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1 METODOLOGIA DE BUSCA E
AVALIAGAO DE LITERATURA




A elaboracdo das Diretrizes de Atencdo a Saude da Pessoa com Sin-

drome de Down baseou-se em buscas no sistema PubMed, SciELO e
no Cochrane Database of Systematic Reviews utilizando como palavras
chaves: “Down Syndrome” Sindrome de Down”; “Trisomy 21", “Triso-
mia del Cromosoma 21” e “Trissomia do Cromossomo 21” e “Growth”,
“Desarollo” e “Crescimento, Os artigos revistos foram publicados no
periodo de 1975 a 2011 além dos relatos histéricos de Langdon Down
e Jerome Lejeune. A busca foi limitada as linguas inglesa, espanhola e
portuguesa. Os dados foram analisados por um grupo de especialistas
gue discutiu os resultados e elaborou estas diretrizes.



2 OBJETIVO

O objetivo desta diretriz é oferecer orientagGes as equipes multipro-
fissionais para o cuidado a saude da pessoa com sindrome de Down,

nos diferentes pontos de atencdo da rede de servico ao longo do seu

ciclo vital.




3 INTRODUCGAD

A Sindrome de Down (SD) ou trissomia do 21 é uma condicdo hu-
mana geneticamente determinada, é a alteragdo cromossémica (cro-
mossomopatia) mais comum em humanos e a principal causa de defi-
ciéncia intelectual na populagdo. A SD é um modo de estar no mundo
que demonstra a diversidade humana. A presenca do cromossomo
21 extra na constituicao genética determina caracteristicas fisicas es-
pecificas e atraso no desenvolvimento. Sabe-se que as pessoas com
SD quando atendidas e estimuladas adequadamente, tém potencial
para uma vida sauddvel e plena inclusdo social. No Brasil nasce uma
crianga com SD a cada 600 e 800 nascimentos, independente de et-

nia, género ou classe social.

O termo “sindrome” significa um conjunto de sinais e sintomas e
“Down” designa o sobrenome do médico e pesquisador que primeiro

descreveu a associagdo dos sinais caracteristicos da pessoa com SD.

As diferencas entre as pessoas com SD, tanto do aspecto fisico quan-
to de desenvolvimento, decorrem de aspectos genéticos individuais,
intercorréncias clinicas, nutricdo, estimulagdo, educacdo, contexto fa-
miliar, social e meio ambiente. Apesar dessas diferencas, ha um con-

senso da comunidade cientifica de que ndo se atribuem graus a SD.

A primeira descri¢do clinica foi feita em 1866 pelo medico pediatra
inglés John Langdon Down, que trabalhava no Hospital John Hopkins
em Londres em uma enfermaria para pessoas com deficiéncia inte-

lectual, e publicou um estudo descritivo e classificou estes pacientes



de acordo com o fenétipo. Descreveu como “idiotia mongdlica” aque-
les com fissura palpebral obliqua, nariz plano, baixa estatura e déficit

intelectual.

Tendo sido a primeira descrigdo completa num grupo de pacientes,
este conjunto de sinais e sintomas passou a ser chamado de sindro-
me de Down, em reconhecimento a Langdon Down. Infelizmente
também se assimilou como uso corrente o termo “mongolismo”, que
deve ser evitado devido a conotagdo pejorativa. LEJEUNE e colabora-
dores, em 1959, demonstraram a presenca do cromossomo 21 extra

nas pessoas com SD.

A expectativa de vida das pessoas com SD aumentou consideravel-
mente a partir da segunda metade do século XX, devido aos progres-
sos na area da saude principalmente da cirurgia cardiaca. O aumento
da sobrevida e do entendimento das potencialidades das pessoas
com sindrome de Down levou a elaboracao de diferentes programas
educacionais, com vistas a escolarizacdo, ao futuro profissional, a au-

tonomia e a qualidade de vida.

Cada vez mais a sociedade estd se conscientizando de como é im-
portante valorizar a diversidade humana e de como é fundamental
oferecer equidade de oportunidades para que as pessoas com defici-
éncia exercam seu direito em conviver em comunidade. A sociedade
esta mais preparada para receber pessoas com sindrome de Down

e existem relatos de experiéncias muito bem-sucedidas de inclusdo.

Apesar da experiéncia acumulada nos ultimos anos, ndo é possivel
prever qual o grau de autonomia que uma crianca com SD tera na sua

vida adulta. O potencial a ser desenvolvido é sempre uma fronteira



a ser cruzada diariamente. No entanto, é consenso para as equipes
gue atuam no cuidado da pessoa com SD que todo investimento em

saude, educacgdo e inclusdo social resulta em uma melhor qualidade

de vida e autonomia.




4 CLASSIFICAGAO PARA SINDROME DE
DOWN

Na Classificacdo Internacional de Doengas (CID-10) a SD recebe o c6-
digo Q - 90. Por estar classificada no capitulo Q00 - Q99 das malfor-
magoes, deformidades e anomalias cromossémicas. Dentro deste ca-
pitulo se encontra no grupo Q90 - Q99 das anomalias cromossGmicas

e na categoria Q90 da Sindrome de Down.
Na categoria Q90 existem os seguintes subgrupos:

Q 90.0 - Sindrome de Down, trissomia do 21, por ndo disjungdo mei-
Gtica

Q 90.1 - Sindrome de Down, trissomia do 21, mosaicismo por ndo
disjuncdo mitdtica

Q 90. 2 - Sindrome de Down, trissomia 21, translocac¢do

Q 90. 9 - Sindrome de Down, ndo especifica.

A Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Sau-
de (CIF) faz parte do conjunto de classificagdes da Organizagdo Mun-
dial de Saude e foi publicada em 1980 e revisada em 2001, sendo no

mesmo ano traduzida e validada para a lingua portuguesa.



A CIF é complementar a Classificagdo Internacional de Doencas (CID).
Enguanto a CID representa exclusivamente a patologia principal e as-
sociacoes, que compdem o diagndstico clinico de uma pessoa, a CIF
descreve a saude e os estados relacionados com a saude. Desta forma
evoluiu-se de uma classificacao centrada na doenca para outra que
tem foco nos componentes de salde e nas consequéncias do adoe-

cimento.

A CIF utiliza como critério de avaliagdo dois grandes dominios: 1. Fun-
cdo e Estrutura do Corpo e 2. Atividade e Participacdo. Baseada no
conjunto de dados assim obtidos a CIF trabalha com o conceito de
funcionalidade e incapacidades. Entendendo funcionalidade como as
fungdes do corpo, suas atividades e participa¢do e incapacidade suas
deficiéncia, limitacOes e restricdo em atividades e na participagao.
Além disto, a CIF relaciona estes aspectos da pessoa com os fatores
ambientais e contextuais com os quais interage, com por exemplo:
suporte familiar, recursos proprios e da comunidade, acesso a aten-
¢do a saude, entre outros. Da mesma forma que a CID a CIF utiliza um

padrdo de letras e nimeros na sua linguagem padronizada.

A CIF pode ser utilizada como ferramenta de gestdao do caso no que
tange seu diagndstico, proposicdo terapéutica e acompanhamento.
No entanto se presta também para planejamento de politicas publi-

cas de saude e de programas educacionais.

Quando se tem por objetivo uma avaliagdo continua de acompanha-
mento clinico, como na SD, recomenda-se que além da CID se utilize

a (CIF), que faz um deslocamento paradigmatico do eixo da doenga



para o eixo da saude e permite entender a condigao ou estado de

salde de uma pessoa dentro de contexto mais amplo e diverso.

Tendo em vista o auxilio que a CIF pode oferecer a definigdo do plano

terapéutico e acompanhamento na SD, esta diretriz sugere fortemen-

te seu uso.




5 DIAGNOSTICO

O diagndstico clinico de SD baseia-se no reconhecimento de carac-
teristicas fisicas. Quanto mais caracteristicas especificas da SD forem

identificadas aumenta-se a seguranca do diagndstico clinico.

A SD tem sua apresentacao clinica explicada por um desequilibrio da
constituicdo cromossémica, a trissomia do cromossomo 21, que pode
ocorrer por trissomia simples, translocacdo ou mosaicismo. Apesar
de existirem trés possibilidades do ponto de vista citogenético, a SD
apresenta um fendtipo com expressividade variada. Entendendo-se
gendtipo como a constituicdo cromossdmica do individuo e por fené-
tipo caracteristicas observaveis no organismo que resultam da intera-

cdo da expressao génica e de fatores ambientais.

O fenétipo da SD se caracteriza principalmente por: pregas
palpebrais obliquas para cima, epicanto (prega cutanea no canto in-
terno do olho), sindfris (unido das sobrancelhas), base nasal plana,
face aplanada, protusao lingual, palato ogival (alto), orelhas de im-
plantacdo baixa, pavilhdo auricular pequeno, cabelo fino, clinodacti-
lia do 52 dedo da mao (52 dedo curvo), braquidactilia (dedos curtos),
afastamento entre o 12 e 0 22 dedos do pé, pé plano, prega simiesca
(prega palmar Unica transversa), hipotonia, frouxiddo ligamentar, ex-

cesso de tecido adiposo no dorso do pescogo, retrognatia, diastase



(afastamento) dos musculos dos retos abdominais e hérnia umbili-
cal. Nem todas essas caracteristicas precisam estar presentes para se
fazer o diagndstico clinico de SD. Da mesma forma, a presenca isolada
de uma dessas caracteristicas ndo configura o diagndstico, visto que

5% da populagdo podem apresentar algum desses sinais.

Em caso de divida ndo menospreze sua suspeita diag-
nostica, solicite avaliagdo de outros colegas, exames comple-
mentares ou encaminhe ao especialista em genética clinica.
As pessoas com SD apresentam déficit de desenvolvimento psicomo-

tor, intelectual e pondero-estatural.




Quadro 1 — Diagnéstico clinico da SD baseado nas seguin-
tes caracteristicas

Exame segmentar Sinais e sintomas

Epicanto

Fenda palpebral obliqua
Olhos Sinofris

Ponte nasal plana Nariz
pequeno

Palato alto

Cabeca Boca Hipodontia

Protusao lingual

Forma Braquicefalia

Fino, liso e de implantagao
baixa

Pequena com lobo delicado

Nariz

Cabelo

Orelha Implantag¢do baixa
Excesso de tecido adiposo no
Pescogo Tecidos conectivos dorso do pescogo
Excesso de pele no pescoco
Torax Coragdo Cardiopatia

. Didstase do musculo reto
Parede abdominal

Abdome abdominal
Cicatriz umbilical Hérnia Umbilical
Prega palmar unica
Superior Clinodactilia do 52 dedo da
mao
H H A H o o
Sistema Locomotor Inferior (I:j)lstapaa entre 12 e 0 22 dedo
Hci’ rf)%onia
Tonus P

Frouxidao ligamentar
Déficit pondero-estatural

Desenvolvimento Global Déficit Psicomotor
Déficit Intelectual

Fonte: (Committee on genetic of American Academy od Pediatrics,
2011, adaptado).



Existe um conjunto de alteragGes associadas a SD que exigem especial
atencdo e necessitam de exames especificos para sua identificacdo,
sdo elas: cardiopatia congénitas, alteracbes oftalmoldgicas, auditivas,
do sistema digestorio, endocrinolégica, do aparelho locomotor, neu-
roldgicas, hematoldgicas e ortodonticas. Estudos nacionais revelam
também, alta prevaléncia de doenca celiaca (5,6%) em criangas com

SD, que em caso de suspeita devem ser acompanhados por especia-

listas.

Tabela 1 — Patologias associadas a SD e sua prevaléncia.

Sistemas Patologia Prevaléncia
Catarata 15%

Aparelho da Visso rsegdo-estenose do ducto 85%
acrimal
Vicio de refragao 50%

N Perda auditiva 75%

Aparelho Auditivo Otite de repeti¢do 50- 70%
CIA

Sistema Cardiovascular Clv 40-50%
DSAV
Atresia de es6fago 12%
Estenose/ atresia de 12%

. . L. n
Sistema Digestorio CI\I/Tlgg%ecécl)on aganglionar/ 1%

Doenca de Hirschsprung
Doenca Celiaca 5%
. Sindrome de West 1-13%
Sistema Nervoso Autismo 1%
Sistema Enddcrino Hipotireoidismo 4-18%
Subluxagdo cervical sem 14%
lesdo

Sistema Locomotor Subluxagao cervical com 1-2%
lesdo medular
Luxagdo de quadril 6%
Instabilidade das articulagdes | 100%
em algum grau

Sistema Hematoldgico Leucemia 1%
Anemia 3%




Figura 1 —Sindrome de Down do sexo masculino
com Trissomia por Transloca¢do Robertsoniana.
46,XY t(14,21) (14q,21q)
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Figura 2 — Sindrome de Down do sexo feminino

com Trissomia Simples(Livre)
47, XX + 21

&'l-
1 2
B ,# & »
-i-'. '}1...5' .“-i.
!& A N
6 7 8
= 11 .‘!.:‘.
O S
13 14 15

3 Ll
= & 2
ne 4f 3R
LR o
kS L
3 7 4 ® 0
9 1o 11
LK i ™
- -‘4: - ‘lrﬂ
- " *‘ n
16 17
8
= PN -F -
-3y = §
&2 X

Fonte: autoria prépria.




O diagnéstico laboratorial da Sindrome de Down se faz através da
analise genética denominada cariétipo. O Cariograma ou caridtipo é
a representagdo do conjunto de cromossomos presentes no nucleo
celular de um individuo. No ser humano o conjunto de cromossomos
corresponde a 23 pares, ou seja, 46 cromossomos, sendo 22 pares de
cromossomos denominados autossomos e um par de cromossomos
sexuais, representados por XX nas mulheres e XY nos homens. No
cariétipo os cromossomos sao ordenados por ordem decrescente de

tamanho.

A SD é caracterizada pela presenga de um cromossomo 21 extra, que

citogeneticamente pode se apresentar de trés formas:

e Trissomia simples — causada por ndo disjun¢dao cromos-
sOmica geralmente de origem meidtica, ocorre em 95%
dos casos de SD, é de ocorréncia casual e caracteriza-se
pela pela presenca de um cromossomo 21 extra livre,
descrito da seguinte forma no exame de caridtipo: 47,
XX + 21 para o sexo feminino e 47, XY + 21 para o sexo

masculino;

® Translocacdo — também chamadas de translocacoes
Robertsonianas (rearranjos cromossémicos com ganho
de material genético), ocorre entre 3 a 4% dos casos de

SD, pode ser de ocorréncia casual ou herdada de um dos



pais. A trissomia do cromossomo 21 neste caso é iden-
tificada no cariétipo ndo como um cromossomo livre e
sim translocado (montado/ligado) a outro cromossomo,
mais frequentemente a translocagao envolve o cromos-
somo 21 e o cromossomo 14. No exame do cariétipo é
descrito como: 46, XX, t(14;21)(14921q) para sexo femi-
nino e 46,XY, t(14;21)(14q21q) para sexo masculino;

e Mosaico — detecta-se entre 1 a 2% dos casos de SD, é
também de ocorréncia casual e caracteriza-se pela pre-
senca de um duas linhagens celulares, uma normal com
46 cromossomos e outra trissémica com 47 cromosso-
mos sendo o cromossomo 21 extra livre. A Classificacdo
Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude
(CIF) faz parte do conjunto de classificagdes da Organiza-
¢do Mundial de Saude e foi publicada em 1980 e revisa-
da em 2001, sendo no mesmo ano traduzida e validada

para a lingua portuguesa.

O caridtipo nao é obrigatério para o diagndstico da SD, mas é funda-
mental para orientar o aconselhamento genético da familia. Tendo
em vista que somente o exame do cariétipo determina a forma casual
ou herdada, ou seja, uma trissomia simples, mosaico ou uma trisso-

mia por translocacao.

O resultado do cariétipo (gendtipo) ndo determina as caracteristicas

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



6 MOMENTO DA NOTICIA

Ao nascimento de uma crianca com SD, as duvidas, incertezas e in-
segurangas sao muitas, tanto no que tange a salde da crianga como
sobre o seu potencial de desenvolvimento imediato quanto as possi-
bilidades de autonomia futura e qualidade de vida. Tais sentimentos
convivem ainda com a dificuldade de aceitacdo do filho que nasceu

diferente dos seus anseios.

O apoio de profissionais capacitados neste caso é fundamental para
o ajuste familiar a nova situagdo, favorecendo as possibilidades de

tratamento com vistas a saude fisica, mental e afetiva da crianga.

Neste sentido, o momento da noticia do nascimento de uma crianga
com SD, tem impacto na aceitacdo da familia e na sua disposicdo e
adesdo ao tratamento. Espera-se do profissional que transmite a no-
ticia, uma postura humana e ética, que garanta acolhida e informacgao

adequada a familia.

E recomendavel que algumas diretrizes sejam levadas em conta para

a comunicacdo da suspeita ou do diagndstico da SD a familia:

1. A comunicac¢do quanto a suspeita diagndstica ou quanto
o diagnostico de SD deve ser feita quando sinais e sinto-
ma caracteristicos sejam identificados por mais de um

membro da equipe;

2. A comunica¢do a mae deve ser feita preferencialmente
na presenga do pai, ou na sua auséncia, de outro mem-

bro da familia que represente um relacionamento signi-



ficativo;

Antes da noticia é importante que a mde e o pai tenham
tido a oportunidade de ver, acariciar e amamentar o re-
cém-nascido criando o vinculo com o bebe e evitando

idéias fantasiosas apds o diagndstico;.
O local deve ser reservado e protegido de interrupgdes;

O pediatra deve ter tempo disponivel para comunicar o
diagndstico ou a suspeita de SD, informar o que isso sig-
nifica e orientar quanto aos exames e encaminhamentos

necessarios;

Durante o exame fisico, mostrar para os pais quais as ca-
racteristicas fenotipicas da SD que levaram ao diagnéds-

tico clinico;

Recomenda-se que desde o primeiro contato, parabeni-
zar os pais, chamar o bebé e os pais pelos respectivos

nomes; e

As informacdes, ainda na maternidade, devem ser ape-
nas as essenciais para que a familia crie o vinculo com o
bebe e compreenda a necessidade dos exames e proce-
dimentos solicitados. O encaminhamento para os profis-
sionais que darao continuidade ao acompanhamento do
bebe deve ser reforcado e esclarecer a familia que este
profissional ira complementar as informacgdes gradual-

mente



Durante o atendimento e o acompanhamento de uma crianga com
SD é importante ressaltar que a palavra “sindrome” significa um con-
junto de sintomas e “Down” é o nome do medico que pela primeira
vez o descreveu. Recomendamos ainda evitar a palavra “portador”,
pois SD ndo é algo que se leva junto a si, como uma mochila, mas sim
é um jeito diferente de estar na vida, ou seja, é uma condi¢do de vida,

nos referimos a pessoa com SD.

A etiologia deve ser abordada de forma simples, buscando o enten-
dimento da familia e pode ser necessario mostrar um cariétipo e ex-
plicar o que ele significa. Explicar que aquele conjunto de cromos-
somos traz as informacGes genéticas de cada individuo, e quando
esta alterado para mais ou para menos, caracteriza uma sindrome
genética cromossémica e que este material genético esta presente
em todas as células do organismo. No caso da SD existe um cromos-
somo 21 a mais que é o responsavel pelas caracteristicas clinicas da
SD. N&o existe cura para a SD, mas é importante salientar que existe
tratamento e que ele é fundamental para que a pessoa com SD possa
conquistar maior autonomia e qualidade de vida no futuro. Discutir
com os pais a etiologia é importante no sentido de diminuir duvidas

e sentimentos de culpa.

Enfatizar que o cuidado com o bebé e com a crianga serd comparti-
Ihado entre a familia e a equipe multiprofissional, e que a familia ndo
estard sozinha e sem apoio neste processo. Por se tratar de uma alte-
racao de origem genética, pode ser necessario o encaminhamento a

uma consulta de Aconselhamento Genético com medico geneticista



7 ACONSELHAMENTO GENETICO

O aconselhamento genético é um procedimento relacionado a espe-
cialidade de genética medica/clinica e se refere a todo o processo
gue envolve o atendimento de uma pessoa ou familia sob suspeita
de uma desordem geneticamente determinada, desde o diagnostico
a informacdo sobre a etiologia daquela alteragdo, curso clinico, prog-
nostico e medidas terapéuticas e o entendimento sobre os riscos de

ocorréncia e recorréncia da alteracdo especifica na familia.

Uma das defini¢des correntemente aceitas de Aconselhamento Ge-
nético (AG) é a adotada pela American Society of Human Genetics
(EPSTEIN, 1975). Segundo esta definicdo, trata-se do processo de co-
municac¢do que lida com problemas humanos associados com a ocor-
réncia, ou risco de ocorréncia, de uma doenca genética em uma fami-
lia, envolvendo a participa¢do de uma ou mais pessoas treinadas para
ajudar o individuo ou sua familia a: 1) compreender os fatos médicos,
incluindo o diagndstico, provavel curso da doenca e as condutas dis-
poniveis; 2) apreciar o modo como a hereditariedade contribui para
a doenca e o risco de recorréncia para parentes especificos; 3) enten-
der as alternativas para lidar com o risco de recorréncia; 4) escolher
o curso de agao que pareca apropriado em virtude do seu risco, obje-
tivos familiares, padrées éticos e religiosos, atuando de acordo com
essa decisdo; 5) ajustar-se, da melhor maneira possivel, a situacdo
imposta pela ocorréncia do disturbio na familia, bem como a pers-

pectiva de recorréncia do mesmo.

No caso do AG as familias com uma pessoa com SD, este processo

é muitas vezes realizado pelo pediatra, medico assistente ou equipe



multi e interdisciplinar, que devera estar apto para realizar o aconse-
lhamento dentro das normas estabelecidas pela comunidade medica,

seguindo padrdes éticos e técnicos adequados.

O profissional devera ter um completo conhecimento sobre todos os
aspectos genéticos e clinicos que envolvem a SD e as diretrizes do

aconselhamento genético. O encaminhamento para o especialista

deve ser realizado quando se fizer necessario.




8 ATENGAO A SAUDE DA PESSOA COM
SINDROME DE DOWN

Recomenda-se que o cuidado com a saude da pessoa com SD seja
norteado pelas politicas publicas do Ministério da Saide como a Po-
litica Nacional de Humanizagao, Politica Nacional da Ateng¢do Basica,
Programas de Saude da Crianca e do Adolescente, Saude da Mulher,
do Homem, do Idoso, Saude Mental e no Relatério Mundial sobre a
Deficiéncia. E ainda, que utilize os pressupostos tedricos da clinica
ampliada, da integralidade e do cuidado compartilhado, com vistas
a humanizagao, autonomia e protagonismo dos sujeitos nas praticas
de saude. Neste sentido a clinica ampliada busca articular estes en-
foques, reunindo os diferentes saberes com o objetivo de garantir o
melhor resultado no cuidado, por meio da acolhida, do didlogo e da

participacdo do sujeito no processo terapéutico.

A clinica ampliada articula a rede de servi¢o do Sistema de Salde e os
recursos da comunidade. A pratica da clinica ampliada é transdiscipli-
nar e considera a complexidade da vida do sujeito na qual se desenro-
la o processo de adoecimento, o cuidado, a reabilitacao, a prevencao
e a promogdo da saude. Exige reorganizacdo do servico, revisdo das
praticas e elaboracdo de diretrizes. O trabalho na saude na légica da
clinica ampliada exige dos profissionais: respeito e compartilhamento
dos multiplos saberes, didlogo, flexibilidade e responsabilizacao pelo

paciente

A proposta de cuidado para a pessoa com SD segue as seguintes di-

retrizes:



1 - compreensdo ampliada do processo saude e doenga;

2 - construgao compartilhada pela equipe multiprofissional do diag-

nastico situacional; e do Plano de Cuidado Individual;

3 - definicdo compartilhada das metas terapéuticas; e

4 - comprometimento dos profissionais, da familia e do individuo com

as metas terapéuticas.

A integralidade como pressuposto tedrico da clinica ampliada e do
cuidado com a pessoa com SD pode ser entendida como qualidade
do cuidado, como um modo de organizar a pratica e como resposta
governamental aos problemas de saude da comunidade. Admitin-
do-se a integralidade como um aspecto da boa pratica no cuidado
a salde, ela é um valor a ser preservado, uma vez que nao reduz o
individuo a sua biologia, mas amplia o olhar daquele que atende para
as dimensdes psico-socio-afetivas daquele que é atendido. Incluindo

também aspectos de prevengdo, promocgao e educa¢do em saude.

Por fim, o cuidado compartilhado diz respeito ao trabalho em equipe
multiprofissional que constrdi o diagndstico, o projeto terapéutico,
define metas terapéuticas, reavalia e acompanha o processo terapéu-
tico em conjunto. Porém o cuidado compartilhado também pode aqui
ser entendido como a integracao das diferentes densidades de tecno-
logias e de complexidade da atengdo a saude no Sistema de Saude,
bem como a integracdo destes com os recursos da comunidade. Com-
partilhar cuidados é também a co-responsabilizacdao do processo do

cuidado entre profissionais, o sujeito sob cuidado e sua familia.



Os melhores resultados terapéuticos sdo obtidos quando a equipe
trabalha em conjunto, discutindo os avangos e novas propostas de
tratamento em vale ressaltar que, quando possivel, a articulagdo com
universidades e/ou servicos das diferentes especialidades é impor-
tante para o acompanhamento do caso. Desta forma evita-se que em
situacGes de multiplos atendimentos, realizados em lugares diferen-
tes, com especialistas ndo mantenham didlogo sobre a pessoa em
atendimento e suas necessidades. A atengdo integral a saude depen-
de primeiramente da integracdo da equipe, neste sentido é impor-
tante a figura do gestor do caso ou coordenador do programa, que

em geral é o profissional com maior vinculo com o paciente.

O cuidado com a saude na SD deve ser singularizado em modelos
por ciclo vital. Em cada ciclo o atendimento visa a manutengao da
saude com vistas ao melhor desenvolvimento das potencialidades
da pessoa com SD, visando sua qualidade de vida e insergao social e

econdmica.

A saude da pessoa com SD esta diretamente relacionada aos seus ha-
bitos de vida, portanto, o trabalho dos profissionais da saude deve se
direcionar a promocdao de estilos de vida saudaveis no nucleo familiar.
Para isto utilizando a estratégia de educagdo em saude junto a fami-
lia, apostando no seu protagonismo e autonomia para compartilhar o
cuidado com a pessoa com SD, desta forma estaremos indiretamente

promovendo também a saude da familia.






O cuidado com a saude da crianga com SD inicialmente deve estar
focado no apoio e informacdo a familia, no diagndstico das patologias
associadas Apods esta fase inicial a terapéutica inclui a estimulacado
global, imunizacao, estimulo ao aleitamento materno e manutencao

da saude com acompanhamento periddico.

Apds comunicar o diagndstico do nascimento de uma crianga com
SD o pediatra ou clinico geral deve orientar a familia e solicitar os
exames complementares necessdrios: caridtipo, ecocardiograma,
hemograma, TSH (Hormonio Estimulante da Tiredide) e hormonios
tireoidianos (T3 e T4).

O caridtipo é o exame solicitado para diagnéstico laboratorial da SD,
ele deve ser solicitado no primeiro ano de vida, ou caso ndo tenha

sido realizado em qualquer tempo.

O ecocardiograma é solicitado tendo em vista que 50% das criancgas
apresentam cardiopatias, mesmo sem ausculta de sopros cardiacos,
sendo as mais comuns: comunicac¢ao inter-atrial, comunicacao inter-
ventricular e defeito do septo atrioventricular total. Caso o primeiro
exame esteja normal ndo é necessario repeti-lo. As criangas com car-
diopatia devem ser acompanhadas por um cardiologista. Aos cardio-
patas congénitos com peso de nascimento menor ou igual a 2,500g
recomenda-se o uso de anticorpo monoclonal contra Virus Sincicial
Respiratério (VSR).

O hemograma é solicitado para afastar alteragdes hematolégicas
como reagdes leucemaoides, policitemia e leucemia e Desordem Mie-
loproliferativa Transitdria, que acomete 10% dos recém-nascidos. O

hemograma deve ser repetido semestralmente nos primeiros dois



anos de vida e anualmente ao longo da vida da pessoa com SD.

A funcdo tireoideana (TSH e T4 livre) deve ser avaliada ao nascimen-
to, aos seis meses, aos 12 meses e apds, anualmente. Existe um risco
de 1% de hipotireoidismo congénito e 14% ou mais de hipotireoidis-

mo ao longo da vida.

Nesta fase inicial de acompanhamento devem ser afastadas patolo-
gias associadas do sistema digestdrio, por exemplo: atresia de esofa-

go, membrana de duodeno e doencga de Hirschsprung.

S3o necessdrias avaliacOes de acuidade auditiva e visual aos seis e aos
12 meses, e posteriormente anualmente. Afastando erros de refra-
¢do, catarata congénita, glaucoma, nistagmo e pseudo-estenose do

ducto lacrimal nos exames oftalmoldgicos.

Quanto a alteragdo na acuidade auditiva, especial atencdo deve ser
dada aos episddios de Otite Média Serosa que acometem 50 a 70%
das criangas e potencialmente podem levar a reducdao da acuidade

auditiva.

Nesta fase de zero a dois anos é importante o cuidado com doengas

respiratdrias de repeticdo, constipacao e refluxo gastroesofagico.

A hipotonia muscular esta presente em 100% dos recém-natos com
SD, tendendo a diminuir com a idade. No entanto o ténus é uma
caracteristica individual e apresenta variagcGes de uma criancga para
outra. A presenca de hipotonia altera o desenvolvimento da crianga
atrasando a aquisicdao das competéncias motoras: sustentar a cabecga,

rolar, sentar, arrastar, engatinhar, andar e correr. Em casos com pre-



senca de instabilidade do quadril sugere-se ultra-sumo aos seis meses

ou radiografia apds um ano de idade.

Na primeira infancia e em outras fases da vida deve-se orientar a fa-
milia e o paciente para o correto posicionamento do pescogo, evitando
lesdo medular devido a instabilidade da articulagdo atlanto-axial. De-
vem ser rigorosamente evitados movimentos de flexdo e extensao total
da coluna cervical, realizados em cambalhotas, mergulhos, cavalgada,
futebol, ginastica e durante o preparo anestésico para uma cirurgia.
Neste sentido a literatura recomenda radiografia da coluna cervical a
partir dos 3 anos de idade. Este exame deve primeiramente ser reco-
mendado por um médico e realizado em posicdo neutra. Valores da
distancia do atlas-axis = 4,5 mm devem ser considerados anormais e
indicativos de subluxagdo atlanto-axial. Esta situagdo contra indica a
realizacdo da radiografia dindmica da coluna cervical, sendo indicada
ressonancia magnética nestes casos. Em casos com valores < 4,5 mm
em posicdo neutra pode se efetuar a radiografia dindmica da coluna.
A realizagdo deste exame tem sido discutida, tendo em vista o nimero
de falsos negativos e o risco de lesdo cervical durante o exame. Alguns
especialistas deixaram de indicar o exame, mantendo a indicacdo do
exame radiografico somente para pacientes que pratiquem esportes.
Portanto a indica¢do atual é orientar a postura cervical sempre e radio-

grafar quando necessario.

A estimulagdo global deve ter inicio tao logo a situacdo de saude da
crianga permita. A estimulagdo nesta fase tem como objetivo auxiliar
a aquisicao dos marcos motores, psicolédgicos e sécio-afetivos. Existem
varios modelos de estimulagdo compostos por programas individuais

ou grupais, com diferentes composicGes de profissionais da saude.



Na primeira fase da vida devem ser iniciados os cuidados para uma
alimentagao saudavel, mantendo aleitamento materno exclusivo até
os seis meses de idade e em alimentacdo complementar até pelo me-
nos um ano. Habitos alimentares saudaveis devem ser encorajados
desde a infancia e se possivel introduzidos a rotina familiar. O acom-
panhamento do desenvolvimento segue as curvas especificas de de-

senvolvimento de zero a 2 anos de Mustacchi, Z. (2002 — anexo 1)

O acompanhamento odontolégico deve ter inicio no primeiro ano de
vida e ter periodicidade anual. Este seguimento deve se preocupar
com o acompanhamento da erupcdo dentaria e com profilaxia de ca-

ries e patologias de gengiva.

O calenddrio de vacinagao para criangas com SD segue do Programa
Nacional de Imunizagao, incluindo as seguintes vacinas de anti-Vari-
cela aos 12 meses de idade com dose de reforco aos 4 anos e Hepati-

te A também aos 12 meses com refor¢co aos 18 meses.



—L O DO SAP -



O cuidado com a saude da crianga com SD de dois a dez anos deve
estar focado na manuteng¢do de um estilo de vida saudavel (alimen-
tacdo, higiene do sono e pratica de exercicios), no desenvolvimento
de autonomia para as atividades de vida diarias, auto-cuidado, socia-
lizacdo, aquisicao de habilidades sociais, escolaridade e acompanha-
mento pondero estaural (tabela de Cronk 1978 — anexo Il). Deve ser
dada uma atengdo aos disturbios emocionais/psiquiatricos como o

espectro autistico.

Nesta fase o médico deve orientar a familia quanto as questées de
saude geral, sdo necessarios: hemograma, TSH (Hormonio Estimulan-
te da Tiredide) e hormonios tireoidianos (T3 e T4), além das avalia-

¢Oes de acuidade visual e auditiva, anualmente.

Tendo em vista a maior mobilidade da crianga, nesta fase deve ser
muito bem orientada quanto as questdes de profilaxia de lesdo cer-
vical devido a subluxacao atlatoaxial, mesmo para criancas assinto-
maticas e com radiografia cervical normal. Pais e professores devem
ser advertidos quanto ao risco de lesdo cervical durante a pratica es-
portiva da natagdo, gindstica, futebol e especificamente cambalho-
tas. Estes esportes devem ser contra indicados na vigéncia de sinto-
mas como dor cervical, fraqueza, hipereflexia, mudancgas de funcao
intestinal e vesical. Nestes casos deve ser realizada primeiramente
radiografia cervical em posicdo neutra de perfil. Se estiver sem altera-
¢Oes é possivel realizar o estudo radiografico em flexdo e extensdo do
pescogo. Nos casos com alteragdes em posi¢do neutra ndo deve ser
realizado o estudo dindmico e a crianca deve ser encaminhada para o

especialista de coluna.



O acompanhamento odontolégico deve ser mantido com periodici-
dade anual, focando-se na possibilidade de alteragdes da erupgao
dentaria, sendo comum a hipodontia. O atendimento odontolégico
tem também como foco o desenvolvimento de auto-cuidado em re-

lacdo a higiene bucal.

Nesta faixa etdria pais e cuidadores devem estar atentos aos sintomas
de apneia do sono, que incluem posi¢cdao anormal no leito, despertar
noturno, obstrucdo nasal, ronco e sonoléncia diurna. As principais
causas de apneia do sono nas criancas com SD sdo obesidade e hiper-
trofia de adendide e amigdala palatina. Estdo indicados nestes casos
estudo de permeabilidade de vias aéreas e polissonografia. A questao
da qualidade e quantidade do sono é importante na SD tendo em
vista que a presenca de sonoléncia diurna pode gerar mudanga de

humor, alteracdo da concentracao e diminuicdo da aprendizagem.

Outro foco do atendimento para este grupo é a prevencao de abusos
fisicos e sexuais, por meio da orientacdo, desenvolvimento da auto-

nomia e auto-cuidado.

O calendario de imunizagao nesta faixa etaria inclui o segundo refor-
¢o da Triplice Bacteriana (Difteria, Tétano e Pertussis), Varicela e a
segunda dose da Triplice viral (Sarampo, Caxumba e Rubéola).






O cuidado com a saude do adolescente com SD deve estar focado na
manutengao de um estilo de vida saudavel (alimentagdo, imunizagao,
higiene do sono e pratica de exercicios), no desenvolvimento da au-
tonomia para as atividades de vida diaria e atividades de vida diaria
instrumental, auto-cuidado, socializacdo, escolaridade e orientacao
vocacional. Deve ser dada uma atengdo aos disturbios emocionais/
psiquidtricos tal qual Transtorno Obsessivo Compulsivo (TOC). Nesta
fase deve ser orientados quanto a sexualidade e prevengao de gravi-

dez e doencas sexualmente transmissiveis.

Nesta fase o médico deve orientar a familia quanto as questdes de
saude geral, sdo necessarios: hemograma, dosagem de Hormonio Es-
timulante da Tiredide (TSH) e de hormonios tireoidianos (T3 e T4).
Nos casos de obesidade devem ser solicitados também glicemia de
jejum, triglicerideos, lipidograma, considerando uma avaliacdo do
IMC (indice de Massa Corporal). Além das avaliacdes de acuidade au-

ditiva anualmente e visual no minimo bianualmente.

Nesta fase da vida assim como nas anteriores é importante manter as
orientagGes de postura cervical e solicitar estudo radiolégico de co-
luna cervical na vigéncia de dor cervical, torcicolo, fragueza de mem-
bros superiores, tontura, ou altera¢des intestinais e vesicais. Nestes
casos deve ser realizada primeiramente radiografia cervical em po-
sicdo neutra de perfil. Se estiver sem alteracGes é possivel realizar
o estudo radiografico em flexdao e extensdo do pesco¢o. Nos casos
com alteragBes em posicdo neutra ndo deve ser realizado o estudo
dinamico e o adolescente deve ser encaminhado para o especialista

de coluna.



Outro foco de cuidado deve ser a hidratacdo e integridade da pele
gue tem tendéncia a permanecer ressecada e sujeita a infecgdes. Su-
gere-se a hidratacdo didria e que se utilize sabdo neutro na lavagem

das roupas.

O acompanhamento odontolégico deve ser mantido com periodici-
dade anual, como foco o desenvolvimento de auto-cuidado em rela-

¢do a higiene bucal.

Também nesta faixa etaria devem ser observados os sintomas de ap-
neia do sono, que incluem posicao anormal no leito, despertar notur-
no, obstrugcao nasal, ronco e sonoléncia diurna. A principal causa de
apneia do sono na adolescéncia na SD é obesidade, estando indicado
nestes a polissonografia. A questdo da qualidade e quantidade do
sono é importante na SD tendo em vista que a presenga de sonolén-
cia diurna pode gerar mudanca de humor, alteracdo da concentracdo

e diminuicdo da aprendizagem.

Outro foco do atendimento para este grupo é a prevencado de abusos
fisicos e sexuais, por meio da orientacdo, desenvolvimento da auto-
nomia e auto-cuidado. Outra questdo importante é a orienta¢do para
o desenvolvimento da sexualidade, bem como prevencdo de gesta-
¢do e doengas sexualmente transmissiveis. Sabe-se que as adolescen-
tes com SD sdo férteis e os do sexo masculino em geral tem redugao
de fertilidade.






O cuidado com a saude do adulto e do idoso com SD deve estar fo-
cado na manutencdo de um estilo de vida saudavel (alimentacgao,
higiene do sono e pratica de exercicios), no desenvolvimento da au-
tonomia para as atividades de vida diaria e atividades de vida diaria
instrumental e do auto-cuidado, socializagdo, inclusdo social e econo-
mica. Nesta fase devem ser discutidas com a familia as questGes de
independéncia e planejamento futuros quanto aos cuidados e manu-
tencdo financeira da pessoa com SD. As questdes de sexualidade, pre-
vencdo de gravidez e doencas sexualmente transmissiveis continuam
a ser trabalhadas nesta faixa etaria, além do planejamento familiar

para pessoas com SD que constituem familia.

Nesta fase o médico deve orientar a familia quanto as questdes de
saude geral, sdo necessarios: hemograma, dosagem de Hormoénio Es-
timulante da Tiredide (TSH) e de hormonios tireoidianos (T3 e T4).
Nos casos de obesidade devem ser solicitados também glicemia de
jejum, triglicerideos e lipidograma. Além das avalia¢Ges de acuidade

auditiva, anualmente e visual no minimo trianual.

Nesta fase da vida assim como nas anteriores é importante manter as
orientacGes de postura cervical e solicitar estudo radioldgico de co-
luna cervical na vigéncia de dor cervical, torcicolo, fraqueza de mem-
bros superiores, tontura, ou altera¢des intestinais e vesicais. Nestes
casos deve ser realizada primeiramente radiografia cervical em po-
sicdo neutra de perfil. Se estiver sem alteragdes é possivel realizar o
estudo radiografico em flexdao e extensdo do pescogo. Nos casos com
alteragbes em posicdo neutra ndo deve ser realizado o estudo dina-
mico e o adolescente deve ser encaminhado para o especialista de

coluna. Em caso de cirurgia sob anestesia geral é necessario comuni-



car o anestesista do risco de hiperextensao da coluna cervical durante

o procedimento anestésico e o ato cirurgico.

0O acompanhamento odontolégico deve ser mantido com periodici-

dade anual.

Nos adultos e idosos os sintomas de apnéia do sono sdo comuns
como em outras faixas etdrias. A principal causa de apnéia do sono
na pessoa com SD é obesidade, estando indicado nestes a polisono-
grafia. A questdo da qualidade e quantidade do sono é importante
na SD tendo em vista que a presenca de sonoléncia diurna pode ge-
rar mudanca de humor, alteracao da concentragao e diminuicdo da

aprendizagem.

AlteragGes de comportamento sdo mais comuns na vida adulta de
uma pessoa com SD e merecem atengao especial, porque podem sig-
nificar depressdao ou deterioracdo mental pelo risco aumentado de

Alzheimer e envelhecimento precoce.

Outro foco de cuidado deve ser a hidratacdo e integridade da pele
gue tem tendéncia a permanecer ressecada e sujeita a infecgdes. Su-
gere-se a hidratac¢do didria e que se utilize sab3o neutro na lavagem

das roupas.

As mulheres com SD devem como outras adultas seguir uma rotina
de acompanhamento ginecoldgico anual, assim como os homens de-

vem seguir rotina de acompanhamento urolégico






Quadro 2 — Acompanhamento por ciclo de vida

Recém-nato Criancas 1 a Adolescentes
0 anos
TSH (aos 6 meses e 1 TSH (anual) TSH (anual)
ano)
Hemograma (aos 6 Hemograma Hemograma (anual)
meses e 1 ano) (anual)
Cariotipo*
Glicemia de jejum, Triglicerideo
Exames e Lipidrograma (na presenca de
obesidade)
Rx de coluna Rx de coluna cervical **  (SN)
cervical** (aos 3
] e 10 anos) ;
Ecocardio*** Ecocardio (SN) Ecocardio (SN)
L Visdo (6 meses) Visdo (anual) Visdo (bianual)
AvaliagGes Audigdo (6 meses) Audigdo (anual) Audigdo (anual)
Avaliacao ginecoldgica (anual)
Anti-Pneumocdcica Anti-Varicela
Imunizagdo | 3 doses 1ano e reforgo
extra com 4 anos

Anti -Hepatite A

Orientagdes

Posicionamento do

Posicionamento

Posicionamento do pescogo

pescogo do pescogo

Estimulagao global Atividade fisica Atividade fisica

Estimulo ao aleitamento | Alimentagdo Alimentagdo saudavel cuidado
materno sauddvel com obesidade

Contato com outros Habitos de vida Habitos de vida saudaveis

pais sauddveis

Apoio da comunidade Socializagao Socializagao

Escolaridade

Escolaridade e adaptacao
curricular

Estimular auto-

Estimular auto-cuidado e autonomia

cuidado para as AVD e AVDI

Risco de Risco de exploragao sexual
exploragdo sexual

Mudancgas de Comportamento social adequado
comportamento

(autismo)

Risco de les3o
cervical no lazer

Risco de lesao cervical pelo uso
de computador e esporte

Cuidado com apnéia do sono

Prevencao de gravidez




Adultos

Idosos

TSH (anual)

TSH (anual)

Hemograma (anual)

Hemograma (anual)

Glicemia de jejum, Triglicerideo
e Lipidrograma (na presenga de
obesidade)

Glicemia de jejum, Triglicerideo e
Lipidrograma (na presenga de obesidade)

Rx de coluna cervical ** (SN)

Rx de coluna cervical ** (SN)

Ecocardio (SN)

Avaliagao cardioldgica

Visdo (trianual)

Visdo (trianual)

Audicdo (anual)

Audigdo (anual)

Avaliagao ginecoldgica (anual)

Avaliagao ginecoldgica (anual)

Influenza sazonalAnti-Pneumocdcica

Posicionamento do pescogo

Posicionamento do pescogo

Atividade fisica

Atividade fisica

Alimentagdo saudavel cuidado
com obesidade

Alimentacgdo saudavel cuidado com
obesidade

Habitos de vida saudaveis

Habitos de vida saudaveis

Socializagao

Socializagao

Escolaridade e preparo para emprego

Inclusdo social e econémica

Estimular auto-cuidado e autonomia
para as AVD e AVDI

Estimular independéncia e inclusdo no
mercado de trabalho autonomia para as
AVD e AVDI

Risco de exploragao sexual

Risco de exploragao sexual

Comportamento social adequado

Cuidado com sinais de Alzeheimer e
depressdo

Risco de lesao cervical pelo uso de
computador e esporte

Risco de lesao cervical pelo uso de
computador e esporte

Observar presenca de Transtorno
obsessivo compulsivo

Observar presenca de Transtorno
obsessivo compulsivo

Cuidado com apnéia do sono

Cuidado com apnéia do sono

Prevencdo de gravidez

Prevencao de gravidez

Planejamento financeiro e de cuidados
futuros




* O caridtipo deve ser solicitado durante o primeiro ano de vida ou em qual-

quer momento se ndo tiver sido realizado ainda

** A avaliagdo radioldgica deve ser realizada aos 3 e 10 anos, e em outros
momentos na presenca de sintomatologia (dor cervical, fraqueza, torcicolo,
alteragdo vesical e intestinal). Quando solicitada deve ser realizado primeira-
mente em posi¢do neutra, estando dentro da normalidade se procede com a
avaliagdo dinamica em extensao e flexao. Alguns servigos de atendimento a

SD optam pelo acompanhamento clinico dispensando este exame.

*** Caso o primeiro ecocardiograma afaste malformagdes cardiacas ndo é

necessario repeti-lo.

SN — se necessario

AVD — Atividades de Vida Diarias

AIVD — Atividades Instrumentais de Vida Diaria






9 - BENEFICIOS ESPERADOS

Espera-se que o cuidado integral com a saude da pessoa com SD te-
nha como resultado final a manutencdo da sua saude fisica e mental,
bem como o desenvolvimento da sua autonomia e inclusdo social.

Que em ultima andlise se concretize em uma vida plena.
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