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Resumo

A Sindrome de Down (SD) esta relacionada com anomalias das vias respiratérias, cardiovasculares, sensoriais
(6rgdos), gastrointestinais, hematoldgicas, sistemas imunoldgico, renal e geniturinario. O presente trabalho analisa
perfil de casos de SD em APAE’s (Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais) localizadas em cidades do Sul de
Minas Gerais (Machado, Varginha e llicinea). Foi obtido dados através de questionério, o qual apresentava:
diagnéstico, idade, sexo, naturalidade do paciente portador, histéria da doenca atual, histéria patoldgica pregressa,
histéria fisiologica, histdria familiar e historia social. Os dados foram tabulados e todas as varidveis foram analisadas
descritivamente. A amostragem contemplou 42 participantes, com idades variadas (minima: 4 meses; maxima: 43
anos). Os resultados obtidos evidenciaram 25 pessoas do sexo masculino e 17 do sexo feminino. Observou idade
materna minima na hora do parto de 19 anos e a maxima de 45 anos, e a maioria eram da faixa-etaria de 30 a 39 anos.
Em historia patologica pregressa, constatou 10 participantes cardiopata, 9 com alteragdes fonoaudioldgicas, 6 com
hipotireoidismo. Estavam ausentes: alteracfes gastrointestinais, hematoldgicas, imunologicas, renal e geniturinaria.
Em relacéo a histdria social, apenas 2 apresentavam dificuldades de socializagdo. A maioria dos avaliados apresentou
dificuldade psicomotora, porém com comportamentos calmos e com boa interacdo social. Os resultados desta
pesquisa permitiram obter informagGes epidemioldgicas e clinicas, visando antecipar a deteccdo de complicacfes em
populages com SD em risco e reduzir a taxa de mortalidade, principalmente em criancas.

Palavras-chave: Sindrome de Down; Educacdo especial; Participagdo da comunidade; Medicina clinica.

Abstract

Down Syndrome (DS) is related to abnormalities of the respiratory, cardiovascular, sensory (organs), gastrointestinal,
hematological, immune, renal, and genitourinary systems. The present work analyzes the profile of DS cases in
APAE's (Association of Parents and Friends of the Exceptional) located in cities in southern Minas Gerais (Machado,
Varginha and llicinea). Data was obtained through a questionnaire, which showed: diagnosis, age, sex, place of birth
of the carrier patient, history of the current disease, past pathological history, physiological history, family history and
social history. Data were tabulated and all variables were analyzed descriptively. The sample comprised 42
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participants, with varied ages (minimum: 4 months; maximum: 43 years). The results obtained showed 25 males and
17 females. We observed a minimum maternal age at delivery of 19 years and a maximum of 45 years, and most were
in the 30 to 39 age group. Past pathological history showed 10 participants with heart disease, 9 with
phonoaudiological alterations, 6 with hypothyroidism. Gastrointestinal, hematological, immunological, renal, and
genitourinary alterations were absent. Regarding social history, only 2 presented socialization difficulties. Most of
those evaluated presented psychomotor difficulties, but with calm behavior and good social interaction. The results of
this research allowed us to obtain epidemiological and clinical information, aiming to anticipate the detection of
complications in populations with DS at risk and to reduce the mortality rate, especially in children.

Keywords: Down Syndrome; Education, special; Community participation; Clinical medicine.

Resumen

El sindrome de Down (SD) estéa relacionado con anomalias de los sistemas respiratorio, cardiovascular, sensorial
(6rganos), gastrointestinal, hematoldgico, inmunolégico, renal y genitourinario. El presente trabajo analiza el perfil de
casos de SD en APAE's (Asociacion de Padres y Amigos de los Excepcionales) ubicadas en ciudades del Sur de
Minas Gerais (Machado, Varginha e llicinea). Los datos se obtuvieron a través de un cuestionario, en que figuraban:
diagnéstico, edad, sexo, lugar de nacimiento, antecedentes de la enfermedad, antecedentes patoldgicos anteriores,
antecedentes fisioldgicos, antecedentes familiares y antecedentes sociales. Los datos se tabularon y todas las variables
se analizaron de forma descriptiva. La muestra estaba compuesta por 42 participantes, con edades variadas (minimo: 4
meses; maximo: 43 afios). Los resultados obtenidos mostraron 25 hombres y 17 mujeres. Se observo que la edad
materna minima en el momento del parto era de 19 afios y la maxima de 45 afios, y la mayoria eran de la franja etaria
de 30 a 39 afios. En los antecedentes patoldgicos, 10 participantes tenian enfermedades cardiacas, 9 tenian
alteraciones fonoaudioldgicas, 6 tenian hipotiroidismo. Las alteraciones gastrointestinales, hematoldgicas,
inmunologicas, renales y genitourinarias estaban ausentes. En cuanto a la historia social, s6lo 2 presentaron
dificultades de socializacion. La mayoria de los evaluados presentaron dificultades psicomotoras, pero con un
comportamiento tranquilo y una buena interaccién social. Los resultados de esta investigacién permitieron obtener
informacion epidemiol6gica y clinica, con el objetivo de anticipar la deteccion de complicaciones en poblaciones con
SD de riesgo y reducir la tasa de mortalidad, especialmente en nifios.

Palabras clave: Sindrome de Down; Educacion especial; Participacion de la comunidad; Medicina clinica.

1. Introducéo

A Sindrome de Down (SD) é uma condigdo genética caracterizada pela trissomia do cromossomo 21, identificada ha
mais de um século por John Langdon Down. Tal anomalia é ocasionada pela aneuploidia numérica no cromossomo 21, sendo
esta, condicionada pela trissomia livre do cromossomo 21, trissomia do cromossomo 21 seguida da translocagéo robertsoniana
ou por meio do mosaicismo. Essas alteragdes podem ocorrer por meio da ndo-disjun¢do meidtica ou mitdtica, sendo essas ao
acaso ou induzidas por agentes mutagénicos. (Bull, 2020). Além disso, a ndo-disjuncdo do cromossomo 21 tem sido associada
a idade materna avangada (Hassold & Jacobs,1984).

A trissomia do 21 é o distarbio cromossémico mais comum (Khattak, et al, 2019) e constitui uma das causas mais
frequentes de deficiéncia mental (DM), compreendendo cerca de 18% do total de pessoas com distlrbios mentais em
instituicGes especializadas. Pessoas diagnosticadas com SD apresentam mortalidade maior nos primeiros anos de vida quando
comparados a populacdo geral, atribuindo-se este fato, a frequéncia aumentada de malformagdes congénitas internas e a um
amplo espectro de complicagdes clinicas, como alteragdes musculoesqueléticas, cardiovasculares, respiratérias, oculares,
visuais, enddcrinas e neuropsicologicas. (Down, 1866).

A estimativa de nascidos vivos com SD é 1 a cada 650 a 1000 gestagdes, independente de etnia, género ou classe
social (Malt et al. 2013). Segundo dados do Estudo Colaborativo Latino-Americano de Malformacdes (ECLAMC), 40% dos
nascidos com SD tém mdes com idades entre 40 e 44 anos, mesmo que esta faixa etaria seja responsavel por apenas 2% de
todos 0s nascimentos.

A Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) é a maior rede de atencdo a pessoa com deficiéncia. As
APAES sdo constituidas por pais, amigos, pessoas com deficiéncia intelectual, voluntérios, profissionais e instituicGes parceiras
— publicas e privadas. Essas associagdes visam a promocdo e defesa dos direitos de cidadania da pessoa com deficiéncia e a sua

inclusdo social. A APAE destaca-se por seu pioneirismo e capilaridade, estando presente, atualmente, varios municipios em
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todo o territorio nacional. Além de atividades psicopedagogicas, os estudantes contam com apoio clinico de médicos,
fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais, entre outros. Muitas pessoas com a condi¢do da SD sdo assistidas pela APAE desde os
primeiros dias de vida, e assim, com as atividades desenvolvidas pelos profissionais, essas pessoas tém tratamento clinico e
estimulagdo do desenvolvimento psicopedagogico - proporcionando autonomia e melhor qualidade de vida.

Considerando que ndo se tem a estimativa da quantidade de pessoas com SD nos municipios do Sul de Minas Gerais,
esta pesquisa teve por objetivo identificar e caracterizar os casos de SD em APAE’s (Associacdo de Pais e Amigos dos

Excepcionais) localizadas em cidades do Sul de Minas Gerais (Machado, Varginha e llicinea).

2. Metodologia
Aspectos Eticos

O estudo seguiu todos os principios éticos para a pesquisa envolvendo seres humanos, conforme Resolu¢do CNS n°.
466/2012 e foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade José do Rosério Vellano (UNIFENAS) — nimero
do parecer: 4.667.054.

Participantes e instrumento de pesquisa

Esta pesquisa constitui um estudo de corte transversal, de carater descritivo, individualizado, observacional e
estatistico. Para tanto, foram incluidos na pesquisa, as pessoas que apresentavam quadro clinico e/ou citogenético compativel
com SD, de todas as idades, de ambos sexos (masculino e feminino) e que estavam regularmente matriculados no ano letivo de
2022 nas APAEs das cidades de Machado, Varginha e llicinea (Minas Gerais).

O instrumento de pesquisa foi um questionario que continha informagdes referentes ao: diagnoéstico, idade, sexo,
naturalidade, histéria da doenga atual, histéria patolégica pregressa, histdria fisiologica, histéria familiar (idade paterna,
materna, recorréncia da SD e abortos) e histéria social (interacdo e ocupacao). O preenchimento dos questionarios teve como
base a analise de prontuarios-médicos dos individuos com caracteristicas sindrébmicas ou mediante entrevista com o0s

responsaveis legal dos mesmos.

Analises dos dados

Todas as varidveis foram analisadas descritivamente. Para as varidveis quantitativas, essas analises foram feitas por
meio da observacdo distribuicdo de frequéncias, medidas de tendéncia central e de variabilidade. Para tanto, foi usado o
programa R source (R Development Core Team, 2011).

3. Resultados e Discusséo

No total, foram identificadas 42 pessoas com a condi¢cdo da SD. Segundo o Instituto Brasileiro de Geografia e
Estatistica - IBGE (2021), a populagéo das cidades de Machado, Varginha e Ilicinea, juntas somam uma populacéo estimada de
192.801 habitantes. Portanto, estima-se uma frequéncia de aproximadamente 0,00022 casos de SD nestas cidades.

Os participantes apresentaram idades variadas (minima: 4 meses; maxima: 43 anos). Os resultados obtidos
evidenciaram 25 pessoas do sexo masculino e 17 do sexo feminino. Estudos mostraram que a frequéncia de SD em individuos
do sexo masculino e feminino €, respectivamente, 60% e 40% (Boschini Filho et al., 2003; Cangado-Figueiredo et al., 2021,
Pinto et al., 2018).

Estudos com recursos citogenético molecular demonstram que a diferenca entre recém-nascidos do sexo feminino e
masculino com SD é atribuido ao mecanismo da néo-disjun¢do em que o cromossomo 21 extra segrega preferencialmente com

0'Y, indicando a influéncia do sexo e idade dos pais na etiologia da sindrome (Boschini Filho et al., 2003).
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Do total, foram informadas as idades maternas de apenas 31 participantes (Figura 1). Observou-se que a idade
materna minima na hora do parto foi de 19 anos e a méaxima de 45 anos. A maioria das méaes eram da faixa-etéria de 30 a 39

anos. Nao foram coletadas informagdes referentes a idade materna na concepgéo.

Figura 1 - Idade materna na hora do parto x nimero de individuos em situacdo de SD nascidos destas maes.
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Fonte: Autores.

O principal fator relacionado as causas de SD é a idade da mae, pois a ndo-disjun¢do cromossémica em casos da
trissomia do 21 é de origem materna em sua maioria (Hassold & Jacobs,1984).

Quanto mais avangada a idade materna maior as chances de ocorréncia da sindrome. Dos 15 aos 29 anos a
possibilidade de nascer uma crianga com SD é de 1:1500, dos 30 aos 34 anos cerca de 1:800; dos 35 aos 39 anos, 1:270; dos 40
aos 44 anos, 1:100 e a partir dos 45 anos aproximadamente 1:50 (Fiske e Shafik, 2001; Silva e Dessen, 2002).

Em relacdo a histéria familiar dos participantes, observou poucos relatos de recorréncia da SD e poucos abortos. Em
relacdo a idade paterna e materna, os pais sdo mais velhos do que as médes em sua maioria, sendo a diferenca maxima de 22
anos e a minima de 1.

A Tabela 1 apresenta dados sobre a histéria médica pregressa (HMP) dos participantes.

Tabela 1 - Distribuicdo de frequéncia quanto a historia médica pregressa (HMP) dos casos de

SD na amostra avaliada.

Historica médica pregressa Frequéncia
Altera¢des neuroldgicas 42
AlteracGes musculoesqueléticas 16
Alteragdes fonoaudidlogas 11

Alteragdes oculares/visuais

Alteragdes cardiovasculares

8
7
Alteracdes enddcrinas 4
2

Alteragdes respiratorias

Fonte: Autores.
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O acompanhamento fisioterapéutico é fundamental desde o nascimento, dos 16 individuos da amostragem que
apresentam alteracdes musculoesqueléticas, sete faziam acompanhamento desta terapia. O beneficio de terapias que estimulam
0 desenvolvimento motor e o controle postural tem resultados significativos quanto ao controle cervical, ortostatico e
deambulatdrio (Santos et al., 2020).

Dentre os tipos mais comuns de malformac@es associadas a SD tém-se anomalias cardiacas, sendo, as alteracGes mais
comuns no canal atrioventricular, defeito do septo ventricular, persisténcia do canal arterial, coarctacdo da aorta, tetralogia de
Fallot (Stoll et al., 1990; Baird e Sadovnick, 1988). Na presente pesquisa, sete individuos apresentaram alteracdes
cardiovasculares, entre elas o relato de um caso com tetralogia de Fallot e um de comunicag&o interatrial.

Dos individuos analisados, dois apresentavam alteragbes pulmonares, sendo que a fraqueza dos musculos
responsaveis pelo processo de inspiracdo e expiracdo decorrente da hipotonia generalizada em individuos com SD,
promovendo dificuldade na troca do ar atmosférico com o ar existente no interior dos pulmdes, exibindo valores de pressdo
expiratoria maxima abaixo dos 50% e de pressdo inspiratéria maxima abaixo dos 60% previstos para a populagdo sedentéria
saudavel (Braga et al., 2019).

Individuos com SD apresentam uma série de anormalidades oculares, como miopia, estrabismo, catarata,
hipermetropia e o astigmatismo (dos Santos Sousa et al., 2020), dos analisados nesta pesquisa, oito apresentam alteracGes
visuais, sendo um relato de estrabismo e dois de miopia. Dentre os analisados, seis relatam uso de 6culos.

Dentre alteragdes enddcrinas, 0s quatro pacientes relatados possuem hipotireoidismo. A prevaléncia de disfuncbes
tireoidianas é maior do que na populacdo em geral (Goday-Arno et al., 2009), sendo relatado diversos tipos de disfungdes
tireoidianas em criangas com SD (Kariyawasam et al., 2015). As disfunc¢Ges incluem hipotireoidismo congénito (HC),
hipotireoidismo subclinico (HS), tireoidite de Hashimoto (TH) e doenca de Graves (DG) (lughetti et al., 2014).

Dos pacientes analisados, onze faziam acompanhamento fonoaudioldgico devido alteragBes provenientes da SD,
apesar do atraso no desenvolvimento fonoldgico ser previsto, ndo esta estabelecido a natureza dessa dificuldade (Ness et al.,
2015). A fonoarticulacdo é uma precursora fundamental para as habilidades de linguagem, desse modo, alteracfes de
linguagem e disfuncéo do sistema sensério motor oral, podem ocorrer simultaneamente (Barata e Branco, 2010), sendo
essencial o acompanhamento profissional daqueles com alteragGes.

N&o foram evidenciadas alteragdes nos sistemas gastrointestinais, hematol6gicos, imunoldgicos, renal e geniturinario.
Em relagdo a histdria social dos participantes, apenas dois tinham dificuldades de socializagdo. O apoio precoce as criangas
com a condicdo de SD contribui para com o melhor indice de socializagdo (Bull, 2020), e o auxilio materno na socializagao
tem papel fundamental nisso. As relacBes estabelecidas entre a mde e o filho com SD contribuem para cooperacéo,
convivéncia, aceitacdo e lidar com perdas (Mam6eranuna, 2022).

Individuos em situacdo de SD que se portam de forma agressiva, possivelmente o fazem para lidar com suas
frustracdes e sentimentos negativos. Um individuo socializado, sobretudo, pelas técnicas de afirmacdo de poder e de retirada
do afeto, para diminuir o efeito desagradavel da ansiedade, teria uma maior probabilidade de apresentar comportamentos
agressivos. A alta coercdo (controle externo, severidade/implicacdo) estd positivamente relacionada com a presenca de
comportamentos agressivos nos individuos com SD. (Chaves et al., 2018).

Todos os individuos avaliados apresentavam alteragdes neurologicas — de leve a grave - comprometendo 6rgdos
fonoaudioldgicos, musculoesqueléticos e respiratorios. O impacto neural destes individuos, em sua grande maioria, afeta outras
alteracBes citadas neste artigo. Nem sempre é reconhecido a natureza das alteragdes, mas as implicagdes da alteragdo do
cromossomo 21 pode acarretar em diferentes disturbios, sendo os neuroldgicos e muscoesqueléticos, os mais frequentes
encontrados nesta populacdo avaliada. Com essas informacdes, foi possivel tragar o perfil clinico de pessoas com SD nas

cidades do sul de Minas Gerais.
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4. Consideracdes Finais

Os resultados obtidos a partir dessa pesquisa permitiu obter informacgdes sobre a quantidade de pessoas diagnosticada
com SD estudantes de APAEs do Sul de Minas Gerais, bem como a caracterizacdo do estado clinico dos participantes. O
desenvolvimento desta pesquisa, permitiu obter dados para antecipar a deteccdo de complicagdes clinicas em populagdes com
SD em risco, assim atuar como fator redutor da taxa de mortalidade principalmente em criancas.

Além dos resultados encontrados neste estudo, seriam necessarios trabalhos como os de epidemiologia, para assim,
garantir metas de salde publica para reducdo/antecipacdo de complicacdes clinicas em populagdes com SD.
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