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Apresentagao

Ol4, aluna(o)!

Os ultimos dados coletados no Brasil apresentam uma estimativa de que 1
em cada 700 nascimentos seja de uma crian¢a com Sindrome de Down, o
que representa em torno de 270 mil pessoas com esta condicdo no pais. E
um quantitativo bem grande, como podemos observar, que exige do Estado
acdes de politicas publicas de saude, educacdo e trabalho que juntas possam
oportunizar qualidade de vida para estas pessoas e seus familiares.

A Sindrome de Down ndo é uma doenca, e sim, uma condi¢do. Portanto,
nao ha cura, mas as pessoas com esta condi¢do requerem atencao especial
devido as particularidades no desenvolvimento e em relacdo as suas capaci-
dades e funcionalidades.

Neste material, vocé terd acesso as informacdes necessarias para o diag-
nostico correto e precoce, assim como aprendera a classificar a Sindrome de
Down corretamente, com énfase na funcionalidade.

O diagnostico e a classificagdo séo momentos cruciais e delicados, os profis-
sionais devem estar munidos de informacdes corretas, para munir familiares
com as orientacdes adequadas e com a desconstru¢do de mitos sobre a Sin-
drome de Down.

Boa leitura e bons estudos!

- G} OBJETIVO EDUCACIONAL ~

Ao final da leitura e do estudo deste material, esperamos que vocé
consiga reconhecer o diagnostico clinico da Sindrome de Down a
partir de suas caracteristicas e patologias associadas, bem como sua
classificacdo nos sistemas classificatérios adotados no Brasil (CID e
CIF).




1 DIAGNOSTICO CLINICO DA SINDROME
DE DOWN

Vocé ja percebeu que todos os pacientes com Sindrome de Down se pare-
cem?
Isso acontece porque a Sindrome de Down é caracterizada por sinais e feno-
tipos semelhantes. O diagndstico clinico é entdo realizado a partir da obser-
vacao destas caracteristicas clinicas. Desta forma, quanto mais caracteristi-
cas estiverem presentes maior € a clareza do diagndstico.

A observac¢ao das carateristicas clinicas pode ser associada ao exame de
caridtipo para confirmacdo do diagndstico. O caridtipo € um exame genético
qgue fornece informacgdes do ponto de vista genético, sobre o tipo de altera-
¢do e até mesmo se a sindrome foi herdada ou é de origem casual. Este
exame é fundamental para auxiliar no aconselhamento genético familiar e
fornece importantes informacgdes as familias.

— p SAIBA MAIS ~

O exame de cariotipo nao fornece informacdes sobre o progndstico e os
sinais clinicos da crianca. Que tal aprofundar seus conhecimentos sobre
este importante exame? Para isso, leia as paginas 21 e 22 das Diretrizes
de Atencao a Pessoa com Sindrome de Down do Ministério da Saude.

e _J

A Sindrome de Down é caracterizada pela trissomia do cromossomo 21,
mas do ponto de vista citogenético, esta alteracdo pode ser percebida de
trés diferentes formas. Vamos conhecé-las?

1.1 Trissomia Simples

A trissomia simples é a forma mais
comum de apresentac¢ao da sindrome X X KX XX XX XX
e estima-se que 95% dos pacientes ! 2 : * °
apresentem esta condigdo. De origem ~ XX XX XX XX XX XX XX
geralmente meidtica, ela é causada

por uma nao disjuncdao cromossémica )S;( )S?;( )'(l)s( )2;( 7 )S;(
que ocorre de forma casual. A trisso- xx xx [EEM XX XX xx
mia € caracterizada pela presenca de 19 28 21 22 Xy XX
um Cromossomo a mais no par 21, ou Fonte: UNA-SUS/UFMA

seja, no cariétipo feminino ela se apre-
senta como 47, XX+ 21 e no masculino
como 47, XY + 21.



1.2 Translocagao

Com uma ocorréncia menor, a translocacao afeta 3 a 4% dos pacientes com
diagnostico de Sindrome de Down. Sua origem pode ser casual ou herdada
de um dos pais. No exame de cariétipo ela é percebida pela translocacao, ou
seja, ligacdo do cromossomo 21 com outro par. Frequentemente é observa-
da esta translocag¢do entre o cromossomo 21 e o cromossomo 14. No exame
de cariétipo ela se mostra como 46, XX, t(14;21) (14921q) para sexo feminino
e 46, XY, t(14;21) (14921q) para sexo masculino. Observe abaixo uma imagem
que demonstra a Sindrome de Down do sexo masculino com trissomia por

translocacao: ) .
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1.3 Mosaicismo

Um tipo menos comum de apresentacao genética € chamado de Mosaicis-
mo e afeta cerca de 1 a 2% dos pacientes. Neste caso, ha presenca de duas
linhagens celulares, uma normal com 46 cromossomos e outra trissomica
com 47 cromossomos.

2 OBSERVACOES CLINICAS DO FENOTIPO

O diagndstico laboratorial é sempre considerado ap6s observacdes clinicas
do fendtipo da crian¢a. Mas o que seria um fenotipo?

Fendétipo: caracteristicas fisicas observaveis e que sdo o resultado
da interacdo da expressao génica e do ambiente.

No caso da Sindrome de Down, o fendtipo pode ser expressado de forma
variavel e particular. Todavia, alguns sinais e caracteristicas sao extrema-
mente comuns e se tornam um importante guia para o diagnostico clinico.



I IMPORTANTE -

Nao é preciso que todos os sinais estejam presentes para que o diagnos-
tico seja confirmado. Da mesma forma, a presenca de apenas um deles
pode ndo indicar a presenca da sindrome.

_

Os sinais comumente apresentados por estas criancas sao:

Fonte: UNA-SUS/UFMA

Face aplanada

1. Pregas palpebrais obliquas para 6. Cabelo fino

cima
7. Protusdo lingual

2. Epicanto (prega cultanea no canto

interno do olho) 8. Excesso de tecido adiposo no
dorso do pescoco

3. Sinofris (unido das sobrancelhas)

4. Base nasal plana

5. Orelhas de implanta¢do baixa e
pavilhdo auricular pequeno




® 9. Palato ogival (alto)

\ - 10. Clinodactilia do 5° dedo da méao
— @ - ° (5% dedo curvo)

ﬁ L 11. Braquidactilia (dedos curtos)

_— 12. Prega simiesca (prega palmar
unica

13. Afastamento entre o 12e o 2°
dedos do pé

14. Pé plano

~

~\

)
\M)

) )\ . 15. Hipotonia
X y

ey
15 g—
v/ | '
éi\iz \)“

V6 ‘
CN\

Yo
NN N

Fonte: UNA-SUS/UFMA



< ° 16. Frouxidao ligamentar

° 17. Retrognatia (queixo
para tras)

18. Diastase
18 (afastamento)
dos musculos
dos retos
abdominais e
hérnia
Fonte: UNA-SUS/UFMA um bl | ica |
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Os profissionais da saude devem se atentar para estes sinais e na
duvida, encaminhar para uma avalia¢do especifica. Em caso de suspeita,
converse com colegas, peca exames de imagem e esteja sempre atento
a evolucao do paciente. O diagnéstico e a intervencao precoce sao fun-
damentais para uma melhor qualidade de vida e participa¢gdo na socie-

dade. Esteja sempre atento!
- J




2.1 Patologias associadas a Sindrome de Down

Além destes sinais clinicos, estes pacientes comumente apresentam pato-
logias associadas. Estas por sua vez, devem ser diagnosticadas de forma pre-
coce, pois podem contribuir com a mortalidade e a morbidade desta popula-
cao.

As cardiopatias congénitas se mostram como as altera¢des mais
comuns em crian¢as com Sindrome de Down, mas além delas, complica-
¢Oes intestinais, oftalmoldgicas, enddcrinas e auditivas também podem
ser observadas.

A tabela abaixo mostra as principais patologias associadas presentes em
criancas com Sindrome de Down e sua prevaléncia nessa populacao.

Principais patologias associadas e sua prevaléncia

Sistemas Patologia Prevaléncia

Catarata 15%
Aparelho da Visao Pseudo-estenose do ducto 85%
lacrimal
Vicio de refracao 50%
. Perda auditiva 75%
Aparelho Auditivo Otite de repeticio 50-70%
CIA
Sistema Cardiovascular Clv 40-50%
DSAV
Atresia de es6fago 12%
Estenose/ atresia de duodeno 12%
Sistema Digestorio Megacélon aganglionar/Doenca 1%
de Hirschsprung
Doenca Celiaca 5%
Sistema Nervoso Sindrome de West 1-13%
Autismo 1%
Sistema Endécrino Hipotireoidismo 4-18%
Subluxacao cervical sem lesao 14%
Subluxacao cervical com lesao 1-2%
. medular
Sistema Locomotor Luxacio de quadri -
Instabilidade das articulagcoes 100%
em algum grau
i H 6ai Leucemia 1%
istema Hematoldgico Anemia 3%

Fonte: Adaptado de: BRASIL. Ministério da Salude. Secretaria de Atencdo a Sauide. Departamento de A¢des Programaticas Estratégicas. Diretrizes de
atengdo a pessoa com Sindrome de Down. 1. ed. Brasilia: Ministério da Saude, 2013. Disponivel em: http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/
diretrizes_atencao_pessoa_sindrome_down.pdf Acesso em: 26 out. 2020.



p SAIBA MAIS

Visite o site Movimento Down e tenha acesso a varias cartilhas de saude
feitas para as diversas patologias associadas a Sindrome de Down.

3 CLASSIFICACOES DA SINDROME DE DOWN

Por seus sinais clinicos diversos e manifestados de forma individual, ndo
existe uma classificacdo desta sindrome por graus e até mesmo um prognosti-
co deve ser tracado de forma cautelosa e cuidadosa. As classificacdes da Sin-
drome de Down se baseiam em dois instrumentos importantes de classificacao
em saude: CID e CIF.

CID: Classificacdo Internacional de Doencas.
CIF: Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude.

Estes dois instrumentos de classificacdo idealizados pela Organizacao Mun-
dial de Saude (OMS) para descricdo dos estados de saude, tém objetivos dis-
tintos, mas sao utilizados de forma complementar em todo o mundo.

I IMPORTANTE ~

Estas classificacbes foram criadas para sistematizar termos de saude,
doenca e funcionalidade e criar uma linguagem comum entre profissionais
da saude.

_J

A CID foi estruturada passo a passo por mais de meio século. Seu ob-
jetivo inicial foi responder a necessidade de descobrir as causas das
mortes de nossa populagdo. Com suas constantes evoluc¢fes ela se
tornou uma forma de incluir todas as doencas e motivos de consulta,
alcancando também a morbidade’.

Com o passar do tempo percebeu-se que a CID ndo conseguia con-
templar todas as condi¢Bes de saude. A CIF chegou em 2001 e trouxe
com ela uma nova forma de pensar sobre incapacidade. Através de
seus codigos e classificacdes, ela possibilitou uma linguagem padrdo
para a definicdo e mensurac¢ao da incapacidade?.

A CIF fornece uma base cientifica e operacional para a descricao,
compreensdo e estudo da saude e dos estados, resultados e deter-
minantes relacionados a saude.



Estas duas classificacdes sao fundamentais para uniformizar as acdes e os
pensamentos em saude e na Sindrome de Down se mostram como as
formas mais efetivas de classificacdo e observacdo da evolucdo destes
pacientes. Entender como elas funcionam e sdo utilizadas é fundamental
para pensar sobre as possibilidades e a funcionalidade de nossos pacientes!

3.1 A Sindrome de Down na CID

Na CID, a Sindrome de Down esta classificada no capitulo Q-00 a Q-99, que
engloba as malformacdes, deformidades e anomalias cromossémicas. Por
isso, seu cddigo de referéncia é o Q-90. Dentro deste cdédigo maior, temos
subdivisdes fundamentais para o conhecimento e entendimento da Sindro-
me3. Sdo eles:

Q 90.0 - Sindrome de Down, trissomia do 21, por nao
disjuncao meidtica.

Q 90.1 - Sindrome de Down, trissomia do 21, mosaicismo
por nao disjuncao mitdtica.

Q 90.2 - Sindrome de Down, trissomia 21, translocagdo.

Q 90.9 - Sindrome de Down, nao especifica.

Fonte: UNA-SUS/UFMA

Estes codigos sao fundamentais para um diagndstico correto e homogé-
neo, mas nao conseguem acolher as necessidades diversas e especificas
desta sindrome. Por isso, os profissionais também utilizam a CIF, que se
mostra como um complemento a CID e traz importantes informacdes sobre
a evolucdo e as capacidades destes pacientes.

3.2 A Sindrome de Down na CIF

A CIF é amplamente utilizada por profissionais da equipe de reabilitacao
com o objetivo de mensurar as incapacidades e potencialidades destes
pacientes em todas as fases da vida. Ela se baseia em dois pontos importan-
tes do contexto da deficiéncia: Incapacidade e Funcionalidade. Estes dois
grandes pontos sdo representados por ela através de dois grandes domi-
nios: 1) Func¢ao e estrutura do corpo e 2) Atividade e participacao.

/ Incapacidade \
Funcao e -
estrutura Atividade e

\ / do corpo participacao
Funcionalidade

Fonte: UNA-SUS/UFMA




Nesta classificacdo entende-se que:

* Funcionalidade: é um conceito amplo que considera as fun¢des do corpo,
suas atividades e participacao.

* Incapacidade: sdo as suas deficiéncias, limitacdes e restricdes em ativida-
des funcionais.

Outro olhar incorporado através da CIF é o ambiente. Sabemos que o am-
biente onde nossos pacientes e suas familias vivem possui um grande
impacto sobre sua funcionalidade e independéncia. Por isso, a CIF considera
como fatores contextuais os fatores ambientais e sociais.

A CIF entende que incapacidade e funcionalidade sdo o resultado da intera-
cdo entre os estados de saude (doencas, disturbios e lesdes) e os fatores con-
textuais. Neste contexto entram os fatores ambientais externos e fatores
pessoais internos:

* Fatores ambientais externos: as atitudes sociais, barreiras arquitetoni-
cas, estruturas legais e até mesmo caracteristicas climaticas e geograficas.

» Fatores pessoais internos: incluem género, idade, estilo de vida, condicdo
social, educacado, profissao, experiéncias vividas e tudo que pode influenciar
na forma como a pessoa enxerga sua propria incapacidade.

Sem duvidas, uma das maiores inovacdes na CIF e a presenca de uma clas-
sifica-cdo de fatores ambientais que possibilita a identificacdo de barreiras e
facilitadores ambientais para capacidade e desempenho de acdes e tarefas
na vida diaria.

L’
\ ~
—— W®_ OBSERVACOES ~

Observacgdo da autora

Em resumo, a CIF considera cada paciente em seu contexto individual e
defende que a funcionalidade e a incapacidade sao resultados da intera-
¢do entre as condicBes de saude de cada pessoa e o ambiente onde ela
esta inserida.

o )

Para a mensuracao dos dados, a CIF utiliza-se de qualificadores. Desta forma,
os componentes classificados na CIF podem ser quantificados através de uma
tabela semelhante a abaixo, que utiliza a escala com os qualificadores:



0 = NENHUMA deficiéncia

Fungf’)es 1= DeﬂCiénCia LIGEIRA
do 2 = Deficiéncia MODERADA
corpo 3 = Deficiéncia GRAVE

4 = Deficléncia COMPLETA
8 = Ndo Especificada
9 = Ndo Aplicavel

Extencao da Deficiéncia

0 = NENHUMA Deficiéncia
1 = Deficiéncia LIGEIRA
2 = Deficiéncia MODERADA
3 = Deficiéncia GRAVE
LU 4 = D§f|C|enC|§ COMPLETA
do 8 = Nao Especificada
9 = Nao Aplicavel

corpo
Extencao da Dificuldade
no desempenho
o 0 = NENHUMA dificuldade
At""‘i_ades 1 = Dificuldade LIGEIRA

2 = Dificuldade MODERADA
3 = Dificuldade GRAVE

4 = Dificuldade COMPLETA
8 = Nao Especificada

9 = Nao Aplicavel

Participacao

Extensdo no impacto do
ambiente

0 = NENHUM Obstaculo

1 = Obstéaculo LEVE

2 = Obstaculo MODERADO

3 = Obstaculo GRAVE

4 = Obstaculo COMPLETO
Fatores 8 = Obstaculo ndo

Ambientais especificado
9 = Ndo Aplicavel

0 = NENHUM Facilitador

+1 = Facilitador LEVE

+2 = Facilitador MODERADO
+3 = Facilitador SUBSTANCIAL
+4 = Facilitador COMPLETO
+8 = Facilitador nao
especificado

9 = Nao Aplicavel

Natureza da deficiéncia

0 = Nenhuma mudanca
na estrutura

1 = Auséncia total

2 = Auséncia parcial

3 = Parte adicional

4 = Dimensdes
aberrantes

5 = Descontinuidade

6 = Posicdo desviada

7 = Mudancas qualitativas
na estrutura, incluindo
acumulacao de fluidis
8 = Ndo Especificada

9 = Nao Aplicavel

Extencao da Dificuldade
na capacidade

0 = NENHUMA dificuldade
1 = Dificuldade LIGEIRA

2 = Dificuldade MODERADA

3 = Dificuldade GRAVE

4 = Dificuldade COMPLETA

8 = Nao Especificada
9 = Ndo Aplicavel

Localizacao da Deficiéncia

0 = Mais de uma regiao
1 = Direita

2 = Esquerda

3 = Ambos os lados

4 = Parte anterior

5 = Parte posterior

6 = Proximal

7 = Distal

8 = Ndo especificada

9 = Nao aplicavel

Fonte: Adaptado de: A DESCOBERTA DA CIF. Como qualificar. 2014. Disponivel em: https://adescobertadacif.weebly.com/a-cif/como-qualificar.



A CIF se mostra entdo como uma ferramenta essencial para a equipe de
reabilitacdo no que diz respeito ao diagndstico, ao acompanhamento e a
definicdo de condutas. Além disso, ela € amplamente utilizada para a defini-
¢do e a criacao de politicas publicas de saude que beneficiam toda a popula-
¢do. Como a Sindrome de Down se trata de uma deficiéncia que exige acom-
panhamento continuo, sugere-se que a CIF e a CID sejam utilizadas de forma
conjunta a fim de fornecer embasamento para a familia e a equipe de reabili-
tacdo. Estas classifica¢cBes sdo amplamente utilizadas quando o diagnostico
clinico é confirmado, a familia orientada e o paciente inserido no processo de
reabilitacao.



Consideragoes finais

Ficamos felizes de saber que vocé finalizou sua leitura e seus estudos. A
partir do apresentado, vocé pode afirmar que consegue reconhecer o diag-
nostico clinico da Sindrome de Down a partir de suas caracteristicas e patolo-
gias associadas, bem como sua classificacdo nos sistemas classificatorios
adotados no Brasil (CID e CIF)?

Neste material mostramos como o diagnéstico clinico é realizado, por meio
da realizacdo do exame de caridtipo (exame genético) e da observacao do
fenotipo. O exame de cariétipo confirma a trissomia do cromossomo 21 e do
ponto de vista citogenético também indica a forma como esta alteracao
genética ocorreu (se pela trissomia simples, translocacao ou mosaicismo). A
observacdo do fendtipo, por sua vez, € um exame que pode ser feito de
forma mais imediata apds o nascimento devido as varias caracteristicas fisi-
cas que as pessoas com Sindrome de Down costumam apresentar. Ela
requer do profissional a habilidade de observacdao e conhecimento sobre
todas as caracteristicas possiveis de serem encontradas.

Além disso, também foram apresentadas neste material as classificacbes
existentes para esta condicdo na CID (Classificacao Internacional de Doen-
cas) e na CIF (Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e
Saude). A CIF é uma classificacdo utilizada como complemento da CID, que
analisa as capacidades e funcionalidades da pessoa com deficiéncia.

Estes conhecimentos sao importantissimos para que diagndstico e inter-
vencdo precoce possam ser feitos com a pessoa com Sindrome de Down,
assim, as chances de que o usuario e sua familia possam levar uma vida mais
tranquila e consciente das capacidades e limita¢des sdo maiores.

Até a proximal
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