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INTRODUCAO

Pessoas com sindrome de Down sdo mais suscetiveis a certos problemas de saude, como
malformacdes cardiacas e do trato gastrointestinal, problemas de visdo e audicdo, além
de chances maiores de desenvolverem diabetes e alteracdes da tireoide. Porém, isso ndo
guer dizer que todos os individuos com sindrome de Down vao, necessariamente, ter
varias dessas doencas. Além disso, as orientacdes médicas, que valem para criancas e
adultos em geral, também se aplicam as pessoas com a sindrome.
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O MOVIMENTO DOWN E AS CARTILHAS DE SAUDE et .

O acesso a informacao faz toda a diferenca na vida
de uma pessoa com sindrome de Down e de sua
familia, mesmo antes do nascimento. Por meio de
informacdes atualizadas e de qualidade, é possivel
compreender que, assim como as outras pessoas,
guem nasce com sindrome de Down vem ao . - A :
mundo cheio de potencialidades. O Movimento | LR S
Down surgiu para reunir conteidos e iniciativas - . A sl
gue colaborem para o desenvolvimento dessas
potencialidades, e que contribuam para o bem-estar
e a inclusdo das pessoas com sindrome de Down,
deficiéncia intelectual e outros tipos de deficiéncia em
todos os espacos da sociedade.
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Saber exatamente quais sdo as questbes de salde gque podem ocorrer com mais
frequéncia na sindrome de Down, conseguir diagnostica-las de forma rapida e eficiente
e buscar os tratamentos adequados é essencial para que individuos com a trissomia
possam desfrutar de uma vida plena e saudavel. Pensando nisso, o Movimento Down,
em parceria com o Hospital Israelita Albert Einstein, elaborou 12 Cartilhas de Saude, com
a intencdo de disponibilizar informacdes relevantes e atualizadas sobre as principais
guestdes de saude relacionadas a sindrome para as pessoas com sindrome de Down,
seus familiares e profissionais de saude.

A PARCERIA COM O HOSPITAL ISRAELITA ALBERT EINSTEIN

Local de exceléncia médica no Brasil, o Hospital Israelita Albert Einstein também
se destaca pela atencdo dispensada aos pacientes com sindrome de Down. Nele
funciona, desde 2008, o Programa de Sindrome de Down, ligado a Clinica de
Especialidades Pediatricas. Além do acompanhamento pediatrico, as criancas
podem receber o atendimento de cardiologistas, ortopedistas, oftalmologistas,
endocrinologistas e outros especialistas do hospital que possam contribuir para o
diagndstico e tratamento de doencas associadas a sindrome, sempre gue necessario.
Também é oferecida avaliacdo multiprofissional com equipe especifica do Centro de
Reabilitacdo, composta por fisioterapeuta, fonoaudidloga, terapeuta ocupacional,
psicdloga e nutricionista. A responsavel pelo ambulatdrio de sindrome de Down é
a Dra. Ana Claudia Brandao, pediatra que tem um filho com sindrome de Down e
também é colaboradora do Movimento Down. Desta forma, nada mais natural do que
contar com o Hospital Israelita Albert Einstein como parceiro do Movimento Down na
iniciativa de lancar as Cartilhas de Saude.
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A ELABORACAO DAS CARTILHAS DE SAUDE

‘ Informar pais e profissionais de saude sobre as

‘ principais qguestdes de saude associadas a

\ "\ . sindrome de Down foi a motivacio inicial do
'

"\

' projeto. A colecdo de saude, publicada em 2013
‘.. pela “Down’s Syndrome Association”, do Reino

Unido, serviu de inspiracdo e guia basico. A
¢ partir dai, foram feitas pesquisas adicionais

sobre os assuntos e também adaptacdes ao
contexto brasileiro, quando necessario. As
Diretrizes de Atencdo a Pessoa com Sindrome
de Down, publicadas pelo Ministério da Saude,
também foram importante fonte de informacao
‘. . para a elaboracdo das cartilhas. Meédicos
especialistas do Hospital Israelita Albert Enstein
foram consultados para oferecer sugestdes nas suas
dreas de atuacdo e assegurar a atualidade e precisdo do
conteudo. Eles também contribuiram com uma entrevista, que aparece no final de
cada publicacdo na secdo “Palavra do Especialista”.

Além disso, depoimentos de familiares de pessoas com sindrome de Down,
previamente solicitados pelo Movimento Down, fazem parte das cartilhas, que conta
com a revisao meédica da Dra. Ana Claudia Brandao e revisao editorial de Patricia
Almeida, cofundadora do Movimento Down. Todo o conteldo das cartilhas esta
disponivel para download gratuito no site (http://www.movimentodown.org.br/).

A SINDROME DE DOWN

A sindrome de Down € uma ocorréncia genética que se da no inicio da gestacao
e se caracteriza pela presenca de trés cromossomos 21, no lugar dos dois usuais,
em todas ou na maioria das células do corpo. Com isso, as pessoas com sindrome
de Down, ou trissomia do cromossomo 21, nascem com 47 Cromossomos em suas
células em vez de 46, como a maior parte da populacdo. Um exame clinico feito
apos o nascimento pode diagnosticar a sindrome a partir de caracteristicas fisicas
com boa margem de seguranca. Mas para confirmar o diagndstico de sindrome de
Down é necessario realizar o exame genético chamado caridtipo, realizado a partir
de uma amostra de sangue onde os cromossomos sao contados e sua distribuicdo
analisada. Este exame é mais especializado e o resultado leva alguns dias para ser
conhecido.
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A alteracao genética observada no cariétipo pode
se dar de 3 maneiras:
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Trissomia livre: € a alteracdo mais comum, presente em cerca
de 95% das pessoas que nascem com a sindrome, onde todas .,
as células do corpo possuem 47 cromossomos.

..‘O-on--°'.‘

Translocagao: ocorre quando parte ou a totalidade do cromossomo

21 a mais fica “colado” em outro cromossomo, geralmente o cromosso-
mo 14 ou o proprio 21. Este tipo de alteracao ocorre em cerca de 3% das pessoas
com a sindrome. Em 1/3 dos casos a translocacdo pode ser herdada de um dos
pais e, quando isto é confirmado (através do caridtipo dos pais), este casal apre-
senta uma chance maior de ter outros filhos com a trissomia.

Mosaicismo: a alteracdo do numero de cromossomos nas células ocorre quando
o embrido ja estd formado. Consequentemente, algumas células terdo 47 cro-
MOoSsSOomMos e outras 46. Isto ocorre em cerca de 2% das pessoas com a sindrome.
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Independente do tipo de alteracdo que leve a pessoa a ter a trissomia do cromossomo
21, os problemas de saude sdao semelhantes. Portanto, todos devem ter assegurados
os cuidados médicos necessarios.

A sindrome de Down é observada em todas as racas e em todos os paises do mundo.
Estima-se que no Brasil nasca uma crianca com trissomia para cada 600 a 800
nascimentos, independentemente de etnia, género ou classe social.

E importante esclarecer que a sindrome de Down ndo é culpa de ninguém. Trata-
se de um arranjo cromossdmico natural, que sempre existiu na humanidade. O
comportamento dos pais ndo causa a trissomia. Além disso, a sindrome de Down
em si ndo é uma doenca. O material genético extra presente em quem nasce com a
trissomia pode provocar um desequilibrio que leva a algumas questdes para as quais
0s pais devem estar atentos desde o nascimento da crianca.

As principais caracteristicas das pessoas com sindrome de Down sdo a hipotonia
(tébnus muscular diminuido) e o déficit cognitivo (dificuldade de aprendizagem). A
face um pouco mais achatada, olhos amendoados, dedos das mados menores, Pescoco
curto e baixa estatura sdo outros atributos que podem ser observados. Apesar de
terem caracteristicas em comum, cada individuo com sindrome de Down é unico,
parecido com seus familiares e tem sua proépria personalidade e potencial.
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Se bem estimuladas na dareas motora e cognitiva desde bebés, criancas com sindrome
de Down podem se transformar em adultos ativos e integrados a sociedade, capazes
de trabalhar e manter relacionamentos. O fundamental é investir na estimulacdo
precoce desde o nascimento para desenvolver o lado intelectual, fisico e afetivo do
bebé através de jogos, exercicios e outras atividades. Fisioterapeutas, terapeutas
ocupacionais e fonoaudidlogos sdo grandes aliados nesse processo e continuam a
colaborar no desenvolvimento das criancas ao longo da infancia, de acordo com as
necessidades individuais de cada uma delas.

Varios estudos cientificos comprovam que, para obter um melhor desenvolvimento,
as criancas com sindrome de Down devem frequentar escolas regulares. Este é um
direito garantido as criancas com sindrome de Down e outros tipos de deficiéncia
pela Convencdo sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia, que no Brasil tem
valor de norma constitucional.

Como a sindrome de Down em si ndo é uma doenca, e sim uma condicdo inerente a
pessoa, nao se deve falar em tratamento ou cura. Apesar das pessoas com sindrome
de Down estarem mais vulneraveis a certas doencas ja citadas aqui, a incidéncia de
outras ocorréncias, tais como caries nos dentes e tumores sélidos (como carcinomas
e melanomas), sédo menos frequentes nesses individuos, de acordo com pesquisas.

E importante ressaltar que a salde de uma crianca com sindrome de Down precisa
ser acompanhada por um pediatra, que deve encaminha-la para especialistas
somente quando necessario. No caso de adultos, esse papel é desempenhado pelo
clinico geral. O ideal € se buscar uma visdo global de saude nos individuos com a
sindrome, de forma que varias questdes possam ser resolvidas com procedimentos
simples e terapias, a partir da atuacdo de uma equipe integrada

de profissionais (fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais,
fonoaudidlogos etc) e médicos especialistas, sempre )
coordenada pelo pediatra. A promocdo de um estilo .
de vida saudavel, que inclua exercicios fisicos e uma
dieta balanceada, também é fundamental e evita
que certas ocorréncias surjam ou se agravem.

.

Com acesso aos tratamentos meédicos e aos
especialistas necessarios para os problemas de
salde que possam ocorrer, quem tem sindrome
de Down pode levar uma vida longa e saudavel. "
A expectativa de vida de pessoas com a trissomia
aumentou consideravelmente nas Uultimas décadas,
estando hoje entre 50 e 60 anos, sendo que ha pessoas
gue vivem bem mais do que isso.
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O QUE E PRECISO SABER SOBRE A SINDROME DE DOWN:

« E uma ocorréncia genética que se da no inicio da gestacao e se caracteriza
pela presenca de trés cromossomos 21.

* Ndo € uma doenca, mas as pessoas com a sindrome estao mais vulneraveis
a uma maior incidéncia de algumas doencas.

* As principais caracteristicas sdo a hipotonia (tdbnus muscular diminuido) e o
déficit cognitivo (dificuldade de aprendizagem).

* Estima-se gue no Brasil nasca uma crianca com sindrome de Down para
cada 600 a 800 nascimentos, independente de etnia, género ou classe social.

e As criancas com sindrome de Down devem estudar em escolar regulares e
tém este direito garantido por lei.
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PRINCIPAIS QUESTOES DE SAUDE NA SINDROME DE DOWN

Nao ha nenhuma condicdo médica que afete exclusivamente as pessoas com sindrome
de Down, mas ha certas doencas gue sdo mais comuns em criancas e adultos com a
trissomia. As questdes de saude mais frequentes e significativas foram selecionadas
pelo Movimento Down e apresentadas em 12 Cartilhas de Saude. Cada uma delas trata
de temas especificos em profundidade. Segue a relacdo dos assuntos selecionados:
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Problemas Cardiacos: Quase metade dos bebés que o STATEEI SN, .,
nascem com sindrome de Down apresentam cardio- ’
patias congénitas, que sdo anormalidades na es-
trutura do coracdo ja presentes no nascimento.

Disfun¢des da Tireoide: Muitas pessoas com
sindrome de Down tém alteracdes da funcao
da tireoide, sendo o hipotireoidismo - caso em
gue a glandula é pouco ativa - o mais frequen-
te. A

Diabetes: Criancas com sindrome de Down tém
4 vezes mais chances de desenvolver diabetes do
que outras criancas. E mais provavel que o diabetes ’ ; .
seja do tipo 1, que é uma condicao em que o sistema ., .
imune ataca e destrdi as células produtoras de insulina

Nno pancreas.

Espasmos Epiléticos: Criancas com sindrome de Down podem ter espasmos epi-
léticos, que sdo atagues epiléticos raros, que requerem atencdo médica. Eles ge-
ralmente ocorrem no primeiro ano de vida e sdo caracterizados por movimentos
anormais no corpo.

Visao: Os problemas de visdo que afetam as criancas com sindrome de Down sdo os
mesmos que ocorrem em qualguer outra crianca, mas tendem a acontecer com mais
frequéncia e de forma mais acentuada. Entre eles, destacam-se catarata congénita,
estrabismo, hipermetropia, miopia e ambliopia (olho preguicoso).

Audicao: Cerca de 75% das pessoas com sindrome de Down sofrem perda auditiva
ao longo da vida. Nas criancas, a causa mais comum € o fluido na orelha média que,
caso nao tratado, pode comprometer a linguagem e a aprendizagem.

Alteragdes no sangue: Existem algumas diferencas nas contagens das células san-
guineas em pessoas com sindrome de Down e também uma chance maior de desen-
volverem leucemias.

Alteracoes ortopédicas: Como consequéncia da frouxiddo ligamentar e da hipoto-
nia muscular, pessoas com sindrome de Down podem apresentar varias tipos de con-
dicdes ortopédicas. Entre elas, esta a instabilidade craniovertebral, que se caracteriza
pelo excesso de movimento entre duas vértebras no alto da coluna vertebral.

Saude Bucal: H3 questdes odontoldgicas que sdo mais comuns em pPessoas com
sindrome de Down, como a erupc¢do dentaria tardia e irregular e o bruxismo, que é o
ranger ou travar dos dentes.
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Alteracoes dermatoldgicas: A maioria das pessoas com
sindrome de Down possuem a pele bem seca e podem
apresentar certas alteracdes dermatoldgicas, como a lin-
gua fissurada, a alopecia areata (que provoca queda de
cabelo), e o vitiligo (perda de pigmentacdo da pele).

Questoes Gastroinstestinais: Criancas com sindrome
de Down apresentam problemas na estrutura e no funcio- V g
namento do trato gastrointestinal com mais frequéncia que e ’

o restante da populacdo. A doenca de Hirschsprung, que € uma

anomalia na parte inferior do intestino grosso, e a doenca celiaca, que é caracterizada
pela intolerancia ao gluten, sdo exemplos disso.

Problemas do Sono: Os disturbios do sono, sejam eles de origem comportamental
ou fisico, podem ter efeitos no aprendizado da crianca e precisam ser tratados. A ap-
neia obstrutiva do sono, que ocorre como consequéncia do blogueio da passagem de
ar na garganta, € uma das questdes mais comuns.

EXAMES DE SAUDE IMPORTANTES

Ecocardiograma: E de extrema importancia que um ecocardiograma, que é um ul-
trassom do coracao, seja realizado logo apds o nascimento do bebé, ja que cerca de
50% das criancas que nascem com sindrome de Down apresentam algum tipo de
cardiopatia.

Hemograma: Esse exame, que avalia as condicdes em que se encontram os com-
ponentes do sangue, deve ser solicitado assim que um bebé nasce com sindrome
de Down para afastar as possibilidades de alteracdes hematoldgicas e leucemias. O
hemograma deve ser repetido semestralmente nos primeiros dois anos de vida e anu-
almente ao longo da vida da pessoa com sindrome de Down.

Tireoide: Todos os recém-nascidos tém as suas funcdes tireoidianas checadas no
“Teste do Pezinho”, que é obrigatdrio no Brasil. A partir dai, elas devem ser checadas
a0s 6 e aos 12 meses e, depois disso, anualmente.

Exames de Visao: A catarata e outras alteracdes que obstruem a visdo podem ser
detectadas no que é conhecido como “Teste do Olhinho”, que deve ser realizado pelo
pediatra assim que o bebé nasce. Avaliacdes de acuidade visual sdo necessarias aos
6 e 12 meses e depois. precisam ser feitas anualmente dos 2 aos 10 anos de idade, a
cada dois anos dos 10 aos 19 anos, e a cada trés anos a partir dai.

Exames de Audicao: Todos os recém-nascidos devem ser examinados para desco-
brir se tém um problema de audicdo. As criancas com sindrome de Down, que sdo
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mais propensas a desenvolverem fluido, precisam de um
exame auditivo completo (otoscopia, audiometria e tim-
panometria) aos seis meses e depois anualmente, para o

resto da vida.

wols
see LN
PN ol

Radiografia da Coluna Cervical: De acordo com as
Diretrizes de Atencdo a Pessoa com Sindrome de Down,
todas as criancas com a trissomia devem fazer uma ra-
diografia da coluna cervical aos trés e aos dez anos para
checar a existéncia de instabilidade atlanto-axial.

.
. .
. .
M

Acompanhamento Odontolégico: E muito importante que ele seja iniciado no pri-
meiro ano de vida e tenha periodicidade anual. Devem ser acompanhadas a erupcao

dentdria, a prevencdo de caries e as patologias da gengiva.

Disturbios do Sono: Uma polissonografia, exame do sono que mede, entre outros
fatores, batimento cardiaco, movimento dos olhos e niveis de oxigénio no sangue,
deve ser feita por todas as criancas que tém sindrome de Down aos 4 anos de idade.

Os principais exames de salde que precisam ser feitos por individuos com sindrome
de Down sdo oferecidos pelo SUS (Sistema Unico de Saude).

EXAMES IMPORTANTES NA SINDROME DE DOWN

= ecocardio-
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MEDICOS COLABORADORES

Dr. Ana Claudia Brandao, pediatra, com area de atuacdo em alergia e imunologia
pediatrica. Responsavel pelo ambulatdrio de sindrome de Down do Centro de Es-
pecialidades Pediatricas do Hospital Israelita Albert Einstein e do Programa Einstein
na Comunidade de Paraisopolis. Consultora médica de todas as cartilhas de saude.

Dr. Ricardo Katsuya Toma, pediatra e gastroenterologista pediatrico. Trabalha no
Hospital Israelita Albert Einstein, no Instituto da Crianca do Hospital das Clinicas da
Faculdade de Medicina da Universidade de Sdo Paulo, e também atende pacientes
em sua clinica particular. Colaborador da cartilha de questdes gastrointestinais.

Dra. Juliana Folloni Fernandes, oncohematologista pedidtrica. Faz parte da equi-
pe de Hematologia e Transplante de Medula Ossea do Hospital Israelita Albert Eins-
tein desde 2008. Também é médica do Servico de Transplante do Instituto de Trata-
mento do Cancer Infantil, ligado ao Instituto da Crianca do Hospital das Clinicas da
Faculdade de Medicina da Universidade de Sao Paulo. Colaboradora da cartilha de
alteracdes no sangue.

Dra. Selma Héléne, dermatologista pedidtrica. Faz parte da equipe do Hospital
Israelita Albert Einstein, e atua na area ha 28 anos. Fez mestrado na Faculdade
de Medicina da Santa Casa de Sao Paulo. Colaboradora da cartilha de alteracdes
dermatoldgicas.

Dr. Djalma Pereira Mota, ortopedista pediatrico. Trabalha hd mais de 20 anos
na clinica especializada em coluna do Hospital Israelita Albert Einstein. Também ja
atuou por cerca de duas décadas na AACD (Associacdo de Assisténcia a Crianca
Deficiente). Colaborador da cartilha de alteracdes ortopédicas.

Dra. Luci Black Tabacow Hidal, otorrinolaringologista. Especialista com mais de
25 anos de pratica, atende no setor de pediatria do Hospital Israelita Albert Einstein.
E mestre em otorrinolaringologia e cabeca e pescoco pela Universidade Federal de
S&o Paulo. Colaboradora da cartilha de probemas de audicao.
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Dra. Rosana Pires Cunha, oftalmologista pedidtrica. Fez especializacdo em oftal-
mologia pedidtrica no Wills Eye Hospital, na Filadélfia (EUA). E diretora da Fundacao
Oftalmoldgica Dr. Rubem Cunha, em Sao Paulo, que presta atendimento a cerca de 3
mil pacientes por més da APAE de Sao Paulo. Defendeu tese de doutorado na Escola
Paulista de Medicina, UNIFESP. Colaboradora da cartilha de problemas de visao.

Dra. Teresa Cristina Alfinito Vieira, endocrinologista pediatrica. Atua na Clinica
de Especialidades Pediatricas do Hospital Israelita Albert Einstein. Fez residéncia
em pediatria na Thomas Jefferson University na Filadélfia (EUA) e é doutora em
Endocrinologia pela Escola Paulista de Medicina (Unifesp). Colaboradora da cartilha
de disfuncdes da tireoide e da cartilha de diabetes.

Dr. Erasmo Barbante Casella, neuropediatra. Trabalha no Hospital Israelita Albert
Einstein, além de ser chefe da unidade de Neuropediatria do Instituto da Crianca do
Hospital das Clinicas da Universidade de Sao Paulo. E também professor livre do-
cente do departamento de Neurologia da Universidade de Sdo Paulo. Colaborador
da cartilha de espasmos epiléticos.

Dra. Rosane Lowenthal, dentista ortodontista. Coordenadora da Unidade de Re-
feréncia em Transtornos do Espectro Autista da Santa Casa da Misericérdia de Sao
Paulo. Também é doutora pela Universidade Presbiteriana Mackenzie de Sdo Paulo
e mae de um rapaz com sindrome de Down. Colaboradora da cartilha de cuidados
com a saude bucal.

Dr. Gustavo Antonio Moreira, pneumologista pediatrico e especialista em sono.
Atua hda mais de 15 anos no Hospital Israelita Albert Einstein, além de atender em
sua clinica particular. Aprimorou seus conhecimentos em terapia intensiva e pneu-
mologia pediatrica nos 4 anos de experiéncia na Universidade de Maryland e John
Hopkins, ambas nos EUA. Colaborador da cartilha de problemas do sono.

Dr. Gustavo Foronda, cardiologista pediatrico. E coordenador da Cardiologia Pe-
diatrica do Hosptial Israelita Albert Einstein e coordenador do UTI Neonatal e Pedia-
trica do Instituto do Coracdo do Hospital das Clinicas da Universidade de S&o Paulo.
Colaborador da cartilha de problemas cardiacos.
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O Movimento Down € uma iniciativa do Observatdrio de Favelas do Rio de Janeiro e é filiado
a Federacédo Brasileira das Associacdes de Sindrome de Down (FBASD), a Down Syndrome
International (DSI) e a Rede Nacional da Primeira Infancia (RNPI).

"‘ Reutilize este material compartilhando estas informagcdes com outras pessoas para contribuir para a
'.’ construcao de uma sociedade mais justa e inclusiva.



