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A Sindrome de Down (SD) é causada, em sua maior parte (95%), por uma trissomia livre do
cromossomo 21. Aidade materna (acima de 35anos) € o principal fator de risco para ocorréncia
da SD. O acompanhamento das criancas deve ser iniciado ainda no primeiro més de vidae a
equipe devera discutir com a familia a respeito da importancia da intervencéo precoce,
proporcionando uma diminuicéo das disparidades neuropsicomotoras e social entre estas e as
criancgas normais. Foi realizada uma revisao bibliografica e analisados 201 prontuarios de
pacientes com SD cadastrados no servico de genética do ambulatério Professor Francisco
Magalhaes Neto/c-HUPES, com idade entre 2 e 10 anos. Definiu-se como diagndéstico precoce
quando ele foi feito antes dos trés meses de idade. Evidenciou-se que os pais dos pacientes com
SD atendidos nesse ambulatorio possuem baixo nivel socioeconémico e baixa escolaridade,
além de metade das mées ter entre 21 e 36 anos. A maior parte das criangas é procedente da
capital e hd umaleve predominancia do sexo masculino. A procedéncia da capital e pais com nivel
socioecondmico e cultural mais alto estao associados a uma maior freqiiéncia de diagnéstico
precoce, 0 que se mostrou estar relacionado a um menor risco de morbi-mortalidade e melhor
desenvolvimento neuropsicomotor. O diagndstico precoce possibilita a crianga com SD a
ingressar mais cedo em um programa multiprofissional, que vai promover a saude e
desenvolvimento, melhorando sua qualidade de vida.

Palavras-chave: Sindrome de Down, desenvolvimento neuropsicomotor, intervencao precoce,
qualidade de vida.

The Down’s Syndrome (DS) is caused, in its bigger part (95%), by a free trisomy of chro-
mosome 21. The age of the mother (above of 35 years) is the main factor of risk for
occurrence of the DS. The support of the children must be initiated in the first month of
life and the team will have to argue with the family about the importance of the early
intervention, providing to a reduction of the neuropsycomotor and social differences
between these and the normal children. A bibliographical revision was carried through
and analyzed 201 handbooks of patients with DS registered in the service of genetics of
the clinic Professor Francisco Magalhdes Neto, with age between 2 and 10 years. It was
defined as early diagnosis, when it is made before the age of three months. It was evi-
denced that the parents of the patients with DS of this clinic, a public service, have low
social and economic level and low scholar level, besides half of the mothers having be-
tween 21 and 36 years. Most of the children is originated in the capital and has a light
predominance of the masculine sex. The origin of the children in the capital and parents
with higher social, economic and cultural level are associates to a bigger frequency of
early diagnosis, what it revealed to be related to a lesser risk of morbi-mortality and
better neuropsycomotor development. The early diagnosis makes possible the child with
DS to enter earlier in a multiprofessional program, that goes to promote the health and
development, improving its quality of life.

Key words: Down’s syndrome, neuropsycomotor development, early intervention, quality of life.
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A Sindromede Down (SD) écausada, em suamaior
parte (95%), por umatrissomialivredo cromossomo
21. Outrascausas, Como iS0cromossomo, trand ocagao
Robestsoniana e mosai cismo devido aerro mitético
poOs-zigotico (além de outras causas muito raras)
totalizam 5% dos casos™®

Napopulagéo geral, aincidénciada SD encontra-
se em torno de 1 para cada 700 nascidos vivos. A
idade maternaéfortemente rel acionadaaorigem das
trissomias cromossomicas, sendo que acimade 35
anos, torna-se umaimportantevariavel relacionadaa
SD. De acordo com dados do Estudo Colaborativo
Latino-Americano de Maformagdes Congénitas
(ECLAMC), 40% dos nascidos com SD possuem
méaes com idades entre 40 e 44 anos. Em estudo
realizado por Gusméo et a. (2001), no Nordeste do
Brasil, amédiadeidade paramaesderecém nascidos
com SD, foi de 33; dados de Amorim et al. (2002)
mostram idade materna média de 30,11 anos, no
estado da Bahia®. A associaco de SD com idade
maternafoi o maior impeto paraimplantaco emmuitos
paises de um programacitogenético pré-natal baseado
numa variedade de marcadores bioquimicos do
primeirotrimestre”.

O aconselhamento genético compreende a
comunicagdo a respeito da doencga, seus aspectos
etiol 6gicos, clinicos, mangjo, prevencdo erisco de
recorréncia. O acompanhamento médico desses
pacientes é de responsabilidade do pediatra, sendo
desgjavel a comunicagdo entre esses profissionais
sempre que necessario® "2,

Um dosmomentos mai simportantes no processo
deadaptacdo dafamiliaquetem umacriangacom SD
éaguele em que o diagndstico é comunicado aospais,
poisesse momento podeter grandeinfluénciaem sua
reacdo posterior. Ao contrério de outras anomalias
congénitas, aSD pode n&o ser claramente perceptivel
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para 0s pais, e cabe ao médico decidir quando
comunicar o diagndstico, quedeveraser omaishreve
possivel®.

Odiagnésticoclinico precocedaSD pelospediatras
(em especia osneonatol ogistas) deve ser estimulado
ereforcado como baseado em caracteristicasclinicas
(fendtipo)®. No periodo pos-natal, 0 exameclinico
Sgtemético pode, com seguranca, namaioriadasvezes,
confirmar ou refutar o diagndstico de SD®",

O estudo cromossdmico é sempre indicado nos
casosde SD, primeiro paraeliminar possibilidades
remotas de erro diagnostico e, segundo, para
determinar a etiologia genética, para fins de
aconselhamento genético, principalmente para
estabel ecimento dosriscos derecorréncia”.

Apbs a comunicagdo aos pais a respeito do
diagnéstico da SD, a equipe devera discutir com a
familia a respeito da importancia da intervencéo
precoce, fisicaemotora, encaminhando acriancapara
programas de estimul ag3o precoce®?.

Observa-se uma predominancia dos déficits
motores no periodo referente aprimeirainfanciae
uma predominanciados déficits cognitivos naidade
escolar. AsinteracOes entre patol ogiae grupo etario
revelaram que este desempenho inferior ndo se
mantém constante no decorrer do desenvol vimento.
Em um estudo de Mancini et al. (2003), foi
observado que a diferenca entre 0s grupos
apresenta-se mais evidente aos 2 anos, e que, em
algumas éreas dafuncéo, essa diferenca é menos
evidente aos 5 anos®.

Profissionais que estardo oferecendo cuidados a
individuos portadores de SD necessitam conhecer as
principais condicdes clinicas que sdo observadas na
historia natural dessa patologia. A atencdo médica
direcionada para a prevencdo de co-morbidades
associ adas a patol ogia (orientagdo antecipatoriade
salide) deve ser estimulada e aplicadade acordo com
asmudancasimpostas pelo desenvolvimentofisicoe
mental do paciente, devendo-seressaltar queexistem
complicagBes predominantesem cadafaixaetaria® .

Os cuidados com as criangas portadoras da SD
ultrapassam aareamédica. A propostaterapéuticadas
instituicbes envolvidas requer um programa
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multiprofissional com atuacdo de médicos,
fisioterapeutas, fonoaudi6logos, psicologos,
terapeutas ocupacionais e pedagogos, para que
possam acompanhar essas criancas, alémdedar apoio
eesclarecimento continuos asfamilias. E fundamental
gue todos os profissionais da equipe sejam
considerados no mesmo grau de importancia,
cabendo ao médico, além da funcéo de assistir a
crianca em seus aspectos de salide, coordenar a
atuacdo dessaequipe. Osprofissionaisquelidam com
o pacientecom SD esuafamiliadevemter umavisio
realista, mas também otimista e positivaacercada
doenca. Esse acompanhamento deve ser iniciado
aindano primeiro mésde vida®*".

A assisténcia médica, uma estrutura familiar
adequada, educacéo e atividades de estimulacéo
podem afetar significantemente o prognostico daSD.
V arias abordagens sdo requeridas na assisténciaao
portador da SD e esses pacientes devem ser
reavaliados periodicamente ereferenciadosde acordo
com afaixaetériae suas necess dades especificas®*”.

Estudos demonstram que aintervencao eficaz,
possi bilitadapor um diagnéstico precoce daSD (antes
do 1° més de vida), viabiliza a atenuacéo das
comorbidades que dificultam o desenvolvimento
pleno dos portadores da sindrome, além de evitar
mortalidade por causas possiveisde serem evitadas
se houver um rastreamento e conduta adequadano
manejo da crianga com SD. Tais medidas néo
possi bilitam equidade de comportamento motor e
psicossocia com criangas normais de mesmafaixa
etaria, mas propiciam um aprimoramento de suas
habilidades e atividades quando comparadas aoutros
portadores da mesma sindrome de mesma idade,
porém sem estimulacdo e tratamento de
comorbidades associadas precoces® *6 712,

O principal objetivo do presentetrabaho consiste
em evidenciar o impacto do diagndstico precoce da
sindrome de Down e sua associagéo com ahistéria
natural do desenvolvimento dascriangasacometidas.

Objetiva-se aindadescrever o perfil de pacientes
com SD atendidosnum hospital universitério, comoa
épocado diagndstico e marcos do desenvolvimento
neuropsicomotor (DNPM).

Materiais e Métodos

Revisaram-se 201 prontuérios de pacientescom
SD cadastrados no servico de genética, inaugurado
em dezembro de 1999, (integrado ao ambulatério
Professor Francisco Maga hdesNeto), comidadeentre
2 e10anos, masforam utilizados 169 prontuarios, ja
gueapenas estestinham dados maiscompletos. Foram
coletados dados referentes a idade, género, renda
familiar, idadematerna, rendafamiliar, escolaridadedos
pais, idade do diagnostico, avaliacéo citogenética,
reacao damae ao receber 0 diagnostico, preocupacaéo
inicial damée eimpacto do diagndstico precoce no
DNPM. Definiu-secomo diagnéstico precoce, quando
ele foi feito antes dos trés meses de idade. As
informacdesforam digitadas e analisadas através do
pacote estatistico SPSS (versao 9).

Resultados

A populacdo estudada foi composta por 169
criancas com diagnéstico de SD, dentro deumafaixa
etéria de 2 a 10 anos de idade com uma média de
idadede5,01 anos+1,6, dasquais49,1% (83 criancas)
provieram de Salvador, 7,1% (12 criangas) daregido
Metropolitana (Camagari, Simdes Filho e Litoral
Norte) e 37,9% (64 criangas) sdo oriundasdointerior
do Estado, havendo ainda 5,9% (10 criancas) sem
dadosde procedéncia.

Constatou-se que houve uma discreta
predominancia do sexo masculino de 56,2% (95
criangas) em comparacao a43,8% do sexo feminino
(74 criancas).

O nivel socio-econdmico daamostrafoi avaliado
pelarendafamiliar, escolaridade dospaise aocupacéo
materna. Observou-se que 35,5% (60 criancas)
pertenciamafamiliascomrendadeaté1 sdaiominimo,
27,2% (46 criancas) com rendamaior que 1 salario
minimo e 37,3% (63 criancas) ndo tinham esse dado
disponivel. Porém, dadaaperdarel evante de dados,
ndo se pode generali zar esses dados.

Quanto ao grau de escolaridade dospais, verificou-
sequeem 36,1% (61 criancas) ambosospaistiveram
até 1° grau completo, 20,7% (35 criancas) apenasum
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dos pais possuia 1° grau completo e 14,2% (24
criangas) ambos os pai s possuiam acimado 1° grau
completo e 29% (49 criancas) ndo tinham essesdados
disponiveis. Assim, 49,2% das criangas possuiam
pel o menos um dos pai s com escol aridade acimado
1° grau completo.

Com relacéo a ocupacao materna, destacam-se
maes com trabalho do lar com percentual de 50,9%
(86 mées) e 18,9% de maes em emprego formal (32
méaes).Vinte e cinco por cento dos casos de SD
ocorreram em mulheres com idade materna até 21
anos, 25% com idade maternaacimade 36 anos. A
meédia de idade materna foi de 29,27 anos +8,79
anos, sendo a amostra composta de 155 mulheres
entre afaixaetariade 15 a50 anos.

Em relacdo a analise citogenética, 94,2% (37
criancas) foram casos detrissomiaslivres, 4,3% por
translocacdo e 1,4% por mosai cismo.

Em relacéo aidade do diagnostico, 23,7% (40
criangas) obtiveram o diagndstico ao nascimento,
19,5% (33 criancas) antes dos 3 meses de idade,
22,5% (38 criangas) entre 3mesese 1 ano deidade,
9,5% (16 criangas) entre 1 e 2 anos, 5,9% (10
criangas) entre2 e5 anose 1,2% (2 criangas) acima
dos 5 anos.

Da amostra de 169 criancas, houve 14 dbitos,
dentre os quais 50% (7 ébitos) tiveram como causa
complicacgdes cardiacas. As outras causas menos
freqUentesforam: carcinomade plexo cordide 7,14%
(1 caso), complicagbes gastro-intestinais 7,14% (1
caso), leucemia linféide aguda 7,14% (1 caso),
meningite menigococica7,14% (1 caso), pneumonia
14,28% (2 casos) e quadro febril de origem
indeterminada 7,14% (1 caso).

Com relacdo a forma do diagnostico, foram
analisadas duas possibilidades: diagndsticoclinicoou
por exames complementares. Verificou-se que 99,4%
(168 pacientes), tiveram diagnostico clinicoe0,6% (1
paciente) obteve diagndstico mediante ultrassonografia,
0u sg g, através de diagnostico pré-natal .

Em relacéo areacdo maternaanoticia, 29% (49
maes) demonstraram tristeza, 6,5% (11 maes)
esbocaram negacdo, 4,1% (7 maes) rejeitaram, 1,8%
(3 mées) se sentiram culpadas e 9,5% (16 maes)

manifestaram outros tipos de reacdes. E relevante
observar que houve uma perda de dados de 49,1%
(83mées).

Quanto a forma como foi dada a noticia do
diagnostico pelo profissional de salide, eapercepcdo
dospais, 38,5% (65 pais) consideraram aexplicagdo
pouco informativa, 27,2% (46 pais) receberam a
informagéo deformaclarae5,9% (10 pais) deforma
pejorativa. A inexisténciadeste dado foi constatada
em 28,4% (48 pais).

Em relacéo apreocupacdoinicia dospaisquanto
acriancacom SD, observou-se que 24,9% (42 pais)
tém como principal preocupacdo desenvolvimento da
habilidade motorae ade menor preocupagéo mostrou
ser asinfecgdes (2,4%- 4 pais) e comportamento socia
(2,4%- 4 pais).

A maioria dos pacientes (56,2%-95 criancas)
mantém acompanhamento ambulatorial, 32% (54
criangas) abandonaram o acompanhamento; 8,3% (14
criancgas) foram adbito e 1,2% (2 criangas) tiveram
dtaambulatorid.

Observa-se que as médias deidade nosmomentos
dos marcos do DNPM aparentemente s&0 menores
naguel esquetiveram diagndstico precoce, observando
melhor nosmarcosdeequilibrio cervicd esentar (estes
também possuem 0 maior nimero de casos sem
perdas); nos subseglientes, aperdaestamaior que os
casos, 0 que podeter interferido no resultado.

A maioria dos casos possuia atraso no DNPM.
Comparado com as caracteristicas normais do
desenvolvimento, pelo menos 75% dos casos estavam
acimadaidade esperadaparao marco especifico.

Devido ao grande nimero de perdas em relagéo
aos dados dos marcos neuromotores, ndo foi possivel
avaliar com seguridade o principal objetivo quefoi a
andisedoimpacto do diagndstico precoceeaevolucéo
neuro-motora.

O diagnéstico precoce (estipulado antes dos 3
meses) foi analisado com asvariaveis procedéncia,
rendafamiliar, escolaridade dospaise 6bito, através
de uma andlise estatistica de comparacéo entre
variaveispor método qui-quadrado.

As criangas provenientes da capital obtiveram
diagnostico precoce em uma frequiéncia maior de
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63,2% (43 criancas) comparado as 43,5% (27
criancas) dointerior. Ospacientesdacapital receberam
mai svezesdiagnostico precoce que osdointerior, com
sgnificanciaestatistica(p=0,02).

Observou-se que cerca de 64,6% (31 criancas)
obtiveram diagnostico precoce em conformidade de
pel o menosum dos paisterem escolaridade maior que
1° grau. Em comparacéo, 44,7% (21 criancas) tiveram
pais com escolaridade menor que 1° grau. Nao houve
diferenca estatisticamente significante (p=0,051),
porém os dados mostram que aescolaridadedospais
podeinfluenciar no diagndstico precoce. Dasfamilias
com rendamaior que 1 salario minimo, 69,4% (25
criancas) tiveram diagnosti co precoce, em comparacéo
a50% (25 criancas) dasfamiliascomrendade até 1
salario minimo. N&o houve diferencaedtatisticamente
significante (p=0,071), porém os dados mostram que
a renda familiar pode influenciar no diagnostico
precoce.A frequéncia de obitos em relacdo ao
diagndstico precoce foi de 36,4% (4 criancas)
comparado a53,9% (69 criancas) das criancas com
diagndstico precoce que permaneceramvivas.

Observou-se que 63,6% dos Obitos ndo tiveram
diagndstico precoce.

Discussao

O diagnadstico precoce e mang o de salide adequado
sd0 medidas essenciais na histéria natural da SD,
reduzindo substancial mente amorbi-mortalidade e
mel horando aqualidade de vida dos pacientes.

Analisando um servico publico dereferénciano
atendimento deindividuoscom SD, ficou evidenciado
0 baixo nivel socioecondmico eabaixaescolaridade
dos pais das criancas portadoras de SD, sendo a
mai oriaprocedente dacidade do Salvador.

Apesar de aliteratura revelar uma equidade na
proporcao de meninos e meninas afetados pela SD,
nossos dadosrevelaram umaligeiraprevalénciano
sexo masculino em relacdo ao sexo feminino.

A faixaetariamédiadaidade maternaficou entre
21 e 36 anos, com 50% das mulheres dentro desse
intervalo, o quefoi consoante com resultados obtidos
por Amorim e cols (2002) no estado daBahia

A andlise citogenética evidenciou uma maior
apresentacdo da SD secundariaaumatrissomialivre
do cromossomo 21, com pequena porcentagem
causada por mosaicismo e por translocacao
Robertsoniana, o quefoi compativel com dados da
literature"®.

Sendo o diagnéstico daSD essencialmenteclinico,
eraesperado que criangas obtivessem seu diagndstico
com menosde 1 ano deidade, sendo que gpenasuma
peguenaminoriadascriangastiveramdiagnégicoacima
dos5 anosdeidade.

Ocorreram 14 6bitos dentre as 169 criangas do
estudo, sendo que acausamais preva ente de ébitos
foi relacionadaacomplicagdes cardiacas congénitas,
correspondendo a metade dos 6bitos. Isso esta de
acordo com a literatura estudada uma vez que em
média, 46% dos pacientes portadoresda SD, possuem
patol ogias cardiacas como comorbidades.

Em relacdo ao DNPM, observou-se atraso em
todos os marcos do desenvolvimento, cujos dados
podem ser melhorados caso haja diagnéstico e
intervencao mai S precoces.

O diagnostico precoce estd muito relacionado a
procedénciadas criancas. Quando estaé proveniente
dointerior haum retardo no tempo desse diagnéstico
em relagdo as criangas provenientes da capital. O
diagnostico precoce no nosso estudo foi
correspondente a um periodo de 3 meses, 0 que
diverge da literatura, que considera como tempo
méximo paradiagndstico precoce 1 més, umavez que
0 maior contingente das nossas criangas apresentaram
diagndstico posterior aessaidade.

Além disso, foi mostrado que aescolaridade dos
pai stambém podeinfluenciar no diagndstico precoce,
poisamaioriados casos com diagndstico precoceesta
relacionadaaum maior grau de escolaridade dospais.

O diagndstico precoceaindaestarel acionado com
arendafamiliar ja que, amaioria das familias que
obtiveram o diagndstico precoce possuiam renda
familiar minimamaior ouigua alsaariominimo. E
aindacorrelacionando o diagndéstico precoce com a
sobrevidadascriangasnotou-seumamaior mortaidede
entre as criangas que ndo obtiveram um diagnodsti o
precoce em relagdo com aquelasque o obtiveram .
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Em relagdo aformacomo foi dadaanoticiado
diagnostico aos pais, pel os profissionais de salide,
uma grande parcelaconsidera que as explicaces
acercadadoenca, possiveiscomplicacdes eformas
de tratamento, foram pouco esclarecedoras, e uma
outraparcelados pais consideraram que receberam
asinformacfesdeformaclara. Apenasumaminoria
achou que as informacdes foram dadas de forma
pejorativa.

Dentre todas as criancas com SD que tiveram
um acompanhamento ambulatorial, a maioria
manteve esse acompanhamento, 1/3 delas
abandonaram o acompanhamento, uma pequena
parcelafoi adbito, e apenasumaminoriateveata
ambulatorial.

Conclusao

Os pais das criangas com SD atendidas no
hospital universitario tém baixarendafamiliar ebaixa
escolaridade, o que estarel acionado com um atraso
do diagndstico. Este fator, por suavez, teve uma
clara relacdo com maior numero de Obitos e
morbidades associadas, além de um pior DNPM.
Isto se deve ao fato de que as criancas que tém um
diagnostico precoce ingressam mais cedo em
programas de assisténciamultiprofissional, o que é
defundamental importanciaparareduzir os atrasos
no DNPM. Portanto, o diagnéstico precoce,
postulado no estudo como sendo um periodo de 3
meses, mostrou ser de grande valiaparaascriangas
com SD, interferindo de forma positiva no seu
prognostico e qualidade devida.
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