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INTRODUCAO

A Sindrome de Down é uma doenca genética que ocorre com
uma prevaléncia de 1 /732 nascidos. Em 75% dos casos, ocorre a
interrupcao da gestacao no primeiro trimestre apos a concepcao.
E uma doenca genética caracterizada pela presenca parcial ou
completa de um cromossomos 21 extra, gerado por uma nao
disjuncao 1 e 2 da meiose; na maioria dos casos é de origem
materna. (RAMOS et al 2013)

Os aspectos mais comuns em portadores com essa sindrome
sao cabelos castanhos (nao pretos), lisos e escassos. A face é
achatada e larga. Os olhos posicionados em linha obliqua, com
cantos internos afastados. A fenda palpebra € muito curta. Os
labios sao grossos, com fissuras transversais. A lingua é grande e
larga. O nariz, pequeno. A pele é ligeiramente amarelada e com

elasticidade deficiente .(MOREIRA et al 2000).

0 DIAGNOSTICO CLINICO DE SINDROME DE DOWN E FEITA COM 0 RECONHECIMENTO DAS CARACTERISTICAS FISICAS.

QUAIS SAO AS CARACTERISTICAS FiSICAS DE UMA PESSOA COM SINDROME DE DOWN?

CABELO: LISO EFINO

| OLHOS: OLHO PUXADO
CABECA: CABECA ACHATADA NA PARTE DE TRAS. ——
ORELHA: ORELHAS PEQUENAS. ESTAD

NARIZ: NARIZ PEQUENO E ACHATADO % \Lumuzmns NA LINHA ABAIXO DOS OLHOS.
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BOCA: CEU DA BOCA MAIS ENCURVADO,
MENOR NUMERO DE DENTES. PODE Figura 02-Aumento da distancia

ACONTECER DE COLOCAR A LINGUA entre o primeiro e o segundo dedo
PARA FORA. pododactilos

11

/ \ MADS: LINHA UNICA NA
MAO, MAIOR DOBRA DO

= T
o Py Yt
- B =
Ty
. . ’
- .
v
- sl ¥
- A
i i B
g f L
/ L §
yTT, J g Yousi il
3 A i
; 3 R i Ly

TONUS MUSCULAR: MUSCULOS QUINTO DEDO.

MOLES CHAMADO DE HIPOTONIA
PES: SEPARACAQ : - T -
GRANDE ENTRE Figura 03- Clinodactilia do quinto dedo
PRIMEIRO E SEGUNDO

— DEDOS. Fonte: Ministério da saude;
departamento de Ac¢ao
Figura 01- Caracteristicas da Sindrome de Down Programatica Cuidados de saude a

pessoas com SD
<http://www.saude. gov.br/bvs>.

DESENVOLVIMENTO

As principais alteracdes cromossomicas que podem
desenvolver a sindrome sao:

* Translocacoes Robertsonianas (ROB). Envolve o rearranjo de
um cromossomo 21 com outros cromossomos acrocéntricos
(grupo D ou G). A formula é 46, XX ou XY, roubo (D ou G; 21)
(q10; g10), + 21

e |socromossomos no braco longo do cromossomo 21.
cariotipo 46, XX ou XY, + 21, i (21) (g10). Juntamente com Rob,
eles ocorrem em cerca de 4% dos pacientes com SD.

ENFERMAGEM - BACHARELADO

e Mosaicismo. E definida como a presenca de duas ou mais linhas
celulares diferentes no mesmo individuo. Neste caso, uma linha € normal
e a outra é T21.

e Trissomia 21 (T21). Com cariotipo 47, XX, + 21 ou 47, XY, + 21, presente
em cerca de 95% dos casos.

(Garduno-Zarazua et al 2013)
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Figura 04- Caridtipo com Figura 05- Cariotipo normal
trissomia do 21

FONTE: Brasil, Ministério da saude; Secretario de Atencao a saude;
Departamento de Acao Programatica estatistica

CONSIDERACOES FINAIS

N3ao ha tratamento para anular a falha genética que provoca a
sindrome de Down. No entanto, muitos dos problemas
meédicos e de desenvolvimento associados podem ser tratados
para melhorar o desenvolvimento da crianca e aumentar a sua
esperanca e de qualidade de vida. A avaliacao e o
planejamento do esquema de tratamento para uma crianca
com sindrome de Down podem envolver a colaboracao de
multiplos profissionais de saude como fonodidlogos,
fisioterapeutas, psicélogos.
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