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IDENTIFICACAO DE PORTADORES DA SINDROME DE DOWN
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RESUMO

A Sindrome de Down consiste em uma condi¢do genetica caracterizada pela presenca de um
cromossomo de par nimero 21 extra, resultando alteracbes nas caracteristicas fisicas e
cognitivas. O portador da Sindrome de Down pode apresentar diversos problemas de salde
como doencas cardiacas, hipotonia muscular e dificuldades auditivas e visuais. Embora seja
uma condicdo permanente, intervencbes precoces e suporte adequado podem melhorar a
qualidade de vida dessas pessoas. Considerando isso, 0 presente estudo tem como objetivo
abordar as principais caracteristicas dos portadores de SD e tem como pergunta norteadora,
como identificar um paciente portador de Sindrome de Down, quais 0s principais sintomas,
diagnostico e tratamento? A metodologia usada no presente estudo consiste em uma revisdo
bibliogréfica, a partir de artigos, publicados em portugués no periodo de margo a setembro de
2024. Os portadores de SD apresentam certos tragos tipicos, como: cabelo liso e fino, nariz
pequeno e um pouco "achatado”, rosto redondo, orelhas pequenas, baixa estatura, pescogo curto
e grosso, flacidez muscular, o que caracteriza o diagndstico clinico. O diagndstico laboratorial
é realizado a partir do cariotipo e o tratamento realiza-se a partir de cirurgias para reparar
problemas cardiacos e gastrointestinais, ainda podem ser tratadas demais doencas que se
manifestam nos portadores. As consideracdes finais referem-se que se faz necessario melhorias
na rede de apoio em saude fisica e psicoldgica, a redugdo do preconceito e tratamento efetivo
para todas as complicagdes que acometem esses pacientes e pesquisas detalhadas dos sintomas
e realizacdo de campanhas de sensibilizacdo aos portadores de SD.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Down (SD) foi descrita pelo médico inglés John Langdon Down, em
1866. Esse médico descreveu as caracteristicas da sindrome, que acabou sendo batizada com o
seu nome, sendo caracteriza por uma alteragdo genética nadivisao celular (Ministério daSaude,
2006). A célula possui 46 cromossomos, nas quais existem 23 pares provenientes do pai e 23
pares provenientes da mae. Na Sindrome de Down um desses cromossomos, chamado de

autossémico namero 21 é que esta alterado. O portador da Sindrome de Down, tem um
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cromossomo de nimero 21 que estd em maior quantidade. Portanto a causa da Sindrome de
Down € a trissomia do cromossomo 21, podemos dizer ser um acidente genético (Silva, 2024).

A trissomia do cromossomo 21 causa aproximadamente 95% dos casos de Sindrome
de Down, portanto as pessoas portadoras contém 47 cromossomos em vez de 46 cromossomos.
Todavia ha casos em que as pessoas tem 46 cromossomos, porém 0 cromossomo numero 21
extra esta unidoa outro cromossomo, a qual denomina-se detranslocacéo. Portanto, a realizacéo
de testes é recomendada antes da vigésima semana de gravidez para todas as mulheres
independentemente da idade. A maioria das criancas portadoras da Sindrome de Down tem
expectativa de vida de 60 a 80 anos de idade (Powell-Hamilton, 2023). Apesar da origem dessa
sindrome ainda ser desconhecida, ela € a alteracdo cromossémica mais comum em humanos e
tem sido constatada como principal causa de deficiéncia intelectual na populagdo (Ministério
da Saude 2024). Considerando isso, como identificar um paciente portador de Sindrome de
Down, quais 0s principais sintomas, diagndstico e a forma de tratamento?

Tendo essas questdes como norteadoras, muitas vezes é o profissional de saude que
realiza os primeiros atendimentos aos portadores da sindrome, e também acompanham as
familias, portanto esses profissionais devem estar atentos aos cuidados realizados ao paciente e
as orientacOes a familia do portador. Portanto o presente estudo tem como objetivo possibilitar

o0 reconhecimento dos sintomas, diagnéstico e tratamento dos portadoresde Sindrome de Down.

2 METODOLOGIA

A pesquisa bibliografica consiste em materiais ja escritos, como livros e artigos
cientificos, sendo possivel encontrar livros na internet, obras inteiras e capitulos especificos,
criados a partir de grupos de pesquisa de universidades, programas de pos-graduacdo e
congressos. Além de sites de congressos, também tem sido possivel encontrar materiais
bibliograficos em sites como Scielo e Google Schoolar (Nunes, Peruyera, 2021). A pesquisa é
de carater qualitativo e realizou-se a partir de revisbes bibliograficas, por meio de artigos
disponibilizados em plataformas de satde, paginas educacionais, governamentais e livros para
conceituacdo metodoldgica. Os critérios de inclusdo foram o idioma e o periodo de publicacéo.

Foram considerados artigos publicados em portugués no periodo de margo a setembro de 2024.



SO i R 3358
Semana de educacdo,

saude e direito 2024

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Os portadores de SD possuem olhos obliquos semelhante aos orientais, hipotonia, em
alguns casos a lingua é grande o que faz com que a crianca fique com a boca aberta, as maos
sd0 menores com dedos mais curtos, sendo a prega palmar Unica (em cerca de metade dos
casos), excesso de pele na parte de trds do pescoco, estatura mais baixa, doencas enddcrinas
como diabetese hipotireoidismo, deficiéncias auditivase visuais podem manifestar no paciente,
presenca recorrente de infecgOes, comprometimento intelectual e aprendizagem mais lenta
(Bruna, 2011). Ainda, apresentam certos tracos tipicos, como: cabelo liso e fino, nariz pequeno
e um pouco "achatado”, rosto redondo, orelhas pequenas, baixa estatura, pescogo curto e grosso,
flacidez muscular (Ministério daSatde, 2006). A partir dessas e demais caracteristicas se baseia
o diagndstico clinico, o qual realiza-se o reconhecimento das caracteristicas especificas do
portador. Caso o profissional tenha divida no diagnoéstico clinico indica-se que solicite a
avaliacdo dos outros colegas para constatacdo, no entanto, vale ressaltar que quando ha a
presenca de caracteristicas isoladas ndo se configura como SD (Brasil, 2013).

O diagnostico laboratorial € realizado a partir do cariétipo, que consiste em um exame
para determinar se o paciente possui a SD, a partir de quantos cromossomos a pessoa tem. Se
no cariétipo constatar que o individuo tem trés cromossomos no par namero 21, caracteriza a
Sindrome de Down (Powell-Hamilton, 2023). Os portadores de SD estdo mais sujeitos a
resfriados gerando pneumonias e hepatites dificeis de curar. Ainda 4% tem catarata congeénita,
outras possuem estrabismos e miopias as quais devem ser corrigidos. Ainda, podem ter
alteracbes na tireoide, além da alteracdo dos globulos brancos no sangue, o qual esta
condicionada desde uma reacéo transitoria até uma leucemia (Ministério da Sadde, 2006).

A SD caracteriza um problema genético, mas alguns sintomas e problemas especificos
podem ser tratados, com aconselhamento genético. Os profissionais que realizam a intervencdo
em pacientes com Down sdo médicos, fonoaudidlogos, para auxiliar na fala, psicélogos, para
condutasemocionais como agir, professor de educacéo fisica ou fisioterapeutas para orientagdo
de pratica esportiva e nutricionista para elaborar um cardapio com foco em alimentacéo
saudavel (Brasil, 2013). Os médicos podem realizar cirurgias para reparar problemas cardiacos
e gastrointestinais, ainda podem ser tratados doengas como hipotireoidismo, doenca celiaca,

diabetes e leucemia. Em relacdo ao desempenho intelectual, séo indicados a participacdo de
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programas  socioeducacionais  (Powell-Hamilton, 2023). Além disso, abordagens
fisioterapéuticas pediatricas sdo de suma importancia, a partir de técnicas de intervencédo
individualizadas, conforme as necessidades de cada paciente como desenvolvimento da
marcha, diminuicdo na frouxidao articular, e a hipotonia muscular (Alves et al., 2023).

As pessoas com SD néo se beneficiam de uma participacdo e inclusdo de forma plena
e efetiva, sendo o preconceito e a discriminagdo ainda muito evidente no cotidiano dos
portadores. Contudo, para evitar essa situacao cada vez mais pessoas estdo se mobilizando para
evitar isso, como pais, profissionais de salde e educadores, luta essa contra todas as restricdes

impostas a essas criancas (Ministério da Saude, 2024).

4 CONSIDERAC@ES FINAIS

A identificacdo dos portadores de SD de forma eficaz pelos profissionais de saude
proporciona uma rapidez no diagnostico e otimiza a forma de tratamento ao paciente. Todavia
ainda se faz necessario campanhas socioeducacionais, rede de apoio em saude fisica e
psicoldgica, reducdo do preconceito e tratamento efetivo para todas as complicagdes. Portanto
cabe aos profissionais de salde se dedicarem em pesquisas e detalhamento dos sintomas e

realizacdo de campanhas de sensibilizacéo.
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