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Resumo:

Introducgdo: A Sindrome de Down ou trissomia é uma anomalia genética que afeta cerca de 320 mil pessoas
no Brasil, expressada pela presenca de trés cromossomos 21, ou seja, 47 cromossomos ao em vez de 46,
manifestando caracteristicas fenotipicas singulares, como pescoc¢o curto, olhos puxados, retardo no
crescimento cognitivo e motor, entre outros. Individuos que possuem essa sindrome exibem um
comportamento diferente, como irritabilidade e agressividade, dificuldade na fala, impondo barreiras no
convivio social e familiar. Objetivos: Baseando-se em tal tematica, buscou-se o enfoque na causa de tal
anomalia, e na acdo do profissional de satde como aconselhador aos familiares e portador, visando uma
abordagem mais técnica e facilitada, para ajudar na compreensao e convivéncia. Método: A construcdo do
trabalho deu-se a partir de algumas etapas: abordagem e caracterizacdo do tema; reconhecimento da
problematica a ser explanada; leituras e analises de dados qualitativos e quantitativos; escolha e
concretizagdo das partes relevantes a serem introduzidas ao trabalho; interpretacdo das informagdes;
conclusdo. Resultados: Com base nas informagfes analisadas conclui que a SD é uma doenga ainda
estigmatizada pela sociedade, uma familia que recebe este diagnostico tem pouco acesso a informagdes para
saber lidar com o problema, muitas vezes tendo uma visdo totalmente distorcida das reais caracteristicas da
sindrome. Conclusdo: Concluindo assim que é preciso uma disseminacdo maior de conhecimento para que
essa familia com diagnostico de SD possa dar a crianga portadora 0 maximo de acompanhamento permitindo
um desenvolvimento saudavel, onde a equipe multidisciplinar tem papel fundamental no aconselhamento.
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INTRODUCAO

Para compreender a sindrome de down, € necessario ver o contexto em que ela esta inserida.
Devido a realidade da época, em relacdo a limitada evolugéo cientifica, a cultura que era muito
ligada a raizes religiosas, pouco foi registrada sobre portadores de SD. O primeiro a realizar

registros foi John Langdon Haydon Down, um médico inglés, que no periodo de 1864, anotou as
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caracteristicas observadas nos individuos portadores da sindrome. (MOREIRA, 2000). Um destaque

ao que o médico avaliou:

“A grande familia Mongdlica apresenta numerosos representantes e pretendo neste artigo
chamar atencdo para o grande numero de idiotas congénitos que sdo Mongdis tipicos. O seu
aspecto € tdo marcante que é dificil acreditar que sdo filhos dos mesmos pais... O cabelo néo é
preto, como em um Mongol tipico, mas de cor castanha, liso e escasso. A face é achatada e larga.
Os olhos posicionados em linha obliqua, com cantos internos afastados. A fenda palpebra é muito
curta. Os labios sdo grossos, com fissuras transversais. A lingua é grande e larga. O nariz,
pequeno. A pele, ligeiramente amarelada e com elasticidade deficiente. E dificil acreditar que se
trate de um europeu, mas pela frequéncia com que estas caracteristicas sdo observadas, ndo ha
duvida de que estes aspectos étnicos resultam de degeneracéo. O tipo de idiotia Mongdlica ocorre
em mais de 10% dos casos que tenho observado. S&o sempre idiotas congénitos e nunca resultam
de acidentes apds a vida uterina. Eles sdo, na maioria, exemplos de degeneracdo originada de
tuberculose nos pais”. (MOREIRA, 2000).

E evidente a marginalizacdo que os portadores da SD vivenciavam. Além de sempre estarem
associados a castigos divinos, a doencas que repercutiam a época. Esses individuos eram isolados
do convivio social, estando sujeitos a uma vida limitada ao ambiente hospitalar, com uma

assisténcia de qualidade indesejavel, que passa distante do tratamento humanizado. (SAAD, 2002).

Apenas em 1959, deu-se inicio a segunda fase da sindrome de down, quando o0s cientistas
Jerome Lejeune e Patricia Jacobs realizaram estudos e chegaram a conclusdo que abolia o

mongolismo e iniciava os estudos da trissomia do cromossomo 21. (NEGRI, 2003).

No que se refere a trissomia do cromossomo 21, existem trés tipos de trissomia, a trissomia
padrdo, por translocacdo e mosaico. A trissomia padrdo, acontece na grande maioria dos portadores
da SD, no qual o individuo apresenta 47 cromossomos em todas as células, devido a ndo disjuncao
cromossémica. (RAMOS, 2013).

Enguanto o mosaico caracteriza-se pelo fato da alteracdo genética comprometer parte das
células. Algumas células tém 47 e outras 46 cromossomos. Além disso, 0s mosaicos costumam

originar-se da ndo disjuncao mitotica nas primeiras divisdes de um zigoto normal. (RAMOQOS, 2013).

O fato é que mesmo depois de séculos de estudos da trissomia, de recursos para

diagndsticos entre outras evolugdes cientificas, a realidade visualizada nos dias atuais ainda sdo
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desagradaveis, & medida que a intolerancia com os portadores dessa sindrome atinge grande parte
da sociedade, 0 medo de gerar um filho com SD faz parte do dia a dia dos pais. Faz-se necessarias
medidas que busquem compartilhar a informacao correta, segura para a populacéo sobre a anomalia
genética. (W DOS SANTOS PACHECO, 2011).

As criangas com SD precisam além de atendimento especial, também de cuidados clinicos.
E de extrema importancia para evolucdo da crianca a inclusdo da equipe multidisciplinar no seu
tratamento, contendo diferentes profissionais que atuam nas areas da: medicina, fisioterapia, terapia
ocupacional, psicologia, fonoaudidloga, pedagogia, assisténcia social e principalmente dos
familiares. (GARCIA, 2007).

A orientacdo devida a estes e 0 acompanhamento necessario passou a ser desenvolvido em
unidades de convivéncia e terapéutica, dentre elas, a Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAE), que é um exemplo de rede de apoio na assisténcia aos especiais. (FMR LUIZ, 2008)

Portanto, é fundamental que a realidade do nucleo familiar de portadores de sindrome de
down, receba acompanhamento e aconselhamento desde o nascimento dessa crianga, por uma
equipe multiprofissional que busque auxiliar na qualidade de vida dessas familias, e principalmente

ajudar no crescimento da crianca portadora de SD. (GARCIA, 2007).

Existe um leque de opcGes da &rea da saude para auxiliar no desenvolvimento e crescimento
do individuo portador de SD, como sessGes de fisioterapia, terapia ocupacional, psicologos,
fonoaudidlogos, musicoterapia, instituicdes esportivas. A equipe multiprofissional € de extrema

importancia na qualidade de vida da crianca. (GARCIA, 2007).

METODOLOGIA

O presente trabalho trata-se de uma revisdo bibliografica que tem por objetivo fornecer um
maior nimero de informacGes, expressada de uma maneira mais clara, objetiva, expondo as
dificuldades enfrentadas por portadores de SD em conviver em uma sociedade preconceituosa e
desenformada, assim aliando o papel do profissional de salde como agente responsavel pela
disseminacdo de informagGes, para possibilitar a essa familia uma aceitacdo mais rapida apds o

diagnostico e a inclusdo desse portador no convivio social .

A construgéo do trabalho deu-se a partir de algumas etapas: abordagem e caracterizacdo do

tema; reconhecimento da problematica a ser explanada; leituras e analises de dados qualitativos;
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escolha e concretizacdo das partes relevantes a serem introduzidas ao trabalho; interpretacdo das

informagdes, por fim resultados e concluséo.

Dessa forma, os padres selecionados para avaliar os artigos foram: expor historico da
sindrome de down, desde os primeiros relatos, nortear sobre a realidade vivenciada nos dias atuais
pelas familias que tem portadores de SD, e quais sdo as barreiras enfrentadas por elas. Textos
repetitivos, artigos que abordavam questdes que ndo envolvem o objetivo do estudo, foram

excluidos.

Foram escolhidos 10 artigos em busca de avaliar como a trimossia do 21 se expressa, artigos
que relatavam a relacdo familiar apds o diagnostico de um filho portador de SD. A evolucdo da
histéria da sindrome de down, com objetivo de uma leitura criteriosa para avaliar os resultados

expostos e por fim apresentar no trabalho o que é relevante para os leitores.

A amostra dos resultados e discussédo foi realizada de forma descritiva, resumindo o que foi
visto nos artigos analisados, trazendo uma linguagem simples da necessidade do compartilhamento

de informacdes sobre a sindrome de down para populacéo, atingido o objetivo do estudo.

Por fim, a conclusdo buscou trazes medidas de intervencdo para a melhoria na qualidade de
vida da familia do portador de SD, além de estabelecer medidas que buscam auxiliar no

desenvolvimento da crianca portadora.

RESULTADO E DISCURSSAO

Observou-se que mesmo no século XXI, existe um alto indice da auséncia de informacéo
sobre a Sindrome de Down, visto que as gestantes que recebem a noticia que estdo gerando uma
crianca com a sindrome, ndo recebem aconselhamento suficiente. Dessa forma, a falta de
informacdo e conhecimento da sindrome, acaba influenciando nos sentimentos negativos que 0s

pais desenvolvem como medo, angustia e estresse. (CHS SIGAUD, 1999).

E fundamental a importancia de como transmitir um diagndstico para a familia, dado que o
diagndstico pode ser realizado durante a gestacdo, ou até mesmo no momento do parto, tornando a
situacdo delicada entre profissional e familia. Percebe-se que o diagndstico durante o parto se torna
um choque para 0s pais, pois naturalmente existe a expectativa de um momento de felicidade, que é

resultado de uma crianga que nasce com salde e sem nenhuma deficiéncia. Por consequente,
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o diagnostico durante o pré-natal apesar de assustador, € menos traumatico para 0s pais, visto que

recebem um aconselhamento prévio. (SAAD, 2002).

Um assunto problematico e complexo no Brasil, é sobre o aborto. E é muito natural que as
familias ao obter o diagnostico sobre a SD, questionem os profissionais de salde sobre a op¢édo de
interromper a gravidez. Entretanto, o aborto no Brasil é proibido, com excesso em casos de
anencefalia. Isto é resultado da falta de esclarecimento sobre a sindrome. (LMA MOREIRA, FAF
GUSMAO, 2002).

E nitido o despreparo familiar parar lidar com a crianca portadora da deficiéncia, portanto, o
papel do profissional de saude no cuidado, aconselhamento e acolhimento dessas familias é
essencial para melhorar o crescimento e desenvolvimento da crianga com SD. Uma vez que, apds o

diagnostico existem diversas barreiras a serem quebradas. (MDR NUNES, 2011).

Dessa forma, faz-se necessario falar sobre o preconceito imposto pela sociedade diante de
criancas portadoras de anomalias. Uma das principais barreiras € a questdo do medo que 0s pais
possuem de a crianca ser discriminada e marginalizada pela sociedade. Consequentemente, é
explicito a urgéncia de transmitir a informacéo sobre a sindrome de down, ndo somente para as
familias que irdo receber criancas portadoras, como para a populacdo em geral, em busca de
diminuir o preconceito criado acima da SD. Visto que, muitos veem a SD como doenga, um

pensamento extremamente errdneo. (SAAD, 2002).

Posteriormente, a realizacdo de consultas com as familias, avaliando suas situacGes
socioecondmicas e psicossociais € de extrema importancia para em seguida nortear a familia sobre a
educacdo e saude fisica e mental daquela crianca. Alcancando um equilibrio entre a relacdo
profissional-cuidador, para encontrar a melhor maneira de promover a saide da crianga, inseri-la no
ambiente escolar, entre outros. (GARCIA, 2007).

Portanto, o respeito as diferencas, juntamente com a disseminacdo de conhecimento, torna a
sociedade menos preconceituosa, e mais humanizada. Sdo décadas de estudo sobre a sindrome de

down, e ainda existem barreiras que precisam ser quebradas.
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Figura 1: Propaganda sobre o dia internacional da Sindrome de Down. Disponivel em:
http://www.jeansouza.com.br/noticias/21-de-marco-dia-internacional-da-sindrome-de-down/

Ser especial é ndo ter preconceito.

Dio Internacional do
Sindroerw de Down

21 de margo ~ 6
Y .“>

Fonte: google imagens (2018).

Figura 2: Ensaio fotografico com criangas portadoras de Sindrome de Down. Disponivel
em: https://www.lifeclique.com/2018/03/22/ensaio-fotografico-de-11-criancas-com-sindrome-de-

down/

Fonte: google imagens (2018).
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CONSIDERACOES FINAIS

Diante do exposto, é observado o quanto uma familia cria expectativas na concepcao de
um filho. Os pais sempre buscam se apegar a uma ideologia religiosa ou a uma tabela de exames
médicos buscando ter um filho saudavel. E preciso falar sobre a SD, e a ideia de que é normal ter
um filho que ndo vai seguir todos os padrbes de idealismo imposto pela sociedade. Dessa forma,
havera a possibilidade de receber um diagnostico de um futuro filho portador da sindrome com mais
facilidade, visto que o medo assustador que assume a vida dos pais, € devido a grande
marginalizagdo da sociedade diante da SD.

A realidade vista nesse estudo, mostra que as pessoas possuem facilidade de conviver com
o portador de SD, porém possui grande negacdo quando se trata de ter um filho com SD. E de
fundamental importancia de criar grupos de discussdo em universidades, escolas e hospitais para
trabalhar na distribuicdo de informacdes sobre a sindrome de down, com o objetivo de extinguir o
preconceito que cerca os individuos portadores de SD. Essa funcdo ndo cabe somente aos
profissionais de satde, pois na medida que se associa a sindrome de down ao ambiente hospitalar,
limita o individuo portador, titulando-o de doente. Faz-se necessario enxergar o portador de SD na

escola, na universidade, no trabalho, na construcdo de uma familia.

No que se refere aos profissionais de salde, possuem um peso de extrema importancia na
vida que se inicia daquela crianga, acompanhamento os pais, criando um plano de cuidado,
atendendo todas as necessidades da crianca portadora da sindrome, para que essa cresga sem se
sentir diferente, pois as deficiéncias passam a existir quando ndo se tem acessibilidade,
aconselhnamento e acompanhamento. Portanto, diante de um trabalho com uma equipe
multidisciplinar, juntamente com a familia, que estara frente a frente do crescimento e
desenvolvimento da crianca, é possivel haver uma melhora na qualidade de vida, ndo somente do

portador da SD, como de toda a familia.

Cabe ao governo desenvolver projetos de inclusdo social dos portadores de sindrome de
down, construir instituicGes de auxilio ao desenvolvimento cognitivo, com objetivo maximizar as
alternativas dos pais, que na maioria das vezes se sentem limitados as opg¢des. Atingindo familias de

baixas rendas, que ndo possuem capacidade financeira de pagar instituicdes privadas.
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