individuo com SD, esse desenvolvimento

depende da biologia, do comportamento e do ambiente e ndo apenas da maturacéo
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do SNC (BONVICINE, 2005). A Figura 2 apresenta as caracteristicas fenotipicas de

individuos com SD.

Pouco se conhece a respeito das causas que levam ao nascimento de
criancas com SD. Para Schwartzman (1999), alguns fatores enddgenos e exdégenos
contribuem para a maior ou menor incidéncia da desordem. Um dos fatores
enddgenos mais frequentemente associados a esta sindrome € a idade da mae, pois
as mulheres ja nascem com uma quantidade de 6vulos que envelhecem a medida
que elas também envelhecem. Portanto, quanto mais velha a mae, maior sera a
probabilidade de incidéncia da SD (PACHAJOA, 2014). Entretanto, deve-se ressaltar
que a ocorréncia de SD nao se restringe a maes mais velhas, podendo afetar
também criancas com méaes de idade abaixo dos 30 anos.

O diagndéstico pré-natal permite, durante a gravidez, saber se o feto € ou néo
portador da SD. Este diagndstico tem varias finalidades, dentre elas: evidenciar a
presenca da sindrome no feto durante a gestacdo, permitindo que seja dado aos
casais preparo psicoldgico, orientacdes sobre conduta na gestacéo e no parto, bem
como cuidados pdOs-natais; fornecer uma faixa de escolhas informadas a casais em
risco de ter um filho com uma anomalia; dar apoio e reduzir a ansiedade dos pais e
possibilitar o tratamento pré-natal da crianca afetada (MATOS, 2007).

Sao realizados varios procedimentos, tais como a triagem do soro materno
onde sao utilizados biomarcadores, € realizado também uma ultrassonografia e
ecografia que revelam se o feto possui alguma ma formacédo congénita. Existe a
utilizacdo de meétodos invasivos como a cordoncentese, amniocentese ou biopsia
das vilosidades coribnicas sdo utilizados para testes confirmatérios, os quais se
baseiam em analises bioquimicas, cariétipo fetal ou até técnicas da reacdo em
cadeia da polimerase (PCR) utilizando as células fetais coletadas.

Muitos acreditam que o futuro do diagnéstico pré-natal esta no uso do DNA
das células fetais presentes no sangue materno, uma vez que seria uma técnica
‘ndo invasiva”, rapida e precisa. Entretanto, alguns obstaculos ainda devem ser
superados, a exemplo da incompatibilidade materno fetal no sistema ABO, que
dificulta a obtencao destas células fetais. O diagndstico pré-natal estd em constante
mudanca, com aplicacdo de conhecimentos e novas tecnologias, pois ainda nao
existe uma técnica que nao apresente desvantagens, devendo-se haver uma

adequacao da técnica as caracteristicas do paciente. Por isso, mais pesquisas ainda
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sd0 necessérias para a criacdo de técnicas cada vez mais efetivas e de facil

execucdo, aprimorando a utilizacdo de células fetais em andlises de citogenética
classica e molecular (MATOS, 2007).

4.1 Caracteristicas Fisicas e Mentais de Portadores de SD

A SD é a causa mais frequente de deficiéncia mental, 18% do total de
deficientes mentais tem a sindrome. A prevaléncia da condi¢cdo tem aumentado na
populacdo devido ao aumento de sua sobrevida. De acordo com dados levantados
pelo IBGE, com base no censo de 2000, existem 300 mil pessoas com a sindrome
de Down no pais, com expectativa de vida de, aproximadamente 50 anos.

Criancas com limitacbes tém mais dificuldades nos aspectos sociais e
comportamentais, é preciso oferecer possibilidade de intervencdo que considere
essas diferencas e possibilite o aprimoramento de seu potencial.

Portadores da sindrome de Down tém condi¢cdes genéticas que implica em
caracteristicas fisicas e mentais especificas, sdo comuns atraso no desenvolvimento
de habilidades déficits motores e cognitivos. A identificacao é feita no nascimento ou
logo apas, devido as caracteristicas fisicas verificadas pelo médico. Por meio do pré-
natal é possivel fazer testes sanguineos em que sao colhidas amostras da méae na
qual se procura a possivel presenca de anomalia cromossémica. Nao existem graus
especificos da sindrome, as diferencas de desenvolvimento dependem das
caracteristicas individuais como, heranca genética, estimulacdo, educacdo, meio
ambiente dentre outros.

Feuerstein (1980), Mantoan (1997), Vygotsky (1998) e outros acreditam que
o desenvolvimento cognitivo decorre da interacdo da criangca com o ambiente.
Sugerem a solicitacdo do meio como mediador da aprendizagem, visando a um
desenvolvimento significativo. Pesquisas mais antigas, como as de Coriat (1968) ja
apontavam que a estimulagdo psicomotora influencia positivamente o
desenvolvimento cognitivo da crianca com SD. Os resultados evidenciavam que as
criangas com SD do grupo de controle apresentaram QI médio de 62 e as criangas
com SD que participaram das atividades psicomotoras apresentaram um QI meédio
de 82. Para os autores, o meio pode fazer a diferenca.

Um estudo que merece destaque é o de Lebeer e Rijke (2003), que faz uma

correlagcdo do meio e sua influéncia na plasticidade de pessoas com severos déficits
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cognitivos, entre elas a SD, considerando que mesmo havendo fatores de risco e

maus prognosticos, muitos se desenvolvem bem. A pesquisa faz uma anédlise
qualitativa, buscando evidéncias de eficacia dos servicos de fisioterapia e
estimulacdo no geral. Os resultados mostram que ndo houve nenhuma associagao
significativa em relacdo a qualquer tipo particular de reabilitacdo, mas, sim, um
processo complexo de interagdo entre a crianga e o meio ecoldgico. A qualidade da
mediacdo, 0 modo como as pessoas (sujeito que pode ser profissional ou familiar)
percebem os problemas e organizam solucdes, além da qualidade e quantidade das
experiéncias de aprendizagem oferecidas.

Bissoto (2005) defende que a acdo educacional ou terapéutica adotada com
os individuos com SD deve levar em consideracdo que existem necessidades
educacionais proprias, que devem ser consideradas e respeitadas, para que se
possa trabalhar adequadamente, estimulando e desenvolvendo o individuo com a
Sindrome e que os profissionais relacionados possam compreender que existem

processos de desenvolvimento particulares de cada individuo.

5 CONSIDERACOES FINAIS

Considerada a mais popular e a mais estudada das sindromes, tem como
causas genéticas um cromossomo a mais, no par 21. A principal preocupacao na SD
€ o retardo mental, os fatores mais aceitos como os de risco para sindrome sao
exposicao a radiacoes infec¢des e idade materna.

E diagnosticada logo ap6s o nascimento devido as suas caracteristicas
peculiares, também é possivel o diagnostico ainda no periodo gestacional devido os
exames cada vez mais precisos para a identificacdo da sindrome. Criancas com
Sindrome de Down sdo acometidas por diversas afec¢cbes como problemas de
audicdo, visdo, cardiopatias congénitas, distuarbios da tireoide, problemas

neurolégicos e alteragBes na coluna cervical.
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