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PREFACIO

Este manual traz com muita propriedade uma visdo ampla, habitualmente ndo descrita em
muitos manuais técnicos voltados para os cuidados de uma pessoa com deficiéncia, nesse caso
especifico, das pessoas com Sindrome de Down.

A autora mostra um olhar muito atento e humanizado as diversas peculiaridades do cuidado,
que ¢ percebido ao longo de toda a escrita, nos diversos itens explorados: desde o momento da
noticia e necessidades de acolhimento a abordagem técnica assistencial cuidadosa, multi e
interdisciplinar com listagem de CIDs, tdo importantes para os diversos laudos médicos para
obtencao de seus tratamentos diversos.

Discorre também acerca de diversos outros aspectos praticos da vida da pessoa com Sindrome
de Down- suas necessidades emocionais, relacionais, educacionais, seus direitos e beneficios
sociais, instruindo de forma complementar com referéncias de leituras com links e bibliografias
adequados e atualizados voltados para profissionais e pais, norteando ¢ assim atendendo a
diversos niveis de demandas. Fato que mostra empatia com preocupacdes naturais de acesso a
uma vida plena em sociedade.

Tratando-se, portanto, de uma visao de cuidados centrada na pessoa com Sindrome de Down e
em sua familia, num movimento de inclusio e empoderamento, e principalmente, de
fortalecimento da dignidade da pessoa humana.

Que este manual seja abundantemente explorado por todos os profissionais de saude, pais e

familiares.

Raquel Boy
Médica Geneticista, professora associada FCM-UERJ
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APRESENTACAO

A sindrome de Down (SD) ¢ causada pela presenga de um terceiro cromossomo no par
numero 21, decorrente de um erro de separacdo que ocorre normalmente na meiose, € que
ocasiona a presenga de trés cromossomos ao invés de um par, logo a denominagao de trissomia
do cromossomo 21 (T21)'. Foi inicialmente descrita em 1866 pelo médico pediatra inglés John
Langdon Down, a partir da observacdo de um grupo de criangas que possuiam caracteristicas
semelhantes em sua aparéncia fisica, desde algo comum em seu rosto, em sua reduzida
capacidade intelectual e até de sua coordenacao neuromuscular prejudicada, surgiu a primeira
descrigdo da sindrome de Down. Esses tragos faciais inicialmente descritos assemelhavam—se
aos orientais da Mongolia, resultando no termo utilizado inicialmente de “mongolismo”?>.
Lejeune, Gautier e Turpin®, em 1959, demonstraram a presenga de um cromossomo 21 extra
nas pessoas com SD. Posteriormente, considerando-se este termo inadequado, passou-se a
denomina-la de trissomia do par 21 ou Sindrome de Down, em homenagem ao médico que a
estudou e descreveu.

Recentemente a comunidade cientifica através de um processo investigativo mais
moderno, empregando-se de métodos gendmicos, tomou conhecimento da existéncia de casos
de SD na populagdo humana datando entre 2.400 e 5.000 anos atras. Milhares de anos se
passaram e muitos ganhos em relagdo ao atendimento, abordagem e monitoragao da saude das
pessoas com SD foram implementados. Nas ultimas décadas, o nimero de recém-nascidos com
SD que sobrevivem a infancia aumentou muito, assim como a sobrevida que passou nas ultimas
decadas de 20 para 65 anos>S. Criangas com SD tém alcancado uma maior sobrevida e melhor
qualidade de vida em consequéncia do avango tecnoldgico e do aprimoramento de terapias de
reabilitagdo e estimulagdo precoce, assim como programas educacionais e de apoio social que
englobam atendimento multidisciplinar e estratégias terapéuticas preventivas de agravos de
saude. Nos dias de hoje, sabe-se que a sindrome de Down ¢ a condigdo genética mais prevalente
na populacdo humana, independente de etnia, gé€nero ou classe social, ocorrendo numa
proporgdo de aproximadamente 1:700 nascidos vivos'’.

Apesar de ter sido descrita hd mais de 150 anos, com um volume relevante de literatura
j& descrita e com diretrizes de assisténcia pré-estabelecidas pelo ministério da saude e por
sociedades de especialidades médicas organizadas, como a Sociedade Brasileira de Pediatria
(SBP); Academia Americana de Pediatria (AAP); entre outras; ainda existe uma lacuna de
conhecimento e de implementa¢do na pratica assistencial a este grupo, uma vez que seu manejo

inclui atendimento multiprofissional especializado e nem todos os profissionais de satide tem
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acesso ao conhecimento e capacitagdo em relacdo a aspectos importantes e praticos da
assisténcia.

Em sua trajetoria clinica o médico Pediatra vai impreterivelmente necessitar estar
habilitado para prestar assisténcia clinica a pessoa com SD na primeira infincia, visto a
prevaléncia desta condigdio sindromica na populagdo geral®. A atencdo primaria permanece
centralizada na sua figura e a partir da avaliacdo inicial ¢ realizado o diagnodstico clinico, o
acolhimento e as orientagdes iniciais aos familiares, a abordagem neonatal diferenciada e o
encaminhamento para as demais especialidades clinicas que de forma interdisciplinar possam
contribuir para a promoc¢ao da saude e da qualidade de vida das pessoas que vivem com esta
condicdo. Os pediatras tém um papel fundamental na prestacao de cuidados de atengao a satde
destas criancas. Enquanto alguns pacientes com SD podem prosperar desde cedo e gozam de
boa satde durante toda a infincia, ha, neste grupo como um todo, um risco aumentado de
anormalidades congénitas e uma ampla gama de condi¢des clinicas que podem estar associadas.
O impacto desses problemas na satde geral, crescimento e desenvolvimento pode ser ainda
maior do que seria esperado para outras criangas tipicas devido ao atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor associado a sindrome e a deficiéncia intelectual invariavelmente presente que
impacta nos processos de aprendizagem, comprometendo a alfabetizacdo e aquisi¢do de
aptidoes matematicas, indispensaveis para o exercicio da autonomia do cidaddo. O beneficio
mais significativo que a medicina tem a oferecer a estes pacientes € uma triagem e avaliagdo
direcionada da sua condi¢do de saude, acompanhamento transdisciplinar, diagndstico precoce,
implementa¢do de medidas preventivas de saude, identificagdo de medidas especificas para
suas necessidades, garantindo que lhes sejam oferecidas as mesmas oportunidades de
tratamento médico que o restante da populagdo’.

Desta forma, diagnostico e interveng¢ao precoce tem extrema importancia e impacto no
desenvolvimento global como um todo das pessoas com SD'.

A prevaléncia de nascidos vivos € influenciada em todo o mundo por mudangas nas
tecnologias e oferta de medidas de triagem e apoio ao pré-natal, como o apoio governamental
na prevenc¢ao do parto prematuro, a qual apresentaram incremento nas ultimas décadas. Houve
um aumento da prevaléncia de SD, principalmente nos paises ocidentais, relacionado ao
aumento da idade materna na gestacdo, provavelmente porque as mulheres agora estdo
comecgando suas familias mais tarde, e como a incidéncia da sindrome de Down tem relagdo
com a idade materna avangada, ¢ provavel que haja mais concepgdes de bebés com sindrome
de Down. Apesar do nascimento de uma crianca com SD ser de notificagdo compulsoria,

existem dificuldades relacionadas ao diagnostico clinico inicial e a realizagdo do teste genético
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comprobatorio da presenca da condi¢cdo sindromica apds o nascimento, fazendo com que
prevaleca a subnotificagdo e um numero de nascidos vivos presumido, que provavelmente
extrapola numeros oficiais estimados'’.

A despeito deste fato, por sua alta prevaléncia na populacao geral e sua possibilidade de
compatibilidade com uma boa qualidade de vida, impde atengdo para o desenvolvimento de
politicas publicas, planejamento de servicos e priorizacdo de pesquisas e novos estudos que
apoiem as pessoas que vivem com a condicdo, voltados para o diagnostico precoce e para
praticas preventivas dos agravos de saude!!. Os cuidados com individuos com SD ndo devem
espelhar automaticamente as diretrizes de triagem, prevenc¢do ou tratamento para a populacao
geral. Em vez disso, o cuidado com aqueles com SD deve refletir as necessidades Unicas e as
comorbidades comuns dessa populagao.

Dependendo do seu fendtipo e malformacdes congénitas associadas, o impacto da
Trissonomia do cromossomo 21 (T21) na qualidade de vida ¢é variavel. Atualmente, os
individuos com T21 atingem melhor desenvolvimento fisico e cognitivo, quer pelos cuidados
de satde prestados, com corre¢do antecipada de malformagdes congénitas, quer pela
intervengdo precoce na estimulacdo das funcdes cognitivas, programas educacionais e suporte
comunitario. Uma vida adulta independente ¢ uma realidade atual e a expectativa média de vida
vai além dos 55 anos'?.

O objetivo deste Ebook € poder contribuir com informagado técnica atual e proposta de
intervengdes em diversos moldes, por equipe multiprofissional, para melhora da qualidade de
vida, adequada inser¢do social e participagdo ativa das pessoas com SD na comunidade de

forma auténoma e produtiva.
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CAPITULO 1: A SAUDE DA CRIANCA COM SINDROME DE DOWN NO BRASIL

Estima-se que atualmente existam cerca de 300.000 pessoas com SD no Brasil e
5 a 6 milhdes de pessoas com SD no mundo o que significa em termos estatisticos que nasce
um novo bebé com SD a cada 5 minutos'>!4.

A notificacdo adequada nos sistemas de informagdo oficiais € o primeiro passo em
direcdo ao estabelecimento de uma vigilancia nacional de anomalias congénitas. A partir de
entdo, sera possivel avaliar o real impacto das anomalias na populagdo brasileira, além de
produzir informagdes uteis para promover medidas de prevengdo e de cuidado ajustadas
a realidade de cada local'>.

Na auséncia de um sistema de saude preparado para o diagndstico neonatal, ou mesmo
de um sistema de notificacdo compulsoria do nascimento de bebés com SD bem estabelecido,
ndo existem numeros absolutos, nem do registro de nascidos vivos € nem da populacao atual
de pessoas com SD no Brasil ou no mundo.

No Brasil, a SD ¢ uma das anomalias congénitas listadas como prioritarias para
vigilancia epidemiologica ao nascimento, devendo ser registrada na Declaracdo de Nascido
Vivo, conforme a Lista de anomalias congénitas prioritarias para a vigilancia ao nascimento
descritas no Quadro 1. O boletim epidemiologico sobre anomalias congénitas nos anos de
2010-2021 registrou uma prevaléncia de 6/10.000 recém-nascidos vivos'®. Tal prevaléncia esta
muito abaixo das estatisticas mundiais e possivelmente deve-se ao ndo reconhecimento precoce
ou pouca familiarizacdo com os sinais morfologicos cardinais da condi¢cdo ao nascimento,
descritos por Hall, em 1966°. Esse fato demanda medidas de educacdo em saude, onde se inclui
a educacdo/ treinamento das equipes de assisténcia neonatal e rede basica de satde.

Grande parte das dificuldades inerentes a implementagdo de um sistema de notificagdao
compulsoria, inclui, incapacidade técnica por parte da equipe de assisténcia, ou mesmo duvidas
existentes para a conclusdo do diagndstico clinico morfoldgico, bem como as dificuldades
inerentes a realizacdo do exame genético comprobatorio em sangue periférico do bebé apos o
nascimento (cariotipo). Outro fator de relevancia € que a identificacdo e o diagnostico clinico
na sala de Parto acompanham a necessidade de comunicagao do diagnostico de certeza, o que
muitos profissionais preferem postergar para apds o resultado do cariotipo, o que pode demorar
cerca de 30 dias ou mais para sua conclusdo. Neste caso a familia sai da maternidade com
diagnéstico de suspeita de SD'. Todas estas peculiaridades relativas ao diagnéstico dificultam

a criagdo de politicas publicas de assisténcia direcionadas para esta subpopulagdo e seus
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familiares.Nas ultimas décadas, o ntiimero de recém-nascidos com SD que sobrevivem a
infincia aumentou muito, assim como a sobrevida que passou nas ultimas decadas de 20 para
65 anos. criangas com SD tém alcangado uma maior sobrevida e melhor qualidade de vida em
consequéncia do avango tecnoldgico ¢ do aprimoramento de terapias de reabilitagdo e
estimulacdo precoce, assim como programas educacionais ¢ de apoio social que englobam
atendimento multidisciplinar e estratégias terapéuticas preventivas de agravos de saude.
No geral, estdo vivendo mais tempo, desfrutam de melhor qualidade de vida e integram-se como

membros produtivos de forga de trabalho de muitas sociedades ao redor do mundo!”-!%.

Quadro 1 — Lista de anomalias congénitas prioritarias para a vigilancia ao nascimento
e fortalecimento do registro no Sistema de Informag6es Sobre Nascidos Vivos (Sinasc),
classificadas de acordo com a CID-10 — Brasil, 2021

GRUPO DE CODIGO

ANOMALIAS  CID-10 DESCRIGAC
Q00.0 Anencefalia
Defeitos de Q00.1 Cr_anlorra(_]msqwse
tubo neural Q00.2 Iniencefalia
Qo1 Encefalocele
Q05 Espinha bifida
Microcefalia Q02 Microcefalia
Q20 MalformacGes congénitas das cAmaras e das comunicacgdes
cardiacas
Q21 MalformacGes congénitas dos septos cardiacos
Q22 MalformagGes congénitas das valvas pulmonar e trictspide
Cardiopatias Q23 MalformacGes congénitas das valvas aortica e mitral
Congénitas Q24 Outras malformagdes congénitas do coragdo
Q25 MalformacGes congénitas das grandes artérias
Q26 MalformacGes congénitas das grandes veias
Q27 Outras malformacGes congénitas do sistema vascular periférico
Q28 Outras malformacGes congénitas do aparelho circulatério
Q35 Fenda palatina
Fendas Orais Q36 Fenda labial
Q37 Fenda labial com fenda palatina
Anomalias de Q54 Hipospadia
Orgéos Genitais Q56 Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo
Q66 Deformidades congénitas do pé
Q69 Polidactilia
Defeitos Q71 Defeitos, por reducdo, do membro superior
de Membros Q72 Defeitos, por reducdo, do membro inferior
Q73 Defeitos por reducdo de membro néo especificado
Q74.3  Artrogripose congénita multipla
Defeitos de Q79.2 Exonfalia

Parede Abdominal Q79.3 Gastrosquise

Sindrome Sindrome de Down
de Down

Fonte: Cardoso-dos-Santos ef al.'®.
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Proposta pelo Brasil em 2006, reconhecida e aprovada por consenso na Assembleia
Geral das Nacdes Unidas (ONU) em 2011 foi escolhida a data de 21/03 em alusdo a trissomia
do cromossomo 21, para celebrar o dia internacional da SD. O objetivo das comemoracdes
seriam conscientizar a sociedade sobre a necessidade de direitos igualitarios, inclusdo e bem-
estar dos individuos com SD em todas as esferas sociais promovendo visibilidade a causa.

No Brasil 0 atendimento das pessoas com SD baseava-se em protocolos internacionais
até a publicacéo da primeira edicdo das Diretrizes de Atencdo a Saude da Pessoa com Sindrome
de Down' pelo Ministério da Satde. Estas diretrizes sdo destinadas a pessoas com sindrome de
Down e ndo especificamente as criancas. Seu contetdo € bastante abrangente, englobando
aspectos clinicos; métodos diagndsticos; acolhimento aos familiares; acompanhamento do
desenvolvimento; diagnostico de comorbidades clinicas associadas e proposta terapéutica, ndo
sendo exclusivamente direcionado a profissionais de satde, mas ao publico em geral.

Paralelamente a cria¢do do dia internacional da sindrome de Down e ao langamento das
diretrizes de assisténcia a pessoa com SD, em 6 de julho de 2015, é instituida a Lei Brasileira
de Inclusdo da Pessoa com Deficiéncia (PCD), destinada a assegurar e a promover, em
condicdes de igualdade, o exercicio dos direitos e das liberdades fundamentais pelas PCD,
visando a sua inclusdo social e cidadania. Em seu artigo 18 a lei trata sobre a atencéo integral a
salde da PCD em todos os niveis de complexidade, por intermédio do SUS, garantido acesso
universal e igualitario, assegurando o diagnostico e intervencgéo precoces, realizados por equipe
multidisciplinar; criacdo de servicos de habilitacdo e de reabilitacdo sempre que necessarios,
para qualquer tipo de deficiéncia, inclusive para a manutencdo da melhor condicao de salde e
qualidade de vida; atendimento domiciliar multidisciplinar, tratamento ambulatorial e
internacdo; campanhas de vacinagdo; atendimento psicolégico, inclusive para seus familiares e
atendentes pessoais; informacdo adequada e acessivel a pessoa com deficiéncia e a seus
familiares sobre sua condicdo de salde; servigos projetados para prevenir a ocorréncia e o
desenvolvimento de deficiéncias e agravos adicionais.

A lei faz referéncia a importancia da promocao de estratégias de capacitacdo permanente
das equipes que atuam no SUS, em todos os niveis de atencdo, no atendimento a pessoa com
deficiéncia, bem como orientagdo a seus atendentes pessoais e se refere a educagdo como um
direito da PCD, assegurados sistema educacional inclusivo em todos os niveis e aprendizado ao
longo de toda a vida, de forma a alcancar o maximo desenvolvimento possivel de seus talentos
e habilidades fisicas, sensoriais, intelectuais e sociais, segundo suas caracteristicas, interesses e

necessidades de aprendizagem.
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Ressalta o cuidado multidisciplinar e inclui promogdo de préaticas alimentares adequadas
e saudaveis, vigilancia alimentar e nutricional, prevencdo e cuidado integral dos agravos
relacionados a alimentacdo e nutricdo da crianca; aprimoramento e expansdo dos programas de
imunizacéo e de triagem neonatal como medidas preventivas de agravos de saude.

Em marco de 2021, com posterior revisdo em 2023, o departamento de genética médica
da Sociedade Brasileira de Pediatria propds uma atualizacdo cientifica fundamentada na pratica
baseada em evidencia clinica de especialistas na area e em publicac@es cientificas disponiveis
anteriormente. Os objetivos foram fornecer orientacGes as equipes multiprofissionais para o
cuidado integral a satde da pessoa com SD, ao longo do seu ciclo vital, nos diferentes pontos
de atencdo da rede de servigo, a fim de proporcionar qualidade de vida com autonomia e
incluséo social®.

Criancas com SD tém alcancado uma maior sobrevida e melhor qualidade de vida em
consequéncia do avanco tecnoldgico e do aprimoramento de terapias de reabilitacdo e
estimulacdo essencial precoce como a fonoaudiologia, a terapia ocupacional e a fisioterapia,
dentre outras, programas educacionais e de apoio social, bem como estratégias que englobam
atendimento multidisciplinar, prevencdo dos agravos de saude, autonomia, protagonismo,
socializacgéo e insercdo na sociedade?.

Em agosto de 2015, o ministério da satde instituiu a Politica Nacional de Atencéo Integral
a Sadde da Crianca (PNAISC) no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS) com o objetivo
promover e proteger a salde da crianca e 0 aleitamento materno, mediante a atencéo e cuidados
integrais e integrados da gestacdo aos nove anos de vida, com especial atencdo a primeira
infancia e as populages de maior vulnerabilidade, visando a redugdo da morbimortalidade e
um ambiente facilitador a vida com condicdes dignas de existéncia e pleno desenvolvimento.

A PNAISC foi orientada pelos seguintes principios: direito a vida e a saude; prioridade
absoluta da crianca; acesso universal a saude; integralidade do cuidado; equidade em saude;
ambiente facilitador a vida; humanizacéo da atencdo; e gestdo participativa e controle social. E
pelas seguintes diretrizes: gestao interfederativa das acdes de salde da crianga; organizacao das
ac0es e servicos na rede de atencdo; promocdo da satde; fomento & autonomia do cuidado e da
corresponsabilidade da familia; qualificagdo da forca de trabalho do SUS; planejamento e
desenvolvimento de agdes; incentivo a pesquisa e a producao de conhecimento; monitoramento
e avaliacdo; intersetorialidade. Em seu eixo VI, reserva uma atencdo especial a saude de
criangas com deficiéncia ou em situacdes especificas e de vulnerabilidade que consiste na
articulacdo de um conjunto de estratégias intrassetoriais e intersetoriais, para inclusdo dessas

criancas nas redes tematicas de atencdo a saude, mediante a identificacdo de situacdo de
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vulnerabilidade e risco de agravos e adoecimento, reconhecendo as especificidades deste
publico para uma atengdo resolutiva;

Mais recentemente em outubro de 2023, o ministério da salde, através da portaria de n®
1526, atualiza a Politica Nacional de Atencdo Integral a Saude da Pessoa com Deficiéncia
(PNAISPD) e a Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia (RCPD) no &mbito do Sistema
Unico de Saude (SUS), com objetivo de promover e proteger a salide da pessoa com deficiéncia,
por meio da ampliacdo do acesso ao cuidado integral no @mbito do SUS, em articulagcdo com
as demais politicas e acOes intersetoriais, contribuindo para sua autonomia, qualidade de vida e

incluséo social, bem como prevenindo diferentes agravos a satde em todos os ciclos de vida.

Quadro 2 — Eixos de atuacdo da PNAISPD

I - Promocdo da saude, qualidade de vida e prevencao de agravos em todos os ciclos de vida,

de acordo com as necessidades das pessoas com deficiéncia;
Il - Organizacdo das ac0es e servigos de salde sob a légica das Redes de Atencao a Salde;

11 - Formacéo, qualificacdo e educacdo permanente em saude na perspectiva do modelo

biopsicossocial;

IV - Articulagéo intrasetorial, intersetorial e interinstitucional,
V - Pesquisa, producéo e traducdo do conhecimento;

VI - Informacgdo e comunicacdo em saude;

V11 - Dados e sistemas de informacgdo em saude; e

V111 - Participagéo da comunidade e controle social.

Fonte: Brasil®®.

A PNAISPD em seu eixo Xl faz referéncia a atencdo em salde propondo uma Rede
de Atencdo a Saude (RAS) através de um conjunto de agdes e servicos de salde articulados em
niveis de complexidade crescente, com a finalidade de garantir a integralidade da assisténcia
a salde das pessoas com deficiéncia. Dentre suas diretrizes estdo incluidas: direito a vida e
a saude; acesso universal a saude; integralidade do cuidado; equidade em satde e humanizacgéo
da atencéo.

Fica assim instituido que é de responsabilidade do Ministério da Saude (MS) coordenar
0 processo de formulacdo, implementacdo, acompanhamento, monitoramento e avaliacdo da

politica de salde da pessoa com deficiéncia, observados os principios e diretrizes do SUS,
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por meio de cooperagdo e assessoria técnica a estados, municipios e ao Distrito Federal, além
de colaborar para o desenvolvimento de agOes intersetoriais, interinstitucionais, interfederativas
e internacionais relacionadas a PNAISPD e a RCPD.

E de fundamental importancia a articulacdo intra e intersetorial, incluindo os
movimentos sociais, organizagdes ndo governamentais e instituicoes afins e a transversalizagéo
para o desenvolvimento das a¢des da politica de salde para a pessoa com deficiéncia, que inclui
o fomento e a promocédo de mecanismos para a formacéo, a capacitacdo de recursos humanos,

assim como pesquisas relacionadas a atencdo a saude da pessoa com deficiéncia.
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CAPITULO 2: DIAGNOSTICO

O diagnostico da SD pode ser realizado tanto no periodo pré-natal, como logo apos o
nascimento. Idealmente o diagndstico de uma condicdo genética deveria anteceder o
nascimento, a introducéo do teste pré-natal ndo invasivo (NIPT), sequenciamento do DNA livre
de células no plasma materno, detectando cromossomos fetais anormais, mudou o rastreamento
e os cuidados pré-natais na era gendmica. Na década de 70 com base na observacéo de que esta
condicdo genética estava associada a idade materna avancgada iniciaram -se 0s primeiros testes
de rastreamento para SD durante a gestacdo. Os avancos na triagem pré-natal impulsionados
pelo progresso tecnoldgico, provisionaram o diagnostico pré-natal através do teste pré-natal néo
invasivo??,

O rastreamento pré-natal oferecido regularmente pelo SUS, ndo contempla o diagnostico
de certeza, sdo todos exames indiretos da presenca de malformacdes fetais. Procedimentos
invasivos para diagndstico de certeza oferecem riscos tanto para a gestante quanto para o bebé
e ficam reservados para casos com indicag&o restrita. Sendo assim, no Brasil, 95% dos casos de
sindrome de Down s0 sdo diagnosticados apds o nascimento e passam invisiveis pelos exames

inespecificos de rotina do pré-natal.

2.1 DIAGNOSTICO PRE-NATAL

Exames indiretos, ndo especificos, como a ultrassonografia (USG) morfoldgica,
Ecocardiograma fetal, sdo realizados durante o pré-natal podendo sugerir a presenca de alguma
dismorfia ou malformagdo fetal, podem evidenciar auséncia ou hipoplasia de osso nasal,
defeitos cardiacos ou de tubo digestivo, assim como a transluscéncia nucal (TN) realizada com
12 semanas de gestagdo (com valor de referéncia de aumento do risco se > 3,5 mm); poderiam
sugerir precocemente o diagnodstico da sindrome de Down. Mas todos os estes sdo exames
indiretos e ndo garantem diagnostico de certeza®.

O diagndstico genético confirmatério pode ser realizado no periodo pré-natal, na
dependéncia da idade gestacional, o exame pode ser obtido através da bidpsia de vilo corial
(12°/14° sem de gestacdo) ou da amniocentese (a partir da 16° semana), ambos sdo considerados
exames invasivos, e podem oferecer um risco de perda fetal de 1%%425.

Durante a gravidez, células fetais podem ser obtidas para testes genéticos através da
analise do liquido amniodtico por amniocentese, tecido placentario por bidpsia de vilo coridnico
ou sangue fetal. A maior desvantagem da amniocentese de segundo trimestre € que os

resultados estao disponiveis relativamente tarde na gravidez (apds 16 semanas de gestacdo). As
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alternativas mais precoces sdo a bidpsia de vilosidades coridnicas (com 12 semanas) e a
amniocentese precoce, que pode ser realizada no primeiro trimestre da gesta¢do, porém com
risco maior de perda fetal*.

Viérias novas ferramentas de diagndstico mudaram o modus operandi no diagndstico
pré-natal nos ultimos anos, trazendo informagdes importantes para o especialista que lida com
o aconselhamento genético de mulheres gravidas. O NIPT para as trissomias comuns,
principalmente a trissomia do 21, tem o melhor desempenho em termos de rastreamento tanto
para gestacdes Unicas como para gemelares. Este mostrou sensibilidade e especificidade
aumentadas para sindrome de Down superiores a qualquer outro teste de triagem - taxa de falsos

positivos de 0,2%>*?°. O Quadro 2 resume os exames diagndsticos possiveis de serem feitos no

pré-natal.

2.2 DIAGNOSTICO CLINICO POS-NATAL

O diagnostico clinico pos-natal baseia-se no exame fisico cauteloso, realizado por
profissional capacitado, que permite o reconhecimento de caracteristicas morfoldgicas da
sindrome e é complementado pelo cariétipo banda G, teste citogenético, realizado a partir da
coleta do sangue periférico do bebé, confirmatdrio da presenca da trissomia do 21.

O caridtipo se constitui num exame de triagem para investigacao diagnostica de diversas
condi¢gdes comuns a pratica clinica, possibilitando correlacionar sinais clinicos encontrados no
exame fisico a condi¢des geneticamente determinadas. Corresponde a representacdo grafica do
estudo citogenético que se propde a avaliagdo das alteragdes estruturais e numéricas dos
cromossomos, tornando-se assim o teste de escolha para comprovacdo diagndstica da SD.
Trata-se de um teste genético de fundamental importancia para prover o aconselhamento
genético da familia, casal em fase reprodutiva, uma vez que existem casos de SD com
transmissdo hereditdria e risco de recorréncia para a prole.

Ademais, mesmo que a gestante tenha realizado o caridtipo por biopsia de vilo corial ou
amniocentese, ¢ de fundamental importancia que o caridtipo seja realizado através da coleta de
sangue periférico do bebé pois este funciona também como um documento para fins juridicos
e de direito.

Em relacdo ao exame e diagndstico clinico, a seguranga aumenta quanto mais
caracteristicas morfoldgicas correspondentes a SD forem identificadas no exame fisico.
Descritas inicialmente por Hall, conforme detalhado na Tabela 1, como sinais cardinais de Hall

em 1966, os achados clinicos concluiriam o diagnostico de acordo com a frequéncia de seu
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aparecimento, “100% dos recém-nascidos com SD apresentam pelo menos quatro destes sinais
e 89% terdo seis destes sinais”.

O diagnostico clinico pode ser dificultado ou impossibilitado pela presenca de condi¢cdes
adversas ao nascimento como por exemplo prematuridade ou associagdo com outras condicdes
sindromicas. Bebés com muito baixo peso. Bebés internados em Unidades de terapia intensiva
neonatal, por exemplo, podem ter seu diagnostico postergado pelas préprias condicgdes clinicas
relacionadas ao nascimento. A dificuldade e a falta de capacitacdo profissional para efetivacao
do diagnostico clinico apds o nascimento acabam por postergar o inicio de uma abordagem
neonatal adequada para esta condicéo genética assim como a comunicacdo do diagndstico aos

familiares.

Tabela 1 - Sinais cardinais de Hall e a prevaléncia dos sinais ao exame clinico

Perfil facial achatado 90%
Reflexo de Moro diminuido 85%
Hipotonia global da musculatura 80%
Hiper flexibilidade das articulagdes/Frouxidao ligamentar 80%
Fendas palpebrais obliquas 90%
Pele redundante na nuca 80%
Displasia da pelve (Raio X) 70%
Displasia da falange média do 5° quirodactilo 60%
Prega palmar tnica 45%
Fonte: Hall?.

Os avancos tecnoldgicos nas pesquisas relacionadas ao genoma humano, tornaram
possivel rastrear as aneuploidias comuns, tradicionalmente associadas a idade materna
avancada, com niveis aprimorados de precisdo. A partir da identificacdo de células contendo o
DNA fetal livre no plasma materno, é possivel rastrear com alta especificidade e sensibilidade
as trissomias do 13, 18 e 21, que vem somar a triagem neonatal em gestacdes de risco aos testes
séricos e baseados em ultrassom. A triagem pré-natal para doencas genéticas fetais com DNA
livre de células transformou a assisténcia pré-natal, e trouxe para reflexdo perguntas ainda nao
respondidas relacionadas ao custo financeiro, a ética e a adequada oferta de avaliagéo de risco

pré-natal com provisionamento do aconselhamento genético?”28,
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Quadro 3 — Métodos diagndsticos pré-natais mais utilizados para o diagnostico da SD

Tipo de teste Idade estacional

TRANSLUSCENCIA

NUCAL 11°a12° semana

ULTRASONOGRAFIA

MORFOLOGICA 20° a 24° semanas

ECOCARDIOGRAMA

FETAL 24° a 28° semana

Segundo trimestre

TESTE TRIPLO -
entre a 142 semana

e a 202 semana

TESTE QUADRUPLO 16° a 180 semana

NIPT
(teste Pré-natal nao A partir da

. . 9° semana
invasivo)

TESTES INVASIVOS

BIOPSIA DE VILO
CORIAL 12° a 14° semana

A partir da
16° semana

AMNIOCENTESE

Método

Espessura nucal — medida durante a USG
Obstétrica. Com valor de referéncia

de normalidade < ou = 2,5 mm.
Aumento do risco se >3,5mm

Comprimento do fémur

Diametro pielocalicial

Anélise do Osso Nasal

Auséncia ou hipoplasia da falange média do
5°dedo

Clinodactilia

Afastamento de 1°/2° pododactilos

Deteccéo de cardiopatias congénitas
(presente em 50% das criangas com SD)

Inclui a dosagem no sangue materno do
BHCG,; Estriol livre e Alfafetoproteina. numa
combinacdo estatistica com a Idade materna
e 0s achados ultrassonogréficos.

Inclui as mesmas dosagens do teste triplo + a
Inibina. numa combinacdo estatistica com

a ldade materna e os achados
ultrassonogréaficos

Exame de sangue periférico materno por
pesquisa do DNA fetal livre ou DNA
placentéario. Sensibilidade diagndstica de 99%

Exame invasivo consiste no cariétipo realizado
no tecido placentério.

Exame invasivo consiste no Cari6tipo
realizado
no liquido amniético.

Fonte: Elaboragao propria.



23

2.3 EXAME FIiSICO DA CRIANCA COM SD

A SD apresenta caracteristicas morfoldgicas peculiares e o exame fisico cuidadoso e
atento é capaz de diagnosticar clinicamente a presenca da sindrome pelo profissional habilitado,
lembrando que existe uma grande variabilidade fenotipica de apresentacdo da condicdo
sindrdmica e as caracteristicas morfologicas ndo vao estar representadas igualmente em todos
os individuos®.

Os principais sinais clinicos-morfolégicos encontrados no exame clinico de pacientes
com SD estdo descritos no Quadro 4. Chama atencdo as caracteristicas morfoldgicas que
marcam a face, secundarias a hipoplasia do terco médio da face, e a hipotonia global

da musculatura que pode acarretar diversas consequéncias clinicas, incluindo atraso motor.

Quadro 4 — Diagnéstico clinico da sindrome de Down de acordo
com o exame fisico segmentar

Exame fisico segmentar Sinais e sintomas
Cabeca

Epicanto

Olhos Fenda palpebral obliqua
Sinoftis

Nariz Ponj[e nasal plana
Nariz pequeno
Palato atrésico

Boca Hipodontia
Protusdo lingual

Formato Braquicefalia, Fontanelas amplas
Cabelo Fino e liso

Cabelo

Implantagio baixa
Orelha Pequena com lobo delicado
Orelhas Implantagdo baixa
Orelhas displasicas
Pescoco
Excesso de tecido adiposo no dorso do pescogo

Tecido conectivo
Excesso de pele no pescoco

Torax
Coracgdo Cardiopatia
Abdome
Parede Abdominal Diéastase do musculo reto abdominal
Cicatriz umbilical Hernia Umbilical
Sistema locomotor
Superior Prega palmar tnica /Clinodactilia do 5° dedo
Inferior Aumento da Distancia entre 1° ¢ 0 2° dedo do pé
. Frouxidao ligamentar
To6nus . .
Hipotonia
Déficit Pondero-estatural
Desenvolvimento Global Déficit Psicomotor

Déficit intelectual
Fonte: Adaptado de Brasil'>.
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Figura 1 — Caracteristicas observadas no exame fisico da pessoa com Sindrome de Down

Prega no dres holucal

Espaco aumentado
entre 19¢ 2° PDQ

Fonte: Sociedade Brasileira de Pediatria.

Nota: Na figura encontramos Prega na area halucal, micrognatia, auséncia de velamento labial fendas palpebrais
obliquas, base nasal aplainada, dupla prega morgan,fei¢des pequenas e delicadas, pregapalmar nica, dedos
curtos, clinodactilia de 5, espago aumentado entre 1° e 2° pododactilo.
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CAPITULO 3: COMUNICACAO DIAGNOSTICA

O nascimento de uma crianga com SD, em geral, € marcado por dificuldades dos pais,
dos irméos e da familia, ampliadas principalmente pela falta de informacdes adequadas e
despreparo dos profissionais da area de salde®.

A maior parte dos pacientes s6 tem o diagnéstico apds o nascimento, sendo o Pediatra
o principal responsavel pela comunicacdo da noticia.

O momento da comunicacdo do diagnéstico da SD tem fundamental importancia para a
salude emocional da familia, pois é cercado de muita emogdo, expectativas e medo. A
comunicacgéo diz respeito ao nascimento de uma crianga que ndo pode ser definida por uma
sindrome. A noticia deve ser dada aos familiares, por um profissional preparado, em ambiente
acolhedor e reservado com disponibilidade de tempo para esclarecimento de eventuais davidas
que possam surgir, de preferéncia com a presenca do bebé. E importante mostrar para a mée
as caracteristicas morfoldgicas que indicam a possibilidade diagnéstica da condigéo sindrémica
e orientar a familia sobre a possibilidade de acesso a informacdo em sites do Ministério da
Saulde e da existéncia de grupos de pais de apoio e da sociedade organizada que se empenham
em acolher e compartilhar suas experiéncias de vida®.

Assim é possivel que a familia receba melhor o diagndstico e compreenda a necessidade
de uma abordagem neonatal diferenciada com exames diagndsticos iniciais recomendados, 0
que vai permitir uma melhor adesdo aos tratamentos necessarios, tornando a familia o centro
de intervencdo precoce objetivando salde e autonomia na vida adulta.

Especial atencdo deve ser dispensada na capacitacdo dos profissionais que estardo
envolvidos diretamente com o momento da noticia para que sejam evitados traumas e

sofrimentos desnecessarios por ocasido da comunicagdo do diagndstico3'32,

3.1 SUPORTE E APOIO PSICOLOGICO A CRIANCA E SUA FAMILIA

O nascimento de uma crianca € sempre rodeado de expectativas e, naturalmente, os pais
idealizam seus filhos a partir de padr@es sociais de aceitacdo. O diagndstico de uma deficiéncia,
além de frustrar as expectativas dos pais, exige uma readaptacao na estrutura familiar que sera
prolongada por toda a vida®. Um filho com SD requer mudancas e adaptacGes da familia em
todas as fases do desenvolvimento do filho3*.

A falta de uma comunicacao diagndstica adequadamente informada por parte da equipe

médica e de preparo dos familiares para receber a noticia causam marcas profundas e
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duradouras e contribuem para gerar sentimentos de negacéo, de revolta e de culpa, dificultando
0 processo de aceitacdo e enfraquecendo os primeiros lagos afetivos entre mée e filhos®.

Ap0s o primeiro impacto da noticia, e comunicacdo do diagndstico € natural que os pais
de criancas com SD enfrentem o medo do preconceito e da discriminacdo que os filhos irdo
enfrentar ao longo da vida. A falta de conhecimento da sociedade, em geral, faz com que a
deficiéncia seja considerada uma doenga cronica, um peso ou um problema, submetendo as
familias de criangas com deficiéncia a situacdes traumaticas®.

E na familia que geralmente ocorrem, ainda que veladamente, as primeiras
manifestagcdes de preconceito, e estas se estendem a sociedade.

A crianca com Sindrome de Down necessita de cuidados que normalmente repousa
sobre os familiares, que acabam sendo submetidos a sobrecarga emocional. As maes sao
desafiadas pelas diferentes demandas de cuidados parentais exigidos pelos filhos e sentem-se
sobrecarregadas e desamparadas. Os pais tém maior propensdo a desenvolver alteracdes da
salde fisica e psicoldgica em funcéo das expectativas e angustias em lidar com a dependéncia
do filho com deficiéncia e das dificuldades em organizar o proprio tempo®3.

O acolhimento, acompanhamento psicoldgico, orientagdes, postura empatica por parte
da equipe multidisciplinar podem mudar este cenario, uma vez que, a presenca da SD por si s0,
ndo é sinbnimo de uma ma qualidade de vida, pelo contréario, a SD é uma das condi¢fes
genéticas de melhor prognostico. Com possibilidade de uma vida autbnoma e adequada
inser¢do em sociedade.

Principais fatores de geracdo de estresse parental: 1. O impacto do diagnéstico 2. Medo
da discriminacédo e do preconceito 3. Falta de autonomia da crianca 4. Sobrecarga emocional
do cuidador 5. Preocupagdo com a sexualidade 6. Cuidadores que ndo podem trabalhar 7.
Criancas mais velhas 8. Pais com baixo nivel de escolaridade.

O acolhimento por equipe multidisciplinar apés a comunicacdo diagndstica se faz

essencial para o bem-estar do bebé e de sua familia.

3.2 FAMILIA COMO CENTRO DA INTERVENCAO TERAPEUTICA

O processo terapéutico infantil demanda uma parceria efetiva entre a familia e a equipe
multiprofissional envolvida no cuidado. E preciso que a familia compreenda e participe
ativamente do processo terapéutico. Desenvolva uma rela¢do de confianga com os profissionais
envolvidos o que tera repercussao direta na aceitacao da terapia por parte da crianca. Da mesma

forma, convivendo com os pais, terapeutas conseguem ter uma leitura melhor do mecanismo
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de funcionamento de cada crianga. A aceita¢do da terapia por parte da crianga € um processo
individual e por vezes dificultado pela desconfianga, pelo desconforto, e a dificuldade que
algumas criancas apresentam quando manipuladas por um “desconhecido”. Esta relacdo de
confianca e troca proporciona um melhor resultado final das intervengdes terapéuticas.

As familias ndo devem ser coadjuvantes no processo terapéutico das criangas, e sim
protagonistas, ou seja, os avangos terapéuticos tornam-se possiveis e progridem quando a
familia se enxerga como parte desse processo, contribuindo diretamente para que os problemas
sejam superados e a crianga entdo, sinta-se acolhida. Assim, a participacdo da familia no
processo terapéutico resulta em aspectos positivos que influenciam também no fortalecimento
dos membros, acarretando por sua vez, multiplos resultados favoraveis a evolucao de quadros
clinicos contribuindo positivamente para a relagdo paciente-Terapeuta e para o

desenvolvimento global como um todo*’.

3.3 REFERENCIAS DE APOIO AOS RESPONSAVEIS POR OCASIAO DA
COMUNICACAO DO DIAGNOSTICO

E importante lembrar do referenciamento para grupos de apoio de pais, literatura
disponivel sobre o assunto, sites oficiais com informacdo confiavel e acessiveis como as
diretrizes de atencdo a satde da pessoa com SD do ministério da saude, o Chat 21(central de
apoio a pais que receberam o diagndstico recentemente e que vai conectar as familias com
outras familias que convivem com pessoas com SD), ao site do Movimento Down entre outros.

Desse modo seguem algumas informagdes que poderéo servir de vislumbre do que o

diagndstico pode representar ou trazer para vida familiar como um todo.

A sindrome de Down na web:



Quadro 5 — Sindrome de Down nas redes sociais

Regiao Sul

Associagdo dos Familiares ¢ Amigos do Down (AFAD POA) | @afadpoa
Associacao dos Familiares e Amigos do Down de Cachoeira do Sul (AFAD) |
(@afadcachoeirado

Associagdo dos Familiares e Amigos do Down Vinte e um (AFAD 21) | @afad21nh
Amigo Down | @amigodown

Amor pra Down | @amorpradown

Associacdo Pais em Movimento | @paisemmovimento

Associagado Sorrir para Down | @sorrirparadown

Instituto Cromossomos 21 | @cromossomosmais

Federacdo Paraense das Associacdes de sindrome de Down | @fepasd
Reviver Down | @reviverdown

Up Down Associagao Pais pela sindrome de Down | @updownjaragua
Movimento Down Chute no Preconceito | @downchute

Associacao de Pais e Pessoas com sindrome de Down de Pelotas | @apadpel

Regiao Sudeste

Vitéria Down | @vitoriadown

Todos na Diferenca | @todosnadiferenca

Teia Down | @teia_down

Movimento Down | @movimentodown

ONG Nosso Olhar | @ongnossoolhar

Instituto Serendipidade | @institutoserendipidade
Instituto mano Down | @institutomanodown

Voa Down | @voadown

Acolhe Down | @acolhedown

Futsal Down | @futsaldownbr

Fundacgao Sindrome de Down | @fsdown

Espaco Pipa | @espacopipa

Espaco Mosaico | @espmosaico

Chat 21 | @chat2linsta

Centro Sindrome de Down | @cesdcampinas
Centro de Estudos e pesquisas clinicas de Sdo Paulo (CEPEC) | @cepec_drzan
Cariacica Down | @cariacica_down

NITDOWN | @nitdownoficial

Regido Centro-Oeste

Associagdo Down de Goids (ASDOWN) | @asdowngo
Associagdo DF Down | @dfdown
Douradown | @douradown_associacao

Regido Norte

Associagdo Maos Dadas Cromossomo 21 | @demaosdadasc21
Associagdo T21 | @t21.associacao

Regiao Nordeste

Associagdo Baiana de Sindrome de Down | @serdown

Associagdo Sergipana do Cidaddo com Sindrome de Down (CIDOWN) | @cidownaracaju
Associagdo Brasileira na Progressdo do Autismo e Sindrome de Down no Social
(ABPADS) | @abpadsbr

Ame Down | @ame.down

Associagdo Sindrome de Down (ASD) | @asd.umanovavisao

Associagdo de Pais e Amigos de Pessoas com Sindrome de Down (ASPAD) | @aspadt21
Instituto Maria Alconforado | @instituto.maria

Nucleo Aprendendo Down | @aprendendodown

Ser Down | @serdown

Fonte: Elaborag&o propria.
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documentos nacionais

Diretrizes de atengdo a pessoa com Sindrome de Down, disponivel em:
https://www.gov.br/saude/pt-br/assuntos/saude-de-a-a-z/s/saude-da-pessoa-com-
deficiencia/publicacoes/diretrizes-de-atencao-a-pessoa-com-sindrome-de-
down.pdf/view;

Guia de estimulacdo para criancas com sindrome de Down, disponivel em:
https://www.movimentodown.org.br/desenvolvimento/guia-de-estimulacao-para-
criancas-com-sindrome-de-down/;

Movimento Sindrome de Down, disponivel em: https://www.movimentodown.org.br/;
Central Humanizada de  Acolhimento, = CHAT21,  disponivel  em:
https://www.chat21.com.br/;

Cuidados de saude as pessoas com sindrome de Down, disponivel em:
https://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/cuidados_saude _pessoas_sindrome_down.
pdf;

Instituto Mano Down, disponivel em: https://manodown.com.br/;

Guia de estimulacdo para bebés com Sindrome de Down, disponivel em:
http://www.movimentodown.org.br/rededeativadores/wp-
content/uploads/2014/10/Guia-de-estimula%C3%A7%C3%A30-2014.pdf;

Federacdo Brasileira das Associacdes de Sindrome de Down, disponivel em:
http://federacaodown.org.br/;

Acolhedown, disponivel em: https://pt-br.facebook.com/acolhedown;

Movimento Down, disponivel em: www.movimentodown.org.br;

Instituto Alana — Outro olhar, disponivel em: https://alana.org.br/material/outro-olhar-
uma-nova-perspectiva/;

Fundacdo Sindrome de Down (Campinas), disponivel em: www.fsdown.org.br;
Federacdo das Apaes do Estado de Sao Paulo, disponivel em:
http://www.apaesaopaulo.org.br/;

Associacdo Reviver Down (Curitiba), disponivel em: www.reviverdown.org.br.

documentos internacionais
The Down  Syndrome  Medical Interest ~ Group,  disponivel  em:
https://www.dsmig.org.uk/;

Down’s Syndrome Association, disponivel em: https://www.downs-syndrome.org.uk/;
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PCHR for babies who have Down syndrome, disponivel em:
https://www.healthforallchildren.com/wp-content/uploads/2020/02/A5-Downs-
charts.pdf;

National Down Syndrome Congress, disponivel em: www.ndsccenter.org;

Down Syndrome: health issues, por Len Leshin, MD, disponivel em: www.ds-
health.com;

Down Syndrome Resource Foundation, disponivel em: http://dsrf.org;

National Down Syndrome Society, disponivel em: www.ndss.org;

Down Espafia, disponivel em: www.sindromedown.net;

Fundacién Iberoamericana Down21, disponivel em: www.down21.org/index.asp;
Gréaficos de crescimento para criangas com sindrome de Down, disponivel em:
https://www.growthcharts.com/;

World Down Syndrome Day, disponivel em: https://www.worlddownsyndromeday.org.

Literatura sobre SD:

O pequeno rei Arthur, de Lucia Cyreno, Editora Paulinas;

Sindrome de Down de A a Z, de Josep Maria Corretger, Editora Saberes;

Cadé a sindrome de Down que estava aqui? O gato comeu..., de Elizabeth Tunes,
Editora Autores Associados;

Longe da arvore, de Andrew Solomon, Companhia das Letras;

Bioecologia do desenvolvimento na sindrome de Down, de Maria de Fatima joaquim
Minetto, Editora Ithala;

Mude seu falar que eu mudo meu ouvir, da Associacdo Carpe Diem; e

O filho eterno, de Cristovao Tezza, Editora Record.

Livros infantis:

A amizade em forma de coracdo, Andrea Barros;

Uma amiga diferente, Marcia Honora, Cirando Cultural;

A bailarina especial, por Aline Favaro Tomaz, Editora Panda books

O Mundo da Ivy: 11 anos de uma downzinha muito feliz, por Angélica Lopes, Editora
Zit

A vida com Logan, por Flavio Soares, Editora Panda Books



Filmes com atores com SD:

e Colegas (2012), direcdo: Marcelo Galvéo;

e Cromossomo 21 (2016), direcdo: Alex Duarte;

e Do luto a luta (2005), direcdo: Evaldo Mocarzel,
e O filho eterno (2016), direcdo: Paulo Machline;

e Onde nasce a esperanca (2014), direcdo: Chris Dowling;

e Um chamado especial (2014), dire¢do: Donald Leow; e

e Monica & David (2009), diregédo: Alexandra Codina.

Textos para reflexdo sobre SD
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1) Observacgoes sobre a SD através de outro olhar

Algumas observacdes que gostaria que vocé soubesse sobre
mim.
o Preciso esclarecer para vocé que eu ndo sou a sindrome de
Down, eu tenho sindrome de Down. Isso significa que sou uma
crianca como outra qualquer, apenas com um Cromossomo a
mais.

AMBDOWN

HUPE - UER]

Sou capaz de crescer e me desenvolver. O que vocé me ensinar eu vou aprender.
Fale sempre olhando em meus olhos, frases curtas, nada de longos sermdes.

Quando fizer algo errado, um “ndo”,” assim nao pode” serd suficiente. Portanto,
quero aprender o que é certo, 0 que é errado e como me comportar em sociedade.

Tenho um ritmo de processamento das informacdes, dos sons, de tudo que gira
ao meu redor de forma mais lenta. Preciso que vocé respeite este meu tempo.

Sim, as pessoas com sindrome de Down sdo inteligentes!!!

A estimulacdo precoce é de extrema importancia para meu desenvolvimento.
Vou precisar dela sim. Mas esteja atento: toda forma de estimulacéo essencial e
terapias ndo vao fazer desaparecer a sindrome de Down de mim, elas
simplesmente vdo ajudar no meu desenvolvimento. Corrigir minha postura,
melhorar meu ténus muscular, fortalecer minha musculatura, me ajudar na
organizacdo do pensamento, na concentracdo, foco e raciocinio e no
desenvolvimento da minha fala.

A estimulagdo em excesso, contra minha vontade, dolorosa, insistente, sem
respeitar meus limites, pode ser altamente prejudicial para mim, fazendo com
que me torne uma crianga com transtornos de comportamento além de ansiedade
e depresséo na vida adulta.
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A estimulacdo em excesso pode desenvolver em mim o stress. O stress é o maior
facilitador de doencas. O stress libera hormonios na minha corrente sanguinea
que vao danificar meus 6rgdos vitais. Esteja atento a isto. Habitos como ranger
o0s dentes, sono muito agitado, roer as unhas, arrancar fios de cabelo podem ser
sinais de stress.

Todo o amor que me oferecer, vou lhe retribuir em dobro e de forma plena.

Evite me comparar com outras criancas. Vamos fazer um exercicio diario
de s6 me comparar comigo mesmo. Como meu ritmo de aprendizado e
desenvolvimento é mais lento, isso pode gerar em vocé ansiedade, mas ndo
se deixe levar por ela, viva intensamente comigo todos os marcos do meu
desenvolvimento. Vamos comemorar muitas vitdrias juntos. Prometo lhe
surpreender positivamente. Assim serd muito mais leve 0 nosso caminhar.

Apesar de minha condicdo genética existente, o fator mais importante e
determinante para meu desenvolvimento, vai ser 0 meio ambiente em que
vou viver. Harmonia, afeto, amor, tranquilidade, seguranca,
desenvolvimento da autoestima sdo fundamentais para definir quem eu
serei no futuro.

Os primeiros anos com certeza serdo os mais dificeis. Serdo muitos exames,
muitas consultas médicas, visitas a especialistas. Posso até vir a precisar de
alguma cirurgia, mas com o tempo, as consultas passam a ficar mais espacgadas
e tudo vai clareando, e indo para seu devido lugar. Sim, vamos conseguir levar
uma vida normal.

Acompanhamento e seguimento junto a uma equipe multidisciplinar € muito
importante, para as devidas orientacGes, ao seu tempo, com relacéo a exames que
possam ser necessarios e davidas que possam vir surgindo.

Sempre lembrar que dentre os fatores mais importantes para meu pleno

desenvolvimento estéo:

a) Uma alimentacdo adequada e balanceada, rica em antioxidantes, de
modo a evitar sobrepeso e obesidade;

b) Prética de exercicios fisicos regulares.
Estes dois em conjunto vdo funcionar “neutralizando” o efeito deletério que
0 excesso de material genético possa vir a causar no meu metabolismo.

Sempre que olhar, podera optar por ver seu copo meio vazio ou meio cheio, e
isso vai depender s6 de vocé. Mude o seu olhar. Pare de enxergar a sindrome e
olhe para mim, seu filho. Eu vou estar ali ao seu lado precisando de vocé, do seu
amor e do seu cuidado.

Nossa familia precisa se capacitar, se informar e se fortalecer para encarar talvez
o maior desafio de minha vida que seréa conviver com o preconceito, desenvolver
minha autonomia e me incluir em sociedade. A isto chamamos empoderamento.
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e Sim, o preconceito existe e € quase inerente ao ser humano. Mas este cenario,
felizmente, estda mudando. Cada vez mais é possivel encontrar pessoas com
sindrome de Down incluidas na sociedade, estudando em escolas regulares,
trabalhando, namorando e conquistando sua autonomia.

e Lembre-se: Eu gostaria que vocé me aceitasse exatamente como eu sou!

e O caminho a trilhar ndo é facil, mas posso garantir que € possivel se viver uma
vida plena e feliz, com a sindrome de Down. “Cada ser carrega em si o dom de
ser capaz e de ser Feliz”. Conte conosco do AmbDown HUPE na sua jornada.
Estaremos aqui para lhe ajudar no que for possivel

2) O que esperar do diagnostico da SD

A maternidade ¢ um dos marcos de realizacao pessoal na vida de
uma mulher, assim como a paternidade na vida de um homem. Nao
tem como ser diferente.

Sonhamos com a possibilidade de plantar nossa semente neste
mundo. Este processo € iniciado com a escolha de um parceiro, a
constitui¢do de uma nova familia, diferente da que nascemos, ¢ a
idealizagao dos filhos que representam nosso desejo inconsciente da
garantia de nossa imortalidade, e da perpetuacdo de nossa espécie. De forma alguma
pensamos ou aventamos a possibilidade de encontrar dificuldades nesta construgdo, mas,
tratando-se de seres humanos diferentes, unindo-se para conceberem um filho,
Imaginam-se quantas variaveis poderiam ocorrer a partir desta simples equagdo. Todas
as maes e pais vao, com o passar do tempo, experimentar a desconstru¢do da figura do
filho idealizado, e aceitar o fato de que, apesar de receber e carregar nosso material
genético, cada filho vai seguir seu proprio caminho, vai tomar decisdes diferentes da que
voc€ tomaria se estivesse exatamente naquele mesmo ponto em que ele estd agora.
Nossos filhos terdo uma vida inteira pela frente com oportunidades, aprendizados,
vivéncias, escolhas, sofrimentos, alegrias, preconceitos. Vao receber e processar os
estimulos do ambiente que, invariavelmente, ndo estardo todos sob nosso controle. E
claro que os filhos irdo sempre compartilhar, em parte, a identidade de seus pais. Os pais
sempre serdo o principal espelho para seus filhos. Mas, independentemente da
transmissao vertical, outras varidveis influenciarao a formagao do individuo.

Pais de uma crianga com Sindrome de Down nao tém Sindrome de Down.

Receber o diagndstico de que seu filho tem Sindrome de Down nao € uma vivéncia facil.
Este momento vai ficar marcado para sempre em sua vida, com certeza.

Quando vocé recebe o diagnostico da Sindrome de Down, esta desconstrug¢ao nao se faz
de forma lenta e gradual com o passar do tempo. O impacto do momento da noticia
chega de forma avassaladora, transformando e confundindo emogdes. O nascimento do
filho, que foi esperado e idealizado como um momento cercado de alegrias e novas
descobertas transforma-se em um momento de muitos porqués, angustias, sofrimentos,
e muitas outras emocoes relacionadas. Nasce o bebé e nascem, também, uma mae e um

AMBDOWN

HUPE - UER)
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pai de uma crian¢a com deficiéncia intelectual e possibilidade de outras comorbidades
clinicas associadas desconhecidas. Nao estamos preparados para esta vivéncia que
envolve sentimentos de medo, tristeza e inseguran¢a pelo que ndo compreendemos por
completo. As expectativas que envolvem a chegada do bebé se misturam com uma
invasdo de privacidade, uma vez que a noticia de que seu bebé tem Sindrome de Down
vai ser compartilhada com familiares e amigos proximos que acompanharam o
nascimento.

Mesmo que vocé precise de um tempo para elaborar o significado para sua vida de ter
um filho com Sindrome de Down, este momento vai ser compartilhado com outras
pessoas.

Existe sempre uma comoc¢ao em torno de como a familia vai receber e aceitar o filho
que chega com alguma deficiéncia. Assim, além de estarmos preocupados com a
confusdo de nossos sentimentos, estaremos preocupados com a opinido alheia, e por ter
que consolar e ser consolado, dependendo de como os que estdo em nosso entorno
recebam e repassem a informacao sobre o nascimento.

Este momento seréa agravado por um discurso que acaba tornando tudo ainda mais dificil.
Uma série de exames sdo mandatdrios e necessarios neste primeiro momento, assim
como avaliacdes por médicos de outras especialidades, como geneticistas e
cardiologistas. Um time de desconhecidos orquestrando sua familia. Apesar do
diagnostico da Sindrome de Down ser essencialmente clinico, muitas familias irdo
experimentar a demora na chegada do resultado do cariétipo, que € o exame de sangue
que detecta e confirma a preseng¢a da sindrome. Irdo se agarrar a um fio de esperanga do
“talvez ndo seja”, ou da possibilidade de um grau mais leve ou de formas mosaicas. Sao
muitos sentimentos envolvidos: alegria, tristeza, apreensdo, medos, duvidas.
Sentimentos que vao se diluindo com o passar do tempo.

A maioria das familias aceita a condi¢cao de nascimento do seu filho e, a partir de entao,
consegue desenvolver lacos de afeto. Compreende a diversidade. Potencializa
capacidades adaptativas e vislumbra uma vida feliz, plena e em paz com a Sindrome de
Down.

Uma parte das familias nunca vai aceitar, nunca vai se conformar, e vai buscar todas as
formas de terapias possiveis, de opinides de especialistas, para que seu filho esteja o
mais proximo da normalidade quanto possivel. Um caminho de angustia e frustragdo,
porque a Sindrome de Down ¢ uma condicao irreversivel: ela ndo se desfaz.

E lamentavel que a magnitude negativa do impacto da noticia normalmente desvie todo
o foco do primeiro encontro entre mae e filho, por vezes de uma forma tao brutal que
transforma a relacdo da maternidade. Tudo parece ter mais importincia do que o vinculo
entre a mie e o bebé. E comum que a mie deixe de vivenciar a maternidade para
controlar uma agenda cheia de consultas com especialistas, atrds de formulas mégicas
para seu bebé com Sindrome de Down. E muito importante que, neste momento inicial,
amae consiga desvincular o filho da Sindrome. Geralmente, este processo ndo ¢ simples
e esta familia ird precisar de ajuda.

Num momento inicial, temos a impressdo erronea de que todas as criangas com
Sindrome de Down sdo iguais e apresentam as mesmas necessidades. Este € apenas um
dos primeiros enganos. Nao, seu filho ndo ¢ igual a todas as outras criangas com
Sindrome de Down. Antes de tudo ele € seu filho, carrega sua carga genética. Vai ser sua
responsabilidade educa-lo, ensinar o que € certo e errado, as regras de convivéncia em
sociedade, a respeitar o proximo. Muitas maes atribuem as qualidades de seus filhos ao
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seu investimento e os insucessos a presenca da Sindrome de Down. Nao permita que o
diagnostico da sindrome de Down sobreponha-se a identidade de seu filho.

Neste momento, t€ém fundamental importancia os grupos de acolhimento ¢ as redes de
apoio.

Demonstrar a ideia de que outras familias vivenciam ou vivenciaram as mesmas
emocdes, divulgar a felicidade vivida por estes pais, clareia e estabelece um caminho a
ser trilhado a partir de um diagnostico inesperado e reafirma a ideia de que vocé ndo esta
sozinho nesta jornada.

Todos os filhos sdo surpreendentes para seus pais! A maneira como 0s pais veem e
reconhecem seus filhos num primeiro momento vai ter uma repercussao direta e
fundamental sobre como estes filhos verdo a si proprios no futuro. Vivenciar
genuinamente a diferenca ¢ compreender, pelo menos em parte, a diversidade da
natureza humana. Olhar no fundo dos olhos de seu filho e ver nele, a0 mesmo tempo,
vocé mesmo e alguém totalmente estranho e, entdo, desenvolver uma ligacdo de amor
com cada aspecto dele, ¢ alcancar a desenvoltura da paternidade/maternidade na sua
plenitude.

Dentro deste contexto de diagndstico, aceitagdo e reestruturagdo, as familias de criangas
com deficiéncias, sejam elas intelectuais ou fisicas, precisam se reerguer e se fortalecer
para enfrentar desafios que s@o inerentes aos relacionamentos humanos em geral, seja
entre iguais ou diferentes. O bem-estar e a felicidade desta familia serdo sempre
diretamente proporcionais ao grau de aceitagdo, uma vez que qualquer crianga quer ser
aceita e amada por seus pais da forma como ela ¢, independente de um diagndstico
clinico.

3) Bem-vindo a Holanda - por Emily Perl Knisley, 1987

Frequentemente, sou solicitada a descrever a experiéncia de dar a luz a uma crianga
com deficiéncia — Uma tentativa de ajudar pessoas que nao tém com quem
compartilhar essa experiéncia unica a entendé-la e imaginar como € vivencia-la.

Seria como...

Ter um bebé é como planejar uma fabulosa viagem de férias — para a ITALIA!
Vocé compra montes de guias e faz planos maravilhosos! O Coliseu.
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O Davi de Michelangelo. As gondolas em Veneza. Vocé pode até aprender algumas
frases em italiano. E tudo muito excitante.

Apobs meses de antecipacéo, finalmente chega o grande dia! Vocé arruma suas malas
e embarca. Algumas horas depois vocé aterrissa. O comissario de bordo chega e diz:

— BEM VINDO A HOLANDA!

— Holanda!?! — Diz vocé. — O que quer dizer com Holanda!?!? Eu escolhi a Italia! Eu
devia ter chegado a Italia. Toda a minha vida eu sonhei em conhecer a Italia!

Mas houve uma mudanca de plano voo. Eles aterrissaram na Holanda e é 1& que vocé
deve ficar.

A coisa mais importante € que eles ndo te levaram a um lugar horrivel, desagradavel,
cheio de pestiléncia, fome e doenga. E apenas um lugar diferente.

Logo, vocé deve sair e comprar novos guias. Deve aprender uma nova linguagem. E
voceé ira encontrar todo um novo grupo de pessoas que nunca encontrou antes.

E apenas um lugar diferente. E mais baixo e menos ensolarado que a Italia. Mas apds
alguns minutos, vocé pode respirar fundo e olhar ao redor, comecar a notar que a
Holanda tem moinhos de vento, tulipas e até Rembrants e Van Goghs.

Mas, todos que vocé conhece estdo ocupados indo e vindo da Itélia, estdo sempre
comentando sobre o tempo maravilhoso que passaram la. E por toda sua vida vocé
dird: — Sim, era onde eu deveria estar. Era tudo o que eu havia planejado!

E a dor que isso causa nunca, nunca ird embora. Porque a perda desse sonho é uma
perda extremamente significativa.

Porém, se vocé passar a sua vida toda remoendo o fato de néo ter chegado a Italia,
nunca estard livre para apreciar as coisas belas e muito especiais sobre a Holanda.




37

CAPITULO 4: ACONSELHAMENTO GENETICO

A SD pode se apresentar de diferentes formas e por este motivo o aconselhamento
genético tem papel fundamental no esclarecimento de fatores envolvidos e relacionados com a
ocorréncia da sindrome assim como do risco de recorréncia familiar. O aconselhamento
genético contribui:

a) Compreensao dos fatos médicos, provavel curso da doenca e condutas disponiveis;

b) Contribuicédo da hereditariedade para a doenga e risco de recorréncia familiar;

c) Alternativas para lidar com o risco de recorréncia;

d) Decisdo em virtude do risco, objetivos familiares, padrGes éticos e religiosos para
definir curso de acao;

e) Ajuste da situacao e ao risco de recorréncia;

f) proviséo de decisdo informada a casais em idade reprodutiva quanto a gestacoes

futuras.

Figura 2 — Fluxograma das etapas do aconselhamento genético na Sindrome de Down

17 Cariétipo do probando —l

Trissomia livre Translocagao
Mosaicismo

| l

Nao ha Risco de

- e Solicite caridtipo dos pais
Recorréncia aumentado

Normal Um dos pais apresenta a
translocacao (equilibrada)

l |

Nao ha Risco de Risco de Recorréncia
Recorréncia aumentado aumentado (variado)

Fonte: Sociedade Brasileira de Pediatria.
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Existem trés formas citogenéticas principais de apresentacdo da SD:
1. Trissomia livre do cromossomo 21 consistindo em um cromossomo suplementar 21 em
todas as células do individuo. O laudo do cariétipo, exame esse realizado por métodos
padronizados a partir da cultura de linfécitos de sangue periférico vem, habitualmente,
descrito nesses casos, da seguinte forma: 47, XX + 21 [20 metafases] para meninas e 47, XY
+21 [20 metafases] para meninos;
2.Trissomia do cromossomo 21 em mosaico. Neste caso, o individuo possui duas linhagens
celulares, uma com o niimero normal de cromossomos e outra com um cromossomo 21 extra,
com o mecanismo de ocorréncia consistindo em um erro durante a divisdo celular apos a
fertilizagao.
3. Trissomia Robertsoniana ou por transloca¢ao do cromossomo 21, pode ser herdada de um
dos progenitores e geralmente envolve mais comumente os cromossomos 14 e 21. Nesses
casos ¢ descrita como: 46, XX, + 21 t (14;21) para meninas ou 46, XY, +21 t (14;21) para
meninos como exemplo.

Segundo Antonarakis et al.*®

a trissomia parcial ou completa do cromossomo 21 (isto é,
a presenga de parte ou um supranumerario completo do cromossomo 21) € a causa gendomica
da SD. A trissomia livre do cromossomo 21 estd presente em 95% dos individuos com SD e
resulta de um erro na meiose materna [ (aproximadamente 66%) ou meiose I
(aproximadamente 21%); meiose paterna I (aproximadamente 3%) ou meiose II (5%); ou
mitose, ap6és a formacdo do zigoto (5%). A translocacdo ¢ responsavel pela T21 em
aproximadamente 5% dos individuos afetados, geralmente t (14;21) out (21;21). O mosaicismo
para T21 ocorre em aproximadamente 2% dos individuos com SD.

A T21 completa e o mosaicismo ndo sdo herdados, mas se originam de erros nas
divisoes celulares durante o desenvolvimento do 6vulo, esperma ou embrido. Além disso, a
trissomia completa do cromossomo 21 deve ser ainda dividida em casos de origem materna, a
maioria, € casos de origem paterna, menos de 10%. Entre os casos de origem materna, uma
estratificacdo adicional deve ser realizada em erros que ocorreram ou se originaram durante a

primeira divisio meidtica no 6vulo da avé materna®

, 0 que apoia o conceito de origem
transgeracional da SD.

A idade materna avancada na concepg¢ao ¢ um importante fator de risco para T21, assim
como para todas as trissomias autossomicas humanas. Esse risco estd associado a nao disjunc¢ao
de cromossomos homologos ou crométides que ocorrem durante as divisdes meidticas durante

a formacdo dos ovocitos, entretanto, outros fatores t€ém sido relacionados a ndo disjungao
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meiodtica entre eles: estado nutricional materno, nivel socioeconémico materno, fatores
ambientais’®

Os fatores ambientais que influenciam o risco de T21 incluem tabagismo,
suplementagao de acido folico, uso de contraceptivos orais e varios outros (os estudos que
investigam fatores de risco ambientais e suas limitacdes, e possiveis biomarcadores de
exposi¢do, como o comprimento dos telomeros).

A seguir seguem exemplos de cariotipos.

Figura 3 — Cario6tipo feminino
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Fonte: Acervo do HUPE.

Figura 4 — Cari6tipo masculino
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Figura 5 — Caridtipo feminino mostrando a trissomia livre do cromossomo 21
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Fonte: Acervo do HUPE.

Figura 6 — Caridtipo Masculino mostrando a trissomia do cromossomo 21 por translocagao
46, XY, +21,t (14;21)
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Fonte: Acervo do HUPE.
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Figura 7 - Caridtipo feminino mostrando a trissomia do 21 por translocacdo
46, XX, +21,t (21;21)
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Fonte: Acervo do HUPE

4.1 CLASSIFICACAO PARA SINDROME DE DOWN

Na Classificacdo Internacional de Doengas (CID-10) a SD recebe o codigo Q90. Por
estar classificada no capitulo Q00 - Q99 das malformacGes, deformidades e anomalias
cromossdmicas. Dentro deste capitulo se encontra no grupo Q 90 - Q99 das anomalias
cromossémicas e na categoria Q90 a Sindrome de Down. Na categoria Q90 existem 0s

seguintes subgrupos, como pode ser visto no Quadro 6:

Quadro 6 — Subgrupos na categoria Q90 da sindrome de Down

Q90.0 Sindrome de Down trissomia do 21 por ndo disjungdo meidtica

Q90.1 Sindrome de Down trissomia do 21 mosaicismo por ndo disjuncdo mitética
Q90.2 Sindrome de Down trissomia do 21 translocagao

Q90.9 Sindrome de Down trissomia do 21 ndo especifica

Fonte: Brasil'.
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CAPITULO 5: ABORDAGEM NEONATAL NA SD

A abordagem neonatal diferenciada na SD € uma a¢do de salde preventiva que permite
fazer o diagnostico de diversas doencas congénitas ou infecciosas, assintomaticas no periodo
neonatal, a tempo de se interferir no curso da doenca, permitindo, desta forma, a instituicdo do
tratamento precoce especifico e a diminuicdo ou eliminacdo das sequelas associadas a cada
doenca.

Os exames iniciais na abordagem neonatal recomendados para um bebé com sindrome
de Down s3o os mesmos que todos os bebés fazem, acrescidos de outros indicados para
complementacgdo diagnostica, pelas especificidades e caracteristicas da SD. E de grande
importancia o diagnostico precoce de morbidades que possam coexistir com a SD, por este
motivo a abordagem inclui:

a) Cariotipo — teste genético que identifica as alteracBes cromossdmicas presentes na

SD, coletado no sangue periférico do bebé& com objetivo de comprovacio
diagndstica, provimento de aconselhamento genético e como documentacdo para
fins juridicos e de direito

b) Ecocardiograma — A cardiopatia congénita ocorre em cerca de 50% dos individuos

com SD e se constitui em grande causa de morbimortalidade nos primeiros anos de
vida. Devido a alta prevaléncia de cardiopatias congénitas na SD, além do teste de
saturacdo de oxigénio (teste do cora¢dozinho) recomenda-se que o ecocardiograma
deva ser realizado idealmente ainda na maternidade como importante determinante
de estratégia terapéutica a ser adotada. Com este exame é possivel determinar se o
bebé tem cardiopatia, se esta necessita de abordagem cirirgica ou ndo e qual
particularidades vao estar implicadas no acompanhamento deste bebé;

c) Potencial evocado auditivo (Bera), complementa o exame de emissdo otoacustica

(teste da orelhinha) na avaliacdo auditiva inicial do bebé com SD. As caracteristicas
anatomo-morfoldgicas faciais de hipoplasia de terco médio da face, orelhas
displasicas conduto auditivo fino e curto favorecem acumulo de liquido em ouvido
médio e perda auditiva precoce em individuos com SD;

d) Ultrassonografia (USG) abdominal — de extrema importancia para diagnostico de

possiveis alteracdes de tubo digestivo e presenca de litiase biliar;

e) Hemograma completo — diagnostico de alteragdes hematoldgicas que possam estar

presentes com doenca mielo proliferativa do recém-nascido (10% dos casos e

praticamente exclusiva da trissomia do 21;
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f) Dosagem de hormonios tireoidianos que servirdo de referéncia para exames futuros
de disfuncdes tireoidianas;

g) Reflexo vermelho ocular ou teste do olhinho;

h) Teste do pezinho ampliado (onde esta incluido a dosagem do TSH e possibilidade
diagndstica de doengas assintomaticas no recém-nascido incluindo hipotireoidismo
congeénito);

i) USG de quadril — exame que possibilita o diagnostico de subluxacdo ou luxagédo
congénita do quadril;

j) Oteste dalinguinha (avaliagdo do frénulo- lingual) € um procedimento néo invasivo,
indolor e rapido realizado para visualizar e avaliar a funcionalidade do frénulo

lingual durante a amamentacgéo ou o choro.

O Quadro 7, resume os exames a serem coletados ao nascimento em bebés com SD:

Quadro 7 — Exames a serem coletados ao nascimento em bebés com SD

EXAMES EM SANGUE PERIFERICO 1* SEMANA DE VIDA
CARIOTIPO BANDA G teste genético confirmatorio da sindrome de Down

referéncia para doengas hematoldgicas,

HEMOGRAMA COMPLETO )
pesquisa de DMPRN.

DOSAGEM DE HORMONIOS referéncia para hipotireoidismo: TSH; T4L;

TIREOIDIANOS ANTI TPO.
hemoglobinopatias; doenga falciforme; galactosemia;
toxoplasmose; hiperplasia adrenal congénita;
TESTE DO PEZINHO deficiéncia de biotinidase; fibrose cistica;

fenilcetonuria; hipotireoidismo Congénito entre

outras na modalidade de triagem neonatal ampliada.

Fonte: Elaboragao propria.

O acompanhamento clinico adequado, o rastreio e o diagnostico precoce das principais
questdes de satde associadas a sindrome de Down, permitem a identificagdo € o manejo
adequado das complicacdes comuns em tempo excelente, com o intuito de tratd-las ou

minimiza-las.
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CAPITULO 6: ALEITAMENTO MATERNO

O estimulo ao aleitamento materno nas criangas com SD é de fundamental importancia.
O impacto inicial com que a familia e principalmente a mée recebem a noticia do diagnéstico
podem desviar a atencdo do aleitamento materno e do estabelecimento do vinculo afetivo mae-
bebé para insegurancas e incertezas relativas a sindrome assim como para a necessidade de
realizacdo de exames complementares necessarios e inicio de terapias de estimulacdo precoce
essenciais®.

O bebé com SD pode/deve perfeitamente receber aleitamento materno exclusivo nos
primeiros seis meses de vida, o que vai lhe proporcionar todas as suas necessidades nutricionais,
assim como outros beneficios ja conhecidos incluindo auxilio ao sistema imunoldgico,
prevencao de obesidade e reforco do vinculo afetivo mae-bebé*.

Além disso a amamentacédo é considerada o melhor exercicio para o desenvolvimento
de estruturas Osseas e musculares da face. O desenvolvimento adequado da musculatura
orofacial tem importéncia futura impactando diretamente na capacidade de degluticdo
prevenindo disfagia e repercutindo diretamente no desenvolvimento da linguagem e da
capacidade de comunicacdo. A posicdo indicada durante amamentacdo é a semissentada
evitando refluxo gastroesofagico, e refluxo de leite para o ouvido médio.

O apoio, a orientacdo e a colaboracdo ativa dos membros da equipe de assisténcia da
salide s&o essenciais para o sucesso do aleitamento materno na SD*?43,

A mamadeira, se necessaria, devera ser utilizada apenas para leite, com bico ortoddntico
com furo e fluxo adequados. De acordo com a faixa etéria, a crianca pode iniciar o uso de
canudo para liquidos, aumentar a consisténcia dos alimentos e evitar alimentos cariogénicos.

Devido a hipotonia dos musculos da face, pode ocorrer uma dificuldade para o
velamento labial favorecendo o desenvolvimento da respiracao bucal, hiper sialorreia e fissuras
labiais. O uso de copos de transi¢cdo que prejudiquem o velamento labial durante a degluticéo
devem ser evitados em criangas com SD e a familia orientada quanto a esta conscientizacdo

com relagdo a postura de boca*.
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CAPITULO 7: CONDICOES CLINICAS MAIS COMUNS

Como condicdo genética mais frequente em humanos, representa um grande desafio
para a equipe assistencial devido a grande variabilidade de apresentacao clinica, com diferentes
niveis de gravidade o que reafirma a necessidade de abordagem multidisciplinar especializada,
capacitada e sistematizada®®.

Nas Ultimas décadas, criangas com SD tém alcan¢ado uma maior sobrevida e melhor
qualidade de vida em consequéncia do avanco tecnologico e do aprimoramento de terapias de
reabilitacéo e estimulacdo precoce, assim como programas educacionais e de apoio social que
englobam atendimento multidisciplinar e atualizages frequentes no fluxo da assisténcia®.

Além das caracteristicas morfoldgicas, as pessoas com SD apresentam em 100% dos
casos deficiéncia intelectual de graus variados; baixa estatura, e comorbidades clinicas
associadas que influenciam diretamente em seu progndstico de qualidade de vida?.

Vérias das condicdes clinicas encontradas nos individuos com sindrome de Down tem
relacdo com o fenotipo da sindrome, sendo assim, as caracteristicas anatomo-morfoldgicas da
face que se caracterizam por hipoplasia de terco médio da face , muitas vezes auséncia ou
hipoplasia do 0sso nasal, orelhas pequenas e displasicas , conduto auditivo estreito e retificado,
palato atrésico e fundo , anomalias dentarias , hipotonia da musculatura de orofacial e de laringe
ocasionam disfagia, refluxo gastresofagico, incoordenacao suc¢ao degluticdo, rinosinusopatias,
otites e infeccdes respiratdrias de repeti¢do. Além do cendrio anatbmico funcional desfavoravel
somam-se as caracteristicas de desregulacdo imunolégica caracteristica desta condicdo
sindromica.

E consenso que as pessoas com SD tém substancial desregulacdo imunoldgica,
abrangendo tanto o sistema de imunidade inata quanto o de adaptativa incluindo anomalias em:
células T e B, mondcitos, quimiotaxia de neutréfilos, citocinas circulantes e respostas de
anticorpos sub-6timas contribuindo para um aumento do risco de infecgdes e piores desfechos
clinicos observados em pessoas com SD*.

As condi¢des médicas comuns em criangas com sindrome de Down: perda auditiva
(75%), apneia obstrutiva do sono (50%—-79%), otite média (50%—70%), problemas oculares
(60%—-80%), incluindo catarata (<1%-3%), obstru¢do do ducto nasolacrimal (3%—-36%),
estrabismo e erros refrativos graves (36%-80%), defeitos cardiacos congénitos (50%),
disfuncdo neurolégica (1%-13%), atresia gastrointestinal (12%), luxacdo do quadril e
anormalidades do quadril (2%—8%), instabilidade atlanto-axial sintomatica (1%—2%), doenca

tireoidiana (24%-50%) e, menos comumente, mielopoiese anormal transitoria (4%—10%)
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e leucemia tardia (1%), doengas autoimunes, incluindo tireoidite de Hashimoto (13%—-39%),
com incidéncia dependente da idade, doenga celiaca (1%—5%), doencga de Hirschsprung (<1%)

e transtorno do espectro do autismo (7%—19%)8.

Anomalias cardiacas:

As anomalias mais comumente associadas a SD foram as cardiacas (45-50%). Entre os
casos de pacientes com defeitos cardiacos congénitos, a anomalia cardiaca mais comum foi a
comunica¢do atrioventricular (DSAV) (30%), seguida pela comunicagdo interatrial (CIA)
(25%), comunicacao interventricular (CIV) (22%), persisténcia do canal arterial (PCA) (5%),
coarctagio da aorta (CoAo) (5%) e tetralogia de Fallot (T4F) (3%)*.

Doencas neurologicas:

As convulsdes ocorrem em cerca de 5% a 6% dos pacientes com SD, 40% desses
pacientes presentes na infancia. Os tipos mais comuns de convulsdes sdo espasmos infantis e,
em seguida, convulsdes tonico-clonicas com mioclonia. Criangas com SD tém um progndstico

e resposta ao tratamento relativamente melhores do que outras causas de espasmos infantis*’.

Saude mental:

Pessoas com SD, pelo menos metade de todas as criancas e adultos, acabam por
experimentar transtornos de satde mental durante suas vidas. Os problemas mais comuns
incluem ansiedade generalizada e comportamentos obsessivo-compulsivos, distirbios do
neurodesenvolvimento, depressdo e disturbios relacionados ao sono. As criangas com SD sdo
particularmente sensiveis a mudangas em seu ambiente, incluindo doenga cronica ou perda de
um membro da familia, morte de um animal doméstico ou auséncia de um professor. Novos
sintomas comportamentais também podem ser uma manifestacio de um distirbio médico
subjacente, como hipotireoidismo, problemas de sono ou problemas relacionados ao intestino.

O transtorno do espectro do autismo (TEA) esta presente em cerca de 16% das criangas
com SD, muito mais do que na populagao geral. Em comparag@o com outras criancas com TEA,
criancas com SD e TEA tendem a ter dificuldades semelhantes de comunicagdo e
comportamentos repetitivos e estereotipados, porém com melhores habilidades de interagdo

social reciproca e menos problemas emocionais e relacionados aos pares*>*.
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Doencas gastrointestinais:

A doenga de Hirschsprung afeta cerca de 2% das criangas com SD. Se as criangas nao
conseguirem passar meconio apods o nascimento e tiverem problemas recorrentes com
constipacdo, vomitos e distensdo abdominal, considere a possibilidade de doenga de
Hirschsprung ou uma estenose gastrointestinal ainda ndo diagnosticada.

O refluxo gastroesofagico ocorre frequentemente devido a reducao do tonus esofagico
inferior e a lentidao para conseguir sentar-se. Considere pneumonia aspirativa se as criangas
apresentarem tosse cronica e pneumonia recorrente>’.

A doencga celiaca esta presente em cerca de 5% da populacdo com SD; ha alguns
defensores da inclusdo de rastreios regulares no programa de vigilancia, utilizando sorologia
celiaca regular ou rastreio do antigeno leucocitario humano (HLA). Isso ndo ¢ atualmente
recomendado pela Down Syndrome Medical Interest Group (DSMIG) e os testes devem ser

guiados por sintomas clinicos e risco (por exemplo, historia familiar positiva)>!.

Apneia obstrutiva do sono (AOS):

A apneia obstrutiva do sono ¢ observada em metade a trés quartos das criangas com SD.
Anormalidades anatomicas predisponentes, incluindo hipoplasia do ter¢o médio da face, lingua
grande e hipoplasia mandibular, combinadas com amigdalas e adenoides relativamente grandes,
levam a obstrucao das vias aéreas.

Distarbios respiratorios relacionados ao sono resultam em hipoxemia noturna, que pode
resultar em hipertensdo pulmonar. A presen¢a de uma doenga coronariana agrava esse risco.

O Quadro 8 descreve os principais sinais e sintomas de distirbios respiratorios do
sono.

Criangas com SD devem fazer a triagem para um distlrbio respiratdrio relacionado ao
sono, perguntando sobre os sintomas acima. Recomenda-se a triagem anual com oximetria
noturna até os 5 anos de idade, mas isso sera guiado pela disponibilidade local. Aqueles com
sintomas sugestivos devem fazer oximetria durante a noite e encaminhamento para
otorrinolaringologia. Aqueles cujos resultados sdo anormais ou hé suspeita de falso negativo
devem ter um estudo do sono mais detalhado com a polissonografia, incluindo oximetria, fluxo
aéreo, esforgo e medigdo de gas carbonico®?.

A possibilidade de realiza¢do de adenotonsilectomia precisa ser aventada podendo ser
benéfica para a melhora da qualidade do sono e a pressdo positiva continua nas vias aéreas

utilizada durante a noite pode ser necesséria para o tratamento da AOS*.
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Quadro 8 — Sinais e sintomas de distarbios respiratorios do sono que indicam para
investigacao dos transtornos do sono relacionados a SD

Ronco

Disturbios do sono e posi¢des estranhas para dormir

Sonoléncia diurna

Sudorese noturna

Respiracao bucal e halitose, boca seca ao acordar.

Rinorreia cronica

Dificuldades de degluticao

Infecgdes recorrentes do trato respiratorio superior

Nauseas e vOmitos

Dor de cabeca

Enurese persistente ou secundaria

Cianose e apneia

Fonte: Elaboragao propria.

Patologias do metabolismo e endocrinoldgicas:

Patologias de origem autoimune, s3o mais prevalentes na populacdo com T21,
independente da faixa etaria. O risco de diabetes mellitus (DM) associado a T21 foi descrito
em estudos que datam de mais de 30 anos, sem distingdo entre o tipo 1 (DM1) ou 2 (DM2).
Desde entdo, outros estudos sugeriam uma prevaléncia de DM1 em individuos com T21 quatro
vezes superior. Os mecanismos parecem ser semelhantes aos da populagdo geral, estando a sua
etiopatologia relacionada com autoimunidade. Reconhece-se na SD uma maior prevaléncia de
resisténcia a insulina, sindrome metabdlica e DM2 de inicio precoce, devido ao envelhecimento
precoce, obesidade e estilo de vida sedentario™.

O perfil lipidico deve ser determinado em momentos de avaliacdo de outros parametros
analiticos, iniciando na primeira infancia e com uma regularidade adequada a cada situagao,
dependendo da existéncia de valores iniciais alterados, Indice de massa corporea (IMC) elevado
ou outros fatores de risco para doenga cardiovascular. Em casos de hipercolesterolemia, devem
implementar-se medidas dietéticas e encaminhar para acompanhamento nutricional.

Atraso no crescimento e baixa estatura sdo caracteristicas comuns da SD. Um
mecanismo sugerido para isso ¢ a deficiéncia de hormoénio do crescimento, secunddria a
disfuncdo hipotaldmica. Graficos de crescimento especificos para SD devem ser usados para
garantir que as criangas estejam seguindo uma trajetéria de crescimento adequada. O uso
rotineiro de hormdnio do crescimento nao ¢ recomendado, pois ndo melhora os desfechos do

desenvolvimento>>.
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Até 3/4 das criangas com SD tém sobrepeso ou obesidade. Acredita-se que as causas
subjacentes estejam ligadas ao aumento da leptina, comportamento mais sedentario, dieta
desfavoravel e falta de exercicio. O aumento do ganho de peso geralmente comeca apds cerca
de 2 anos de idade. Pacientes com SD sao mais propensos a ter baixa densidade mineral dssea,
devido a fatores como baixa atividade fisica, diminui¢do da massa muscular, sindromes de ma
absor¢do, medica¢do antiepiléptica, baixo teor de célcio e vitamina D3. Recomenda-se
atividade fisica aprimorada para otimizar a saude O0ssea. A deficiéncia de vitamina D ¢ mais
comum devido a uma variedade de mecanismos, incluindo ingestdo deficiente de vitamina D,
exposicao solar reduzida, ma absor¢do da doenga celiaca e aumento da degradacdo associada
aos anticonvulsivantes. Nao existem recomendagdes especificas para aconselhar a
suplementagdo em criangas com SD; no entanto, hd um argumento de que ¢ benéfico otimizar
o crescimento e o desenvolvimento musculoesquelético™.

A SD esté associada ao aumento do risco de anormalidades endocrinas, particularmente
distarbios da glandula tireoide. O espectro de disfun¢do tireoidiana em pacientes com SD inclui
hipotireoidismo congénito, hipotireoidismo subclinico, hipotireoidismo adquirido (autoimune
- ndo autoimune) e hipertireoidismo>®.

Em um estudo com 85 pessoas de 0 a 25 anos com SD, 33% desenvolveram
hipotireoidismo em um periodo de 15 anos. Cerca de 50% também apresentam hipotireoidismo
subclinico, indicado por alta estimulagao tireoidiana eleva¢do do hormonio (TSH), mas T3/T4
normal. O hipertireoidismo também ¢ visto com mais frequéncia do que na populagdao normal.
As criangas precisam de rastreamento anual a partir de um ano de idade, mais frequentemente
antes disso (ao nascer; com 6 meses € com 12 meses). Além do rastreio metabdlico precoce,
dada a prevaléncia de hipotireoidismo em individuos com SD, deve avaliar-se a func¢do
tireoidiana no periodo neonatal com parametrizacdo dos valores de tiroxina total (T4) e de
hormona estimulante da tiroide (TSH). Protagoniza-se reavaliacdo aos 6 e 12 meses de idade,
e depois anualmente, incluindo no rastreio os anticorpos tireoidianos>’.

Uma desaceleragao linear do crescimento associada a aumento ponderal ¢ um indicador
sensivel para hipotireoidismo, e deve ser rastreado também sempre que se considerar oportuno.
Pelas alteragdes hormonais associadas, a puberdade tardia pode ser uma caracteristica comum
da SD em ambos os sexos. As meninas podem ter menarca atrasada e menopausa precoce. Foi
relatado que os meninos podem apresentar hipogonadismo, criptorquidia, micropénis e

testiculos pequenos>®.
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Alteracoes Visuais:

Erros visuais de refragdo, estrabismo, anormalidades na acomodacao, nistagmo, catarata
congénita e glaucoma infantil sio mais comuns em criangas com SD. O exame do sistema visual
da crianga deve ser feito a cada revisdo, inclusive em criangas menores que procuram
estrabismo, anormalidades no olhar, comportamento visual e aten¢do. Eles devem ter uma
avaliagdo ocular/visual formal por um oftalmologista ou optometrista aos 18-24 meses, mas se
as anormalidades forem evidentes antes disso, o encaminhamento precoce deve ser feito. Um
terco das criangas tera um defeito ocular/visual detectado nesse momento. Devido a alta
prevaléncia de distarbios visuais, recomenda-se um programa especifico de triagem e
acompanhamento®2’.

Sempre estar atento para presenca de: Erros de refracdo, Nistagmo, Catarata congénita,

Glaucoma, Estrabismo e altera¢des do eixo visual.

Alteracoes auditivas:

Mais de 50% das pessoas com SD tém uma deficiéncia auditiva significativa, com perda
auditiva neurossensorial e/ou condutiva presente em todas as idades. Otite média com efusdo ¢
a causa mais comum de perda auditiva condutiva. Todos os bebés devem ter uma avaliagao
audiolégica completa ao nascimento com Emissdo otoacustica e BERA (Potencial Evocado) e
posteriormente entre 6-10 meses de idade e um programa regular de triagem anual da audi¢do

deve estar em vigor ap6s isso®2.

Maior predisposicao ao desenvolvimento de infecgoes:

Criangas com SD apresentam risco aumentado de infec¢des, devido a anormalidades
de seu sistema imunologico e diferengas anatomicas. As anormalidades do sistema imunologico
incluem linfopenia leve a moderada de células T e B, com proliferagdo anormal de células T,
resposta reduzida a vacinacao e defeitos da quimiotaxia de neutrofilos. As infec¢des podem ser
graves e apresentar-se de forma atipica em comparagdo com criangas sem SD. Anormalidades
anatOmicas das vias aéreas, como laringomaldcia e traqueomalécia, depuracdo prejudicada de
secrecdes, aumento do refluxo gastroesofagico e aspiragdo sdo os mecanismos que levam ao
aumento de infec¢des do trato respiratorio inferior?®. As anormalidades otorrinolaringologicas
decorrentes da hipoplasia de 1/3 médio da face, macroglossia, amigdalas e adenoides grandes,
também predispdem a infecgdes do trato respiratdrio e do ouvido médio. As infecgdes do trato
respiratorio inferior sdo uma razao frequente para criangas com SD serem hospitalizadas e a

razao mais comum para serem admitidas em uma unidade de terapia intensiva. Em criancas
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com histoéria de infecgdes recorrentes, graves ou atipicas, um encaminhamento para a equipe de
imunologia local deve ser considerado. Eles podem aconselhar ciclos de antibidticos mais

longos, vacinagio adicional e, ocasionalmente, antibidticos profilaticos>®.

Instabilidade atlanto axial:

A articulagdo atlantoaxial, segmento da coluna cervical que compreende o atlas (C1) e
o eixo (C2) ¢ uma articulagdo com varias estruturas neurovasculares criticas atravessando-a o
que forma uma complexa estrutura transicional que une a cabega a coluna cervical. O resultado
funcional da articulacdo ¢ duplo: (1) fornecer suporte para o occipital e (2) fornecer a maior
amplitude de movimento e flexibilidade possivel, mantendo a estabilidade. A instabilidade
nessa articulacdo geralmente ¢ congénita, mas em adultos, pode ser decorrente de um evento
traumdtico agudo ou doenga degenerativa®’.

A instabilidade atlantoaxial (IAA) em pacientes com SD ¢ devida a uma combinacao de
frouxiddo ligamentar e anormalidades dsseas da articulagdo atlantoaxial. A figura 8 descreve
uma sugestao de fluxograma de avaliagdo e orientagcdo mediante sinais clinicos da I[AA na SD,
relatada em 6,8% a 27% dos casos®’.

A instabilidade atlanto-axial (IAA), também reconhecida como subluxacgdo atlanto
axial,define-se por um intervalo atlanto-dental (das vértebras cervicais) superior a 4-5 mm.
Sintomas sugestivos de lesdo medular cervical sdo os indicadores clinicos mais importantes da
presenca da [AA e o comprometimento neurologico deve ser avaliado em todas as consultas. A
auséncia de sintomas na presenca de IAA ¢ frequente. No entanto, a maioria dos pacientes com
IAA que sofreram lesdo grave da medula tinha sintomas neuroldgicos prévios. Importante
ressaltar que até os trés anos de idade ndo ha mineralizacdo vertebral e desenvolvimento
epifisario adequados a avaliagdo radioldgica. Nao existe evidéncia que a pratica esportiva
aumente mais o risco de lesdo cervical nos individuos com T21 do que na populagdo geral®!.

Acredita-se que menos de 1% a 2% desses pacientes desenvolvam posteriormente [AA
sintomatica, embora a historia natural e a progressio da IAA ndo sejam ainda bem
compreendidas. Para além deste fato, claramente, a atividade fisica e a participacdo esportiva
de individuos com SD tém muitos beneficios bioldgicos, psicoldgicos e sociais, para tanto,
considera-se boa pratica a realizacdo de radiografia da coluna cervical (antlantoaxial) nas

incidéncias AP; perfil e trans-oral em pacientes com SD que queiram praticar esportes

que possam causar impacto na coluna para fins diagnésticos de possivel IAA,



Figura 8 — Avaliagdo e orientagdo de eventual [AA na T21

Sinais ou sintomas de IAA?
= Parestesias das maos/espasmos musculares
= Dor cervical significativa
= Limitagdo da mobilidade cervical

= Inclinagdo da cabega

SIM = Reflexos exagerados dos membros superiores NAC
Radiografia cervical em posigdo neutra Sem indicagdo para avaliagdo imagioldgica
+ +

Referenciacio para Ortopedia Infantil Mantém consulta de seguimento

—‘ Alteragdes imagioldgicas?
SIM NAO

Colocar colar cervical Avaliacdo dindmica com radiografias
+ em extensdo e flexdo cervical
Ponderar intervengdo cirdrgica ortopédica +
e/ou avaliagio por Meurocirurgia Seguimento em consulta de Ortopedia™

e

Se ha necessidade de anestesia geral,
fazer estudo imagioldgico da articulacdo atlanto-axial

A coluna cervical deve ser sempre protegida
durante as manobras anestésicas e cirdrgicas

* ponderar svsliscio em consulta de Meuropedistris /ou Neurocirurgis

Fonte: Adrido et al.'2.

52



53

CAPITULO 8: AVALIACAO DO CRESCIMENTO

Criancas com SD apresentam diferentes padrbes de crescimento pondero-estatural em
comparagdo a outras criangas. A baixa estatura é observada em 100% dos casos, com escores
Z variando entre -0,4 e -4,0 abaixo dos valores normativos estabelecidos para outras criangas,
do nascimento aos 20 anos. Os primeiros meses de vida e a puberdade estdo entre os principais
periodos criticos. A estatura final média pode ser até 20 cm mais baixa que a da populacédo
geral. O baixo peso nos primeiros anos de vida também é uma caracteristica comum. Apos 0s
dois anos, no entanto, criangas com SD tendem a apresentar sobrepeso e obesidade®.

As causas da baixa estatura na SD s&o desconhecidas. Evidéncias apontam que o déficit
de crescimento se origina a partir da interacdo genotipo-fenotipo durante o desenvolvimento
embrionario. Uma maior restricdo do crescimento nos primeiros meses de vida tem sido
associada a cardiopatia e as comorbidades clinicas associadas a sindrome que prejudicam a
salde e impactam diretamente no crescimento.

Nos ultimos 30 anos, varias curvas de crescimento especificas para a populacdo com SD
foram desenvolvidas em diferentes paises, uma vez que a estatura de criancas com SD
apresenta-se abaixo dos padrbes de outras criangas em todas as fases do desenvolvimento.
Como resultado, as curvas de crescimento gerais podem subestimar o crescimento da crianca e
prejudicar o diagndstico de desvios de crescimento, ao mesmo tempo, a utilizacao de curvas de
crescimento especificas desenvolvidas em outros paises ndo sdo adequadas para 0 uso no Brasil
uma vez que 0 peso, estatura e perimetro cefélico de criancas brasileiras com SD sofrem
variacdes entre -1,7 a +1,3 escores Z quando comparadas com criangas com SD norte-
americanas, holandesas e portuguesas.

No Brasil, Bertapelli et al.®?, realizaram estudos com criangas brasileiras com SD entre
0 e 20 anos e publicaram as primeiras curvas brasileiras especificas de peso/idade;
Estatura/ldade; Perimetro cefélico/idade e posteriormente de IMC para idade, em percentis,
para jovens com SD com idade entre 2 e 18 anos, 0 que torna mais especifica a avaliacao e
acompanhamento das criancas brasileiras com esta sindrome. As curvas de Bertapelli, curvas
para monitoramento de peso, estatura, perimetro cefalico e IMC, foram adotadas pelo
departamento cientifico de endocrinologia pediatrica da sociedade brasileira de pediatria em
marco de 2018.



Figura 9 — Curvas de estatura-para-idade e peso-para-idade para meninas
com sindrome de Down com idade entre 0 e 36 meses
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Fonte: Adaptado de Bertapelli ef al.>.

Figura 10 — Curva de perimetro cefélico-para-idade para meninas
com sindrome de Down com idade entre 0 e 24 meses
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Figura 11 — Curva de Indice de Massa Corporal para criangas e adolescentes
com sindrome de Down do sexo feminino na faixa etaria entre 2 ¢ 18 anos
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Figura 12 — Curvas de peso-para-idade e estatura-para-idade para meninas
com sindrome de Down com idade entre 3 e 20 anos
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Figura 13 — Curva de perimetro cefalico-para-idade para meninos
com sindrome de Down com idade entre 0 ¢ 24 meses
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Fonte: Bertapelli et al.*.

Figura 14 — Curvas de estatura-para-idade e peso-para-idade para meninos

com sindrome de Down com idade entre 0 e 36 meses
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Figura 15 — Curva de Indice de Massa Corporal para criancas e adolescentes
com sindrome de Down do sexo masculino na faixa etaria entre 2 ¢ 18 anos
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Figura 16 — Curvas de peso-para-idade e estatura-para-idade para meninos
com sindrome de Down com idade entre 3 e 20 anos
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As curvas de crescimento sdo ferramentas Uteis para auxiliar na pratica clinica. As
curvas publicadas em 2016 ¢ 2017 possibilitam que o peso € o comprimento sejam monitorados
mensalmente, do nascimento aos 36 meses de idade e anualmente a partir dos trés anos de idade.
Recomenda-se monitoramento mensal. O perimetro cefalico até os 24 meses. Para avaliagdo do
crescimento, deve-se comparar o crescimento atual da crianga com os percentis propostos nas
curvas. De modo geral, tem sido adotado o percentil 3 como limite inferior € 0 97 como limite
superior para identificacdo de possivel complicagdes clinicas. O IMC também tem sido
utilizado amplamente por organizacdes internacionais para avaliacao do estado nutricional de
criangas e adolescentes com SD. Quanto ao IMC, utiliza-se a formula: [Peso em quilograma
dividido pela altura em metros elevado ao quadrado (Kg/m2)]. Recomenda-se, portanto, a cada
consulta a afericdo do peso, comprimento/altura, perimetro cefélico e o calculo do IMC para
plotagem nos graficos especificos para SD%.

Acompanhar o ritmo de crescimento e diagnosticar precocemente os desvios
apresentados na curva ¢ de extrema importancia para garantia de uma boa condi¢do de saude.
O acompanhamento do crescimento e ganho de peso de criangas com SD com alvo no padrao
de normalidade apresentado pelas curvas da Organizacdo Mundial de saude conduzem a
diagnésticos que nao correspondem aos padrdes da normalidade para criangas com SD. A
possibilidade de acompanhamento pelas duas curvas em paralelo, curva especifica e curva da
OMS pode trazer beneficios em relagdo a avaliacdo do ritmo de crescimento e a comparagao
com os padrdoes da normalidade o que na maioria das vezes representa uma curiosidade da

familia em relag¢ao ao crescimento de seus filhos.

8.1 AVALIACAO DO DESENVOLVIMENTO

O Desenvolvimento Infantil é parte fundamental do desenvolvimento humano, um
processo ativo e Unico de cada crianga, expresso por continuidade e mudancas nas habilidades
motoras, cognitivas, psicossociais e de linguagem, com aquisicdes progressivamente mais
complexas nas func@es da vida diéria e no exercicio de seu papel social. O periodo pré-natal e
0s anos iniciais da infancia sdo decisivos no processo de desenvolvimento, que é constituido
pela interacdo das caracteristicas biopsicologicas, herdadas geneticamente, e experiéncias
oferecidas pelo meio ambiente®.

Segundo o posicionamento da Associacdo Brasileira de Nutrologia, a janela de 2.200
dias (100 dias na preconcepcéo + 270 dias de gestacdo + 1.830 dias do primeiro ao quinto ano

de vida) representa o periodo ideal de atuacdo multiprofissional com vistas & garantia de saude
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presente e futuro das criangas, representando uma janela de oportunidades para o
desenvolvimento infantil®®.

Os primeiros 370 dos 2.200 dias da janela de oportunidade referem-se aos 100 dias
prévios a concepcao e aos 270 dias de gestacdo. A justificativa de se destacarem esses dias,
baseia-se na influéncia, sugerida por evidéncias cientificas, que o estado de saude dos pais
exerce sobre embriogénese, crescimento fetal intrauterino e satde futura da crianga®®®’, desta
forma, o cuidado multiprofissional a estes futuros pais deve se empenhar em identificar,
prevenir e tratar situacfes que podem perturbar ou colocar em risco a saude da prole.

Fatores comportamentais, como tabagismo e consumo excessivo de &lcool, e
ambientais, como estado nutricional, idade e exposi¢cdo a disruptores quimicos enddcrinos,
podem impactar na epigenética, influenciando negativamente o desenvolvimento do embrido,
crescimento do feto e potencialmente a salde dos descendentes no longo prazo. A evidéncia
cientifica é cada vez mais contundente em relacdo aos impactos negativos para a prole
relacionados a tabagismo, consumo de alcool e, principalmente, baixa qualidade alimentar e
ingestdo energética exagerada, além de obesidade e desnutricdo®%°. Assim, os primeiros 370
dias, periodo focado na salde paterna e materna, sdo 0s passos iniciais para o desenvolvimento
saudavel e crescimento sadio das geragoes futuras.

O primeiro ano de vida, que vai do nascimento até os 12 meses, é um periodo muito
importante para o crescimento e desenvolvimento da crianca. Engloba crescimento fisico,
maturacao neurologica, desenvolvimento comportamental, sensorial, cognitivo e de linguagem,
assim como relagBes socioafetivas estando relacionado a carga genética, fatores
neuroenddcrinos e a fatores ambientais diversos.

As origens da salude e do bem-estar dos adultos derivam de interacdes genético-
ambientais que se estendem desde a concepcao até a idade de 24 meses (primeiros 1000 dias)
e continuam até a idade de 5 anos (segundos 1000 dias) e destacam que criancas pequenas com
nutricdo adequada e oportunidades para aprendizado precoce tém as melhores chances de
prosperar, mesmo quando enfrentam ameacas bioldgicas ou ambientais®®.

O segundo ano de vida é marcado pelo &pice do desenvolvimento das func¢des cognitivas
superiores e pelo aperfeicoamento de linguagem, motricidade e dos desenvolvimentos
cognitivo e socioemocional. Nessa fase, as criancas adquirem capacidades complexas para o
seu desenvolvimento, como autonomia e compreensdo de regras e limites.

Depois de lactancia e infancia, o periodo pré-escolar refere-se a um momento de

transicdo e de passagem da dependéncia total e absoluta, para o preparo para a vida escolar e 0
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afastamento de casa por maiores tempos. Estudos para separacdo de faixas etarias para
pesquisas clinicas, caracterizam esta idade, entre 2 e 5 anos, como infancia precoce.

Os “primeiros 2.200 dias” representam uma janela de oportunidades ampliada de
puericultura e intervencdo, em beneficio da salde presente e futuro das criancas. Durante este
periodo, criancas com sindrome de Down devem receber estimulagdo e intervencdo precoce
envolvendo a equipe multiprofissional e a familia com intuito de potencializar o seu
desenvolvimento global.

O desenvolvimento infantil consiste no alcance de habilidades em todas as areas de
conhecimento abrangendo:

- Habilidades motoras: aquisi¢do de movimentos como andar; correr; pular; controle e
destreza manual

- Habilidades cognitivas: capacidades de raciocinio; e inteligéncia

- Habilidades de linguagem: capacidade de usar a linguagem para a comunicacéo

- Habilidades psicossociais: capacidade de interacao social

Os fatores envolvidos no desenvolvimento infantil sdo maltiplos e compreendem:

- Aspectos relacionados a gestacdo: diretamente relacionados com a salde materna:
Alimentacdo e doencas maternas; ingestdo de agentes teratogénicos como alcool e tabaco e
medicamentos diversos; exposicao a poluentes ambientais;

- Aspectos proprios de cada crianca: prematuridade e baixo peso ao nascer; crescimento;
doencas; condicGes genéticas;

- Aspectos socioecondmicos: sdo determinantes de saude, boa alimentagdo, qualidade
do sono, lazer e qualidade de vida

- Aspectos relacionados ao cuidado: saide mental materna; desenvolvimento cognitivo
dos pais; vinculo e interacdo da criangca com o0s pais; caracteristicas do ambiente; exposicao a

violéncia doméstica; intervencdo multiprofissional.

Quadro 9 — Fatores determinantes do desenvolvimento infantil

DESENVOLVIMENTO INFANTIL DESENVOLVIMENTO INFANTIL
ADEQUADO PREJUDICADO

Melhores condi¢des socioecondmicas Atrasos de linguagem; cognitivo e motor
Melhor desempenho nas relagdes sociais Prejuizo no desempenho escolar

Menor desvantagem social Problemas de comportamento, agressividade
Melhor desempenho cognitivo Prejuizos socioemocionais

melhor desempenho escolar Dificuldades de relacionamento

melhor qualidade de vida e bem-estar Menor renda, piores condigdes sociais

Fonte: Elaboragao propria.
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As manifestacbes fenotipicas da sindrome de Down estdo relacionadas ao
desbalanceamento gendmico, especialmente associados aos genes contidos no cromossomo 21.
Apesar da variabilidade fenotipica, todos os individuos com sindrome de Down v&o apresentar,
em maior ou menor grau, atraso no seu desenvolvimento neuropsicomotor e deficiéncia
intelectual subsequente®® .,

A deficiéncia intelectual presente em graus variaveis prejudica o aprendizado, interfere
no desenvolvimento das relagdes sociais, no desempenho cognitivo; no desempenho escolar e
na comunicacao e desenvolvimento da autonomia das pessoas com sindrome de Down.

A Hipotonia global da musculatura provoca atraso dos marcos motores proprios para a
idade bioldgica gerando um atraso do desenvolvimento motor e apontando para a necessidade
de terapias de reabilitacdo motora para melhora das capacidades adaptativas e ganho de
autonomia para adequada insercdo social.

As caracteristicas anatomo-morfologicas faciais contribuem, junto com alteracGes
imunolégicas inerentes a sindrome, para um maior numero de infec¢des de vias respiratorias;
rinossinusopatia e infecgdes otorrinolaringolégicas que podem interferir no desenvolvimento
global, além da gama de comorbidades clinicas que podem estar associadas envolvendo
disfuncdes tireoidianas, doencas cardiacas e de tubo digestivo e tendencia a obesidade. Todos
os fatores que podem contribuir diretamente para o desenvolvimento global.

A tabela abaixo descreve o desenvolvimento neuropsicomotor por idade e seus
intervalos correspondentes para criangas com sindrome de Down quando comparadas a
populacdo geral. Entende-se que os programas de estimulacdo precoce e reabilitacdo motora
com a participacdo de equipe multiprofissional, além da capacitacdo da familia como centro de
intervencdo precoce, contribuem para melhora das capacidades adaptativas e aquisi¢do de
habilidades motoras, de linguagem, psicossociais e cognitivas que impactam diretamente na

qualidade de vida do sujeito e de sua familia.
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Tabela 2 — Desenvolvimento neuropsicomotor por idade e seus intervalos correspondentes
para criancas com sindrome de Down e para populacédo geral

AREA DE Criancas com Populaciao Geral
DESENVOLVIMENTO LRI By Sindrome de Down (outras criancas)
MEDIA MEDIA
INTERVALO INTERVALO
Sustenta cabeca 2.7m 1 —9m m 1,5-3m

em prona
Sustenta cabega sentado Sm 3-9m 3m 1—-4m
Rola sozinho 8m 4—-13m 6m 4—-9m
Senta sozinho 9m 6—16m 7m 5-9m

MOTOR GROSSO

Engatinha 11m 9-36m 7m 6 —9m

Se sustenta
em pé sozinho

Caminha sozinho 23m 13 -48 m 12m 9—17m

16m 12-38m 1lm 9—16m

Sobe e desce escadas 81m 60 — 96 m 48m 36 — 60m

sem apoio
Segue um objeto
3m 1,5 -8m 1,5m 1-3m
com os olhos
Alcanga objeto oferecido 6m 4—11lm 4m 2 —6m
MOTOR FINO Transfere objeto de
ADAPTATIVO uma mio a outra 8m 6= 12m 3,5m 4-8m
Constroi torre 2 cubos 20m 14 -32m 14m 10 — 19m
Copia um circulo 48m 36 — 60m 30m 24 — 40m
Duplica silabas 1lm 7 —18m 8m 5—14m
Responde a palavras 13m  10-18m  8m 5 14m
familiares
LINGUAGEM/ .
COMUNICACAO Palavras isoladas 18m 13 —36m 14m 10 —23m
Expressa suas necessidades 29m 14— 30m 14,5m 11— 19m
com gestos
Frases com duas palavras 30m 18 — 60m 24m 15-32m
Sorriso social 2m 1,5—4m 1m 1-2m
Come um biscoito 10m  6-14m  5m  4-10m
com a mao
PESSOAL - SOCIAL Bebe no copo 20m 12 -23m 12m 9—17m
Desfralde diurno 36m 18 — 50m 24m 14 —36m
Desfralde noturno 36m 20 — 60m 24m 16 — 48m

Fonte: Sociedade Brasileira de Pediatria®.
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Na avalia¢do do desenvolvimento de uma crianga com deficiéncia é importante que seja
adotada uma ferramenta ou instrumento de avaliacdo para que ocorra um entendimento global
de sua limitagdo motora; cognitiva; psicossocial e de linguagem’2. As terapias de estimulac&o
e reabilitacdo quando iniciadas auxiliam as pessoas com deficiéncia para o desenvolvimento de
habilidades e capacidades adaptativas e devem sempre ser reavaliadas de forma segmentar em
relacdo aos ganhos e ao cumprimento de metas pré-estabelecidas. Os instrumentos de avaliacdo
cumprem o papel de avaliar o desenvolvimento global em momentos distintos para assegurar a
efetividade das terapias propostas. Ndo existem até o momento instrumentos de avaliacdo
especificos para criangas com SD, desta forma, e ndo idealmente criancas com SD sdo
comparadas com a populacdo geral, o que isoladamente néo justificaria a aplicacdo dos testes
de desenvolvimento disponiveis. Entretanto, tais instrumentos de avaliacdo acabam por serem
extremamente (teis, uma vez que em avaliacGes seriadas, a crianca com deficiéncia é
comparada consigo mesma em relacdo a proposta de estratégia terapéutica avaliando os ganhos
e a evolugéo apresentada.

O Teste de Denver, as Escalas Bayley, a Escala de Avaliagdo do
Desenvolvimento Psicomotor Infantil (EADP) e o Inventario Portage Operacionalizado

sdo instrumentos de avaliacdo geral do desenvolvimento.

8.2 VIGILANCIA A CRIANCA COM SD

Reconhece-se que as necessidades médicas de criangas com sindrome de Down sao
varidveis, e 0 momento de cada intervencdo depende das necessidades individuais de cada um,
ou seja, vai depender do fendtipo e das malformacgdes associadas, o impacto que a T21 vai
exercer na qualidade de vida de cada individuo afetado. A partir do exposto ressalta-se a
importancia de que todas as intervencoes sejam abordadas e que a transferéncia cuidadosa dos
cuidados ocorra de forma natural para os servigos de clinica médica que devem acolher estes
individuos na idade adulta.

A transicao para os cuidados médicos de adultos pode ser feita em diferentes idades,
sendo frequentemente considerada em torno de 18 anos de idade. Para que o processo de
transi¢do seja adaptativo, ¢ importante garantir a adesdo do adolescente e seus cuidadores, bem
como a orientagdo holistica que os “novos” médicos deverdo manter. Esta transicdo deve ser
proposta quando se considerar conveniente € ndo imposta. Serd necessario mudar e adaptar
alguns dos conceitos no seguimento destes individuos, nomeadamente considerando aspectos
de reprodugdo e envelhecimento precoce. Nesse sentido, ¢ importante garantir, aquando da

proposta de transicdo para cuidados de adultos, servicos de saude adequados ao nivel de
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desenvolvimento do jovem, de forma a que sejam proporcionados de forma ininterrupta até a

idade adulta. O processo deve ser um processo dinamico, flexivel e personalizado'2.

Supervisao de satde para criangas com sindrome de Down de acordo com a faixa

etaria, adaptado de Sothirasan et al.”*:

Nascimento até 4 semanas de vida:

Revisédo das informacdes relativas aos dados do pré-natal

Historia familiar

Revisdo do exame fisico e confirmacdo diagnostica

Coleta do exame comprobatorio

- Teste de Fish (tecnologia de hibridizacdo in situ fluorescente que apresenta um
resultado mais rapido — em 24/48 horas - se positivo somente identifica a presenca de
um cromossomo a mais, porém, confirma o diagnostico, mas ndo identifica a
translocagdo’.

- Caridtipo — Teste citogenético coletado em sangue periférico do Bebé, apos o
nascimento, que se propde a avaliacdo das alteragfes estruturais e numéricas dos
cromossomos. Confirma o diagnostico.

Todos os cuidados relativos a comunicacdo diagnostica devem ser aqui observados,
conforme descrito na Quadro 7.

A familia deve ser referenciada para grupos de apoio, receber indicacdo de sites e
plataformas online reconhecidas que oferecam informacéo de qualidade, referenciada
para livros e cartilhas ja publicadas e todo o material de apoio que ajudara esta familia
em sua trajetoria.

Usar sempre a denominagdo como People First (A pessoa primeiro), quando for se
referir a pessoa com a condicdo sindromica porque a pessoa antecede sua condicdo de

saude.
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No momento do diagnostico, a orientagdo imediata permanece pertinente quanto a necessidade de:

Primeiramente, parabenizar a familia

Ter a presenga do bebé; referindo-se ao bebé pelo nome

Postura respeitosa a beira do leito

Reserva do tempo de discuss@o apds o término do trabalho de parto e assim que o diagndstico é
suspeitado (ndo necessariamente confirmado

Ter uma pessoa de apoio presente para a mae, o pai ¢ os membros da familia, conforme apropriado

Usar uma abordagem de equipe coesa e liderada por médicos

A discussao util incluira: Informagdes atualizadas e precisas

Uma abordagem equilibrada em vez de defender opinides e/ou experiéncias pessoais

Usar sempre o termo pessoa-primeiro (ou seja, crianga com sindrome de Down)

Conexao com outros pais e grupos de recursos

Discussao dos potenciais de vida das pessoas com sindrome de Down - Compartilhar com as
familias a interacdo entre as familias e as perspectivas individuais

e orgulho

Trazer como informacdo para a familia que Individuos com sindrome de Down: quase 99%
indicaram estar felizes com suas vidas, 97% gostaram de quem sdo e incentivaram os profissionais
de saude a valorizé-los, enfatizando que compartilham esperancas e sonhos semelhantes aos das
pessoas sem sindrome de Down; pais: 79% sentiram que sua visdo de vida era mais positiva por causa
das pessoas com sindrome de Down; irmdos: 88% se sentiam pessoas melhores por causa de seus
irmaos com sindrome de Down; A maioria das familias relata sentimentos undnimes de amor

Com certeza Temas positivos dominam familias modernas

Fonte: Bull ef al.8.

4—6 semanas (primeira consulta ambulatorial) avaliar:
e Historia familiar e compreensdo do diagnostico
e Esclarecer possiveis duvidas dos familiares
e Checar Teste confirmatorio de cari6tipo pré ou pos-natal
e Abordar Dificuldades alimentares, ingestdo nutricional
e Incentivo ao aleitamento materno
e Checar Testes de triagem neonatal
e Plotar o crescimento na tabela de crescimento especifica da SD
e Exames de sangue - Testes da funcdo tireoidiana, hemograma completo

e Acompanhamento de resultados laboratoriais alterados conforme necessario



66

Encaminhamento para assistente social médico

Encaminhamento para outras especialidades conforme necessario (Hematologia,
Cardiologia, Cirurgia Pediatrica, Renal, Neurologia e Cuidados complexos)
Encaminhamento para nutricionista e clinica de alimentagdo em caso de crescimento
pos-natal ruim

Introduzir e encaminhar para terapias de estimulagdo essencial — terapias de intervencéo
precoce - caso a criancga ndo tenha condi¢des de iniciar — introduzir o assunto
Vacinacgdo - incentivada a seguir o calendario nacional

Oferecer recursos, por exemplo, Associacao de Sindrome de Down

Discutir visdo geral da vigilancia médica no ambulatorio

Discussdo com os pais sobre o diagnostico e resultados de saude a longo prazo

Importancia do inicio precoce da intervencgéo

4—12 meses, avaliar:

Alimentacdo e ingestdo nutricional

Marcos de desenvolvimento alcancados

Estabelecimento de terapias intervencionistas

Dinamica familiar e capacidade de lidar com a agdo

Plotar o crescimento no grafico de crescimento especifico da SD

Teste de funcao tireoidiana para rastrear distdrbios da tireoide

Hemograma completo para distdrbios hematoldgicos

Encaminhamento para oftalmologia e otorrinolaringologia para acompanhamento de
longo prazo

Revisar vacinas e oferecer vacina contra a gripe

Necessitara de pelo menos 4 a 6 acompanhamentos mensais em clinicas

multidisciplinares
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1 a 5 anos, avaliar:

Marcos de crescimento e desenvolvimento

Confirmacéo de colocagdo em terapias de intervencdo precoce ou arranjos alternativos
(escolaridade / terapias complementares)

Enfrentamento na escola e em casa

Avaliar a higiene dental e encaminhar necessidades especiais odontoldgicas pediatricas
Medicamentos atuais e conformidade

Revisar a visdo e a audicao

Plotar o crescimento no grafico de crescimento especifico da SD

Exames de sangue — rotina laboratorial anual

Rastrear distarbios comportamentais e avaliar a necessidade de encaminhamento para
servigos de Psicologia e Psiquiatria

Rastrear disturbios do sono. Encaminhamento precoce para a clinica do sono para
descartar AOS

Revisdo para instabilidade atlanto-axial e coluna vertebral (qualquer torcicolo ou
inclinacdo da cabecga requer encaminhamento para servico de neurocirurgia).

Avaliar a higiene dental e encaminhar necessidades especiais odontoldgicas pediatricas
Encaminhamento ao psic6logo para avaliagdo de QI aos 5,5 anos para colocacao escolar
Pais devem ficar atentos a mudanca na marcha, funcdo da bexiga e fraqueza de inicio
novo

Evitar esportes de contato e brincadeiras de trampolim

Raio-X da coluna cervical obrigatério para esportes de contato e equitacdo

Oferecer vacina contra a gripe anualmente

6-18 anos, avaliar:

Crescimento puberal

Revisar a visdo e a audicao a cada visita

Avaliar a higiene dental e encaminhar as necessidades especiais odontoldgicas
pediatricas

Crescimento e atividade da vida diéria

Desempenho escolar

Medicamentos atuais e adesdo
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Revisdo de disturbios espinhais, articulares e ortopédicos (joelho batido, pés planos,
escoliose, frouxidao ligamentar, estabilidade atlanto axial)

Revisdo para condi¢cbes dermatoldgicas-foliculite, Alopecia areata, dermatite
seborreica, furunculose e Impetigo

Revisar as necessidades de oftalmologia e audiologia 1-2 anualmente

Plotar o crescimento no grafico de crescimento especifico da SD

Exames de sangue — rotina laboratorial anual

Rastrear distarbios comportamentais e avaliar a necessidade de encaminhamento para
servicos de psicologia e psiquiatria

Rastrear disturbios do sono. Encaminhamento precoce para clinica do sono para
descartar AOS

Pode precisar de encaminhamento para Orteses e, ou ortopedia

Discutir o desenvolvimento sexual e comportamentos (relacdo com sexo oposto e
cuidados ginecoldgicos)

Oferecer vacina contra a gripe anualmente

Incentivar exercicios fisicos, dieta saudavel, discutir obesidade e encaminhamento para
clinica de controle de peso se 0 IMC >25

Discutir a transicdo para cuidados de satde de adultos aos 16 anos de idade

Discutir planejamento financeiro

Tutela e procuragdo duradoura

Futuro planejamento residencial/residencial
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A seguir dois exemplos de vigilancia a saude da crianga com sindrome de Down

sugeridos por Adrido et a

Z.IZ 1.74

e Dalrymple et al.” para monitoramento da condi¢ao de satide da

crianga com SD.

Quadro 11 — Sindrome de Down - cronograma sugerido - verificagdes de satide

Teste de
funcao
tireoidiana

Avaliagdo
oftalmologica

Avaliagao
Audioldgica

Monitoriza¢ao
do
crescimento

Avaliagdo
Cardiologica

Checagem da
respiracao

Exames de
Sangue

Nascimento —
6 semanas

Triagem em

Escolares
menores 2 anos

Pré-escolares
Rotina do teste do
pezinho + fungéo
tireoidiana com
anticorpos em
sangue periférico
Checagem de

rotina neonatal
incluindo pesquisa
de catarata congénita

Idade 4-6 meses e, em seguida, todos os anos a partir da idade
de 1 ano ou mais frequentemente se clinicamente indicado:
func¢do tireoidiana em sangue periférico incluindo dosagem
de anticorpos ou dosagem do TSH pelo teste de picada no dedo.

Idade 18-24 meses:
Avalia¢ao incluindo
checagem para
estrabismo ¢ erros
de refragdo para
perto e longe

Idade 4anos:
Avaliacao
incluindo
checagem para
estrabismo e erros
de refragdo para
perto e longe e
Acuidade visual

Repetir os testes
de visdo a cada

2 anos ou mais
frequentemente

se recomendado
por oftalmologista
e optometrista

Campimetria visual deve ser monitorada a cada revisdo particularmente no 1°ano

Revisdo audiologica
geral com 10 meses
incluindo audiometria
e impedanciometria

Revisdo audiologica completa anual
ou a cada 2 anos ou mais frequentemente
se indicada

Triagem neonatal
universal

Estatura, Peso e IMC devem ser avaliados
anualmente e plotados nas curvas
especificas para SD

(atencdo a sobrepeso e obesidade)

Em todas as idades ateng@o para o desenvolvimento de sinais

e sintomas cardiologicos. Em adolescentes incluir a avaliagdo
cardiologica e cardiologica como parte da rotina de avaliagdo clinica ou mediante
Ecocardiograma aparecimento de sinais de doenca cardiaca adquirida

Necessaria em toda revisdo clinica investigacdo para qualidade de sono e sinais de apneia
obstrutiva do sono.

Monitorizac¢do da oximetria de pulso durante a infancia até a idade de 5 anos.

Realizar estudos mais detalhados do sono se os sintomas persistirem, apesar dos testes
normais (Polissonografia).

Nos primeiros

3 dias de vida,
contagem de células
brancas e vermelhas
para observagao de
anormalidades

Estatura, Peso e perimetro cefalico devem
ser avaliados frequentemente e plotados nas
curvas especificas para SD

Com 6 semanas
de vida, avaliacdo

Se os exames de sangue estiverem alterados
sera necessario tratamento ou monitoramento continuo

Fonte: Adaptado de Dalrymple et al.”*.

Notas: 1) As idades sugeridas para exames de satde. Checar em qualquer outro momento caso ocorram
sintomatologia; queixa ou preocupacao parental. 2) Recomendacdes detalhadas para vigilancia médica
para criangas com sindrome de Down, disponivel em: www.dsmig.org.uk.
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Quadro 12 — Algumas das indicac¢des para acompanhamento das criangas com T21

Cariotipo*
Somatometria

CE de
neurodesenvolvimento

Ecocardiograma/CE
de Cardiologia

Awvaliagdo oftalmologica/
CE de Oftalmologia

Avalia¢ao auditiva/
CE de ORL

CE de Odontopediatria
Hemograma

TSH+T4 livre

CE de Ortopedia

CE de Ginecologia/
ponderar contracepcao

Temas a abordar
em todas as consultas

Se ha diagnostico
pré-natal pode-se

logo fornecer informacgio
sobre grupos de apoio

Do . Dos
. Do 1° més Do 1°ano Dos
nascimento o 5 aos
SO ao 1°ano a0s 5 anos 13 aos 21 anos
a0 1° mes 13 anos
X
Em todas as consultas (com recurso a tabelas de percentis adequadas)
X X Anualmente
X Anualmente
Referenciar a
Reflexo vermelho . Anualmente 2/2 anos 3/3 anos
Oftalmologia
Reavaliacao
RANU 6/6 meses Anualmente
a0s 6 meses
Pelos 2 meses 6/6 meses
X Anualmente
Rastreio
metabdlico 6-12 meses Anualmente
precoce
ao0s 3 anos**
A partir
X
da menarca
Posicionamento cervical e sintomas de TAA
Sintomas de insuficiéncia cardiaca
Sintomas de doenca celiaca
Sintomologia associasda ao SAOS
Medidas dietéticas/dificuldades alimentares
Orientar para Iniciar Avaliar Pesquisar ~ Abordar
grupos de apoio,  pesquisa alteragoes do alteragdes  envelhecimento
para o Sistema de sinais de comportamento cutaneas precoce e
Nacional de mielopatia (Escala M-chat) transic¢ao
Intervencao e doenga para consulta
Precoce (SNIPI)  celiaca de adultos
e prestagoes
sociais

Legenda: CE: consulta externa; IAA: instabilidade atlanto axial; SAOS: sindrome de apneia obstrutiva do sono; RANU: rastreio auditivo universal

do recém-nascido *O cariétipo deve ser solicitado no 1° ano de vida ou em qualquer momento caso ainda nao tenha sido realizado. **Avaliagao por Ortopedia deve ser

solicitada aos 3 anos e posteriormente em qualquer idade, bem como avaliagao radiologica, caso haja sintomatologia

(dor cervical, parestesias, fraqueza, torcicolo, alteracao vesical e intestinal).

Fonte: Adaptado Adrido et al.'.
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CAPITULO 9: ASSISTENCIA MULTIDISCIPLINAR

9.1 ASSISTENCIA CLINICA

Como condicdo genética mais frequente em humanos, representa um grande desafio
para a equipe assistencial devido a grande variabilidade de apresentacao clinica, com diferentes
niveis de gravidade o que reafirma a necessidade de abordagem multidisciplinar especializada,
capacitada e sistematizada®’.

Nas tultimas décadas, criancas com SD tém alcangcado uma maior sobrevida ¢ melhor
qualidade de vida em consequéncia do avango tecnolédgico e do aprimoramento de terapias de
reabilitacdo e estimulacdo precoce, assim como programas educacionais e de apoio social que
englobam atendimento multidisciplinar e atualizagdes frequentes no fluxo da assisténcia’.

Além das caracteristicas morfologicas caracteristicas, as pessoas com SD apresentam
em 100% dos casos deficiéncia intelectual de graus variados; baixa estatura, e comorbidades
clinicas associadas que influenciam diretamente em seu prognostico de qualidade de vida?’.

Em sua trajetéria clinica o médico pediatra vai impreterivelmente necessitar estar
habilitado para prestar assisténcia clinica a pessoa com SD na primeira infancia, visto a
prevaléncia desta condi¢do sindromica na populacdo geral. O papel do pediatra tem
fundamental importancia na saude das criangas, uma vez que o acompanhamento no modelo de
puericultura permanece centralizado na sua figura e a partir da avaliacao clinica ¢ realizado
encaminhamento para as demais especialidades clinicas que possam contribuir para a melhoria
da satde e da qualidade de vida desta subpopulagdo. Desta forma, diagnostico e intervencao
precoce tem extrema importancia e impacto no desenvolvimento global como um todo.

Do ponto de vista médico, o maior problema com a sindrome de Down sao as patologias
que sdo frequentemente associadas a ela. Dentre as anomalias congénitas maiores relacionadas
a SD destacam- se a cardiopatia congénita (presente em 50% dos casos), sendo a mais comum
o defeito de septo ventricular e as anomalias de tubo gastrointestinal (22% dos casos), sendo a
mais comum a atresia duodenal. A morbimortalidade na SD ¢ maior entre aqueles com
anomalias congénitas e, portanto, a interveng¢io precoce ¢ crucial’>.

A partir da avaliagdo clinica ¢ possivel reconhecer e diagnosticar possiveis
comorbidades clinicas que possam estar associadas a T21. O diagnoéstico precoce e em tempo
otimo contribui para a melhora do prognostico, promovendo saude e impacto positivo no
desenvolvimento global da pessoa com consequente aumento da expectativa de vida.
O acompanhamento clinico das pessoas com SD deve ser periddico, envolver a familia como

centro da interven¢do e envolver a colaboragdo de profissionais de saude em equipes
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multidisciplinares compreendendo, médicos, nutricionistas, pedagogos, psicologos, terapeutas,
em seus multiplos espectros de atuacio’®.

Em cada consulta clinica a crianca deve ser vista como numa primeira consulta e todos
estes itens devem ser abordados:

Historia clinica e acontecimentos no periodo interconsultas P Preocupacdes
parentais. P medicamentos de uso continuo P> Crescimento e alimentacdo. P Sintomas
gastrointestinais. P Sintomas cardiacos. » Audi¢do e visdao. P Infeccdes incomuns ou
recorrentes. P> Imunizagdes (checar pessoalmente a caderneta vacinal) P Sintomas de
instabilidade da coluna cervical. P Sintomas das vias aéreas superiores ¢ distirbios
respiratorios do sono. P Comportamento. » Marcos de desenvolvimento. » Apoio social,
Beneficios P Educagdo. P Higiene dental e registro com dentista » Orientagdes em relagdo
a prevencio de acidentes P> investigagdo da qualidade e higiene do sono » Ultimos exames
laboratoriais de rotina.

Exame fisico completo e detalhado com afericio dos sinais vitais P Exame
completo por sistema. P Desenvolvimento (Motor; linguagem e psicossocial) P Plotagem de
altura, peso (e perimetro cefalico) no grafico de crescimento especifico da sindrome de Down.
» Examinar a instabilidade da coluna cervical (garantir que o paciente possa flexionar e
estender totalmente o pescogo, postura anormal da cabega).

As conhecidas comorbidades clinicas frequentemente associadas a sindrome de Down
geralmente se manifestam de forma semelhante a do restante da populagdo, tendo, portanto, o
mesmo diagnostico e tratamento, embora, em alguns casos, possa haver peculiaridades
especificas’.

Dentre as especialidades clinicas envolvidas para a garantia do cuidado integral das
criancas com SD podemos citar: Genética Médica, Pediatria, Cardiologia, Neurologia,
Gastroenterologia, Endocrinologia, Pneumologia, cirurgia, Hematologia, Odontologia sdo as
mais frequentes, dentre outras. A equipe deve trabalhar de forma interdisciplinar para garantia
do cuidado integral de satide da pessoa com SD. A equipe de terapeutas de habilitagcdo seria
composta por Fisioterapeuta motor e respiratério, Fonoaudidlogo com énfase em disfagia e
aleitamento materno e desenvolvimento de linguagem, Terapeuta ocupacional, Nutricionista,

Psicologo, Psicopedagogo, Educador Fisico, Pedagogo/Professor.
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Quadro 13 — Resumo das complicagdes clinicas presentes na SD por sistemas

Sistemas

Neurolégico

Psicolégico

Cardiaco

Endocrinolégico

Reprodutivo

Hematologico

Intestino

Visao

Sono

Audicao

Sistema Imune

Respiratério
Musculoesquelético

Macxilofacial

Odontologico

Complicacdes
Dificuldade de Aprendizado
Epilepsia; Transtornos do
neurodesenvolvimento
Dificuldades
comportamentais
e doenca Psiquiatrica
Cardiopatia Conggénita,
DSAV mais comumente
Prolapso da valvula mitral
Regurgitacdo aortica
Hipotireoidismo/
Hipertireoidismo
Predisposi¢ao a obesidade
Predisposi¢@o a Diabetes
Retardo do crescimento
Diminuigdo da
mineralizagdo dssea
Deficiéncia de vitamina D
Infertilidade masculina e
baixa fertilidade feminina
DMRN;

Cancer do sangue —
Leucemias; Plaquetopenia

Dificuldades alimentares
Defeitos congénitos do TGI
Constipagao

Doenga celiaca

Doenga de Hirshprung

Erro de refragdo; Nistagmo
Catarata congénita
Glaucoma

Obstrugdo do canal lacrimal

Apneia obstrutiva do Sono

Perda auditiva
neurossensorial
OMA com efusdo

Imunodeficiéncia

Infecgdes de trato
respiratdrio inferior
TIAA

Atraso da denti¢ao

Gengivite de repetigdo
M4 oclusao
Atresia de palato

Fonte: Adaptado de Dalrymple et al.’.

Relevancia

Atraso do desenvolvimento variando de leve a grave
Espasmos infantis (tipo mais comum de convulsao
apresentada); Aumento da incidéncia de TEA e de TDAH

Transtorno do humor na crianga
a partir do inicio do segmento escolar

Eco de rotina com 6 sem de vida
Monitoramento de ICC nos pacientes
diagnosticados com cardiopatia
Avaliagdo cardiologica anual

Monitoramento da fungao tireoidiana

Acompanhamento nutricional

Acompanhamento por curvas especificas de crescimento
Incentivo a atividade fisica

suplementagdo de vitamina D quando necessario

Discutir sobre fertilidade em pacientes adultos jovens -
anticoncepgao

Investigar DMRN ao nascimento
LMA e LLA presentes a partir dos 5 anos

Podem necessitar de suporte adicional para o aleitamento
Atresia duodenal ¢ o mais comum

Tratar como em criangas tipicas

Monitoramento de rotina nao € necessario,

s0 se sintomatologia presente

Sempre considerar o diagndstico

Seguir acompanhamento conforme recomendagao
Solicitar consulta caso sintomatologia nova

Sempre investigar sobre desordens do sono
Monitoramento da saturagdo de O2 durante o sono

Monitoramento conforme protocolo

Aumento do risco para processos infeciosos
Vacinag¢do de rotina; influenza e Pneumococcica
Criangas de risco sdo elegiveis para vacina de RSV

Tratar condigdes adjacentes

Checar sintomatologia em cada consulta de revisdo

Dentigdo ¢ atrasada; A escovacao pode ser dificultada
por questdes sensoriais

Incentivar a higiene dentaria

Tratamento ortodontico

Considerar PPM

Legenda: TEA: Transtorno do espectro do autismo, TDAH: Transtorno de déficit de aten¢do e hiperatividade,
ECO: Ecocardiograma, DSAV: defeito de septo atrioventricular, ICC: insuficiéncia cardiaca congestiva, RN:
recém-nascido, DMRN: Doenca mieloproliferativa do recém-nascido, LMA: Leucemia mieloide aguda, LLA:
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9.2 ORIENTACAO VACINAL

A SD Comporta-se em carater multissistémico e pode estar associada a diversas
comorbidades clinicas que impactam de forma relevante na vida da pessoa e de sua familia,
tornando este subgrupo populacional suscetivel e de alta vulnerabilidade na sua condigéo de
satide levando a necessidade de cuidados especificos de satide®.

A expectativa de vida de criangas com SD aumentou ao longo do tempo, mas seu risco
de mortalidade prematura ¢ substancial. Embora a idade mediana de morte tenha dobrado para
cerca de 50/60 anos nas ultimas 2 décadas, a mortalidade ainda ¢ maior do que na populagao
em geral, com infec¢des do trato respiratdrio entre as principais causas de morte’’.

Vale complementar, que além da condi¢do clinica, o Pediatra precisa estar atento ao
calendario vacinal da Crianga com SD. Este publico deve ser elegivel para cobertura vacinal
em centros de referéncia em imunobiologicos e medicamentos especiais, uma vez que
apresentam anormalidades nos bragos humorais e celulares da resposta imune em comparagao
com os individuos sem SD”’.

E consenso que as pessoas com SD tém substancial desregulagdo imunoldgica,
abrangendo tanto o sistema de imunidade inata quanto o de adaptativa incluindo anomalias em
células T e B, mondcitos, quimiotaxia de neutréfilos, citocinas circulantes e respostas de
anticorpos subdtimas contribuindo para um aumento do risco de infeccGes e piores desfechos
clinicos observados nestes individuos. As anormalidades do sistema imunoldgico contribuem
também para uma possivel resposta inadequada as vacinas®.

As condicdes de saude e as alteracbes imunoldgicas inerentes a esta condicao
sindrdmica colocam as criangas com SD em grupo de maior risco para o desenvolvimento de
formas graves de doencas, principalmente infec¢cdes do trato respiratério, o que ndo pode ser
invisibilizado por politicas publicas de satde direcionadas para esta subpopula¢io?.

Por estes motivos, individuos com T21 sdo elegiveis a vacinacdo em centros de
referéncia em imunobioldgicos e medicamentos especiais e submetidos a um esquema vacinal

diferenciado.
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Figura 17 — Calendario vacinal proposto pela SBIM/SBP 2023/2024

CALENDARIO DE VAC\NAQAO SBIm CRI.{?NQA @
o 2023 L anos

s da Sociedade & zaCes (SElm O3 comentiarios mumesados devem ser conswtados

DO NASCIMENTO AOS 2 ANOS DE IDADE DOS 2 A <10 ANOS L Ao

VACINAS _
IB inicas privadas
me: ts mu mese: Lt

Hepatite B= Trés ou quatre doues, dependende da vacins utiizada

Rotavirs Duas ou toés dases, dependendo ds sacina uilizads

Trplice bacteran -
DTPw cu DTR2) = 1" dose
nfencach 1+ dose
(v nadn) & e
" "

-

D 0 s doses, dependends da vading uliizada

W dose ¥ due

¥ dose > dae

Fonte: Sociedade Brasileira de Imunizagéo™.

9.3 ASSISTENCIA NUTRICIONAL

Na primeira fase da vida deve ser mantido o aleitamento materno exclusivo até os seis
meses de idade, quando se introduz alimentacdo saudavel, mantendo-se o aleitamento materno
até pelo menos os dois anos de idade. Habitos alimentares saudaveis devem ser encorajados
desde a infancia e se possivel introduzidos & rotina familia®

No geral ndo existem orientagdes nutricionais especificas para criangas com SD, as
orientacbes devem ser direcionadas as condic@es clinicas e especificidades de cada paciente.
Portanto a assisténcia nutricional consiste na avaliacdo antropométrica, e um diagnostico
nutricional utilizando curvas especificas de crescimento para SD e a partir de entdo o
fornecimento de orientaces nutricionais para o paciente e sua familia. Entretanto sabe-se que
diversas implicagdes nutricionais estdo presentes na abordagem das criangas com SD.

O crescimento pondero-estatural de uma crianga ¢ um processo complexo e
multifatorial, determinado pela interacao entre diversos componentes genéticos, bioldgicos e

ambientais, desde o periodo fetal até a adolescéncia. Na populacdo com SD, o processo
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fisiologico do crescimento difere daquele da populagdo geral, destacando-se a baixa estatura na
infancia e adolescéncia, o baixo peso nos primeiros anos de vida e a tendéncia ao sobrepeso
apos os dois anos de idade. A ocorréncia de condigdes subjacentes e/ ou malformagdes podem
desviar e comprometer ainda mais este padrio®’.

Dificuldades na ingestdo de alimentos secundarias a disfun¢des sensoriais de cavidade
oral assim como disfagia ocasionada pela hipotonia da musculatura orofacial podem explicar o
baixo peso nos primeiros meses de vida. indices elevados de sobrepeso tendem a ocorrer em
jovens com SD a partir de 2 anos de idade. Hipoteses biologicas e ambientais tém sido propostas
para explicar o sobrepeso, incluindo niveis aumentados de leptina, baixa taxa metabolica basal,
comorbidades, niveis reduzidos de atividade fisica e padrdes nutricionais desfavoraveis.

A variabilidade da apresentacéo clinica, a presenca de comorbidades clinicas associadas
como as cardiopatias congénitas; as doencas de tubo digestivo; as disfuncdes tireoidianas
influenciam diretamente no estado nutricional e no ritmo de crescimento das pessoas com esta
condicao genética’®.

A maior prevaléncia de excesso de peso nesta populacdo pode ser decorrente do fato de
que esses individuos possuem diminuicdo da taxa de metabolismo basal, e em consequéncia
disso, reducdo do gasto energético. Porém fatores ambientais como a exposicdo a alimentos
ultraprocessados, reducdo no consumo de frutas e verduras, alto desejo de beber liquidos
acucarados, dificuldade em distinguir sinais internos de saciedade e sedentarismo podem
contribuir para esta estatistica®.

Concomitantemente, Criancas e adolescentes com sindrome de Down podem apresentar
problemas nutricionais intrinsecos devido a comorbidades relacionadas a sindrome. Hipotonia,
anormalidades orofaringeas, malformagdes e dismotilidade do aparelho gastrointestinal,
hipotireoidismo, doenca celiaca, diabetes mellitus tipo 1, deficiéncia intelectual e distarbios do
comportamento sdo manifestacdes possiveis da SD e que podem contribuir tanto para baixo

peso e déficit nutricional quanto para quadros de excesso de peso®.

9.4 ASSISTENCIA A SAUDE BUCAL DAS CRIANCAS COM SD

O fendtipo da sindrome de Down traz caracteristicas anatomo-morfoldgicas peculiares
gue comprometem a face e vdo acabar por repercutir na salde oral das pessoas com esta
condicéo sindrémica, desde a infancia até a vida adulta.

A hipoplasia de terco médio da face compromete fungdes vitais como o

desenvolvimento da linguagem e da comunicacéo; a qualidade do sono; repercute predispondo
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a infecges de vias respiratdrias superiores e otorrinolaringoldgicas; interfere na mastigagéo e
degluticéo e na articulacdo de sons e palavras.

Encontra-se atresia de palato com diminuicdo do espaco para acomodacédo da lingua;
podendo ocorrer também macroglossia. E frequente observarmos hipertrofia amigdaliana e de
tecido de adenoides. A diminuicdo ou auséncia da ponte nasal diminui o calibre das vias aéreas
superiores predispondo a obstrucdo nasal recorrente e respiragdo bucal. As orelhas displasicas,
0 conduto auditivo pequeno e retificado predispde ao acimulo de cerumem, as infeccdes de
repeticdo de seios da face que favorecem o acumulo de liquido no ouvido médio e perdas
auditivas’®.

A erupcdo dentaria ocorre por volta de 14-18 meses enquanto em criancas tipicas em
torno do 6 - 7° més de vida. A denticdo permanente tem inicio por volta do oitavo ano de vida.
O atraso na erupg¢do dentaria assim como erup¢do em sequéncia alterada € devido a causa
genética. A denticdo temporéaria normal é de 20 dentes e a denti¢do final é de 32. O nimero
pode ser diminuido especialmente na denticdo permanente devido a falta de germe dentario
(agenesia) ou retencdo no seu desenvolvimento (inclusdo). Os dentes podem aparecer com
formas conicas, como fusdes dentarias, nanismo radicular ou com outras malformacdes,
principalmente na denticdo temporaria. O tamanho dos dentes na SD, comparado as criangas
em geral, é maior nos dentes de leite (macrodontia) e menor na denticdo permanente
(microdontia). Pessoas com SD tém baixa incidéncia de céarie, mas podem apresentar defeitos
de esmalte nos dentes, bem como seu desgaste devido ao bruxismo, favorecendo o
aparecimento de céaries. No entanto, neles, a doenca periodontal desenvolve-se em idade
precoce e aumenta progressivamente com a idade. A inflamag&o gengival pode se transformar
em periodontite em um tempo muito curto, e de forma tdo destrutiva que leva a perda prematura
dos dentes. Relaciona-se a doenca periodontal com a deficiéncia intelectual e a falta de
autonomia para a higiene oral adequada o que favorece o aparecimento da placa bacteriana e
do tartaro predispondo a infeccBes que podem ser agravadas por questdes imunoldgicas. A
doenca periodontal costuma evoluir com cronicidade, esse achado é importante para reforcar a
necessidade de incorporar a assisténcia odontoldgica voltada para a prevencdo e controle da
infeccdo periodontal no planejamento terapéutico desses pacientes. o acompanhamento
profissional de forma precoce e sistematica com orientagdes em relagdo a salde da cavidade
oral costuma ser suficiente para a prevencdo da doenca periodontal ’®.

A cavidade bucal de tamanho reduzido; o palato atrésico e a hipoplasia de terco médio
da face ocasionam mal oclusdo e mordida cruzada, que quando associadas as outras

peculiaridades da anatomia orofacial de individuos com SD contribuem para respiragéo bucal;
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distarbios do sono; AOS; complicando com interferéncia negativa no desenvolvimento
cognitivo, no rendimento diurno e na capacidade de aprendizado.

As alteraces ortodonticas podem ser corrigidas pelo uso da placa palatina de memoria
e por tratamentos ortoddnticos para expansdo de palato, assim como assisténcia odontolégica
regular preventiva com intuito de garantir a satide da cavidade oral.

O bruxismo ou ranger de dentes € um ato de oclusdo dentéria inconsciente que aparece
precocemente e diminui com o passar dos anos. Sua frequéncia é alta em crian¢as com sindrome
de Down. As causas sdo desconhecidas®.

Pacientes com SD que apresentem cardiopatia congénita (em torno de 50%) devem estar
atentos a orientacdo pela cardiologia pediatrica em relagdo a imunoprofilaxia para prevencéao
de endocardite infecciosa quando submetidos a intervengdes odontoldgicas; extracdes dentarias

e procedimentos cirdrgicos odontoldgicos da cavidade oral.
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CAPITULO 10: TERAPIAS DE ESTIMULACAO PRECOCE

O inicio da estimulagdo essencial precoce pode ocorrer assim que o bebé estiver
perfeitamente adaptado ao ambiente familiar, que os cuidadores estejam mais familiarizados
com relagdo ao diagnostico, aos primeiros exames realizados na abordagem neonatal incluindo
a triagem neonatal inicial na SD, vacina¢do encaminhada e obviamente quando for clinicamente
possivel.

As orientagdes para intervencoes domiciliares que favoregam ao desenvolvimento sao
essenciais para que a familia possa participar como o principal centro de intervengao
terapéutica, evitando transferir a responsabilidade pelo desenvolvimento de seu filho(a)
somente para os terapeutas.

As terapias de estimulagdo essencial precoce sdo de extrema importancia no inicio da
infancia de criancas com SD e devem ser incorporadas a rotina familiar e da crianga. As terapias
ndo sdo curativas, t€ém a intengdo de potencializar as capacidades adaptativas e facilitar o
crescimento e desenvolvimento de cada crianga na sua maxima habilidade.

E fundamental haver empatia por parte do profissional e o estabelecimento de um
relacionamento saudavel e de confianca entre a familia e a equipe multidisciplinar de
assisténcia. As terapias sdo de extrema importancia e contribuirdo para o desenvolvimento
global da crianga, devem ter duragdo indeterminada com foco principal em autonomia para as
atividades simples da vida diaria, estando sujeitas a revisdo e acompanhamento médico, quanto
aos resultados e a evolugdo apresentada.

O cumprimento de metas pré-estabelecidas garante a efetividade das terapias e as
reavaliagdes pela equipe multiprofissional se fazem sempre necessarias para garantir a melhor
estratégia terapéutica para cada fase do desenvolvimento da pessoa com SD.

A melhoria do desenvolvimento das criangas com SD se reflete diretamente em seus
aspetos de sua saude fisica e mental, no seu bem-estar geral e na sua integracdo e inclusdo em
sociedade. através de uma intervencao precoce com envolvimento dos responsaveis ¢ de uma
equipe multidisciplinar comprometida € possivel a potencializagcdo das capacidades adaptativas,
incentivo a realizagdo das atividades da vida didria com autonomia, aprendizado e alfabetiza¢ao
assim como dominio das quatro operagdes matematicas. A satde e o bem-estar proporcionam
incremento na expectativa de vida com participagio ativa na comunidade?®.

Dentre as terapias de estimulacdo precoce que auxiliam o desenvolvimento global de
criangas com sindrome de Down, podemos citar o tripé basico: Fisioterapia x Fonoaudiologia

x Terapia Ocupacional. Cada crianga com SD deve ser avaliada em sua individualidade pela
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equipe multiprofissional para determinag¢ao do tempo 6timo para inicio das terapias baseando-

se no quadro clinico individual.

10.1 ASSISTENCIA FISIOTERAPEUTICA

Na SD a hipotonia global da musculatura acarreta atraso do desenvolvimento motor.
Normalmente, os bebés com SD aprendem a andar, mas demoram a atingir esse marco. A
probabilidade de uma crianga com SD andar aos 24 meses ¢ de 40%, aos 30 meses ¢ de 74% e
aos 36 meses ¢ de 92%. O atraso e o desenvolvimento motor anormal podem incluir redugao
dos movimentos, especialmente contra a gravidade; incapacidade de iniciar a mudanga de peso;
controle postural ineficaz; a tendéncia a ficar preso em uma posi¢do; e dificuldade em
desenvolver a motricidade fina®.

Neste contexto o tratamento com a fisioterapia motora contribui para a reabilitagdo da
hipotonia global da musculatura, Desenvolvimento e aperfeigoamento da forca muscular,
Monitoramento do atraso no desenvolvimento motor. Desenvolvimento da coordenagdao motora

grossa, Corre¢do de vicios posturais e Auxilio para aquisi¢do dos principais marcos motores.

10.2 ASSISTENCIA FONOAUDIOLOGICA

A intervenc¢do fonoaudiologica tem importancia fundamental durante toda a vida do
individuo com sindrome de Down. A terapia deve ser iniciada desde o periodo neonatal com
estimulo ao aleitamento materno até¢ a vida adulta para auxilio do desenvolvimento da
linguagem. Inumeras sdo as contribuicdes do fonoaudidlogo para desenvolvimento global como
um todo.

e Trabalho com a Respiracédo

e Degluticdo

e Sucgédo

e Coordenacéo entre respiracdo/succ¢do/ degluticdo

e Mastigagéo

e Musculatura facial/postura de boca/motricidade orofacial.
e Evolugdo de consisténcia da dieta.

e Uso de utensilios como copo, colher, canudo

e Desenvolvimento e aprimoramento da linguagem
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Enriquecimento de todas as formas de comunica¢do, verbal e ndo verbal e
desenvolvimento da linguagem, incluindo formas alternativas de comunicac¢do, como uso da
linguagem dos sinais.

A terapia de fonoaudiologia deve ter inicio bem precoce e se justifica principalmente
para a prevenc¢do da apraxia da fala (presente em quase 50% das criangas com sindrome de
Down); acompanhamento dos distirbios da degluticdo (igualmente presente em 50% dos
casos).

Os disturbios de degluti¢ao somados ou potencializados pela hipotonia da musculatura
orofacial podem contribuir negativamente atrasando a transi¢ao alimentar da dieta liquidificada
para solida.

Sendo assim, a fonoaudiologia tem um impacto significativo no desenvolvimento global
da crianga com sindrome de Down desde o nascimento; além disso, a terapia auxilia no
desenvolvimento da consciéncia fonologica e da linguagem que estdo invariavelmente
compremetidos na SD e que tem importancia vital no processo de socializagao e integragao
destes individuos em sociedade. As caracteristicas morfoldgicas presentes somadas a hipotonia
da musculatura de face e lingua, também sdo fatores que contribuem para o atraso no

desenvolvimento da linguagem na sindrome de Down.

10.3 TERAPIA OCUPACIONAL

4

O objetivo da terapia ocupacional ¢ habilitar ou reabilitar o individuo para
desempenhar, de forma satisfatoria, suas atividades simples de vida diaria: autocuidado
corporal, atividades rotineiras da vida pessoal (como escovar os dentes , colocar e tirar roupa,
manuseio de talheres e lapis e canetas, amarrar sapatos, etc.) que futuramente fardo parte da
adequacdo do individuo as atividades de lazer e participagdo social. Para atingir este objetivo,
sdo utilizadas diversas atividades terapéuticas, recursos de tecnologia, e atividades ludicas. A
ideia ¢ adaptar o ambiente e/ou os acessorios utilizados no dia a dia do paciente, para torna-lo

mais autdnomo e seguro em sua rotina ocupacional e no desempenho das tarefas cotidianas.

10.4 TERAPIAS COMPLEMENTARES

Outras terapias podem contribuir para o desenvolvimento global de criangas com SD de
forma direta ou indireta.
Atividades aquaticas — contribuem para coordenacdo motora fina e grossa, equilibrio,

controle da respiracgéo, folego, resisténcia aerobica sem impacto de peso, dentre outras.
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Equoterapia — A zooterapia contribui para o bem-estar infantil, na relagdo da crianca
com o animal e o desenvolvimento da autoestima e do empoderamento. Equilibrio, forga, tdnus
muscular sdo trabalhados neste tipo de terapia.

Musicoterapia — A musicoterapia dentro de um contexto de terapia complementar tem
enorme contribuicdo para o desenvolvimento da linguagem através da comunicagdo verbal e
ndo verbal, ritmo, sequenciamento, manuseio de instrumentos musicais, coordenagdo motora
fina e ampla, dentro de um cenario ludico € possivel trabalhar diversas habilidades fisicas e
cognitivas como o desenvolvimento da fala e a memoria de curta e longa duracao.

Esportes em geral — contribuem para o bem-estar fisico e mental numa proposta de
melhora da capacidade respiratéria, do desenvolvimento aerdbico, do auxilio da manutencédo

do peso corporal, dentre tantos outros beneficios.



83

CAPITULO 11: PROPOSTA DE FLUXOGRAMA DE ASSISTENCIA A CRIANCA
COM SD

A proposta de assisténcia multidisciplinar requer uma organizacdo desde a porta de
entrada para o servigo, passando pelas consultas obrigatorias de acolhimento e avaliagdao
psicossocial seguido pela avaliacdo clinica que norteara a proposta do plano de cuidados
individualizado ideal para a condig¢@o de satide de cada individuo. Salienta-se que o sucesso da
estratégia terapéutica passa pela participagdo da familia como protagonista de todo o processo
de reabilitacdo através da utilizagdo de recursos da comunidade e assisténcia por equipe
multidisciplinar capacitada. O ministério da saide desenvolveu em 2021 uma proposta de
vigilancia ante natal, operacionalizada através de um fluxograma para acompanhamento

gestacional e nascimentos de bebés sob esta condigao.

Figura 18 — Fluxograma com condutas propostas para a operacionalizacdo da vigilancia
para sindrome de Down no Brasil na triagem ante natal
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considerando os achados ultrassonograficos e fatores maternos
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Fonte: Brasil®®.



84

Figura 19 — Proposta de fluxograma de sistematizagéo da assisténcia
ambulatorial para criangas — SD

APENDICE A - PROPOSTA DE FLUXOGRAMA DE SISTEMATIZACAO DA ASSISTENCIA AMBULATORIAL PARA
CRIANCAS -SD

Diagnéstico de ) ACOLHIMENTO Fornecimento de Ilaud0§ |:;ara
Comorbidades - | AVAUAGRO CLINICAEPSICOSSOCIAL | ~—»|  [ereporeevscsocs
Clinicas associadas - ™ . conforme necessidade
E inhamento para - \ Em situagOes especiais
n.canlm P I ACOMPANHAMENTO AN Avaliagdo pelo servigo
atualizagdo da caderneta de MULTIDISCIPLINAR “ Social quanto 2o direito
vacinacin nelo CRIF | das pessoas com deficiéncia

!

‘~ FISIOTERAPIA | FONOAUDIOLOGIA | ‘ PEDIATRIA | CARDIOLOGIA
e i

Aaliacin Avaliagio da presenca - consulta Cardiopatia com —
— - wvaliagdo do oo Puericultura da Repercussio Palivizumabe
Avaliagdo do crescimento desenvolvimento de dlsturl.m:s de Avaliag8o enfermagem hemodindmica
Classificagdo e diagndstico neuromotor deglu.tlgao clinica
do estado nutricional Encaminhamento para Incentivo ao l
estimulagio Aleitamento l
l i Avaliagdo da linguagem - - CARDIOPATIA CIRURGICA
GENETICA MEDICA

-Incentivo ao PSICOLOGIA Aconselhamento Encaminhamento para Seguimento
Aleitamento materno ODONTOLOGIA L Realizagdo da cirurgia Ambulatorial
-Orientagdo adequada Genético Em Centro de referéncia E Puericultura

da introduggo Avaliacio da saide mental AMBDOWN
alimentar Avaliagiio da satde bucal e necessidade de Q N
-Prevencio de agravos seguimento individual. ]‘Z.‘: \“f”
nutricionais )

Fonte: Elaboragdo propria.

A proposta de assisténcia ambulatorial para as criangas com SD engloba um
atendimento humanizado disponibilizado por equipe multiprofissional com objetivo de
proporcionar um olhar mais amplo a complexidade da sua condi¢do de saude. A Figura 18
descreve uma proposta inicial de fluxograma de assisténcia baseado na experiencia vivenciada
no ambulatério de sindrome de Down do HUPE/UERJ - AMBDOWN.

Inicialmente em uma primeira consulta serdo realizados o Acolhimento, e a primeira
Avaliacao Clinica e Psicossocial.

O acolhimento trata-se de um primeiro contato entre a equipe multiprofissional e a
familia do paciente onde ¢ possivel o esclarecimento de dividas e incertezas, abertura de
didlogo para sentimentos contraditorios que possam existir. Esta ¢ uma oportunidade para que
a equipe de saude se aproxime da familia de forma sensivel e honesta, excluindo opinides
proprias e julgamentos antecipados sobre a reacdo familiar ao nascimento da pessoa com
deficiéncia (PCD). Com empatia e de forma respeitosa a equipe de saude deve fornecer
informagdes atuais incluindo os aspectos positivos € a presenga de dificuldades que possam

ocorrer durante a trajetoria de vida da crianca.
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Frente a alta variabilidade de apresentacdo Clinica da SD, informagdes relevantes sobre
prognostico, expectativas, atualidades, qualidade de vida, saide e bem-estar devem ser

fornecidos de forma a priorizar a individualidade de cada crianga avaliada.

11.1 O PAPEL DO PEDIATRIA

O pediatra realiza a primeira avaliagdo clinica da crianga, onde o exame fisico criterioso
se impoe e onde sao registradas as caracteristicas andtomo-morfologicas (que devem ser
mostradas a familia — o primeiro exame fisico precisa ser realizado em presenga da familia). O
diagnoéstico da SD quando realizado por profissional capacitado ¢ essencialmente clinico.
Complementado laboratorialmente pelo Caridtipo numa segunda etapa. Se a familia chega ao
acolhimento ainda com duvidas em relag@o ao diagndstico clinico e mantem esperanga em um
exame laboratorial negativo, esta é a oportunidade para rever esta falsa expectativa inicial.

Os atendimentos com o pediatra serdo mantidos nesta regularidade, com intervalos de 1
a 2 meses, até que a crianga atinja a marcha, o que costuma ocorrer por volta do 24° més de
vida a partir do qual pode se iniciar o aumento do intervalo entre as consultas.

Nesta ocasido o pediatra encaminha para o Acompanhamento Multidisciplinar a partir
do diagnéstico de possiveis comorbidades clinicas que estejam associadas a condi¢ao
sindromica e que direcionam a melhor estratégia terapéutica a ser seguida para cada paciente.
O pediatra como profissional centralizador da estratégia terapéutica atua como protagonista na
orientagdo, prevencao e tratamento oportuno de doengas trataveis e preveniveis.

O modelo de folha de registro de atendimento de primeira vez utilizado no AmbDown

esta no Anexo A.

11.2 O PAPEL DA ENFERMAGEM

Atendendo a politica de assisténcia integral a saude da crianga através da prestacao de
um servico humanizado, a equipe de enfermagem tem papel impar no acolhimento e apoio a
familia para compreensdo do processo terapéutico proposto. Participa no incentivo ao
aleitamento materno, na marcagao de consultas com as especialidades referenciadas, com
orientagdo e cuidado para garantir o seguimento da medicagdo prescrita, auxilio em curativos e
ostomias, assim como verificacdo da caderneta de vacinacdo. A consulta de enfermagem faz

parte do cuidar da linha de cuidado garantindo a sistematizacao da assisténcia.
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11.2.1 Os primeiros encaminhamentos

a) Encaminhamento para imunizacao
- Encaminhamento aos centros de referéncia em imunobiologicos e medicamentos
especiais
- Orientacdo em relacdo a vacinacao adicional
- Orientacdo as familias em relacdo a importancia da vacinagédo
- Estimulo a manutencéo da caderneta vacinal atualizada
- Monitoramento da resposta vacinal quando possivel
b) Encaminhamento para a concessao de beneficios
- Orientacdo e fornecimento de laudos para transporte e vale social conforme
necessidade, laudos para facilitacdo do transporte durante o tratamento e
acompanhamento da crianca;
- Encaminhamento ao servico social em caso de necessidades emergenciais para
orientacdo quanto aos direitos e beneficios previstos em lei para as PCDs.
c) Genética médica
- Aconselhamento Genético e diagnostico de outras doencas genéticas em associacao;
d) Encaminhamento as especialidades Médicas
- Neste caso 0 acompanhamento se dard em paralelo com as avalia¢cdes sequenciais com

a pediatria.

11.3 CARDIOLOGIA

A SD ¢ a condi¢do genética mais comum associada a cardiopatia congénita com prevaléncia
em aproximadamente 50% das criangas. A comunicacdo atrioventricular ¢ a mais comum,
seguida pelas comunicacdes interatriais, comunicagdo interventricular e tetralogia de Fallot.
Todos os neonatos com SD devem ser vistos por um cardiologista e ter um ecocardiograma nas
primeiras 6 semanas de vida, preferencialmente nas primeiras 2 semanas em lactentes de alto
risco. Criangas com SD podem desenvolver hipertensao pulmonar e problemas do lado direito
secundarios a problemas respiratorios e de vias aéreas. Na infancia tardia, prolapso da valva

mitral e regurgitacio adrtica podem se desenvolver’.

A realizacdo da Ecocardiografia fetal assim como o exame clinico e a ausculta cardiaca
ndo sdo suficientes para descartar a presenca da cardiopatia e o encaminhamento para o

Cardiologista ¢ obrigatorio para todos os bebés a partir do nascimento.
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Idealmente o ecocardiograma devera ser realizado ainda na maternidade, antes da alta
hospitalar. Caso ndo seja possivel e o bebé se encontre clinicamente bem, o ecocardiograma e
a avaliacdo cardiologica obrigatoriamente devem ser realizados até a segunda semana de vida.
Caso nao haja ecocardiografia disponivel, pode-se optar pela realizagio de um
eletrocardiograma, onde a presenca de um deslocamento do eixo cardiaco pode sugerir
fortemente a presenca da cardiopatia. Neste caso, a avaliacdo cardioldgica e o ecocardiograma
se faz urgente®,

O acompanhamento cardioldgico regular deve ser mantido em paralelo caso haja
presenca de cardiopatia congénita. As cardiopatias podem ser de acompanhamento clinico
somente ou cirargicas. O Cardiologista vai indicar o tempo cirargico 6timo individualizado para
cada crianca de acordo com a evolucdo e controle clinico da insuficiéncia cardiaca e do
desenvolvimento de hipertensdao da artéria pulmonar secundaria nas cardiopatias com
hiperfluxo pulmonar. As familias receberdo encaminhamento para realizagdo de cirurgia
cardiaca em centros de referéncia. Recomenda-se reforgar a orientagdo caso haja necessidade
de quimioprofilaxia para pacientes cardiopatas que serdo submetidos a procedimentos
odontologicos. Pacientes menores de 2 anos com cardiopatia congénita com repercussao
hemodinamica sdo elegiveis para tratamento com palivizumabe durante a sazonalidade do virus

sincicial respiratorio.

11.4 OUTRAS ESPECIALIDADES

A partir do seguimento e das avaliagdes clinicas sequenciais com a pediatria, podem
ocorrer a necessidade de outros encaminhamentos como para endocrinologia para avaliagdo de
baixa estatura e disfung¢des tireoidianas; alergia e imunologia para pacientes com infec¢des
respiratorias de repeticdo. Assim como otorrinolaringologistas e oftalmologistas conforme a
variabilidade clinica e o desenvolvimento de cada um.

Sobre a regularidade e sequenciamento das consultas de acompanhamento. Os pacientes
terdo a regularidade nas consultas com a Pediatria mensais ou bimensais de acordo com a
individualidade e a complexidade de sua condicdo de saude. Em todas as consultas serdo
avaliados pelas seguintes especialidades com proposta das seguintes intervencdes: Psicologia,

Nutricdo, Fisioterapia, Fonoaudiologia, com as seguintes propostas de intervengoes.



a) Psicologia
- Acolhimento
- Suporte e apoio psicoldgico individualizado
- Monitoramento da satde mental da equipe e dos familiares
- Atendimento psicoldgico as criancas
b) Psicopedagogia
- Atua nas Dificuldades de aprendizado
- Criacao de estratégias facilitadoras do aprendizado
- Auxilio no processo de alfabetizagdo e aquisicdo de habilidades matematicas
-Adaptacao curricular
-Auxilio na elaboracéo do plano educacional individualizado
- Atua na interface escola x Familia
- Estimula o desenvolvimento de habilidades cognitivas
¢) Nutricao
- Antropometria
- Diagnéstico e classificacdo do estado nutricional
- Seguimento em curvas especificas de crescimento
- Alimentacdo adequada e saudavel para cada faixa etéria
- Monitoramento de inseguranca alimentar
- Prevencdo de obesidade
- Prevencdo de agravos nutricionais
- Incentivo ao aleitamento materno
- Orientacdo da introducdo alimentar
- Modulacdo nutricional para tratamento de constipacao intestinal
d) Fisioterapia
- Tratamento e reabilitacdo da hipotonia global da musculatura
- Desenvolvimento da forga muscular
- Monitoramento do atraso no desenvolvimento motor.
- Desenvolvimento da coordenagdo motora grossa
- Auxilio para aquisi¢do dos principais marcos motores
- Correcdo de vicios posturais

- Corregéo de angulo de pisada (pisada pronada)
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e) Fonoaudiologia
- Incentivo ao aleitamento materno
- Avaliacdo, acompanhamento e tratamento da disfagia e incoordenacéo
succdo/degluticao
- Auxilio no desenvolvimento da linguagem, da comunicagédo verbal e ndo verbal
f) Odontologia

A avaliacdo da saude bucal tem importancia impar no acompanhamento de crian¢a com
sindrome de Down. A principio a primeira consulta deve ser realizada entre 0 2° e 6° més de
vida e a regularidade entre as consultas sera determinada pela prépria Odontologia de acordo
com as necessidades individuais. Intervencdes propostas:

- Para avaliacdo da salde bucal,

- Enfase na prevencéo de caries e da doenca periodontal

- Conscientizacdo sobre a necessidade da realizacdo adequada da higiene oral

- Utilizacdo de pasta fluoretada com 1000 a 1500 ppm

- Avaliacdo da necessidade do uso da placa palatina de memoria (Placa Castillo
Morales)

- Para expanséo do palato, aumento do volume nasal, melhora da respiracdo nasal e
prevencdo da AOS

- Ortodontia para o tratamento da ma oclusdo dentaria
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CAPITULO 12: BENEFICIOS E DIREITOS DA PESSOA COM DEFICIENCIA

Em 16 de Julho de 2015 é instituida a Lei Brasileira de Inclusdo da Pessoa com
Deficiéncia (Estatuto da Pessoa com Deficiéncia), Lei n® 13.146, destinada a assegurar e a
promover, em condicOes de igualdade, o exercicio dos direitos e das liberdades fundamentais
por pessoa com deficiéncia, visando a sua inclusdo social e cidadania. A partir deste momento
fica assegurada a educacédo de qualidade a pessoa com deficiéncia, colocando-a a salvo de toda
forma de violéncia, negligéncia e discriminacao.

A educacao passa a constituir direito da pessoa com deficiéncia, assegurados sistema
educacional inclusivo em todos os niveis e aprendizado ao longo de toda a vida, de forma a
alcancar o maximo desenvolvimento possivel de seus talentos e habilidades fisicas, sensoriais,
intelectuais e sociais, segundo suas caracteristicas, interesses e necessidades de aprendizagem.

Tanto como dever do Estado quanto como dever das instituicdes privadas, de qualquer
nivel e modalidade de ensino fica vedada a cobranca de valores adicionais de qualquer natureza
em suas mensalidades, anuidades e matriculas no cumprimento dessas determinacdes.

Outros beneficios e direitos das pessoas com deficiéncia onde se enquadram 0s

individuos com SD:
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Quadro 13 — Beneficios direitos das pessoas com Sindrome de Down

BENEFICIO

Beneficio de
Prestacéo
Continuada
(BPC)

Isencdo
de impostos
na compra
de automoveis

Isencgdes
no imposto
de renda

Reserva

de vagas
em concursos

publicos

Reserva
de vagas
de emprego
na iniciativa
privada

Reserva
de vagas de
estacionamento

DESCRICAO

O BPC corresponde ao pagamento mensal de um salario-minimo & pessoa
com deficiéncia fisica, mental, intelectual ou sensorial com impedimentos
de longo prazo.

Ele é concedido a quem demonstrar que, ao dividir a renda familiar bruta
pelo nimero de moradores, o valor mensal por pessoa ndo ultrapasse % do
salario-minimo.

Para o requerimento do beneficio, é necessario realizar a inscricdo no
Cadastro Unico para Programas Sociais no Centro de Referéncia de
Assisténcia Social (CRAS) do municipio.

Para recebé-lo, deverdo ser comprovadas a renda familiar e a deficiéncia
a via avaliagdo do Instituto Nacional do Seguro Social (INSS).

PCDs que dirigem automadveis ou que possuem um condutor tém isencédo
sobre alguns impostos na hora de adquirir um veiculo novo no valor de até
R$ 200 mil. Séo eles: Imposto sobre Produtos Industrializados (IPI); Imposto
sobre Operagdes Financeiras (IOF); Imposto sobre a Circulagdo de
Mercadorias e Servigos (ICMS) e Imposto sobre a Propriedade de Veiculos
Automotores (IPVA).

Pessoas que possuem doencas graves podem ser isentas do Imposto sobre

a Renda da Pessoa Fisica (IRPF). A lei n° 7.713/1988% entende-se como
doenca grave, alienagdo mental, cegueira (inclusive monocular), paralisia
irreversivel e incapacitante, neoplasia maligna entre outros. Os rendimentos
devem ser relativos a aposentadoria, pensdo ou reserva/reforma (militares).

O Decreto n® 9508/2018% estipula uma reserva de no minimo 5% das vagas
em concursos publicos para pessoas com deficiéncia para cargos cujas
atribuicbes sejam compativeis com sua deficiéncia.

A PCD também tem direito a tratamento diferenciado nas selecGes para
competir em condigdes justas, solicitando 0s instrumentos necessarios na
inscrigéo.

A Lein? 8.213/1991% (Lei de Cotas) estipula que empresas que tenham entre
100 e 200 empregados reservem 2% das vagas a PCDs; e aquelas com mais
de mil empregados reservem 5%. Os processos seletivos devem oferecer
tratamento diferenciado para garantir igualdade e justica na competicéo.
Além disso, ndo ha limite de idade para uma pessoa com deficiéncia
participar do programa “Jovem aprendiz”.

O Estatuto da Pessoa com Deficiéncia® (Capitulo X, artigo 47) estabelece a
reserva de 2% das vagas para pessoas com deficiéncia de mobilidade em
estacionamento publico e privado. As vagas devem estar proximas aos
acessos principais.

Para isso, 0 veiculo necessita de uma credencial concedida pelo
Departamento de Transito (Detran) ou pela prefeitura, dependendo do
municipio e do estado.



Meia-entrada

Desconto na
compra de
passagens

aéreas para

acompanhantes
de PCDs

Passe Livre

Desconto na
conta de luz

Assentos especiais
e acessibilidade
em transportes

publicos

Atendimento
prioritario

FGTS para
comprar orteses
e proteses
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A Lei n® 12.933/2013% diz que PCDs que recebam BPC ou aposentadoria
via INSS tém direito ao pagamento de meia-entrada em espetaculos artisticos,
culturais e esportivos.

Para isso, basta apresentar o cartdo do BPC ou o documento do INSS

gue ateste a aposentadoria ao adquirir um ingresso ou ao entrar no evento,
juntamente com documento com foto expedido por érgéo publico.

A Agéncia Nacional de Aviacdo Civil (ANAC) estabelece que, caso a PCD
necessite de acompanhante em voo, as companhias aéreas devem oferecer
desconto de até 80% na passagem deste e no valor do excesso de bagagem
ao se transportar equipamentos indispensaveis.

A Lei Federal n® 8.899/1994% (Lei do Passe Livre) estipula que pessoas com
deficiéncia de baixa renda podem requerer a credencial do passe livre para o
transporte interestadual, seja de 6nibus, barco ou trem. Além disso, em alguns
municipios, pessoas cadastradas nas prefeituras ndo pagam tarifa de
transporte publico local.

A Tarifa Social de Energia Elétrica (TSEE) foi criada

pela Lei n® 10.438/2002%° e garante descontos entre 10% e 65% nha conta de
luz, dependendo da renda familiar. Familias inscritas no Cadastro Unico com
renda mensal de até trés salarios-minimos, que tenha pessoa com deficiéncia
cujo tratamento requeira aparelhos que demandam consumo de energia
elétrica podem requerer o beneficio na distribuidora de energia da sua regido.
Quem recebe BPC sera incluido automaticamente na TSEE.

A Lei n° 10.048/2000% (Lei de Atendimento Prioritario) ja estipulava

gue empresas publicas de transporte e concessionarias reservassem assentos
exclusivos a PCDS, direito reforcado pelo Estatuto da Pessoa Com
Deficiéncia. Este determina que ndo somente o veiculo, mas também as
estacOes sejam acessiveis a PCD.

Em reforgo a Lei n® 10.048/2000%, o Estatuto da Pessoa com Deficiéncia
prevé o direito ao atendimento prioritario & PCD em reparticGes publicas
e empresas concessionarias de servicos publicos, instituicGes financeiras,
logradouros e sanitarios publicos, assim como veiculos de transporte coletivo.

O Decreto n° 9.345/2018% garantiu a PCD o direito ao saque do Fundo
de Garantia do Tempo de Servi¢o (FGTS). Podem acessar o beneficio
trabalhadores com deficiéncia de natureza fisica ou sensorial.

Fonte: Elaboragao propria.
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Exame fisico

Sinais e sintomas

Presenca ou auséncia

segmentar
Cabega
Epicanto
Olhos Fenda palpebral obliqua
Sinofris
Ponte nasal plana
Nariz Nariz pequeno
Palato atrésico
Boca Hipodontia
Protusao lingual
Formato Braquicefalia, Fontanelas amplas
Cabty | {aelo o e
Orelha Pequena com lobo delicado
Orelhas Implantagdo baixa
Orelhas displasicas
Pescoco

Tecido conectivo

Excesso de tecido adiposo no dorso
do pescoco
Excesso de pele no pescogo

Torax
Coracao Cardiopatia
Abdome
Parede Abdominal Diastase do musculo reto

abdominal

Cicatriz umbilical

Hernia Umbilical

Sistema locomotor

Prega palmar unica Clinodactilia

Superior do 5° dedo
. Aumento da Distancia entre 1°
Inferior o .
e 0 2° dedo do pé
A Frouxidao ligamentar
Tonus . .
Hipotonia
. Déficit Pondero-estatural
Desenvolvimento o .
Global Déficit Psicomotor
Déficit intelectual
Observacoes

adicionais
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Pareceres de Especialistas:

Especialidade Parecer

Cardiologia

Oftalmologia

Otorrinolaringologia

Ortopedia

Odontologia

Endocrinologia

Outros:

Diagndsticos na primeira consulta:

1) sindrome de Down
2)
3)

Programaciao e conduta:

1) Acolhimento e orientacoes
2)
3)




EXAMES LABORATORIAIS
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Exames/ data

Hemacias

Hemoglobina

Hematocrito

VCM/ HCM

CHCM/ RDW

Reticulodcitos

Ferro/ ferritina

Transferrina

TIBIC

Leucocitos totais

basofilos/ eosinodfilos

mieldcitos/ meta

bastdes/ segmentados

linfocitos/monocitos

Plaquetas

T. sangramento

TAP/INR

PTT/Relagdo

Glicose

Hb glicosilada

AST(TGO)/ ALT (TGP)

Gama GT

Fosfatase Alcalina
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LDH

Bilirrubina total

Bdireta/Bindireta

Sodio/Potassio

Calcio/Fosforo

Magnesio/Cloro

Proteinas totais

Albumina/ globulina

Colesterol/ HDL

Triglicerideos

Uréia/ Creatinina

T4 L /TSH

anti TPO

antitransglutaminase

antintiendomisio




