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RESUMO

O presente trabalho foi desenvolvido com o objetivo de informar a familiares de
pessoas com de Sindrome de Down sobre a importancia do acompanhamento de uma
equipe multidisciplinar e um tratamento eficaz para insercdo deste na sociedade. A
Sindrome de Down consiste na aneuploidia mais conhecida entre a espécie humana, a
trissomia do cromossomo 21. Esta Sindrome afeta diretamente no atraso do
aprendizado do portador, em todos 0s seus aspectos cognitivos. A partir da
confirmacédo do diagnostico, uma equipe multidisciplinar € indicada através do pediatra
e da equipe de aconselhamento genético aos pais. Esta equipe trabalhara juntamente
com a familia da crianca diagnosticada, com o objetivo de estimular seus sentidos
fisicos e mentais. O trabalho da equipe multidisciplinar, associado ao trabalho de
meédicos especializados nas doencas que podem ser expressas nesta Sindrome (ex.
cardiopatias), geram um tratamento e apoio adequado ao individuo. Estudos revelam
gue com a base familiar adequada, aproximadamente 75% dos individuos com
Sindrome de Down conquistardo sua autonomia na idade adulta, podendo exercer seus

direitos de vida civil com igualdade as demais pessoas.

Palavras-chave: Sindrome de Down. Cromossomopatia. Cromossomo 21. Trissomia.

Integracao social.



ABSTRACT

The present work was developed with the objective of informing the relatives of
people with Down syndrome on the importance of the monitoring of a multidisciplinary
team and an effective treatment on carrier insertion into society. Down syndrome is the
aneuploidy more known among the human species, the trisomy of chromosome 21. This
syndrome affects directly the carrier learning delay, in all their cognitive. From the
confirmation of the diagnosis, a multidisciplinary team is indicated by the pediatrician
and the team of genetic counseling to parents. This team will work together with the
family of the child diagnosed, with the goal of stimulating your physical and mental
senses. The multidisciplinary team work, associated with the work of doctors specialized
in diseases that can be expressed in this syndrome (e.g. heart defects), generate a
treatment and adequate support to the individual. Studies show that with the base
proper, approximately 75% family of carriers will conquer their autonomy in adulthood,

and may exercise their rights to civilian life with equal others.

Key words: Down syndrome. Chromosomal disorders. Chromosome 21. Trisomy.

Social integration.
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1 INTRODUCAO

Sabe-se que o ser humano é constituido por células somaticas e germinativas,
gque sofrem divisbes no processo de mitose e meiose, respectivamente,
consequentemente formando um individuo Unico. Estas células somaticas possuem em
sua constituicdo um nucleo que guarda o genoma. Este, por sua vez, € constituido de
46 cromossomos que sao arranjados em 23 pares. Em alguns processos de diviséo
estes pares sdo divididos incorretamente, gerando assim, uma célula defeituosa, e
causando as anomalias cromossomicas.

A Sindrome de Down €é uma anomalia cromossOmica caracterizada pela
trissomia do cromossomo 21, ou seja, ao invés do genoma ser constituido por 46
Cromossomos, o0 genoma apresenta 47, devido a formag&do de um trio no que seria um
par de cromossomos 21. A sindrome recebe esse nome gracas ao meédico britanico que
a descreveu pela primeira vez. John Langdon Down foi conhecido por tratar de criancas
com doencas mentais. Em seu trabalho, descreve criangcas portadoras da seguinte
maneira:

A grande familia Mongdlica apresenta numerosos representantes e
pretendo neste artigo chamar a atengdo para o grande numero de
idiotas congénitos que sdo Mongois tipicos. O seu aspecto é téo
marcante que é dificil acreditar que sao filhos dos mesmos pais... O
cabelo ndo é preto, como em um mongol tipico, mas de cor castanha,
liso e escasso. A face achatada e larga. Os olhos posicionados em linha
obliqgua, com cantos internos afastados. A fenda da palpebra é muito
curta. Os labios sdo grossos, com fissuras transversais. A lingua é
grande e larga. O nariz pequeno. A pele, ligeiramente amarelada e com
elasticidade deficiente. E dificil acreditar que se trate de um europeu,
mas com a frequéncia que estas caracteristicas sdo observadas, ndo ha
davida de que estes aspectos étnicos se tratem de degeneracao. O tipo
de idiotia Mongolica ocorre em mais de 10% dos casos que tenho
observado. S&o sempre idiotas congénitos e nunca resultam de
acidentes apoOs a vida uterina. Eles sdo, na maioria, exemplos de
degeneracdo originada de tuberculose nos pais. (DOWN, 1866, p.2,
traducéo do autor).

Com o tempo o termo “mongolismo” foi instinto por ser considerado de origem
pejorativa.
A capacidade intelectual de um portador de Sindrome de Down tem sido

subestimada desde os primérdios, colocando-os como “incapazes” de levarem uma vida
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normal. Além disso, pode estar associada a essa Sindrome uma sequéncia de
complicacdes clinicas, entre elas podemos citar. problemas de visdo, auditivos,
hipotonia, cardiopatia congénita, distarbios da tire6ide e problemas neuroldgicos. Estes
fatores, entre outros, levavam a trissomia a ser fatal se considerarmos que até 75% dos
casos nao chegam a nascer.

Atualmente, devido aos progressos na area da saude e na qualidade dos
procedimentos destinados a esta populacdo (dando énfase em cirurgias cardiacas),
podemos observar um aumento na expectativa de vida dos portadores. Tudo indica que
tratamentos precoces como terapias psicologicas, fisioterapia e fonoterapia,
proporcionam uma melhora no desenvolvimento. Alguns relatos indicam que um
acompanhamento adequado e o interesse dos familiares em conhecer a sindrome e
procurar os melhores recursos para o tratamento, podem ajudar na formacédo de um

adulto mais confiante e com um nivel cognitivo e social incrivel.
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2 JUSTIFICATIVA

Pode-se observar, na literatura, muitos estudos que colaboram para o
esclarecimento, de forma geral, sobre a Sindrome de Down. Entretanto, muitas pessoas
ao se depararem com uma crianca portadora em sua familia encontram-se perdidas e
podem desenvolver uma certa resisténcia para procurar a ajuda necessaria. Este
trabalho visa dar o esclarecimento necessario, utilizando uma abordagem simples, com

base nas duvidas e dificuldades mais frequentes enfrentadas por esses familiares.



12

3 OBJETIVOS

3.1 Objetivo Geral

O trabalho tem como principal objetivo orientar sobre a importancia do
tratamento e da interagcdo familia/profissional da saude, para um melhor

desenvolvimento da criangca com Sindrome de Down.

3.2 Objetivos Especificos

Realizar um levantamento bibliografico sobre Sindrome de Down, contendo os
principais fatores da sindrome, desde sua patogénese até as influéncias em aspectos
motores e mentais no desenvolvimento da crianga sindromica.

Informar profissionais de saude, educadores, familiares e sociedade em geral
sobre aspectos genéticos, diagndéstico, tratamento e insercdo de portadores de
Sindrome de Down na sociedade.

4 MATERIAL E METODOS

Estudo exploratério, com a realizacdo de pesquisa bibliografica em fontes
secundérias, tanto fisicas, quanto virtuais, utilizando as palavras-chave: Sindrome de
Down, cromossomopatia, cromossomo 21, historico, trissomia, hereditariedade,
integracdo social. As bases de dados utilizadas foram Scielo, Google Académico,
Lilacs, Periodicos CAPES, no periodo de marco a outubro de 2016.

5 REVISAO DE LITERATURA

5.1 Conceitos
Todos os conceitos listados nesta seccdo foram extraidos do Glossario livro
Fundamentos de Genética (SNUTAD; SIMMONS, 2012).
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Acido desoxirribonucleico (DNA): Material genético portador de informagdo que constitui
os genes. O DNA é uma macromolécula composta de uma cadeia longa de
desoxirribonucleotideos ligados por unifes fosfodiéster. Cada desoxirribonucleotideo
contém um grupo fosfato, um acucar e cinco carbonos 2-desoxirribose e uma base

contendo nitrogénio. (p. 851)

Cromossomos: Corpos nucleoprotéicos de coloracdo escura que sdo observados nas
células durante divisdo. Cada cromossomo leva uma disposicao linear de genes. (p.
851)

Cariotipo: A constituicdo cromossdmica de uma célula ou um individuo; cromossomos
dispostos por ordem e tamanho e de acordo com a posi¢do do centrdmero; também, a
formula abreviada da constituicdo cromossdmica, tal como 47, XX + 21 para trissomia
do 21 humana. (p. 849)

Meiose: O processo pelo qual o nimero de cromossomos de uma célula reprodutiva se
torna reduzido a metade do namero dipléide (2n) ou somatico; resulta na formacao de
gametas em animais ou de esporos em plantas; fonte importante de variabilidade por
recombinacéo. (p. 857)

Gameta: Uma célula reprodutiva madura masculina ou feminina (espermatozoide ou
odQcito). (p. 854)

Fertilizacdo: A fusdo de um gameta masculino (espermatozoide) com um gameta

feminino (o6cito) para formar um zigoto. (p. 854)

Sindrome: Um grupo de sintomas que ocorrem juntos e representam uma determinada
doenca. (p. 863)
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5.2 Bases da Hereditariedade

A sobrevivéncia da espécie humana depende da transmissdo de informacdes
extremamente necessarias para que suas caracteristicas se repitam de geracdes em
geracoes. Para Fancois Jacob, “Um organismo nunca € mais do que uma transi¢cao, um
estagio entre o que foi e 0 que sera. A reproducdo constitui simultaneamente a sua

origem e o seu fim, a causa e a finalidade.” (JACOB, 2001, p. 21).

5.2.1 Divisao celular

A divisdo celular acontece através de dois processos denominados mitose e
meiose. Excluindo as células germinativas, ou também gametas, todas as demais
células encontradas no corpo humano sédo constituidas de 46 cromossomos, que se
dividem em 23 pares. Estas células se reproduzem através do processo de mitose. Ao
decorrer o processo de mitose, a célula progenitora (chamada célula parental, ou
célula-mae) duplica seu material. Dessa célula progenitora sdo produzidas duas
células-filhas, cada uma contendo 46 cromossomos em seus exemplares. (STRAY-
GUNDERSEN, 2009, p.5) (Figura 1).
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Figura 1: Processo de Mitose
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Fonte: Elaborado pelo autor, modificado de STRAY-GUNDERSEN, 2009, p.5

J& os gametas (o0citos e espermatozoides) sdo originados por um processo de
divisdo celular chamado de meiose. Isso se deve a maturagdo inicial de células
germinativas que os originam. “[...] os gametas, resultantes da meiose, tem apenas um
cromossomo de cada tipo, 23 ao todo (numero hapléide) e ndo 46 (numero dipléide)

como as células germinativas que lhes deram origem.” (OTTO, 2004, p. 12). (Figura 2)
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Figura 2: Processo de Meiose
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Fonte: Elaborado pelo autor, modificado de STRAY-GUNDERSEN, 2009, p.5

“Ocasionalmente, os cromossomos podem sofrer algumas altera¢cdées durante os
processos mitdticos e meidticos, resultando em anormalidades cromossémicas.”
(PASTERNAK, 2002). A partir da célula germinativa inicial com 46 cromossomos, pode
acontecer um erro durante as divisdes mitoticas subsequentes, onde a cromatide de um
dos cromossomos de determinado par de homdlogos em vez de se moverem para
lados opostos durante a anafase, ndo se separam e migram juntas para 0 mesmo polo
(OTTO, 2004, p. 10). “A anormalidade cromossdmica clinicamente significativa € a
aneuploidia (namero anormal de cromossomos devido a um exemplar extra ou
inexistente).” (NAKADONARYI, et al, 2013, p. 6). (Figura 3)
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Figura 3: Nao disjun¢éo durante a mitose.

il

SN

\
/ Nio
. disjungdo

i
£ S
oy 50

Fonte: Elaborado pelo autor.

5.2.2 Reproducao

“Existem dois tipos de gametas que sao diferentes quanto a forma e a funcéo:
geralmente um deles é pequeno e movel - trata-se do gameta masculino, chamado
espermatozoide — enquanto que o outro € grande e imdvel — é o gameta feminino,
denominado odcito.” (LIMA, 1996, p. 7). Apesar de multiplos espermatozoide estarem
presentes no local, a penetracdo de um unico deles desencadeia uma barreira de
protecdo no odcito de maneira que os demais sdo incapacitados de penetrar. Apos a
fecundagao (unido do gameta masculino com o gameta feminino), o0s cromossomos do
zigoto diploide replicam-se por mitoses subsequentes. (THOMPSON, 2008, p. 26)
(Figura 4).
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Figura 4: Fecundacéo.
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Fonte: Elaborado pelo autor.

Um cromossomo autossémico a mais ou também a conhecida trissomia (trés em
vez do par normal de um cromossomo) € a aneuploidia mais conhecida nos seres
humanos. O tipo mais comum desta condicdo humana viavel é a sindrome de Down,
resultante de uma nédo-disjuncdo meidtica do par cromossdémico 21 (THOMPSON et al.,
1993) (Figura 5).
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Figura 5: Exemplo da ocorréncia de embrido com aneuploidia.
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5.2.3 Comparacédo entre hereditariedade e congénito
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Fonte: Elaborado pelo autor.

7

A hereditariedade € caracterizada pela transmissdo de caracteristicas dos
genitores para a prole, ou seja, € a semelhanca entre individuos relacionados por
descendéncia, o popular “cara de um focinho do outro”. “Os 10 trilhBes de células
encontradas no corpo humano derivaram de uma Unica célula e apresentam
exatamente o mesmo contetdo cromossomico e genético.” (CONSOLARO, 2004, p.81).

Com o decorrer do desenvolvimento do embrido, algumas caracteristicas serao
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expressas. Estas caracteristicas sdo conhecidas como congénitas. Entretanto, o termo
“congénito” tem como significado “presente desde o0 nhascimento; ndo necessariamente
genético” (THOMPSON, 2008, p. 468). Ou seja, algumas alteracdes produzidas de
forma orgéanica, ou até mesmo ambientais, pode causar uma anomalia no ser que esta

em desenvolvimento. Expressando assim uma caracteristica congénita, ndo hereditaria.

5.3.1 Sindrome De Down

A Sindrome de Down “é um conjunto de sinais e sintomas que caracterizam um
atraso no desenvolvimento das fun¢cées motoras e mentais” (NASCIMENTO, 2006, p.
1).

5.3.1.1 A Histéria da Sindrome de Down

A Sindrome de Down teve sua primeira aparicdo na antiguidade, onde artistas a
descreviam em seu trabalhos de maneira equivocada. Esses trabalhos apresentavam
criangas retardadas e sem capacidade nenhuma de desenvolvimento normal. Obras de
pintores conhecidos, como por exemplo, Andrea Mantegna e Jacobs Jordaens,
descrevem essas caracteristicas (SILVA et al., 2002, p. 166).
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Figura 6: “Madona and Child” (1506), Andrea Mantegna

= 4]

Fonte: Tendéncias contemporaneas de inclusdo, 2008

Figura 7: “Madonna and Child witho angels” (1464) — Fra. Filippo Lippi.

Fonte: Tendéncias contemporaneas de inclusdo, 2008
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Com o passar do tempo, e com a evolucdo da ciéncia, alguns médicos deram
uma atencdo maior para tais caracteristicas. A primeira descricdo que temos sobre a
Sindrome de Down em uma visdo clinica veio do médico John Langdon Down. O
meédico apresentou cuidadosa descri¢cao clinica da sindrome, entretanto erroneamente
estabeleceu associacdes com caracteres étnicos, seguindo a tendéncia da época.
Chamou a condicao inadequadamente de idiotia mongoloide.” (MOREIRA et al, 2000, p.
98). ApOs esta descricdo houve um crescente interesse de especialistas que
desenvolveram trabalhos relacionados para complementar e aprofundar o trabalho de
Down. Entre alguns destes trabalhos, autores como Fraser e Michell (1876), o de
Ireland (1877), que separou as definicbes de “idiotia mongoldide” de “idiotia cretindide”,
o de Wilmarth (1890) e o de Telford Smith, em 1896, que descobriu uma técnica de
tratamento para estas criancas utilizando o hormonio tireoidiano, se destacaram e
ganharam espaco na histéria da Sindrome (SILVA et al., 2002, p.167).

Além do hipotireoidismo outras doencas foram atribuidas como sendo a causa da
Sindrome, entre elas foram citadas a sifilis e a tuberculose. Consequentemente 0s
portadores eram tratados como doentes, e por muito tempo foram mantidos internados,
sob tratamento para tais doengas (OLIVEIRA, et al., 201-?).

Em meados de 1932 o médico oftalmologista chamado Waardenburg sugeriu
que o fator principal da origem da Sindrome de Down fosse uma aberracao
cromossOmica. (SILVA, 2002, p. 167). Esta hipétese veio a ser confirmada mais tarde
com a descri¢cdo da trissomia do cromossomo 21, realizada por Jerome LeJeune e
Patricia Jacobs em um estudo a parte. Sendo que, outros fatores, como os estudos
cromossOmicos, e as devidas causas sO vieram a ser descritas 3 anos apés (OLIVEIRA,
etal., 201-?).

5.3.1.2 Estudo Genético

Os cromossomos de uma célula humana séo facilmente visualizados
guando estdo em metafase ou em prometafase, nestes estagios
conseguimos observa-los em microscopio denominando-os como uma
dispersdo cromossémica; cada cromossomo € formado por crométides
irmas. Cada cromossomo pode se distinguido pelo seu tamanho ou
também pela localizagdo do seu centrébmero. O centrdbmero € constituido
pelo estreitamento das crométides irmds devido a formagdo de um
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cinetécoro (espécie de "disco de proteinas”, localizado no centrémero).
Este ponto de referéncia divide o cromossomo em duas partes: um
braco curto, denominado p (de petit) e um braco longo denominado g.
Todos os cromossomos podem ser identificados por técnicas de
citogenética j& em uso. Embora estes cromossomos possam ser
analisados facilmente em microscopio em metafase, um procedimento
que também é muito comum para identificacdo dos mesmos € o corte
dos cromossomos por fotomicrografias e arranja-los em pares, este
conjunto completo e padronizado € denominado cariétipo (THOMPSON,
2008, p. 16).

Figura 8: Cari6tipo masculino normal
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Fonte: Canal Pré-Criar/ Aconselhamento genético, 2015
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Figura 9: Cariétipo feminino normal
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Fonte: Canal Pré-Criar/ Aconselhamento genético, 2015

A Sindrome de Down é a aneuploidia autossémica mais comumente observada
no ser humano, ela ocorre em um a cada seiscentos ou setecentos nascimentos
normais (OTTO, 2004, p. 129). Ela se caracteriza devido a presenca extra de um
cromossomo acrocéntrico, o cromossomo 21 (OTTO, 2004, p. 129).

Esta trissomia pode se apresentar de trés formas distintas, a trissomia simples, a
trissomia por translocagéo ou o mosaicismo (CASTRO, 2008, p. 38).

A trissomia simples ocorre a partir da ndo-disjungédo do cromossomo 21, ou seja,
um 3° cromossomo extra é acoplado a jungdo dos gametas devido a falha meiotica.
Este erro é 0 mais comum encontrado, ocorrendo em 96% dos casos, tornando as
causas discutiveis, ja que o portador possui pais com cariétipos normais e a trissomia

ocorre por acidente (VOIVODIC, 2004, p. 40) (Figura 10).
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Figura 10: Exemplo de cariotipo em que ocorreu trissomia simples do cromossomo 21.
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Fonte: RIB Down- Aspectos genéticos, 2011.

Na translocagdo o cromossomo extra se encontra sobreposto a um cromossomo
de outro par, portanto ndo pode ser nomeado como trissomia livre. Isto acontece
guando o cromossomo do par 21 e o outro cromossomo a qual esta acoplado, sofrem
guebra de suas regides centrais. Nesta quebra os bragos longos (regido q) de ambos
se juntam e os bragos curtos (regido p) se perdem. Este tipo de aneuploidia ocorre em
2% dos casos (VOIVODIC, 2004, p. 40) (Figura 11).



26

Figura 11: Exemplo de cari6tipo em que ocorreu translocacao entre cromossomos 21.
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Fonte: CHROMOS- Laborat6rio de Citogenética, 2013.

O mosaicismo ocorre com a presenca de células com um percentual normal, ou
seja, com 46 cromossomos, e um percentual de células portadoras da trissomia, ou
seja, com 47 cromossomos. A causa deste tipo de aneuploidia até o momento é
desconhecida, o que sabemos é que sua incidéncia é rara em individuos da mesma
familia. A incidéncia em portadores da Sindrome de Down é de 2% (VOIVODIC, 2004,
p. 40) (Figura 12).
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Figura 12: Exemplo de cari6tipo em que ocorreu mosaicismo
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Fonte: RIB Down- Aspectos genéticos, 2011

Existe uma relagdo entre a idade materna e a incidéncia da Sindrome de Down
segundo a literatura. Dados estatisticos revelam que quanto maior a idade materna, no
momento da gestacdo, maior a probabilidade de gerar de criangcas com Sindrome de
Down (MACHADO, 2001, p. 2). Segundo pesquisas, esta incidéncia foi detectada em
trissomia simples, onde as alteragbes cromossdmicas contidas nos gametas de
individuos normais, expressam falhas na distribuicdo cromoss6mica, ou até mesmo ma
formacéo do 6vulo (MACHADO, 2001, p. 3).
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Figura 13: Correlacdo entre idade materna e incidéncia de filhos

com Sindrome de Down.
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Fonte: Laboratério Gene, 2015.

5.3.1.3 Caracteristicas Fenotipicas

A Sindrome de Down apresenta caracteristicas fenotipicas marcantes em um
diagnéstico. Entre elas podemos citar as expressas no tronco: auséncia uni ou bi lateral
da 122 costela, cardiopatias congénitas, atresia duodenal genitais externos pouco
desenvolvidos e o indice iliaco menos que o0 de pessoas normais — € nos membros:
dedos curtos e largos, hipoplasia ou aplasia da falange média do 5 dedo e também os
extensos ligamentos devido a sua frouxiddao. (BORGES, et al., 2013, p. 122). Também é
caracterizado a prega horizontal Unica na palma das méaos (linha simiesca), hipotonia
muscular e os olhos amendoados com discretas dobras nos cantos internos. (CASTRO,
2008, p. 47) (Figura 14). Em geral, as criancas com sindrome de Down sdo menores
em tamanho e seu desenvolvimento fisico e mental sdo mais lentos do que o de outras
criancas da sua idade. Entretanto, ndo sdo todos os portadores desta sindrome
apresentam estas caracteristicas fenotipicas; a deficiéncia mental é a Unica
caracteristica presente em todos os casos (ANTONARAKIS et. al., 2004, p. 727).

Também é importante destacar que a sindrome de Down n&o € uma doencga, e sim uma
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condicdo inerente a pessoa, portanto ndo se deve falar em tratamento ou cura.
Entretanto, como esta condicdo estd associada a algumas questbes de saude que

devem ser observadas desde o nascimento da crianca (FAIFE, 2014).

Figura 14: Possiveis complica¢@es Clinicas em portadores de Sindrome de Down
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Fonte: DOWN /SYNDROME PROJECT, 2016

5.3.1.4 Diagnéstico

Existem alguns tipos de diagnésticos indicados como testes confirmatérios para
um portador de aneuploidia. Durante o pré-natal um exame ultrassonografico é utilizado
como triagem para trissomia durante o primeiro trimestre de gestacéo. Ele baseia-se na
deteccdo de um excesso de liquido no tecido mole do pescocgo do feto. O espaco livre
entre a pele e o tecido mole que recobre o dorso da espinha cervical, que é chamado
de translucéncia nucal se encontra aumentado durante o primeiro semestre de
gestacdo (10 a 14 semanas), aspecto comum em trissomia 21, 13 e do 18
(THOMPSON, 2008, p. 375).

No segundo semestre de gestacdo a triagem é realizada com base em algumas
substancias contidas no soro da mae: MSAFP, Beta-HCG livre e estriol ndo conjugado.
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Este exame é conhecido como triagem tripla. Estas substancias tem a caracteristicas
de estrem a baixo do valor normal em todas as trissomia, exceto a Beta-HCG, que esta
elevada na trissomia do cromossomo 21 (Sindrome de Down). Ainda nos estudos
laboratoriais durante o pré-natal, a amniocentese (retirada de liquido amnidtico do
abdome materno para fins de analise) fornece células fetais para que haja uma
cariotipagem do feto. Neste método é utilizado células do liquido amniético para o
cultivo de cromossomos, também podendo ser usadas as vilosidades coribnicas. A
cariotipagem de células do liquido amnidtico também pode ser feita através do
procedimento de cordocentese, este consiste na insercdo de uma agulha no cordao
umbilical. Pode ser utilizada apds a detec¢do de uma anomalia ou mal conformidade do
feto (THOMPSON, 2008, p. 380).

O diagndéstico clinico pés-natal da Sindrome de Down é realizado, nas primeiras
horas de vida da crianca através das suas caracteristicas fenotipicas expressadas, e
logo apos é realizada a confirmacdo por analises citogenéticas do cariétipo através de
células sanguineas do recém-nascido (LUIZ, et al., 2008, p. 498).

5.3.1.5 Tratamento e Equipe Multidisciplinar

Quando os pais idealizam como serdo seus filhos sempre descrevem como
criancas “lindas” e “saudaveis”. Entretanto ao se depararem com uma crianca diferente
do imaginado, algumas respostas sdo de negacdo e até mesmo de rejeicdo. Estas
respostas se refletirdo no vinculo que sera estabelecido entre a crianca e seus pais, e
nos cuidados que serdao empregados a esta crianca. Estas atitudes refletirdo
diretamente no seu desenvolvimento (SUNELAITIS, 2007, p. 265).

O portador de uma doenca, principalmente sendo uma crianga, requer de sua
familia muito tempo e atencdo. Também € necessario o acompanhamento de
profissionais da saude dedicados em cada caso, dando uma atencdo maior para
envolver os familiares, de modo que os mesmos entendam a importancia do tratamento
proposto (SUNELAITIS, 2007, p. 265).

Apds o nascimento é importante que uma equipe de aconselhamento genético

converse com os familiares. O aconselhamento genético deve ajudar a familia na
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compreensao da etiologia da Sindrome e no diagndstico apresentado. E por fim, o
aconselhamento genético deve auxiliar os pais nas possibilidades terapéuticas da
crianca. O pediatra responsavel por toda a gestacdo apos dar a noticia do diagnostico
deve orientar a familia e solicitar os exames complementares necessarios. Estes
exames levardo a crianca a demais medicos e suas especialidades, de acordo com o0s
problemas de saulde expressos devido a Sindrome apresentada. O apoio de
profissionais que estdo capacitados é vital para que haja um aceite maior da familia a
nova situacdo, o que promove novas possibilidades de tratamentos que visem a saude
fisica, mental e afetiva da crianca (TEMPSKI, 2011).

Entre os profissionais, damos énfase principalmente em psicélogos,
fonoaudidlogos, fisioterapeutas e aos professores.

A intervencdo de um psicologo desde as primeiras experiéncias dos pais com a
crianca pode auxiliar em diversos aspectos. Um deles € o aconselhamento genético, do
gual os pais sdo expostos antes, durante e depois de sua consulta ao geneticista. O
aconselhamento genético facilita a ligagdo da equipe e a compreensédo de ambos sobre
a sindrome. Outro atuacdo importante deste profissional € o acompanhamento da
familia apdés o nascimento do bebé, durante a noticia dada aos pais, e em todos os
procedimentos entre o pediatra e o geneticista para confirmacdo. E de suma
importancia que também seja feito um acompanhamento ao longo do desenvolvimento
da crianca, a psicologia auxilia tanto nos estimulos cerebrais, como também na inclusdo
social do portador (FOLLY, et al., 2010, p. 9).

O acompanhamento de um fonoaudiélogo em uma crian¢a portadora auxilia em
necessidades basicas de um individuo. O tratamento e acompanhamento tem como
objetivo ensinar um padrdo mais amadurecido ao sistema nervoso central através de
estimulos sensoriais. Estes acompanham o desenvolvimento da fala, degluticdo,
succgéao e aspectos motores da crianca (MACHADO, 2001, p. 24-28).

O fisioterapeuta tem como objetivo trabalhar principalmente com o
desenvolvimento motor do portador, respeitando os niveis de rendimento pessoal de
cada crianca, e tornando possivel o melhoramento da postura e equilibrio (JANAINA,
2011, p. 3). Uma caracteristica expressada na Sindrome de Down, que afeta

diretamente o desenvolvimento psicomotor é a hipotonia. Esta caracteristica é
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desenvolvida desde o nascimento e origina-se no sistema nervoso central, afetando
diretamente a musculatura e as ligacfes corpdéreas. Com o tempo, esta caracteristica
tende a diminuir, entretanto, permanecera por toda vida do portador. (JANAINA, 2011,
p. 3). A atuacdo do fisioterapeuta desde os primeiros meses de vida da crianca fara
toda a diferenca no desenvolvimento, pois nesta fase a defasagem néo é tdo eminente,
por isso € de extrema importancia que a crianca seja estimulada de imediato (PIERO,
et.al 1987, p. 240).

Com o passar do tempo a crianga deve ser inserida em um ambiente escolar. E
papel da escola estar preparada para receber todos os tipos de casos em sua esséncia,
principalmente dos professores, que estardo ligados diretamente com a aprendizagem
do aluno especial (REIS, 2011, p. 31). Este professor deve estar preparado para o
sucesso na inclusdo de alunos com necessidades educativas especiais. Alguma das
condutas que sdo necessarias a este profissional sdo: Compreender como as
incapacidades ou desvantagens afetam a aprendizagem; ldentificar as necessidades
educativas e desenvolver experiéncias de aprendizagens prescritivas; Individualizar a
educacéao; Compreender a situacao emocional da crianca; Utilizar os servigos de apoio;
Promover uma comunicacéo efetiva com os pais (REIS, 2011, p. 32).

5.3.1.6 Portador de Sindrome de Down e sua inser¢cdo na Sociedade

O portador de Sindrome de Down tem a capacidade de compreender todas as
suas limitacbes e também aprender a conviver com suas dificuldades,
aproximadamente 75% deles tem autonomia para tomar decisdes, ndo precisando que
seus pais ditem o0 que deve ou nao ser feito. Isso demonstra a necessidade destas
pessoas em participar, com certa autonomia em um mundo onde normais e diferentes
sédo semelhantes mesmo com suas diferengas (BASTOS, 201-?).

No dia 22/02/2016 o G1 (revista de informagdes online) publicou uma reportagem
sobre o jovem Kallil Assis Tavares (Figura 14), que aos 21 anos ingressou ja na primeira
chamada na Universidade Federal de Goias e ird cursar Geografia. Kallil € portador de
Sindrome de Down. A reportagem relata que através de familiares que ele sempre foi muito

estudioso e atento na escola (G1, 2016).
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Figura 15: Kallil Assis Tavares- Primeiro aluno com Sindrome de Down da UFG

Fonte: Vagas PCD- Empregos para pessoas com deficiéncia

Em 2014, Fernanda Honorato (Figura 15), de 34 anos, entrou para o RankBrasil como
primeira reporter com Sindrome de Down do Pais. A reporter concluiu 0 ensino médio em
uma escola regular e comegou a se destacar em programas de TV. Atualmente trabalha no

Programa Especial, onde esta desde 2006 (MOVIMENTO DOWN, 2014).

Figura 16: A reporter Fernanda Honorato

Fonte: Rede Mobilizadores, 215
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Em San Isidro, na Argentina, uma empresa de pizza chamada Los Perejiles vem
fazendo muito sucesso entre a populacao local. A ideia partiu de um grupo de jovens
com Sindrome de Down que queriam trabalhar, entretanto ndo conseguiam vagas
adequadas no mercado. Eles resolveram abrir seu proprio negécio. A empresa de pizza
empanada vai até o evento no qual foram contratados por telefone. Assim que se
lancaram no mercado a empresa ja havia conseguido mais de 24 eventos.
Recentemente dois sOcios que possuem um trailer para pizzas resolveram investir no
negocio dos rapazes. Os mesmos cederam o trailer e hoje colaboram para a melhoria

dos trabalhos.

Figura 17: Idealizadores da pizzaria Los Perejiles.

Fonte: Aleteia, 2016.
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6. A LEI DA INCLUSAO

Em 2016 mais um passo foi conquistado rumo a incluséo de portadores de diferentes
tipos de deficiéncia. A lei 13.146/2015 chamada de inclusdo (LBI), ou também chamada
Estatuto da Pessoa com Deficiéncia, afirma a autonomia e a total capacidade desses
cidadaos exercerem sua vida civil, com direito a igualdade quando comparados as
demais pessoas (FRANCO, 2016).

A lei LBI é um grande avanco, porém barreiras ainda devem ser quebradas
guando o assunto se trata de inclusdo de pessoas especiais. Deve ser criada uma
cultura de inclusédo, onde barreiras serdo quebradas e os direitos descritos na lei seréo
exercidos com exceléncia (FRANCO, 2016).
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7. CONCLUSAO

Concluimos entdo que a Sindrome de Down consiste em uma aneuploidia
congénita, nao hereditaria. Esta Sindrome afeta diretamente o desenvolvimento
cognitivo do portador. Por este motivo, desde o nascimento o portador deve ter o auxilio
de uma equipe multidisciplinar e de pais presentes, de forma que seus sentidos sejam
estimulados e sua capacidade de aprendizado seja desenvolvida da melhor forma
possivel. Pois, com um acompanhamento adequado, o portador serd uma pessoa

confiante, capaz de exercer seus direitos e vida civil com igualdade.
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