TRISSOMIA 21- O ponto de vista do medico
A abordagem da crianga com Sindrome de Down

A Sindrome de Down é uma doenca genética que se caracteriza pela presenca de um
cromossoma 21 a mais. E a cromossomopatia mais comum, ocorrendo em 1 a cada 1000
nascimentos. Na maior parte dos casos (95%), o que acontece é um erro na divisédo do 6vulo que,
quando é fecundado, fica com um cromossoma 21 extra. Esta alteragao pode ocorrer em qualquer
mulher, mas o risco aumenta com a idade materna.

Numa minoria, a transmissao pode ser familiar, ou seja, um dos progenitores ja tem uma
alteragao genética que predispde originar descendentes com a Sindrome.

O risco de recorréncia numa familia com uma crianca diagnosticada depende de muitos
fatores, pelo que se aconselha avaliagdo numa consulta de Genética e realizagcao do cariétipo.

A existéncia deste material genético excedente resulta na expressdo de uma série de
caracteristicas que definem a Sindrome de Down. Além dos tragos fisicos facilmente
identificaveis, apresentam alguns problemas médicos com maior frequéncia e atraso do
desenvolvimento cognitivo, que é variavel, verificando-se atraso profundo somente numa pequena
percentagem.

A doenca cardiaca € o principal determinante da sobrevida destes individuos, que podem viver
até a 62 década na auséncia da mesma. A doenga cardiaca congénita surge em cerca de 50%
dos casos, pelo que se deve realizar um ecocardiograma ao nascer, para a sua identificagdo
precoce e respetiva orientagao.

Apds o nascimento, podem apresentar alguma dificuldade na alimentagao, devido ao
baixo tonus muscular e lingua protuberante, pelo que beneficiam de uma referenciacao precoce
a terapia da fala. No entanto, a medida que vao crescendo verifica-se um aumento da ingesta
alimentar, o que obriga a uma monitorizagdo da dieta e da pratica de exercicio fisico.

Os parametros do crescimento e do desenvolvimento sdo avaliados em todas as
consultas de rotina, de forma a detetar atempadamente alguma alteracéo.

O risco de ocorréncia de otite média e perda de audicdao é importante, o que ira
determinar a sua interagdo com o meio exterior. Estas criangas devem efetuar o rastreio auditivo
neonatal, realizando depois testes auditivos regulares. Em caso de alteragao ou da ocorréncia de
otites de repeti¢do, serdo referenciadas a uma consulta de otorrinolaringologia.

As alteragoes oftalmolégicas também sao frequentes, devendo ser rastreadas logo ao
nascer pelo pediatra e depois em consultas de oftalmologia periddicas.

Do ponto de vista infecioso, sdo individuos com maior suscetibilidade para infecbes
respiratorias no geral e tém um risco elevado para doenga invasiva pneumocdcica. A bactéria
Streptococcus pneumoniae ou pneumococo pode causar um espetro amplo de doencga, desde
otite média aguda, pneumonia, meningite e/ou sépsis. Desde 2010, que a Direcdo Geral de Saude
(DGS) preconiza a vacinagao gratuita da populagcdo Down contra esta bactéria (Circular
Normativa n.° 12/DSPCD de 09/06/2010). Também de acordo com a DGS, todas as criangas que
apresentem doencas crénicas cardiovasculares, pulmonares ou outras, devem ter acesso gratuito
a vacina da gripe.

Em caso de obstipagao (dificuldade na eliminagdo das fezes) aconselha-se uma maior
ingesta de agua e uma dieta rica em fibra, devendo-se sempre excluir outras situagbes que
causem obstipacao como o hipotiroidismo (disfungdo da glandula tiréide), malformagées
gastrointestinais ou intolerancia ao gluten (doenca celiaca), que sao mais frequentes neste
grupo do que na populagdo em geral. A intolerancia ao gluten também ¢é suspeitada em contexto
de diarreia, distensao abdominal, atraso no crescimento e anemia.



A apneia obstrutiva do sono esta descrita em 50 a 75% dos casos, podendo-se traduzir
por ressonar, pausas ha respiracdo, posturas andémalas durante o sono, alteragdes
comportamentais de novo, irritabilidade excessiva, fadiga e sonoléncia diurnas. Recomenda-se o
estudo do sono em caso de suspeita clinica. A obesidade € um fator de risco.

Verifica-se também com maior frequéncia a subluxagao da articulagao atlanto-axoideia
(12 e 22 vértebras do pescoco), que pode envolver lesao da medula espinhal. Assim, o adequado
posicionamento desta articulacdo em procedimentos anestésicos, cirurgicos ou radiolégicos € uma
precaucéo vital. Os desportos de contato (artes marciais, futebol) ndo sdo aconselhados. Os pais
tém que estar alerta para qualquer alteragdo da forga nos membros, na marcha, dos habitos de
eliminagao da urina e fezes ou dor no pescogo. Na presenca desses sinais devem recorrer ao seu
médico.

Do ponto de vista neurolégico, os diagndsticos de epilepsia e doenca de Alzheimer
ocorrem com maior frequéncia do que na populacdo em geral. Alteragées do comportamento
como o autismo ou a perturbacdo de hiperatividade e défice de atengcdo ou alteracbes
psiquiatricas também s&o comuns. Perante a suspeita, € necessaria uma avaliagao imediata.

A compreensdao da sexualidade e de comportamentos adequados é extremamente
importante, ndo sé na perspetiva da vivéncia individual, mas também para prevencédo do abuso
sexual, da gravidez indesejada ou das doengas sexualmente transmissiveis.

Tal como todas as outras raparigas, as adolescentes Down devem ser acompanhadas
periodicamente numa consulta de Ginecologia onde eventualmente se discutira um método
anticoncecional.

No que diz respeito ao desenvolvimento cognitivo, o prognéstico é extremamente
variavel e depende diretamente da interacdo entre a familia, o médico e os programas
terapéuticos e pedagdgicos de intervengcdo precoce. Os programas de intervengdo precoce
incluem os varios tipos de terapias, que devem ser consideradas caso a caso, € nas quais a
crianga deve ser incluida o mais rapidamente possivel. Em conjunto, procura-se a otimizagdo do
desenvolvimento desta crianga, com valorizagdo das suas areas de interesse, com vista a facilitar
a sua transicao para a idade adulta e uma maior autonomia.

Os métodos de rastreio permitem calcular o risco de ter um bebe com Trissomia 21,
todos eles interpretados de acordo com a idade materna. O rastreio do 1° trimestre inclui trés
possibilidades: a ecografia, 0 doseamento de marcadores sanguineos ou a combinagdo dos dois
anteriores, sendo este Ultimo mais rigoroso. O rastreio do 2° trimestre é normalmente efetuado a
mulheres que procuram os cuidados de saude nesta altura, fazendo-se ecografia e os marcadores
no sangue. No rastreio combinado, faz-se ecografia e marcadores no 1° trimestre e novas
analises no 2°, interpretando-se todos os resultados em conjunto.

Se o rastreio for positivo, propde-se a realizacdo de amniocentese (colheita de liquido
amniético), para se averiguar o diagnéstico. No entanto a futura mae deve saber que estes
métodos de rastreio tém 5 % de falsos positivos e que a amniocentese ndo € um exame isento de
riscos.

A familia da crianga com Trissomia 21 podera contatar outras familias, que certamente terdo
perspetivas diferentes e enriquecedoras. Poderdao também consultar féruns ou sites com
informacao fidedigna.
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