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RESUMO

A sindrome de Down € uma condicdo genética caracterizada pelo retardo mental e
algumas modificacdes fisicas, causadas pela existéncia de um cromossomo a mais no par
21. Nestes casos da sindrome a deficiéncia mental costuma ser leve ou moderada, porém
tem interferéncia ambiental, cultural e social. Os sinais clinicos da sindrome decorre de
um atraso no desenvolvimento pré e pos natal e a estrutura e peso da crianga costumam
ser menor ao nascer. Entre as caracteristicas fisicas dos portadores de Sindrome de
Down estdo orelhas de implantacéo baixa, pescoco curto e largo, maos e dedos curtos,

entre outros.
PALAVRAS-CHAVE: Mongolismo; Trissomia do 21; Trissomia do cromossomo 21
ABSTRACT

Down syndrome is a genetic condition characterized by mental retardation and some
physical changes caused by the existence of an extra chromosome in pair 21. In most
cases mental retardation is usually severe and those affected have 1Q of 25 to 50. The
The clinical signs of the syndrome result from a delay in pre and post natal development,
and the child's structure and weight are usually shorter at birth. Among the physical
characteristics of Down Syndrome patients are low deployment ears, short and broad

neck, short hands and fingers, among others
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1.INTRODUCAO

Como é dito no site Espaco Down o medico John Langdon Haydon Down defini¢éo
sobre estas criancgas foi caracteristicas como "amaveis e amistosas"”, embasado em suas
teorias dizia que esses tipos de criangas seriam uma regressao da evolugdo. Este médico
foi quem deu o nome a sindrome.

Sindrome de Down € uma alteracdo do cromossomo 21 onde ele tem um
cromossomo a mais neste par como € citado no site fundacdo do sindrome de down e
com a trissomia 21 o afetado tem uma deficiéncia mental alem de algumas diferencas no
fisico. Segundo o site do movimento down onde é citado o antropo6logo Starbubuck que
relata a descoberta de um esqueleto que possui as caracteristicas do mongolismo como:
olhos afastados, face achatada, ossos e dentes pequenos. E que este esqueleto é datado
de mais de 5 mil anos no territério americano, mais especificamente na ilha de Santa
Rosa.

Uma das caracteristicas fisiopatologicas desta sindrome € a deficiéncia mental,
com a gravidez mais curta e com 0 peso e estatura menor do que o normal. Além que os
afetados podem apresentar deficiéncia mental leve ou moderada. A parte intelectual sofre
influéncia do ambiental, cultural e social no qual a crianga esta inserida. Com o0 avanco da
medicina essas pessoas conseguem chegar ter mais de 50 anos.

Existem 2 tipos de diagnosticos um que acontece durante a gravidez onde eles
fazem um exame e apdés o nascimento o diagnostico € comprovado apés um exame
simples chamado dermatdglifos.

Essa sindrome ndo tem como prevenir, pois jA se nasce com iSSO € 0 seu
tratamento € apenas para preparar essa pessoa para convivéncia com o0 resto da
sociedade pois como ja foi disto mais para cima os afetados ndo possuem um QI muito
auto mas conseguem ter um aprendizado.

Como é citado no site do movimento Down, existem 3 tipos de sindrome: trissomia
simples ou livre, translocacdo e mosaicismo. As duas se diferencia no como ocorreu a
geracdo da anomalia.

Na trissomia simples que é a forma mais comum ocorre por conta da divisdo dos
cromossomos ha concepcado que teve uma leve diferenciacdo do “normal”’. J& a
translocacdo a mae ou o pai se comportam como portadores (eles ndo tem a sindrome),

mas um por¢do mais ou menos amplo de um terceiro cromossomo 21, que comumente



esta colado a outro cromossomo de outro par, e se a crianca for diagnosticada com a
translocacao se seus progenitores e se tiver irméo seria recomendado que fagam seus
caridtipos para ver se sdo portadores. Por ultimo o mosaicismo ocorre pela semelhanca
dos cromossomos do ovulo e espermatozodide e em uma das divisbes celulares ocorre o
mesmo acontecimento de nao-disjuncdo ou ndo-separacao do par de cromossomos 21 a
partir dai, todos os milhdes de células que resultem dessa célula diferente terdo 47
cromossomos (serao trissdbmicas), enquanto que os demais milhdes de células que se
resultem das células normais terdo 46, e serdo além disso normais.

Este devido trabalho devera por sua vez explicar algumas areas do Down como a
estrutura de cromossomos, diagndsticos e possiveis tratamentos, esclarecendo algumas

davidas comuns ao publico.

2.MATERIAL E METODOS

Estudo do tipo revisdo em que foi realizado um levantamento bibliografico,
preferencialmente dos ultimos 10 anos, em livros, periodicos, bancos de dados como
Scielo, PubMed, CAPES e Lilacs. Os descritores usados foram Inglés:Down Syndrome ,
Espanhol:Sindrome de Down ,Portugués:Sindrome de Down

3.DESENVOLVIMENTO

Sindrome de Down é um acidente genético caracterizado pela deficiéncia mental
em diferentes graus, além disso, suas caracteristicas fisicas no paciente podem ser
occipital achatado, fendas palpebrais obliquas com cantos externos elevados, pragas
epicanticas internas, orelhas de implantagdo baixa, ponte nasal achatada, palato ogival,
lingua com sulcos e protruida, pescoco curto e largo, maos e dedos curtos, intervalo
aumentado entre primeiro e segundo artelhos nos dois pés e criptorquidia a direita.

Como é dito no site Espaco Down um dos relatos cientificos mais antigos sobre a
sindrome feitas pelo medico John Langdon Haydon Down, feitas em entre meados de
1864 e 1866. Que trabalhava em uma clinica em Surrey na Inglaterra para criangas com
atraso neuropsicomotor,. Sua definicdo sobre estas criancas foi caracteristicas como

"amaveis e amistosas”, embasado em suas teorias dizia que esses tipos de criancas



seriam uma regressao da evolucgéo.

3.1 Caracteristicas gerais da sindrome de down

Como principais caracteristicas fenotipicas dos individuos com Sindrome de Down
a braquicefalia, apresentar por um diametro fronto-occipital muito pequeno, pregas
epicanticas, hipoplasia da regido mediana da face, fendas palpebrais com inclinacao
superior, e base nasal achatada Podemos observar também, que o pescoco € curto,
podendo estar presente apenas uma prega palmar; a pina € pequena e displasica; a
lingua é protusa e hipotdnica; h& clinodactilia do 5° dedo das mé&os e uma distancia
aumentada entre o 1° e os 2° dedos dos pés. Em geral, as criangcas com Sindroma de

Down apresentam hipotonia muscular (Silva & Dessen, 2002).

3.2Fisiopatologia

Como é dito no site da fundacdo do sindrome de down a sindrome é uma alteracéo
genética produzida pela presenga de um cromossomo a mais no par 21, pessoas com a
sindrome tem a trissomia 21 simples, 0 que significa que um cromossomos extra esta
presente em todas as células do organismo. Os sinais clinicos da sindrome sao
decorrentes de um atraso nos desenvolvimentos pré e pés natais, a gestagcado costuma ser
mais curta com peso e estatura da crianga menor ao nascer. Na maior parte dos casos o
comprometimento mental costuma ser muito grave e os afetados geralmente possuem QI
entre 25 e 50, o que néo impede de serem alfabetizados e realizar tarefas manuais. Os
mesmos sao suscetiveis a infecgdes respiratérias, 10% possui epilepsia e leucemia, suas
expectativas de vida sdo menores, porem, com 0 avanco da medicina os afetados ja
chegam a 50 anos ou mais e cerca de 40% possui cardiopatia congénita, comumente com

defeitos no tubo digestivo

3.3 DIAGNOSTICO

O diagnostico pode ser dado tanto no pré-natal por meio de exames clinico,



guantos apés 0 nascimento possuindo algumas dessas caracteristicas: auséncia de
reflexo de Moro, hipotonia muscular, face achatada. fissuras palpebrais obliquas, orelhas
displasticas, pele abundante no pescoco, prega palmar transversa unica, hiperelasticidade
articular, pelve displastica e displasia da falange media do 5°dedo

Caso obtenha 5 ou mais dessas caracteristicas ele possui cerca de 75% dos
casos, também pode ser diagnosticado com simples exame de dermatéglifos em cerca
de 80% dos casos. Apds o nascimento, o diagnostico clinico é comprovado pelo exame
do cariotipo (estudo dos cromossomos), que também ajuda a determinar o risco de
recorréncia da alteracdo em outros filhos do casal.
Apbs a identificacdo da sindrome, os pais devem ser encaminhados para o atendimento
da crianca nos programas de estimulagéo precoce para auxiliar no processo de evolucao
do desenvolvimento infantil. Tais programas, sao estruturados por equipes
interdisciplinares e atendem os pais de acordo com as necessidades apresentadas ao

longo do processo de atendimento da crianca.

4. TRATAMENTO

O tratamento em seu contesto geral devera ser feito com o propdsito de fazer cm
gue os afetados tenham uma melhor desenvolvimento e interacdo social. Para isso a

familia deve ser comunicada de como isso sera feito.
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