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DIRETRIZES DE ATENGAO A SAUDE DE PESSOAS COM SINDROME DE DOWN

Introducao

No Brasil 0 atendimento das pessoas com Sindrome de
Down (SD) baseava-se em protocolos internacionais até
a publicacao da primeira edicao das Diretrizes de Aten-
cao a Saude da Pessoa com Sindrome de Down (2012)
pelo Ministério da Saude. O Departamento Cientifico de
Genética da Sociedade Brasileira de Pediatria traz uma
atualizacao realizada por profissionais da area da salude
que acompanham pessoas com SD embasadas em pu-
blicagdes cientificas disponiveis.

Sao objetivos desta diretriz fornecer orientagdes as equi-
pes multiprofissionais para o cuidado integral a saude
da pessoa com SD, ao longo do seu ciclo vital, nos di-
ferentes pontos de atencao da rede de servico, a fim de
proporcionar qualidade de vida com autonomia e inclu-
sao social.

A Sindrome de Down

A SD é a anomalia cromossdmica mais frequente nos
seres humanos (Balkan et al. 2010, Thillainathan et al.
2015) e a causa mais prevalente de deficiéncia intelectu-
al (Mourato et al. 2014). As pessoas com SD apresentam
potencial de se desenvolver pela ampla neuroplasticida-
de que pode ser estimulada desde 0s primeiros meses
de vida pela familia, profissionais de saude e educacao
(Silva & Kleinhans 2006, Bull 2011).

A incidéncia de nascidos vivos com SD é estimada em
1 a cada 650 a 1000 gestacodes, independente de etnia,
género ou classe social (Malt et al. 2013). Na primeira
metade do século XX, a expectativa de vida das pes-
soas com SD era até o inicio da adolescéncia e na sua
maioria institucionalizadas. Devido aos avan¢os na area
da saude e as melhores condi¢cdes de vida em geral,
essa expectativa aumentou para 60 a 65 anos de idade,
e quase todas as pessoas com SD vivem com suas fa-
milias (Zhu et al. 2013).

Esses dados apontam para a crescente necessidade de
se buscar conhecimentos sobre a SD em todos os as-
pectos biolégicos, sociais e culturais visto que, apesar
de ser relevante na comunidade cientifica, muitas vezes,
as descobertas nao chegam de forma apropriada as fa-
milias e aos profissionais de saude e educacao (Silva &
Kleinhans 2006).

Como néao se atribui grau a SD, é necessario um enten-
dimento do desenvolvimento humano numa perspecti-
va interacionista e contextualista a partir de ambientes
naturais e anélise das relagoes e situacoes, interligando

multiplas influéncias sob um ponto de vista da comple-
xidade (Bronfenbrenner 1999, 2011). Assim, a qualidade
do desenvolvimento, competéncias sociais e cognitivas
dependem da qualidade de vida da familia, das vivén-
cias da crianga em diferentes espacos (incluindo escolas
de qualidade) e da prevencéao em saude, conforme dife-
rentes autores Franco (2016) e Guralnick (2005, 2008,
2013).

Segundo Minetto & Bermudez (2017) o desenvolvimento
das pessoas com SD é um processo dinamico, comple-
X0, resultante de um conjunto de interacbes além das
condicdes bioldgicas, 0 que exige a necessidade de um
olhar multidimensional por parte dos profissionais, tanto
no sentido interventivo como preventivo. Minetto & Cre-
paldi (2017) destacam ainda a importancia do apoio nao
s6 a pessoa com SD, mas a sua familia desde a infancia,
em um processo continuo, até a velhice. Experiéncias
de afeto e cuidado no ambiente familiar determinaréao as
habilidades de funcionamento efetivo, e a possibilidade
de um adulto com SD que possua autonomia e capaci-
dade de auto-defesa.

Historico

Em 1866, o pediatra inglés John Langdon Haydon Down
foi o primeiro a descrever o fendtipo caracterizado por
bochechas proeminentes, fenda palpebral obliqua e es-
treita, labios grossos, lingua grande e grossa, nariz pe-
queno, alteracao vascular e deficiéncia intelectual (Down
1866, Patterson & Costa 2005). O que lhe valeu a home-
nagem do nome sindrome de Down.

Em 1959, Jérome Lejeune e outros pesquisadores Gau-
tier & Turpin detectaram que a SD era causada pela tris-
somia do cromossomo 21 (Jacobs et al. 1959), além de
translocagbes envolvendo o cromossomo 21 e mosai-
cismo com trissomia 21 (Lejeune et al. 1959, Lejeune
1979).

Diferentes autores ao longo das décadas seguintes,
como (Luria et al. 1965, Flérez et al. 2015) observaram
haver uma leséo difusa do sistema nervoso, acompa-
nhada de funcionamento elétrico peculiar no desenvol-
vimento cognitivo da SD, acarretando em rebaixamento
nas habilidades de analise, sintese, além de compro-
meter a fala. Essas anomalias resultam em disfuncdes
neurologicas, variando quanto a manifestagao e inten-
sidade.

O aumento da sobrevida e do entendimento das poten-
cialidades das pessoas com SD levou a elaboracdo de
diferentes intervengdes e programas educacionais, para
escolarizagéo, futuro profissional, autonomia e boa qua-
lidade de vida (Rondal et al. 2015).
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Cada vez mais a sociedade deve valorizar a diversida-
de humana e oferecer equidade de oportunidades para
que as pessoas com deficiéncia exercam seu direito
de incluséo em todos os segmentos da comunidade
(Lei Brasileira da Inclusao, 2015).

Classificacao para a
Sindrome de Down

Classificacao Internacional de Doencas
(CID)

Na Classificacao Internacional de Doencas (CID-10) a
SD recebe o codigo Q - 90. Por estar classificada no
capitulo Q00 - Q99 das malformagdes, deformidades
e anomalias cromossémicas. Dentro deste capitulo se
encontra no grupo Q90 - Q99 das anomalias cromosso-
micas e na categoria Q90 da SD.

Na categoria Q90 existem 0s seguintes subgrupos:

Q90.0 - SD, trissomia do 21, por ndo disjuncao
meidtica

Q90.1 - SD, trissomia do 21, mosaicismo por Nao
disjuncao mitotica

Q90.2 - SD, trissomia 21, translocacao

Q90.9 - SD, nao especifica.

Classificacao Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade
e Saude (CIF)

A CIF é complementar a Classificacdo Internacional de
Doencas (CID). Enquanto a CID representa exclusiva-
mente a doenga principal e associacdes, que compdem
o diagnostico clinico de uma pessoa, a CIF descreve a
saude e os estados relacionados com a saude. Desta
forma evoluiu-se de uma classificacéo centrada na do-
enca para outra que tem foco nos componentes de sau-
de e nas consequéncias do adoecimento.

A CIF utiliza como critério de avaliacdo dois grandes do-
minios: (1) Funcao e Estrutura do Corpo e (2) Atividade e
Participacéo. Além disto, a CIF relaciona estes aspectos da
pessoa com os fatores ambientais e contextuais com 0s
quais interage, com por exemplo: suporte familiar, recur-
S0s proprios e da comunidade, acesso a atencdo a saude,
entre outros. Da mesma forma que a CID, a CIF utiliza um
padrao de letras e niUmeros na sua linguagem padronizada.

A CIF pode ser empregada como ferramenta de ges-
tédo do caso no que tange seu diagndstico, proposicao

terapéutica e acompanhamento. No entanto se presta
também para planejamento de politicas publicas de sau-
de e de programas educacionais. Quando se tem por
objetivo uma avaliagédo continua de acompanhamento
clinico, como na SD, recomenda-se que além da CID se
utilize a CIF.

Diagnéstico

Diagnéstico clinico

O diagnéstico clinico de SD baseia-se no reconhecimen-
to de caracteristicas fisicas. A seguranca do diagnéstico
clinico aumenta quanto mais caracteristicas especificas
da SD forem identificadas na crianca e descritas como
sinais cardinais de Hall (Quadro 1), estabelecendo que
100% dos recém-nascidos com SD apresentam pelo
menos quatro destes sinais e 89% terdo seis destes si-
nais (Hall 1966).

Quadro 1. Sinais cardinais de Hall

Perfil facial achatado

Reflexo de Moro diminuido

Hipotonia

Hiperflexibilidade das articulacdes

Fendas palpebrais obliquas

Pele redundante na nuca

Displasia da pelve (Raio X)

Displasia da falange média do 5° quirodéactilo
Orelhas pequenas e arredondadas

Prega palmar Unica

Fonte: Hall, 1966

A SD tem sua apresentacao clinica explicada por um
desequilibrio da constituicdo cromossdmica, a trissomia
do cromossomo 21, que pode ocorrer principalmente
por trissomia livre, translocagéo ou mosaicismo. Apesar
de existirem trés principais possibilidades do ponto de
vista citogenético, a SD apresenta um fendtipo com ex-
pressividade variada (Epstein 1991, Ait Yahya-Graison et
al. 2007). Entendendo-se gendtipo como a constituicao
cromossoémica do individuo e por fenétipo caracteristi-
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cas observaveis no organismo que resultam da intera-
cao da expressao génica e de fatores ambientais.

O diagnéstico da SD é baseado no fendtipo e deve ser
estabelecido logo apds o nascimento. O conjunto dos
sinais presentes no neonato, permite firmar o diagnds-
tico clinico em quase todos os casos. Quanto mais ca-
racteristicas especificas da SD forem identificadas, au-
menta a seguranca do diagnostico clinico. Nas criangas
com mosaicismo (46,XY/47 XY + 21 ou 46,XX/47 XX +
21), correspondentes a apenas 2% dos casos, o feno-

Quadro 2 - Principais sinais do fendtipo da SD

tipo pode ser atenuado, dificultando o reconhecimento
ao nascimento (Brunoni 2002). A dificuldade surge pela
existéncia de alguns sinais do fenétipo SD, também pre-
sentes em neonatos sem a sindrome, estimado em 5%
da populacéo. Além disso, a presenca de edema perior-
bital logo apds o nascimento, pode dificultar a identifi-
cacao dos sinais morfoldgicas da area ocular e outros
sinais como hipotonia e reflexo de Moro diminuido, tam-
bém séo verificados em prematuros sem a SD devido a
imaturidade neurologica. Os principais sinais do fenétipo
da SD estao listados no Quadro 2.

|:| Braquicefalia

|:| Fontanelas amplas

|:| Orelhas pequenas

|:| Nariz pequeno

|:| Boca pequena

[ Orelhas baixo implantadas
|:| Inclinacéo palpebral para cima
[ ] Telecanto

|:| Epicanto

[_] Ponte nasal achatada

L] Hipoplasia de face média
[ ] Sinofris

[ Protuséo da lingua L]

[ ] Pele redundante na nuca

[ Braquidactilia

[ ] cabelos finos e lisos

L] Prega Unica palmar

|:| Clinodactilia do quinto quirodactilo

L] Prega Unica de flexao do quinto quirodactilo
L] Espaco alargado entre o 1°/2° pododéctilos
[_] Sulco na area halucal

L] Hipotonia muscular e/ou frouxidao ligamentar
[_]PIG e/ou Baixa Estatura

[ ] Atraso global do DNPM ou Deficiéncia Intelectual

L] Sopro cardiaco/cardiopatia...........cccvvveeeiiiiiieiiesiiinn,

Se apos o0 exame fisico e morfolégico do recém-nascido
0 pediatra ficar com dulvida e nao tiver certeza absoluta,
deve solicitar a avaliagdo de outros colegas ou enca-
minh&-lo ao especialista em Genética Clinica. Criancas
com SD evoluem com déficit de desenvolvimento psi-
comotor, intelectual e pdndero-estatural e quanto mais
precoce sao instituidas as medidas preventivas melhor
0 progndstico.

O pediatra precisa considerar que o cariétipo nao € obri-
gatério para o diagnostico da SD, mas é fundamental
para orientar o aconselhamento genético da familia. O
caridtipo identifica 0 mecanismo genético da sindrome
— trissomia livre, mosaicismo ou translocacéo. Igualmen-
te, o resultado do cariotipo (gendtipo) nao determina as

caracteristicas fisicas (fenétipo) e o desenvolvimento da
pessoa com SD (Ebstein 2001).

A constatacéo da trissomia ndo tem valor no prognosti-
co, nem determina o aspecto fisico mais ou menos pro-
nunciado ou uma maior ou menor capacidade intelectu-
al. As diferencas de desenvolvimento sao caracteristicas
individuais decorrentes da heranga genética, estimula-
¢ao, educacao, meio ambiente, problemas clinicos, den-
tre outros (Silva & Kleinhans 2006).

Em caso de suspeita clinica de SD deve-se sempre so-
licitar o exame confirmatério pelo estudo citogenético
(cariétipo) e encaminhar a familia para aconselhamento
genético com médico geneticista.

4 Sociedade Brasileira de Pediatria
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Figura 1. Principais sinais morfoldgicos da SD na face, méo e pés.

Prega de flexdo
palmar tinica

Clinodactilia do 5°
quiroddctilo

Prega dnica de flexdo
e, 5° quiroddctilo

Braquidactilia

Prega na drea halucal

Espaco aumentade
entre 1°e 2° PDQ

A deficiéncia intelectual esta presente em 100% das
pessoas com SD, em geral leve a moderada (Feldman
et al. 2012). Entre outras alteracdes, citam-se alteragbes
auditivas (em cerca de 75% dos casos), ortoddnticas
(80%), visuais (60%), cardiacas (40% a 50%), endocrino-
l6gicas (15% a 70% e tireocidopatia em 4% a 18%), dos
aparelhos locomotor (15%, com instabilidade atlantoa-
xial em 1% a 2%), digestivo (12%, com doenca celiaca
em 5%), sistemas neuroldgico (8%, com convulsdes em
1% a 13% e autismo em 5% a 18,2%), hematoldgico
(anemia 3%, leucemia 1%, transtorno mieloproliferati-
vo transitorio 10%), deficiéncia de ferro (10%), apneia
obstrutiva do sono (50% a 75%), dentre outras (Roizen

& Patterson 2003, Lowenthal et al. 2007, Bitsko et al.
2009, Geschwind 2009, Schieve et al. 2009, Moss et
al. 2013, Warner et al. 2014,). Diversas alteragbes do
sistema imunoldgico conferem a essas pessoas maior
suscetibilidade a infeccdes e doencas autoimunes (Kus-
ters et al. 2009).

Diagnéstico laboratorial

O carittipo € a representagéo do conjunto de cromos-
somos presentes no nucleo celular de um individuo. No
ser humano o conjunto de cromossomos corresponde

Sociedade Brasileira de Pediatria
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a 23 pares, ou seja, 46 cromossomos, sendo 22 pa-
res de cromossomos denominados autossdmicos e um
par de cromossomos sexuais, representados por XX nas
mulheres e XY nos homens (Carakushansky 2001, Kim
2010).

O fendtipo caracteristico da SD normalmente é secun-
dario a triplicata de uma regiao do cromossomo 21. Ja
se sabe até qual regido do cromossomo 21 que em tris-
somia parcial, é responsavel pela manifestacdo da SD.
Tal regiao € o segmento distal do braco longo desse
Cromossomo, mais precisamente a regido q22.13 (Pel-
leri et al. 2019). A realizacdo do exame de cariétipo em
sangue periférico é obrigatoria para sua confirmacgéao la-
boratorial e principalmente para a determinagéo do ris-
co de recorréncia na irmandade (Nusbaum et al. 2008).

O cariétipo do individuo com SD é caracterizado pela
presenca de um cromossomo 21 extra, que citogene-
ticamente pode se apresentar principalmente de trés
formas:

Figura 2 — Trissomia livre do sexo feminino 47,XX,+21

— Trissomia livre — causada por ndo disjungao cro-
mossdmica geralmente de origem meidtica, ocorre
em 95% dos casos de SD, é de ocorréncia casual e
caracteriza-se pela presenga de um cromossomo 21
extra livre, descrito da seguinte forma no exame de
cariotipo: 47,XX,+21 para o sexo feminino e 47,XY,+21
para 0 sexo masculino (Hook 1983) (Figura 2),

Trissomia por translocacao robertsoniana envolvendo
o cromossomo 21 de forma n&o equilibrada — Trans-
locacbes robertsonianas s&o rearranjos envolvendo
dois cromossomos acrocéntricos, ha delecédo dos
bracos curtos (p) dos cromossomos e fusao dos bra-
¢os longos (g) proximos a regiao dos centrémeros.
Ocorrem entre 3% a 4% dos casos de SD, pode ser
de ocorréncia esporadica ou herdada de um dos pais
€ 0S cromossomos mais frequentemente envolvidos
nas translocacdes sdo o 14, 22 e o proprio 21. A
descri¢ao de caridtipo varia dependendo do cromos-
somo translocado ao cromossomo 21 (Hook 1982,
Nussbaum et al. 2008) (Figura 3),
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Figura 3. Sindrome de Down do sexo masculino com Trissomia por Translocagdo Robertsoniana. 46,XY t(14,21)(14q;21q)
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— Trissomia livre do cromossomo 21 em forma de mo-
saico: mosaicismo cromossdmico é a presenca de
duas ou mais linhagens celulares diferentes origi-
narias de um mesmo individuo. Ocorre em 1% a 2
% dos casos de SD, a descricdo do caridtipo sera:
mos 47,XX,+21/46,XX para o sexo feminino e mos
47 XY,+21/46,XY para o sexo masculino (Mikkelsen
1977). Pessoas com mosaicismo para SD podem ser
mais levemente afetadas que pessoas com SD com
outras alteracoes cromossoémicas.

Muito excepcionalmente a SD é diagnosticada clini-
camente e a alteracdo cromossdmica nao é visivel no
caridtipo de sangue periférico. Estes casos podem ser

decorrentes de mosaicismo de baixa frequéncia, com
poucas células trissdmicas, trissomia 21 parcial por mi-
croduplicagéo ou uma fenocopia da SD (McCormick et
al. 1989, Delabar et al. 1993, Warburton et al. 2004, Li
et al. 20006). Estes casos devem ser avaliados individual-
mente para escolha da melhor estratégia laboratorial de
investigacado (Warburton et al. 2004, Li et al. 2006). Nes-
tas raras situacdes, com forte suspeita clinica de SD, po-
rém apos o resultado de um caridtipo normal, pode ser
solicitado ao laboratério que analise um nimero maior
de células em busca da deteccdo de um mosaicismo,
ou solicitado o exame do material genético pela técnica
de CGH-array, para detectar microduplicacao em 21922
(Pelleri et al, 2019).

Sociedade Brasileira de Pediatria 7
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Momento da noticia

A comunicacao do diagnéstico pré-natal de SD pode ser
feita por varias pessoas as gestantes: obstetras, gene-
ticistas, enfermeiras e pediatras, mas preferencialmente
um profissional experiente em SD, na companhia do ca-
sal. Nao deve ser usado o resultado “positivo” ou “nega-
tivo”. O profissional com conhecimento sobre SD deve
estar disponivel para a primeira conversa e nao simples-
mente ser referéncia em consulta subsequente. As maes
enfatizam que no momento de receber o diagndstico de-
finitivo pré-natal devem ser fornecidas informacgdes atu-
alizadas acerca do que é a sindrome, as condicdes de
saude e as expectativas de viver com SD (Skotko 2005).

O apoio de profissionais capacitados neste caso ¢ fun-
damental para o ajuste familiar a nova situagéo, favore-
cendo a saude fisica, mental e afetiva (Gonzalez Jimé-
nez et al. 2012). Neste sentido, 0 momento da noticia
do nascimento de uma crianga com SD tem impacto
na aceitagao da familia e na sua disposicdo e adeséo
ao tratamento. Espera-se do profissional, uma postura
humana e ética, que garanta acolhida e informacgao ade-
guada a familia (Cunha et al. 2010).

E recomendavel que algumas diretrizes sejam levadas
em conta para a comunicacao da suspeita ou do diag-
noéstico da SD a familia (Cunningham & Sloper 1977,
Skotko & Bedia 2005, Skotko 2006):

e A comunicacao deve ser feita quando sinais e sinto-
ma caracteristicos sejam identificados por mais de
um membro da equipe,

e A comunicagéo deve ser feita preferencialmente na
presenca da méae e do pai, ou na sua auséncia, de
outro membro da familia que represente um relacio-
namento significativo.

Antes da noticia € importante que a méae e o pai tenham
tido a oportunidade de ver, acariciar e amamentar o re-
cém-nascido criando o vinculo com a crianca e evitando
ideias fantasiosas apds o diagndéstico. Portanto ndo é
recomendado e nem necessario que o diagnostico seja
dado poucos minutos apds o parto.

O local deve ser reservado e protegido de interrupcoes.
O pediatra deve ter tempo disponivel para comunicar o
diagnostico de SD, informar o que isso significa e orientar
quanto aos exames e encaminhamentos necessarios.

Durante o exame fisico, mostrar aos pais quais as ca-
racteristicas fenotipicas da SD que levaram a hipotese
do diagndstico clinico. Recomenda-se desde o primeiro
contato, parabenizar os pais, chamar a crianga e 0s pais
pelos respectivos nomes.

As informag0es, ainda na maternidade, devem ser ape-
nas as essenciais para que a familia crie o vinculo com
a crianca e compreenda a necessidade dos exames e
procedimentos solicitados. O encaminhamento para os
profissionais que dardo continuidade ao acompanha-
mento da crianga deve ser reforcado.

A etiologia deve ser abordada de forma simples, bus-
cando o entendimento da familia. Discutir com os pais
a etiologia € importante para diminuir duvidas e possi-
vel sentimento de culpa. Enfatizar que o cuidado com
a crianca sera compartilhado entre a familia e a equipe
multiprofissional, e que a familia nao estara sozinha e
sem apoio neste processo.

Uma vez realizado o diagnéstico, seja durante a gesta-
¢ao ou durante o periodo neonatal, devera ser comuni-
cado aos pais. Embora, muitas vezes, quem faz a comu-
nicacao ndo tenha nocao da sua importancia, o modo
fara muita diferenca para esta familia na reidealizacao
deste filho e seu cuidado, pois sairdo da maternidade
com um sentimento de luto da perda do filho desejado
e as frustracOes, angustia, dor, incertezas, dividas que
esta situacao nova acarreta. Estardo buscando pers-
pectivas de como lidar com as pesquisas e informacdes
que j& obtiveram ou totalmente sem nocao do que fazer
(Franco 2015).

Aconselhamento genético

O aconselhamento genético (AG) é o processo de comu-
nicacao do provavel diagnostico de condicéo genetica-
mente determinada, suas caracteristicas clinicas, riscos
de recorréncia familiar, orientacdes de manejo, diagnés-
tico precoce, encaminhamento para associagado de pais
e prognostico integrando a histéria médica e familiar,
ajudando a familia e o paciente se adaptar as condicoes
decorrentes da doenca (Epstein 1975). O AG deve ser
realizado por equipe multiprofissional capacitada, con-
tendo médico geneticista e/ou profissional de saude que
devera estar apto para realizar o aconselhamento dentro
das normas estabelecidas pela comunidade médica, se-
guindo padrdes éticos e técnicos adequados (Brunoni
2002).

O risco de recorréncia (RR) na irmandade de pessoa
com SD depende de fatores como resultado de cariéti-
po ou idade materna ao gestar. Para a trissomia livre do
cromossomo 21 o risco de recorréncia aumenta grada-
tivamente conforme o avan¢o da idade materna (Figura
4). Por exemplo, uma mulher que engravida aos 30 anos
tem um risco de ter uma crianca com SD de 1/959; ja
uma mulher que engravida aos 40 anos tem um risco de
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1/84 que nasga uma crianca com SD (Morris et al. 2002).
Deve se levar em conta que esta estimativa de risco é
variavel de acordo com a idade gestacional atingida; em
regra, quanto mais avancada a gestacdo, menor o risco
do feto ter SD (Savva et al. 2006)

Quanto aos casos secundarios a translocacoes, é obri-
gatdria a analise do cariétipo do pai e da mae e o RR
pode variar de desprezivel (quando o cariétipo de am-
bos os genitores é normal) até 100% (quando um deles
¢é portador de uma translocacao equilibrada entre seus
dois cromossomos 21). Em cerca de 2/3 dos casos de
translocag¢ao no individuo com SD, o cariétipo de ambos
0s pais podera ser normal. Porém quando o cariétipo
de um dos pais tem uma translocacao robertsoniana
equilibrada, o risco de recorréncia € maior quando a mae
é portadora (43%) do que quando o pai é portador da
translocacéo (28%) (Mutton et al. 1996; Bint et al. 2011).
A importancia de detectar se existem portadores assin-
tomaticos na familia de um individuo com DS vai além
do aconselhamento genético para futuras gestacdes dos
genitores, visto que gquando um deles € portador, seus
parentes também devem ser investigados pelo cariétipo.
Mais de um caso de SD no mesmo nucleo familiar, as-
sim como casos de abortos repetidos nestes familiares
ou nos préprios genitores do individuo com SD, devem
chamar a atencéo para uma possibilidade maior de que o
mecanismo gerador da SD tenha sido uma translocacéo
robertsoniana e nao uma trissomia livre ou mosaicismo.

Para a trissomia 21 por mosaicismo o RR é desprezivel,
sempre levando em conta na proxima gestacéo, a idade
da mae (Beiguelman 1982, Carakushansky 2001, Korf
2008, Read & Donnai 2008, Turnpenny & Ellard 2009).

A possibilidade de diagndstico pré-natal em futuras
gestacdes de um casal que tem um filho com SD deve
ser sempre discutida de forma nado-diretiva levando-se
em conta os riscos determinados pelas propedéuticas
acima descritas e as diversas opgdes reprodutivas que
existem atualmente, incluindo a decisdo auténoma de
nao mais ter filhos, adocao, utilizacdo de banco de es-
perma ou 6vulo ou embrido, cariotipagem fetal por am-
niocentese ou bidpsia de vilo coribnico, ou mais recen-
temente a fertilizacado in vitro com diagndstico genético
pré-implantacional (Zhang et al. 2007) ou rastreamento
néo-invasivo de aneuploidias no sangue da gestante
(Curnow KJ et al. 2019).

Da mesma forma, cabe aos médicos respeitar a deci-
sao do casal de ndo optar por nenhuma das alternativas
acima citadas, e tentar nova gestacéo, até porque, na
enorme maioria das situacdes, o risco de nascimento
de outro filho com SD sera bem menor do que a chance
de nascimento de uma crianca sem SD. Pela complexi-
dade técnica e emocional destas decisdes, elas devem
ser feitas, quando houver interesse pelo casal, sempre
e somente dentro do contexto de Aconselhamento Ge-
nético.

Figura 4. Fluxograma das etapas do aconselhamento genético na Sindrome de Down
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Atencao a saude da pessoa
com Sindrome de Down

Recomenda-se que o cuidado com a saude da pessoa
com SD seja norteado pelas politicas publicas do Minis-
tério da Saude como: Politica Nacional de Atencao Inte-
gral a Saude da Crianga, Politica Nacional de Humaniza-
cao, Politica Nacional da Atencao Basica, Programas de
Saude da Crianga e do Adolescente, Saude da Mulher,
do Homem, do Idoso, Saude Mental e no Relatério Mun-
dial sobre a Deficiéncia.

Essa atualizagdo foi embasada em protocolos espe-
cificos para pessoa com SD (Malt et al. 2013) com os
pressupostos tedricos da clinica ampliada, integralidade
e cuidado compartilhado, objetivando a humanizacao,
autonomia e protagonismo dos sujeitos nas praticas de
saude. Neste sentido a clinica ampliada busca articular
estes enfoques, reunindo os diferentes saberes com o
objetivo de garantir o melhor resultado no cuidado, por
meio da acolhida, do dialogo e da participagao do suijei-
to no processo terapéutico.

A clinica ampliada articula a rede de servico do Sistema
de Saude e os recursos da comunidade. Sua pratica é
transdisciplinar e considera a complexidade da vida do
sujeito na qual se desenrola o processo de adoecimen-
to, o0 cuidado, a reabilitacéo, a prevencao e a promogao
da saude. Exige reorganizacdo do servico, revisdo das
praticas e elaboracéo de diretrizes.

Os melhores resultados terapéuticos sao obtidos quan-
do a equipe trabalha em conjunto, discutindo os avan-
¢Os e novas propostas de tratamento. A atencao inte-
gral a saude depende primeiramente da integragéo da
equipe, neste sentido € importante a figura do gestor do
caso ou coordenador do programa, que em geral é o
profissional com maior vinculo com o paciente.

O cuidado com a saude deve ser singularizado em mo-
delos por ciclo vital. Em cada ciclo o atendimento visa
a manutencao da saude para o desenvolvimento das
potencialidades da pessoa para qualidade de vida, in-
sercao social e econdmica. Para as pessoas com SD,
a qualidade de vida pode ser dimensionada conforme
proposto por Schalocok (2016) no quadro 3.

Quadro 3. Dimensées e indicadores de qualidade de vida para a pessoa com deficiéncia intelectual

Dimensoes Indicadores

Bem estar fisico

Bem estar emocional
Relacdes interpessoais
Incluséo social
Desenvolvimento pessoal
Bem estar material
Autodeterminagéo

Direitos

Saude, atividades de vida diaria, estilo de vida, lazer
Satisfaga@o, autoconceito, auséncia de estresse

Interagdes, relacionamento, apoio

Integracao e participagéo na comunidade, apoios sociais
Educacao, competéncia pessoal, desempenho

Status econémico, emprego, moradia

Autonomia, autocontrole, metas, valores pessoais, eleicoes

Direitos humanos, direitos legais

Fonte: Schalock et al. 2016

Curvas de crescimento tém sido desenvolvidas para
pessoas com SD em varios paises. No entanto, a fim de
facilitar a elaboracéo de diretrizes clinicas € necessario
verificar a elegibilidade dessas curvas (Bravo-Valenzuela
et al. 2011, Bertapelli et al. 2014, 2016). Recomenda-se,
atualmente, a utilizacao das curvas do Center of Disea-
ses Control and Prevention dos Estados Unidos (2015)
para SD desenvolvidas pelo grupo de estudos Down
Syndrome Growing Up (DSGS) por tratar-se de estudo

longitudinal, multicéntrico, com gréficos de peso, esta-
tura e indice de massa corporal (Zemel et al. 2015). Es-
tao disponiveis para uso gratuito na pagina http://www.
cdc.gov/ncbddd/birthdefects/downsyndrome/growth-
-charts.html. No Brasil dispbe-se das curvas de Berta-
pelli, cuja avaliagao foi realizada com populagao local de
SD (Bertapelli et al. 2014). Independente do instrumento
utilizado deve-se orientar estilos de vida saudaveis no
nucleo familiar da pessoa com SD.
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Constatou-se que nesta populagao ocorre: baixos peso
e comprimento ao nascer, baixa estatura final, cresci-
mento puberal total mais curto e precoce com velocida-
de de crescimento reduzida, prevaléncia de sobrepeso/
obesidade apds o final da infancia (Bravo-Valenzuela et
al. 2011).

Na tentativa de melhorar a cognicéo e 0 comportamen-
to/funcionamento adaptativo das criancas com SD, um
numero crescente de estudos clinicos empregando-se
medicamentos ou substratos vem sendo publicados.
Nao obstante o relativo sucesso de alguns estudos en-
volvendo animais no campo da prevencao de déficits
ou melhora cognitiva, até 0 momento faltam evidéncias
concretas acerca de sua efetividade clinica nos individu-
os com SD. Diversas alteracdes metabolicas e neurobio-
l6gicas sao descritas na SD como comprometimento da
transmissdao GABAminérgica, perda neuronal noradre-
nérgica, disfuncdo mitocondrial, aumento do estresse
oxidativo e inflamagéo, aumento da expressao de genes
do cromossomo 21, contribuindo de forma complexa
para o déficit cognitivo, e muitas outras alteragdes ainda
Sa0 ape-nas objeto de pesquisa como potenciais alvos
terapéuticos (Vacca et al. 2019).

Muitos desafios também ainda existem na condugao
dessas pesquisas como a selecdo de amostras grandes
e homogéneas de pacientes, métodos de avaliagdo em-
pregados (medidas psicométricas adequadas) e analise
de desfechos clinicos (Hart et al. 2017).

Orientamos a utilizacdo de medidas de reabilitagédo e o
seguimento clinico abaixo sinalizado para a identificacao
e manejo precoces de diversas co-morbidades.

O calendario de imunizagao para as pessoas com SD
segue o do Programa Nacional de Imunizacao do Minis-
tério da Saude. No setor privado, podem ser seguidas
as recomendacgdes da Sociedade Brasileira de Pediatria
ou Sociedade Brasileira de Imunizagdes.

Cuidados com a saude do lactente
menor de 2 anos

O cuidado com a saude da crianca com SD inicialmente
deve estar focado no apoio e informagao a familia, no
diagnéstico das doencas associadas. Apdés esta fase ini-
cial inclui-se estimulo ao aleitamento materno, interven-
cao precoce, imunizagao e manutencao da saide com
acompanhamento periédico.

Apds a comunicacao do diagndéstico de SD devem ser
solicitados: cariotipo, ecocardiograma e hemograma. A
triagem para hipotireoidismo, nesta fase, é realizada pelo

teste do pezinho. Poderao ser solicitados outros exames
conforme a avaliacéo clinica.

O ecocardiograma deve ser solicitado ja na maternidade
ou estar agendado para quando o recém-nascido rece-
ber alta, tendo em vista que 50% das criangas apresen-
tam cardiopatias, mesmo sem ausculta de sopros car-
diacos, sendo as mais comuns: comunicagao interatrial,
comunicacgéao interventricular e defeito do septo atrioven-
tricular total. Caso o primeiro exame esteja normal nao é
necessario repeti-lo. As criangas com cardiopatia devem
ser acompanhadas por um cardiologista. Recomenda-
-se 0 uso de anticorpo monoclonal contra o Virus Sinci-
cial Respiratorio (Palivizumabe) para os cardiopatas com
repercussao hemodinamica, nos dois primeiros anos de
vida (Nota Técnica Conjunta/MS n° 05/15, de 09/02/15).

O hemograma ¢ solicitado para afastar alteracdes hema-
toldgicas como reagdes leucemoides, policitemia, leuce-
mia e doenca mieloproliferativa transitoria, que acomete
5% a 10% das criangcas com SD (Maloney et al. 2010,
Malt et al. 2013). O hemograma deve ser realizado aos
6 e 12 meses de vida e anualmente ao longo da vida da
pessoa com SD (Malt et al. 2013).

A fungéo tireoideana (Hormonio Estimulante da Tireoide
- TSH) deve ser avaliada ao nascimento (triagem neona-
tal), aos 6 € aos 12 meses e apods, anualmente. Existe
um risco de 1,4% de hipotireoidismo congénito e 14% a
66% ou mais de hipotireoidismo ao longo da vida (Karls-
son et al. 1998, Dias et al. 2005, Weijerman & de Winter
2010).

Nesta fase inicial de acompanhamento pode ser solici-
tada ultrassonografia abdominal para afastar malforma-
¢cOes associadas do sistema uroldgico ou digestério na
dependéncia das manifestacbes clinicas. Até os dois
anos de idade € importante o cuidado com doencas res-
piratorias de repetigao, refluxo gastroesofagico e obsti-
pacgao intestinal.

As avaliacbes de acuidade auditiva e visual deverao ser
realizadas aos 6 e aos 12 meses, e posteriormente anu-
almente. Nos exames oftalmoldgicos poderao ser detec-
tados erros de refracdo, catarata congénita, glaucoma,
nistagmo e estenose do ducto lacrimal nos exames of-
talmoldgicos (FIADOWN 2015).

Quanto a alteracao da acuidade auditiva, especial aten-
¢ao deve ser dada aos episddios de otite média serosa
que acometem 50% a 70% das criancas e potencial-
mente podem levar a hipoacusia (FIADOWN 2015).

O desenvolvimento da crianca com SD ocorre com atra-
so quando comparado com o de criancas com desen-
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volvimento neuropsicomotor tipico. A intervencao pre-  Ibero-americano de Satide para pessoas com SD suge-
coce de longo prazo € importante para minimizar esta  re o seguimento do desenvolvimento neuropsicomotor
defasagem (Bonomo & Rossetti, 2010). O Programa  conforme descrito no Quadro 4.

Quadro 4. Comparacao dos intervalos de aquisicao do desenvolvimento psi-comotor entre criangas com SD e da populagéo
geral (meses)

Populacao Geral

Area de Criangcas com SD "
desenvol- Habilidades (outras criangas)
U Média  Intervalo  Média Intervalo
Controle cefalico em decubito ventral 2,7m 1-9m 2m 1,5-8m
Controla a posicéo da cabega em 5m 3-9m 3m 1-4m
sedestagao
Pivoteios 8m 4-13m 6m 4-9m
Motor Grosso | Senta-se sozinho 9m 6-16m m 5-9m
(Mobilidade)
Anda em quatro apoios, en-gatinha 11m 9-36m m 6-9m
Realiza ortostatismo 16m 12-38m 11m 9-16m
Caminha sozinho 23m 13-48m 12m 9-17m
Sobe e desce escadas sem ajuda 81m 60-96m 48m 36-60m
Segue o deslocamento do objeto com 3m 1,5-8m | G 1-3m
os olhos
, Alcanga objetos e 0s pega 6m 4-11m 4m 2-6m
Motor Fino
(poordenagao Transfere objetos de uma mao para 8m 6-12m 5 5 4-8m
6culo manual) outra
Constréi uma torre de dois cubos 20m 14-32m 14m 10-19m
Copia um circulo 48m 36-60m 30m 24-40m
Balbucia silabas: Pa...pa... Ma... Ma 11m 7-18m 8m 5-14m
Responde as palavras famili-ares 13m 10-18m 8m 5-14m
Comlurjlcac;ao F'alal as primeiras palavras com 18m 13-36m 14m 10-23m
(Audicéo e significado
Linguagem) Manifest iad
anifesta suas necessidades com 2om 14-30m 14.5m 11-19m
gestos
Faz frases com duas palavras 30m 18-60m 24m 15-32m
Sorri quando falam com ele 2m 1,5-4m im 1-2m
Come uma bolacha com a méo 10m 6-14m 5m 4-10m
DEsemvel Bebe em copo 20m 12-23m 12m 9-17m
vimento Social
Nao apresenta escape durante o dia 36m 18-50m 24m 14-36m
Desfralda (sem escapes) 36m 20-60m 24m 16-48m

m - meses
Fonte: DOWN ESPANA, DSMIG 2000, Cunningham 1988). Down’s syndrome. An Introduction for Parents. Souvenir Press Ltd. Human Horizon
Series. Publicado em Programa Iberoamericano de Salud para Perso-nas com SD (2015), pg 29-30
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A intervencéo precoce (fisioterapia motora, fonoaudio-
logia, terapia ocupacional, psicologia) deve ter inicio tao
logo a crianga esteja em boas condi¢des de saude e tem
como objetivo auxiliar na aquisicdo dos marcos motores,
psicoldgicos e socio-afetivos. A participagao da familia
no seguimento dos procedimentos orientados pela equi-
pe multiprofissional é fundamental (Perera 2013).

Na primeira fase da vida deve ser mantido o aleitamento
materno exclusivo até os seis meses de idade, quan-
do se introduz alimentagdo saudavel, mantendo-se o
aleitamento materno até pelo menos os dois anos de
idade. Habitos alimentares saudaveis devem ser enco-
rajados desde a infancia e se possivel introduzidos a ro-
tina familiar. O acompanhamento do crescimento deve
ser realizado utilizando as curvas especificas de peso,
comprimento, IMC e perimetro cefélico de zero a 2 anos.
O calendario vacinal devera ser seguido conforme o Pro-
grama Nacional de Imunizacdes do Ministério da Saude
e Manual do Centro de Referéncia de Imunobioldgicos
Especiais, além da possibilidade de complementar com
as orientacdes das Sociedades Brasileiras de Imuniza-
coOes e Pediatria.

O acompanhamento odontolégico deve ter inicio nos
primeiros meses de vida e ter periodicidade semestral
(Malt 2013). Da mesma forma a atencao nutricional deve
ser precoce a fim de prevenir ganho de peso indesejavel
e adequar a alimentacdo em funcéo das possiveis co-
morbidades associadas.

Cuidados com a saude da crianca
entre 2 e 10 anos de vida

O acompanhamento clinico da crianca com SD entre
2 e 10 anos deve estar focado na manutencao de um
estilo de vida saudavel (alimentacéo, higiene do sono e
pratica de exercicios), no desenvolvimento de autonomia
para as atividades de vida diaria (higiene pessoal, tomar
banho, vestir-se, comer, passear, realizar transferéncia,
exercicios, treinamento de toalete) e atividades instru-
mentais da vida cotidiana (medicamentos, compras,
dinheiro, telefone e transporte publico), além de auto-
cuidado, socializacao, aquisicao de habilidades sociais,
escolaridade e acompanhamento pondero estatural e
indice de massa corporal.

O calendario vacinal devera ser seguido conforme o Pro-
grama Nacional de Imuniza¢des do Ministério da Saude
e Manual do Centro de Referéncia de Imunobiolégicos
Especiais, além da possibilidade de complementar com
as orientacdes das Sociedades Brasileiras de Imuniza-
coes e Pediatria.

Nesta fase 0 médico deve orientar a familia quanto as
questdes de salde geral, sdo necessarios: hemograma,

TSH e T4 livre, além das avalia¢des de acuidade visual e
auditiva, anualmente (FIADOWN 2015).

Recomenda-se a investigacdo de instabilidade atlanto-
-axial com radiografia da coluna cervical em posicéo
neutra em perfil, flexao e extensao na idade pré-escolar
(Malt et al. 2013). Se a distancia do atlas-axis for maior
de 5 mm, deve-se encaminhar para o ortopedista e ri-
gorosamente serem evitados movimentos de flexdo e
extensdo total da coluna cervical, realizados em cam-
balhotas, mergulhos, cavalgada, futebol, ginastica e du-
rante o preparo anestésico para uma cirurgia (Tishler &
Martel 1965, Pueschel et al. 1987, Mysliwiec et al. 2015).
Ha indicacao cirlrgica para 0s casos sintomaticos com
alteracéo radiogréfica de coluna cervical ou aqueles com
distancia maior de 9,9 mm (Herman & Pizzutillo 1999,
Pizzutillo & Herman 2005).

A doenca celiaca esta presente em 3% das pessoas com
SD (Bermudez 2016), pelo que se recomenda a triagem
inicial aos dois anos de idade. Caso haja suspeita clinica
ou positividade do HLA-DQ8 e/ou HLA-HQ2 orienta-se
coleta de bianual de IgA total e anticorpo anti-endomisio
(Malt et al. 2013).

Nesta faixa etaria pais e cuidadores devem estar aten-
tos aos sintomas de apneia do sono, que incluem po-
sicdo anormal no leito, despertar noturno, obstrucao
nasal, ronco e sonoléncia diurna. As principais causas
de apneia do sono nas criangas com SD sao obesida-
de e hipertrofia de amigadal faringea (adenoide) e amig-
dala palatina. Nestas situacdes pode-se indicar estudo
de permeabilidade de vias aéreas e polissonografia. A
questdo da qualidade e quantidade do sono é impor-
tante na SD tendo em vista que a presenca de sono-
léncia diurna pode gerar mudanca de humor, alteracao
da concentracdo e diminuicdo da aprendizagem (Malt
2013; FIADOWN 2015).

Outro foco do atendimento para este grupo € a preven-
¢ao de abusos fisicos e sexuais, por meio da orienta-
¢ao, desenvolvimento da autonomia e autocuidado. O
acompanhamento odontolégico deve ser mantido com
periodicidade semestral (Malt 2013).

Cuidados com a saude da crianca
maior e do adolescente (até 19 anos)

O cuidado com a saude da crianga maior (maior de 10
anos) e do adolescente com SD deve estar focado na
manutencao de um estilo de vida saudavel (alimentacéao,
imunizacéo, higiene do sono e pratica de 7 horas sema-
nais de atividade fisica), além do crescimento, desenvol-
vimento da autonomia para as atividades de vida diaria e
atividades de vida diaria instrumental, autocuidado, so-

Sociedade Brasileira de Pediatria 13



DIRETRIZES DE ATENGAO A SAUDE DE PESSOAS COM SINDROME DE DOWN

cializacdo, escolaridade e orientagéo vocacional. Deve
ser dada atengéo aos disturbios emocionais ou psiquia-
tricos. Nesta fase devem ser orientados quanto a sexu-
alidade, prevencao de gravidez e doengas sexualmente
transmissiveis.

Disponibilizar a Caderneta de Saude do/a Adolescente,
a partir de 10 anos de idade, que devera ser utilizada
nas consultas médicas e odontologicas, além do registro
das imunizacdes. Solicitar que a familia e o/a adolescen-
te lelam este instrumento, pois facilitara os cuidados e
o dialogo sobre as questbes de saude integral. Na ca-
derneta devem ser registradas as medidas antropomé-
tricas, presséo arterial, estadiamento de Tanner € avalia-
cOes odontologicas.

O calendario vacinal devera ser seguido conforme o Pro-
grama Nacional de Imunizagdes do Ministério da Saude
e Manual do Centro de Referéncia de Imunobioldgicos
Especiais, além da possibilidade de complementar com
as orientacdes das Sociedades Brasileiras de Imuniza-
cOes e Pediatria.

Nesta fase o médico deve orientar a familia quanto as
questdes de saude geral, sdo necessarios, anualmente:
hemograma, dosagem de TSH e T4 livre € a cada cinco
anos: glicemia de jejum e perfil lipidico.

As avaliagbes de acuidade auditiva e visual devem ser
realizadas a cada 2 anos (Malt et al. 2013). O estudo
radioldgico dindmico da coluna cervical deve ser reali-
zado em qualquer momento na vigéncia de dor cervi-
cal, torcicolo, fraqueza de membros superiores, tontura
ou alteragdes intestinais e vesicais (FIADOWN 2015). O
acompanhamento odontolégico deve ser mantido com
periodicidade bianual (Malt et al. 2013).

Cuidados com a saude
do adulto e do idoso

As mulheres e homens com SD devem seguir, a cada
ano, o acompanhamento clinico, ginecoldgico e urolé-
gico, respectivamente, igual a seus pares da populagao
geral. O calendério vacinal devera ser seguido confor-
me o Programa Nacional de Imunizagdes do Ministério
da Saude e Manual do Centro de Referéncia de Imuno-
bioldgicos Especiais, além da possibilidade de comple-
mentar com as orientagdes da Sociedade Brasileira de
Imunizagdes.

Perda de peso inexplicavel pode ser causada por doen-
ca celiaca, refluxo gastro-esofagico ou doenca péptica e
o diagnostico diferencial para um declinio nas habilida-
des inclui depressao, hipotireoidismo, apneia do sono,

perda de audicdo ou de visdo, convulsdes, deméncia
ou regressdo do desenvolvimento por alguma mudanga
da rotina, por isso 0 acompanhamento médico para o
diagnéstico diferencial € fundamental (Jensen & Bulova
2014).

O acompanhamento de saude consta ainda da dosa-
gem de TSH e T4, hemograma, glicemia, funcao renal,
anualmente; acuidade visual e auditiva a cada 2 anos;
avaliagdo odontoldgica a cada 2 anos; ECG e ecocar-
diograma a cada 5 anos. Aqueles em pos-operatério
tardio de correcédo cirdrgica seguem cuidados especi-
ficos. Triagem para doenga celiaca deve ser solicitada
conforme o caso (Malt 2013).

Atencéo especial deve ser dada a certos problemas de
saude que sao mais frequentes na pessoa com SD do
que na populagdo em geral. E muito importante detecta-
-lo antecipadamente e seguir as recomendacdes espe-
cificas.

Algumas doencas sdo menos frequentes que na popula-
¢ao geral, como tumores malignos, hipertenséo arterial
e doenca cerebrovascular. No entanto, ocorre maior fre-
quéncia de infecgbes, catarata, estrabismo, problemas
de refracao, ceratocone e hipoacusia. A presenca de
cerume também deve ser descartada, o que facilmente
obstrui 0 conduto auditivo externo, por ser mais estreito
que na populacao geral. Os transtornos neurossenso-
riais levam ao isolamento social e a falta de estimulacéo
cognitiva, as vezes com mutismo (FIADOWN 2015).

O aumento da dependéncia é geralmente decorrente de
mudangas no ambiente familiar e social, por isso sera
especialmente importante apoiar a familia e os cuidado-
res, que também serdo idosos se forem os pais.

O envelhecimento inicia no momento do nascimento e é
fundamental que cada pessoa consiga buscar em cada
fase promover sua saude, prevenir agravos e atingir de-
senvolvimento maximo para assegurar com boa qualida-
de de vida também quando idoso (Walker 2005). O risco
de osteoporose e artropatia degenerativa € maior em
pessoas com SD. Problemas ortopédicos relacionados
a anomalias congénitas, como pés chatos, sao comuns,
além de alteragdes na marcha com instabilidade, risco
de quedas e fraturas (FIADOWN 2015).

A principal causa de morte em adultos e idosos com
SD ¢ a infeccao respiratéria (Carfi et al. 2015). Transtor-
nos de degluticao em faringe e esdfago e lentificacéo
do peristaltismo podem causar tosse, alteracdes da voz
apos as refeicoes e broncoaspiracdo que podem desen-
cadear tais infeccoes. Para a prevengao sao necessarios
ajustes dietético e postural (FIADOWN 2015).
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Os idosos com SD devem se beneficiar de acompanha-
mento abrangente e sistematico com foco nas mdltiplas
dimensdes da pessoa de problemas médicos, funcio-
nais, cognitivos, emocionais e sociais. Deve ser seguido
de um plano preventivo e terapéutico que, muitas vezes,
requer uma equipe interdisciplinar de médicos, assisten-
tes sociais, psicologos, fisioterapeutas e enfermeiros,
que atuem de forma coordenada para manter uma boa
capacidade funcional (capacidade que uma pessoa tem
para realizar uma atividade por si s6) (FIADOWN 2015).

Alteracdes de comportamento sdo mais comuns na vida
adulta de uma pessoa com SD e merecem atengéo es-
pecial, porque podem significar depressao ou deterio-
racao intelectual pelo risco aumentado de Alzheimer e
envelhecimento precoce. A depressao é o transtorno
psiquiatrico mais frequente na SD. Sintomas psicéticos,
somatizacdo, ansiedade e choro sao mais frequentes
em idosos com SD do que em jovens (FIADOWN 2015).

Antes de estabelecer o diagndstico de deméncia, é es-
sencial afastar hipotireoidismo, deficiéncia de acido fo-
lico e vitamina B12, depresséo, delirio ou déficits sen-
soriais. O tipo de deméncia mais associada a SD é a
doenga de Alzheimer, em idades mais jovens do que na
populacao geral (FIADOWN 2015).

E altamente recomenddvel revisar periodicamente os
medicamentos usados pela pessoa com SD: adequa-
céao, ajuste da dose por idade, interacdes e adesao tera-
péutica (FIADOWN 2015).

Em concluséo, o objetivo comum é obter um envelheci-
mento saudavel, ativo e solidario com o mais alto nivel
de autonomia fisica e mental (Walker 2005, Jones et al.
2011). Nao é simplesmente uma questao de prolongar a
duracéo da vida, mas de “vivé-la” com a mais alta quali-
dade (FIADOWN 2015, Schalock et al. 2016).

Cuidados com a pele
na Sindrome de Down

Em pessoas com SD a pele tende a ser seca ou xero-
tica principalmente nas regides palmoplantares. A partir
do primeiro ano de vida a pele torna-se seca e aspera,
evoluindo na fase adulta para uma pele grossa ao toque
(hiperceratosica), xerdtica, liquenificada e, por vezes,
descamativa (Dominguez-Cruz & Bueno Delgado 2014).

Entre os 5 e 10 anos de idade a pele torna-se rugosa,
seca, inelastica e hiperceratésica. Aos 15 anos mais de
70% dos com SD apresentam xerose generalizada de
leve a moderada e 40% a 75% hiperceratose palmoplan-

tar (Janiger & Elston 2017, Gama 2006). A pele pode
sofrer alteracdes na sua elasticidade tornando-se mais
elastica, foto-envelhecida e com ritides. Sdo mais sus-
ceptiveis a doencgas do colageno como a anetodermia e
elastose perfurante serpiginosa.

A pessoa com SD deve ser observada como um pa-
ciente imunocomprometido, mais sujeito as infeccoes e
doengas autoimunes. Foram demonstradas alteracdes
da imunidade celular e humoral com nivel sérico eleva-
do de IgE, nivel baixo de IgM, numero total de linfécitos
diminuidos, células CD8+ alto, CD4+ baixo e diminuicao
da quimiotaxia na SD (Janiger & Elston 2017). Sendo
assim, apresentam com maior frequéncia doengas in-
fecciosas fungicas, bacterianas e virais de pele, assim
como doengas inflamatorias (dermatite seborreica, der-
matite atdpica, psoriase) e autoimunes (alopécia areata e
vitiligo) com indicacéo de hemograma, avaliacéo da fun-
¢éo tireoidiana, anticorpos antitireoideanos, glicemia de
jejum, além de bacterioscopia, cultura, antibiograma e
exame micolégico direto com cultura das lesdes de pele.

Cistos de milia like calcificados, escabiose crostosa e
siringoma séo dermatoses que apresentam incidéncia
maior na SD do que na populacdo em geral devido a
fatores genéticos, imunoldgicos e caracteristicas especi-
ficas da pele (Dominguez-Cruz & Bueno Delgado 2014).
Saéo também muito comuns calosidades por friccao,
queilite angular, onicofagia e traumas cutaneos.

Dentre os cuidados com a pele destacam-se: hidratacéo
diaria, evitar banhos muito quentes e demorados, dando
preferéncia a sabonetes liquidos e 0 uso de protetor so-
lar nas areas de pele expostas.

Saude bucal na
Sindrome de Down

A primeira avaliacdo bucal dos criancas com SD deve
ser realizada o mais precoce possivel, preferencialmente
antes dos trés meses de idade. No exame bucal serdao
avaliadas as estruturas anatdémicas tais como a lingua,
palato, rebordos, freios labial e lingual, assim como o
vedamento labial e a oclusdo dos rebordos gengivais. E
possivel manter a salde bucal das criangas com proce-
dimentos preventivos simples e cuidados em domicilio
realizado pelos pais ou responsaveis.

A amamentacgao é considerada o melhor exercicio para
o desenvolvimento de estruturas 0sseas e musculares
da face. A posicao indicada durante amamentacéo é a
semi-sentada evitando refluxo gastroesofagico, e refluxo
de leite para o ouvido médio.
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A mamadeira, se necessaria, devera ser utilizada apenas
para leite, com bico ortoddntico com furo e fluxo ade-
quados. De acordo com a faixa etéria, a crianga pode
iniciar o uso de canudo para liquidos, aumentar a con-
sisténcia dos alimentos e evitar alimentos cariogénicos.

A higiene bucal da crianca deve ser estimulada desde
0 nascimento, utilizando-se gaze umedecida com agua.
Além da limpeza, promove a dessensibilizacao da cavi-
dade bucal. Quando irrompe o primeiro dente, o respon-
savel deve iniciar a escovacao e o uso de creme dental
com fluor. Sempre em pequena quantidade, equivalente
a um grao de arroz, retirando o excesso com gaze ou
pano de boca (recomendacdo ADA 2014). Os pais de-
vem supervisionar € complementar a escovagao até a
crianca ter autonomia para fazé-la adequadamente.

Devido a hipotonia dos musculos da face, pode ocorrer
uma dificuldade para o vedamento labial e favorecer o
desenvolvimento da respira¢éo bucal e fissuras labiais. A
manutencao da respiragdo nasal é fundamental para o
desenvolvimento da saude da crianca e deve ser objetivo
de todos, profissionais e cuidadores (Silva & Souza 2001).

A cavidade bucal da crianga com SD, em geral tem di-
mensoes reduzidas, palato baixo, estreito e com laterais
bem desenvolvidas, dando a impressao de palato alto
(Fischer-Brandies 1987). Devido ao tamanho reduzido da
cavidade bucal a lingua parece maior e frequentemente
ocorre a sua protrusdo ou interposicao desta entre os re-
bordos gengivais. Quando esta protrusdo é muito frequen-
te, indica-se o uso de Placa Palatina de Memaria (Mello et
al. 1998, Castillo Morales 1999; Carneiro et al. 2013).

As principais causas de mordida aberta anterior na SD
sdo: protrusao da lingua, o uso prolongado de chupeta,
succao de dedo, lingua, respiracao bucal e degluticao
atipica. Esta protruséo lingual pode ocorrer também, em
funcao de apresentarem nasofaringe estreita, bem como
tonsilas (amigdalas) linguais e faringeas hipertrofiadas
(Ardran et al. 1972, Guimaraes et al. 2008).

O tamanho da maxila é menor no sentido antero-pos-
terior enquanto a mandibula apresenta tamanho normal
ou um pouco menor do que na populacdo em geral. Na
ocluséo cruzada (mandibula anteriorizada em relacéo a
maxila) os cuidadores sdo orientados a fazer o exerci-
cio de estimulo digital na regiao do palato anterior varias
vezes ao dia. Este estimulo modula a direcao do cresci-
mento da regido anterior da maxila desde os primeiros
meses de vida da crianca. Quando os dentes anteriores
estédo presentes na cavidade bucal e em mordida cruza-
da, sao orientados exercicios com espéatulas de madeira
(abaixadores de lingua). A espatula apoia na regiéo pa-
latina dos incisivos superiores formando um plano incli-

nado orientando o posicionamento destes em posicao
anteriorizada e descruzando a mordida (Camargo 1998).

Criangas com SD apresentam atraso na erupgéo dos
dentes deciduos e permanentes. Além do atraso, na
denticao decidua, a erupgao pode ocorrer em sequéncia
alterada, podendo irromper molares deciduos antes dos
incisivos e dentes superiores antes dos inferiores. Pode
iniciar-se por volta do 12° ao 20° més de vida e finalizar
por volta dos 4 a 5 anos. Na denticdo permanente o
inicio da erupcao dos dentes ocorre por volta dos 8 a 9
anos de idade e pode estar relacionado a presenca de
doenca sistémica, como o hipotireoidismo (Jara et al.
1993, Ondarza et al. 1997).

O bruxismo, ou ranger dos dentes, é bastante frequente
nessa populacdo. Leva a um desgaste oclusal da den-
ticdo, podendo causar a longo prazo sobrecarga dos
tecidos de suporte e fratura dental (Silva & Souza 2001).

A onicofagia, ou habito de roer unhas, além de causar
maloclusdo, pode contaminar a boca com bactérias,
fungos e vermes (Ruiz e Chedid, 2013).

Quanto ao tratamento odontolégico

As criancas e jovens com SD em geral, sdo colaborado-
res com o tratamento odontologico. A presenga dos pais
ou responsaveis durante o atendimento é recomendada,
pois podem auxiliar durante os procedimentos, além de
entender as dificuldades, receber as orientacdes quan-
to a alimentacéo, higiene bucal e busca da autonomia
da crianca. Raramente ha necessidade de estabilizacao
protetora, sedacéo ou tratamento sob anestesia geral.

Alguns cuidados sdo fundamentais para o sucesso do
tratamento odontoldgico:

- Realizar anamnese cuidadosa e completa para obter
histéria médica, tratamentos que realiza e medicacao
utilizada. Aproximadamente 50% dos individuos com
SD apresentam alguma forma de alteracéo cardiold-
gica e em alguns casos é necessario fazer profilaxia
antibidtica para procedimentos odontoldgicos invasi-
vos. Com maior frequéncia, apresentam alteracoes
respiratorias (sinusites e pneumonias) e hipotireoidis-
mo entre outras.

- Posicionar adequadamente o paciente, deixa-lo
confortavel, com a cabeca na linha média e apoio
cervical. Evitar movimentos de hiperflexdo ou hiper-
extenséo da cabeca devido ha possibilidade de ins-
tabilidade da articulacéao atlanto-axial.

Muitos estudos demonstram que a prevaléncia de ca-
rie € menor em individuos com SD (Bradley & McAllister
2004, Dellavia et al. 2009, Macho et al. 2013). O acom-
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panhamento frequente com Cirurgiao Dentista permite a
deteccéo de atividade de carie e realizagdo de procedi-
mentos preventivos (Santangelo 2008).

A prevaléncia da doenca periodontal em adolescentes
com SD é de 30% a 40%. Em individuos com trinta
anos esse numero sobe para aproximadamente 100%
(Reuland-Bosma & Van Dijk, 1986). Bell (2002) apontou
a prevaléncia da doenca periodontal em 60% a 90% das
pessoas com SD e maior gravidade desta em compa-
racao a individuos saudaveis e com deficiéncia mental.

Alguns autores acreditam que a ma higiene bucal, a pre-
senca de calculo, de mal oclusao, a falha no metabolis-
mo do colageno e a diminuicao da capilaridade da mu-
cosa, tenham influéncia na doenca periodontal, porém
sua etiologia ainda é considerada desconhecida (Minis-
tério da Saude 2016). A terapia periodontal ndo cirlrgica
€ a mais indicada, complementada com uso regular de
agentes quimicos de controle da placa e visitas frequen-
tes ao dentista (Faulks 2008).

O terco médio da face menos desenvolvida é o grande
fator causador de alteragbes respiratérias em pessoas
com SD. Sem espaco para se acomodar na boca, a lin-
gua tende a protruir e ao deitar, pode haver glossoptose
(ingua se pende para regiao de orofaringe) dificultando a
respiracao nasal (FIADOWN 2015).

O cirurgido dentista devera estar atento, pois as hiper-
trofias de tonsilas linguais (amidalas) ou faringeas (ade-
noides) podem impedir fluxo de ar pelas narinas.

As caracteristicas do respirador bucal séo: atresia ma-
xilar, labios entreabertos ou hipotdnicos, narinas atrofia-
das, gengivite localizada em regido antero-superior, pa-
lato ogival e hipertonicidade do labio inferior. Orienta-se
a limpeza frequente das narinas (3 vezes ao dia) com
soro fisioldgico.

Como ja foi mencionado anteriormente, pais e respon-
saveis devem ser instruidos a realizar alguns exercicios
(estimulagéo de palato e espatula) a fim de amenizar ou
corrigir alteracdes nas arcadas, principalmente a supe-
rior, maxilar. Porém, algumas vezes esses exercicios nao
surtem efeito ou a crianca vem a consulta em idade nao
adequada a realiza-los.

Muitas das mal oclusdes séo resolvidas com desgas-
tes seletivos. Se somente os desgastes nao resolverem,
podemos utilizar Pistas Planas diretas ou indiretas. As
Pistas podem resolver problemas de mordida cruzada
anterior ou posteriores (Planas 1997).

Alguns aparelhos ortoddnticos também séo utilizados
para resolver mordidas cruzadas anteriores e posterio-
res: Disjuntores ou expansores palatais com ou sem
mascara facial. Quanto mais precoce pudermos inter-
vir para tentar redirecionar o crescimento e devolver as
condicdes estruturais para que a criangca possa realizar
adequadamente suas fungdes bucais, menores serdo 0s
desvios de crescimento.

O quadro 5 resume todas as agbes necessarias para
possibiltar a salde de pessoas com Sindrome de Down.

Quadro 5. Cuidados de satde especificos para pessoas com Sindrome de Down segundo a faixa etaria

Idade
Procedimento

Zero a 2 anos 2a10anos 10aos 19 anos Adulto e idoso
Hemograma completo A A A A
Ferritina Al
Horménio Estimulante da Tiredide (TSH) Al A A A
Tiroxina (T4 livre) A A A
Glicemia de jejum C A
Perfil lipidico C
Funcéo renal A
Ecocardiograma < C
Eletrocardiograma C
Caridtipo i
Ultrassonografia abdominal £ C C C
Radiografia da coluna cervical 3 anos & &

continua ...
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... continuagao

Procedimento

Zero a 2 anos

IgA total e anticorpo antiendomisio

Avaliagao oftalmoldgica A
Avaliagdo auditiva A
Avaliagao odontologica A

Avaliacdo ginecoldgica

Avaliacéo urolégica

Idade
2a10anos 10aos 19 anos Adulto e idoso

B B B!
A B B
A B B
A B B

P P

P P

Construido utilizando-se as referéncias discriminadas no texto desta diretriz.
A" = Primeiras avaliagdes aos seis e 12 meses, anualmente no seguimento;

A= anualmente; £= na suspeita clinica; &= idade pré-escolar; &'=em qualquer momento na vigéncia de dor cervical, torcicolo, fraqueza de
membros superiores, tontura ou alteracdes intestinais e vesicais; B=bianual; B2=na suspeita clinica ou HLA-DQ8 e/ou HLA-HQ2 positivos;

C= a cada cinco anos; P = segue orientagdes da populagdo em geral.

Material complementar

Brasil. Ministério da Saude. Atencao a saude da pessoa
idosa e envelhecimento. Brasilia, 2010. Disponivel em:
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/atencao
saude pessoa idosa_envelhecimento vi12.pdf

Brasil. Ministério da Saude. Diretrizes Nacionais para
a atencao integral a saude de adolescentes e jovens
na promocao, protecao e recuperacao da satde.
Brasilia, 2010. Disponivel em: http://bvsms.saude.

gov.br/bvs/publicacoes/diretrizes nacionais_atencao
saude adolescentes jovens promocao_saude.pdf

Brasil. Ministério da Saude. Politica nacional de
atencao a saude do homem: principios e diretrizes.
Brasilia, 2009. Disponivel em: http://bvsms.saude.
gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional atencao

Brasil. Ministério da Saude. Guia Alimentar da
Populacao Brasileira. Brasilia, 2014. Disponivel em:
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/guia

alimentar_populacao_brasileira_2ed.pdf

Brasil. Ministério da Saude. Diretrizes de atencéo a
Saude Bucal da Pessoa com Deficiéncia. Brasilia.
Consulta publica. Disponivel em: http://200.214.130.94/
consultapublica/display/dsp download arquivo.
php?arquivo=300.

Calendérios  de
de Imunizacdes:

campanhas/pni/

Vacinagédo. Programa  Nacional
http://portalarquivos.saude.gov.br/

Calendario de vacinacdo. Sociedade Brasileira de Pe-
diatria: https://www.sbp.com.br/fileadmin/user _upload/
212730-DocCient-Calendario Vacinacao 2019.pdf

homem.pdf

Brasil. Ministério da Saude. Politica nacional de
atencao integral a saiude da mulher: principios e
diretrizes. Brasilia, 2004. Disponivel em: http://conselho.
saude.gov.br/ultimas_noticias/2007/politica_mulher.pdf

Brasil. Ministério da Saude. Saude do adolescente
mental no SUS: as novas fronteiras da reforma
psiquiatrica. Brasilia, 2012. Disponivel em: http://
bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/saude mental
fronteiras_reforma_psiquiatrica.pdf

Brasil. Ministério da Salde. Saude da crian-
ca: acompanhamento do crescimen-
to e desenvolvimento infantil. Brasilia, 2012.

Disponivel em: http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publica-
coes/cadernos atencao basica 33.pdf

Calendario de vacinacdo. Sociedade Brasileira de
Imunizacdes. Disponivel em: https://sbim.org.br/
calendarios-de-vacinacao

Cadernetas de saude:

Caderneta de saude da crianga: http://bvsms.saude.
gov.br/bvs/publicacoes/caderneta saude crianca
menino.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/caderneta
saude crianca_menina.pdf

Caderneta de salude do adolescente: http://bvsms.
saude.gov.br/bvs/publicacoes/caderneta saude
adolescente_menino.pdf
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Caderneta de saude da adolescente: http://bvsms.
saude.gov.br/bvs/publicacoes/caderneta _saude
adolescente_menina.pdf

Caderneta de saude da pessoa idosa: http://bvsms.
saude.gov.br/bvs/publicacoes/caderneta saude
pessoa_idosa 3ed.pdf

Sexualidade:

Cartilha de orientacdo sobre sexualidade e deficiéncia
Intelectual, Fernanda Sordelli, Instituto Mara Grabilli.
Disponivel em: http://www.fenacerci.pt/web/
publicacoes/outras/cartilha_sexualidade.pdf

Es parte de la vida. Material de apoyo sobre educacion
sexual y discapacidad para conversaren familia.
Disponivel em: https://www.unicef.org/uruguay/spanish/

Es parte de la vida tagged.pdf

Inclusao:

Cartilha da Inclusao Escolar da Sociedade Brasileira de
Pediatria. Disponivel em: http://www.sbp.com.br/pdfs/

Cartilha Inclusao_Escolar2014.pdf

Cartilha Escola para Todos (2015). Disponivel em:
http://www.movimentodown.org.br/wp-content/
uploads/2015/03/Escola-para-todos-01.pdf

Cidadania:

Claudia Werneck: Textos da Midia Legal 5: especialistas
pela ndo-discriminacéo.

Escola de Gente — Comunicacao e Inclusédo, WVA ed,
2008 e disponivel em: http://www.escoladegente.org.
br/ _recursos/ documentos/textos da midia legal 5/

Textos ML5.pdf

CIF:

Classificacdo  Internacional de  Funcionalidades,
Incapacidade e Saude (CIF). Disponivel em: http://www.
inr.pt/uploads/docs/cif/CIF_port %202004.pdf

Como usar a CIF. Disponivel em: http://www.fsp.usp.br/
cbcd/wp-content/uploads/2015/11/Manual-Pratico-da-

ClE.pdf

Adendos legais para consulta:

Lei Brasileira da Inclusdo (2015). LEI N° 13.146, de
6 de julho de 2015. Disponivel em: http://www.
planalto.gov.br/CCIVIL 03/ Ato2015-2018/2015/Lei/
L13146.htm

Anexos:

Curvas do CDC 2015. Disponivel em: https://www.
cdc.gov/ncbddd/birthdefects/downsyndrome/growth-
charts.html
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COORDENACAO:
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Dirceu Solé (SP)
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COORDENACAO:
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Paulo César Guimaraes (RJ)
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Katia Laureano dos Santos (PB)
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Crésio de Aradjo Dantas Alves (BA)

Paulo Augusto Moreira Camargos (MG)

Jodo Guilherme Bezerra Alves (PE)

Marco Aurelio Palazzi Safadi (SP)
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DIRETORIA DE ENSINO E PESQUISA
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COORDENACAQ DE PESQUISA
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COORDENACAO:
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COORDENACAO DE RESIDENCIA E ESTAGIOS
EM PEDIATRIA

COORDENACAO:
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Eduardo Jorge da Fonseca Lima (PE)
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COORDENAGAQ DE DOUTRINA PEDIATRICA
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Marynea Silva do Vale (MA)

Fernanda Wagner Fredo dos Santos (PR)
GRUPOS DE TRABALHO

DROGAS E VIQLENCIA NA ADOLESCENCIA
COORDENACAO:
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MEMBROS:
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Alberto Araujo (RJ)

Sidnei Ferreira (R))

Adelma Alves de Figueiredo (RR)
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Isabel Guimaraes (BA)
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SOCIEDADE DE PEDIATRIA DO RIO GRANDE
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SOCIEDADE RORAIMENSE DE PEDIATRIA:
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