SINDROME DE DOWN: DESENVOLVIMENTO E FORMACAO DE

PORTADORAS DA SINDROME
MORENO, Ana Lucia Candeias'; RUAS, Eduardo AugustoZ2.

RESUMO

O primeiro relato da Sindrome de Down (SD) em 1886, por John Langdon
Down, essa sindrome é causada pela nao-disjuncao do cromossomo 21
durante a divisdo meiotica. Os portadores possuem caracteristicas fisicas
especificas. A noticia do nascimento de uma crianca com SD causa
preocupacao para a familia, o processo de estimulo das criangas portadoras da
sindrome deve comecar logo que apds o nascimento para uma melhor inclusao
nos sistemas educacionais e na sociedade.
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ABSTRACT

The first report of Down Syndrome (DS) in 1886 by John Langdon Down, this
syndrome is caused by non-disjunction of chromosome 21 during meiotic
division. Carriers have specific physical characteristics. The news of the birth of
a child with DS causes concern for the family, the process of stimulation of
children with the syndrome should begin as soon as after birth for a better
inclusion in education systems and society.
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INTRODUCAO

“A sindrome de Down (SD) é uma condi¢do genética relatada a mais de
um século por John Langdon Down (Moreira et al., 2000), uma das causas
mais comuns de deficiéncia mental” (Down JL. 1886). Caracterizada por ser
uma aneuploidia causada pela trissomia do cromossomo 21, podendo ocorrer
de trés formas: trissomia do 21, translocacdo cromossémica ou mosaicismo
(Silva e Kleinhans, 2006).

A trissomia do cromossomo 21 ocorre devido a nao-disjuncao
cromossémica na hora da divisdo meidtica onde ha a presenca de um
cromossomo 21 extra, fazendo com que o0 genoma fique com 47 cromossomos
nucleares ao contrario do normal que seria 46, sendo essa a causa de 95% dos
casos de SD (Kozma, 2008).

QOutra causa da SD é a translocacdao cromossdmica que ocorre devido a
reorganizacdo cromossémica no ganho de material genético, sendo de forma
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acidental ou herdada dos pais, e nesse caso, ha uma translocacao entre os
cromossomos 21 e o cromossomo 14 (Griffiths et al., 2002).

No terceiro tipo, a de mosaicismo, que corresponde entre 1% a 2% dos
casos, o zigoto comeca-se a dividir normalmente produzindo erros na 2° ou 3°
divisbes celulares, caracterizada pela producdo de uma linhagem celular com
46 cromossomos normais e outra trissomica com 47 cromossomos, sendo 0
cromossomo 21 extra. A Sindrome de Down tem uma alta correlagdo com a
idade avancada da mée, sendo que maes com idade superior a 40 anos
possuem uma chance maior de terem filhos portadores da Sindrome (Griffiths
et al., 2002)

Os individuos portadores da Sindrome alem de possuirem como
caracteristica principal a deficiéncia intelectual, apresentam alteragdes em sua
aparéncia fisica como cabeca grande e com cabelos lisos, face achatada com
olhos profundos, hipotonia muscular, pés com a regiao plantar lisa, maos e
dedos pequenos e pescog¢o curto, podendo apresentar multiplas condi¢des
médicas, que podem causar problemas cardiovasculares e deficiéncia em
outros érgaos como rim e figado. Apresentam também em alguns casos
deficiéncia visual. Possuem também uma maior chance de ocorréncia de
doenca de Alzheimer e epilepsia. As caracteristicas comportamentais dos
portadores de Sindrome de Down sdo um tanto quanto complicadas de se lidar,
dependendo do grau de deficiéncia. (Gaspar, 2013).

Diversos exames feitos durante o periodo gestacional conseguem
constatar a presenca da sindrome, como por exemplo: testes sanguineos,
coleta triplice, ultrassonografia 3D e amniocentese (OMS, 2016; Ganache et
al., 2008).

A noticia do nascimento de uma crianga com SD causa preocupacao para
os pais e a familia, em parte pelo preconceito da sociedade, que em grande
parte, acredita que o portador da Sindrome de Down é incapaz de autonomia
minima, necessitando sempre da ajuda de alguém.

Nesse tocante a familia, se torna extremamente importante por ser capaz
de possibilitar a crianca um espago de crescimento e desenvolvimento, com
todos os cuidados que devem ser adotados para o desenvolvimento de
individuos com SD, juntamente com afeto, amor e carinho (Pereira-Silva e
Dessen 2001)

Ha anos que se estuda o desenvolvimento das criangas portadoras de
SD, suas necessidades, como se comportam em relacdo a outras criancas
(Fidler y Nadel, 2007), sua interacdo social, escolar e até mesmo familiar. A
formacao sociocultural é de grande importancia para entender os individuos
sua formacéo linguistica, aspectos biologicos, sociais e culturais (VIGOSTKY,
1997). Outra forma muito importante de se trabalhar com criangas SD é
estimular brincadeiras de légicas, fazendo-as desenvolver seu intelecto (Silva e
Dessen 2002 p.1; Gusso e Schuartz (2005).

A inclusédo de criangas portadoras de sindromes nas escolas de todos os
paises esta ficando cada vez mais frequente, variando conforme suas culturas
e politicas. No Brasil a inclusdo fundamenta-se na Constituicdo Federal de
1988, artigo 5° que garante a todos o direito de igualdade. No capitulo Ill, da
educacao, da cultura e do desporte, o artigo 205, a educacao € um direito de
todos e dever da familia e do estado, visando sua qualificacéo e cidadania para
o trabalho (BRASIL, 2004).



O ambiente escolar € um grande estimulador para as criancas com SD, as
pré-escolas possuem o segundo papel mais importante geracao de estimulos
tanto motores como intelecto (PEREIRA-SILVA; DESSEN, 2007). No entanto
criangas com SD exibem um consideravel deficiéncia intelectual em relagao
aos colegas de classe, que varia devido ao nivel de complexidade de sua
sindrome (HOLDEN; STEWART, 2002).

OBJETIVO

O objetivo geral é discorrer sobre a sindrome de Down e como o0s centros
educacionais e os pais lidam com os portadores dessa sindrome.

METODO

O estudo se baseia em leituras exploratérias e seletivas buscando a
valorizagdo de informagdes sobre o tema trabalhado. Com o intuido de buscar
informacdes atualizadas em relacdo a estudos ja realizados no Brasil. Serao
utilizadas plataformas de pesquisa como Google Académico, e a Scientific
Eletronic Library Online (SciELO).

A pesquisa também ira contar com pesquisas de campo onde, serao
utilizados questionarios para os pais e professores de criancas com a
sindrome, aonde os mesmos deveram responder questdes basicas de como
esta sendo a forma de estimula-los, comparando sua formacdo e
desenvolvimento ao longo dos anos em relacdo aos estimulos feitos nas
Associacoes de Pais e Amigos dos Excepcionais(APAE).

DESENVOLVIMENTO

Almeja-se encontrar resultados positivos em relacdo ao desenvolvimento
dos portadores da Sindrome de Down, buscando atualizagdes nos trabalhos
realizados com os mesmos. Sendo passado para os pais como eles devem
estimular seus filhos portadores da sindrome, ndo os tratando como invalidos
perante as outras criangas.

Espera-se encontrar profissionais aptos para o trabalho, juntamente com
0s instrumentos necessarios, tanto na Associacdao de Pais e Amigos dos
Excepcionais — APAE, como nas associacdes que ajudam os portadores e pais
qgue incentivem seus filhos.

As APAE possuem um trabalho fundamental com relagdo a estimulos e
inclusdo dos portadores de Sindrome de Down. Os estimulos devem ter inicio
logo nos primeiros meses de vida, comegando com estimulos senso-motor,
auséncia da estimulacdo faz com que a crianga regrida, e a falta de orientagéao
as familias faz com elas percam a oportunidade de fazer com que a crianga
com Sindrome de Down comece a ser estimulada desde os primeiros meses
de vida, o desenvolvimento das criancas Down ocorre em um ritmo lento, mas
nao impede que participem da vida social. Podera ter autonomia para
realizacdo de suas atividades diarias sem a ajuda de outras pessoas,



dependera muito do ambiente em que vive, se 0s pais aceitam receber ajuda
de outras pessoas e se ajudam em todo 0 processo nao deixando que apenas
os profissionais como fisioterapeutas ou fonoaudidlogos realizem todo o
processo de desenvolvimento da crianca (Lima, 2006)

CONCLUSAO

A Sindrome de Down é uma das nao-disjuncbes cromossémicas mais
antigas que se tem regqistro esta relacionada com um cromossomo 21 extra,
ndao é uma doenca, com os estimulos adequados os portadores levam uma
vida como qualquer um.
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