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RESUMO

A Sindrome de Down é uma ocorréncia genética natural, que
acontece em um a cada 700 nascimentos. O material genético
em excesso (localizado no par de cromossomo nimero 21)
altera o desenvolvimento regular da crianga. A expectativa de
vida dos pacientes com Sindrome de Down saltou para 56 anos,
e, jando causam surpresa aqueles que ultrapassam os sessenta
ou mesmo 0s setenta anos. O objetivo deste trabalho é construir
um perfil para analise de algumas questdes que envolvem os
portadores da Sindrome de Down. O trabalho foi realizado na
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unidade da Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAE) de Mogi Guacu mediante a aplicacdo de um ques-
tionario aos responsaveis pelos portadores matriculados na
institui¢do. No presente estudo, verificou-se que a maioria das
mées tinha entre 30 e 40 anos no momento da gestacdo. Sabe-se
que a idade da mée esté bastante relacionada com a probabili-
dade de se ter uma crianca “down” e que o tempo de gestacédo
nada influi no caso. Exames pré e pds-natais sao relevantes
para o diagnostico precoce da sindrome para sua posterior
analise, e também o inicio dos cuidados terapéuticos deve ser
feito o quanto antes para o bom desenvolvimento da crianca.
Pacientes com a Sindrome de Down sdo portadores de outras
patologias associadas, sendo as mais frequentes as cardiopatias
e as complicagdes respiratorias. No presente estudo, 55% dos
portadores apresentavam complicagdes respiratorias. Observa-
se que, com a atuagdo de uma equipe multiprofissional ¢ a do
farmacéutico, os problemas relacionados aos medicamentos
possam ser solucionados, possibilitando a melhor aderéncia
aos farmacos utilizados.

Palavras Chave: Sindrome de Down. Medicamento. Trata-
mento. Atengdo Farmacéutica.

1 INTRODUCAO

A Sindrome de Down é caracterizada como condicdo genética, que
leva seu portador a apresentar uma série de caracteristicas fisicas e mentais
especificas (LEWIS, 2004).

O termo “sindrome” constitui-se de um padréo global tipico de ano-
malias, supostamente relacionadas quanto a etiologia. No caso de desordens
genéticas, a etiologia pode ser uma alteragdo cromossémica ou mutacéo
génica (MOREIRA, 2000).

A Sindrome de Down (SD) é um disturbio genético caracterizado
pela presenca de um cromossomo 21 adicional em todas as células do orga-
nismo de seu portador, levando-o a apresentar varias caracteristicas fisicas e
mentais especificas, correspondendo a uma das mais frequentes anomalias
numéricas dos cromossomos autossdmicos. Infelizmente, as criangas com
sindrome de Down possuem varios distlrbios associados, sendo estes a
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causa principal de mortalidades (THOMPSON, 2002).

O excesso de material genético proveniente do cromossomo 21 pode
ocorrer de trés formas diferentes: trissomia livre em todas as células do in-
dividuo, translocagéo cromossémica e trissomia livre em parte das células
do individuo, mosaicismo (LEWIS, 2004; THOMPSON, 2002).

Uma pessoa com Sindrome de Down geralmente é baixa, tem poucos
pelos, uma lingua grande que se projeta de labios grossos. As articulagdes
sdo frouxas, e 0 pouco reflexo e tdnus muscular dédo o aspecto “mole”. Os
marcos desenvolvimentais (como sentar, levantar e andar) surgem lentamen-
te, e 0s habitos de higiene podem demorar varios anos. A inteligéncia varia
muito. Os genitores de uma crianga com Sindrome de Down podem ajudar
seus filhos a atingir o potencial maximo dando um ambiente estimulante
(LEWIS, 2004).

Vale ressaltar que muitas pessoas com Sindrome de Down tém pro-
blemas fisicos, incluindo defeitos cardiacos e renais, e perda de audicéo e
visdo. Muitos dos problemas médicos associados a sindrome sao trataveis,
de modo que mais de 70% das pessoas afetadas vivem mais de 30 anos
(OSORIO, 2001).

O diagnostico preciso € feito através do cariotipo que € a representa-
¢do do conjunto de cromossomos de uma célula. O caridtipo ¢, geralmente,
realizado a partir do exame dos leucdcitos obtidos de uma pequena amostra
de sangue periférico. E também possivel realiza-lo, antes do nascimento,
depois da décima primeira semana de vida intrauterina, utilizando-se tecido
fetal (SCHVARTSMAN, 1991).

Atualmente tem sido utilizado um marcador ultrassonogréafico que
pode sugerir o diagnostico da SD na décima segunda semana gestacional.
Trata-se de uma medida, denominada translucéncia nucal, que é obtida da
regido da nuca do feto. Valores acima de 3 mm sdo caracteristicos de alguns
problemas congénitos (presentes ao nascimento), entre eles, a SD. Nestes
casos ¢ indicado o estudo do cariotipo fetal (SCHVARTSMAN, 1991;
THOMPSON, 2002).

Acrianca com SD deve ser encaminhada, o mais precocemente pos-
sivel, para servicos especializados que orientem os pais sobre o prognostico
e a conduta terapéutica. A qualidade de vida dos afetados depende, principal-
mente, dos cuidados da familia. A estimulacdo precoce melhora o desempenho
neuro-motor, a hipotonia muscular e a linguagem (OLIVEIRA, 2001).

A farmacoterapia para pessoas com Sindrome de Down deve seguir
0s principios do uso racional de medicamentos, que segundo a OMS ¢ a
situacdo na qual os pacientes recebem os medicamentos apropriados as suas
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necessidades clinicas na dose correta por um periodo de tempo adequado
e um custo acessivel. Evidentemente, procura-se evitar o uso de farmacos
com indice terapéutico baixo assim como aqueles com meia-vida longa ou
metabolizacdo complexa (VILAS BOAS, 2009; OSORIO, 2001).

Classicamente, orienta-se que, independente da condic¢éo do pacien-
te, a cada prescri¢ao o médico avalie a relag@o risco-beneficio e a historia
natural da doenca, para que se evite o uso de medicamentos controversos,
sub ou superdosagens bem como individualize suas prescricdes conforme
as particularidades de cada grupo ou individuo (VILAS BOAS, 2009).

Algumas das principais particularidades que ocasionam altera¢des na
resposta a farmacos, nas pessoas com Sindrome de Down a saber: deficién-
cia de acido folico; conjunto de deficiéncias enzimaticas que determinam
distarbios de metabolizacdo, eliminacdo de alguns farmacos, bem como
hipersensibilidade a atropina e analogos naturais ou sintéticos, metotrexato
e sulfonamidas (MANCINI, 2003).

2 METODOLOGIA

2.1 Instrumentos de Coleta de Dados

A coleta de dados foi realizada por meio de entrevista com os respon-
saveis dos portadores da Sindrome de Down, no qual houve a participacao
de 11 responsaveis. Foi aplicado um questionario contendo dados a respeito
do portador e seus genitores, avaliou dados socioeconémicos da familia e
dados pessoais dos portadores da SD.

A participagdo nesta entrevista teve prévio consentimento da dire-
toria da APAE e também dos responsaveis pelos portadores, e foi de acdo
voluntaria, sendo que para realizacdo desta, houve um termo de participa-
cdo e de livre consentimento com assinatura dos mesmos, bem como, foi
ressaltada a eles a importancia da sinceridade nas respostas para a melhoria
do trabalho com os profissionais/pacientes. A entrevista foi realizada na
unidade da APAE, dividida em dois dias, com data e hora previamente
agendadas pela Diretoria.

2.2 Local de Estudo

O trabalho foi realizado na cidade de Mogi Guacu, no Estado de
Séo Paulo. O questionério foi aplicado na Associacdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE) para 0s responsaveis que tém seus filhos matriculados
na instituicao.
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2.3 Populacao de Estudo

A populacgdo estudada foram portadores da Sindrome de Down ma-
triculados na APAE de Mogi Guacgu-SP. A populacéo foi de 11 responsaveis
de um universo de 38 matriculados na APAE.

3 RESULTADOS

3.1 Escolaridade dos responsaveis

Segundo os dados coletados na entrevista com os entrevistados na
unidade da APAE, dentre 11 responsaveis, 27% (3) tém o ensino fundamental
incompleto, 18% (2) o ensino fundamental completo, 9% (1) o ensino médio
incompleto, 27% (1) o ensino médio completo, o ensino superior 9% (1), e
o ensino técnico 9% (1) (Figura 1).

Figura 1 - Distribuicdo segundo a Escolaridade dos responsaveis
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Fonte: Autores, 2010

3.2 Renda Familiar

A renda familiar ndo teve muitas variacdes, totalizando 91% (10)
de 1 a 3 salarios, e 9% (1) de 4 a 6 salarios (Figura 2).
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Figura 2 - Distribuigdo segundo a renda familiar
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Fonte: Autores, 2010

3.3 Idade dos pais no periodo da Gestacao
A idade das maes nao apresenta muitas variagdes, a maior porcen-

tagem ficou entre maes de 30 a 40 anos com 73% (8), 9% (1) com menos
de 20 anos, 9% (1) de 20 a 30 anos e 9% (1) de 40 a 50 anos (Figura 3).

Figura 3 - Distribuicdo segundo a idade das mées durante gestacao
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Amédia de idade dos pais foi equivalente a das mées, com a maioria
entre 30 e 40 anos, correspondendo a 45% (5), pais entre 20 e 30 anos 36%
(4) e de 40 a 50 anos 18% (2) (Figura 4).

Figura 4 - Distribuicdo segundo a idade dos pais no periodo de gestacdo
da crianca

45
50

45 36
40
35
30
25 18
20
15
10 2

20 a 30 anos 30a40anos 40 a 50 anos

B Numero de individuos %

Fonte: Autores, 2010

3.4 Tempo de Gestagéo

O tempo de gestacdo foi em sua maioria o normal de 9 meses, to-
talizando 64% (7) das gestacdes, com 8 meses 27% (3), e com 7 meses 9%
(1) das gestagdes (Figura 5).
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Figura 5 - Distribuicdo segundo o tempo de gesta¢do da crianga
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Fonte: Autores, 2010

3.5 Numero de Gestacgao

Quanto ao nimero gestacdo, houve relatos do primeiro ao quinto
filho, no qual a maioria concentrou-se entre o 1° e 3° filho, com 36% (4)
em ambos, seguido de 18% (2) no 2° filho e 9% (1) no 5° filho (Figura 6).

Figura 6 - Distribuicdo segundo o nimero da gestacao
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3.6 Tipo de parto
Os partos dos portadores em sua maioria foram normais, totalizando
73% (8), e a cesariana 27% (3) (Figura 7).

Figura 7 - Distribuicdo segundo o tipo de parto dos portadores
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Fonte: Autores, 2010

3.7 Exames Pré-natais realizados

Os exames pré-natais realizados pelas maes dos portadores foram na
sua maioria a ultrassonografia, totalizando 91% (10), a coleta da vilosidade
caridnica foi realizada por 18% (2) das maes, e 9% (1) das maes nao realizou
nenhum exame (Figura 8).

Figura 8: Distribuicdo segundo exames pré-natais realizados pelas maes
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Fonte: Autores, 2010
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3.8 Exames laboratoriais para analise da Sindrome de Down

Ap06s 0 nascimento, os exames para comprovacao da SD foram rea-
lizados em 90,9% (10) dos casos. Os exames realizados sdo diversificados,
onde a maioria dos portadores realizou mais de um exame. Sendo 91% (10)
realizaram o hemograma, Cariotipo e o teste do pezinho, 73% (8) realizaram
dosagem dos hormonios da tiredide, 64% (7) avaliagdo neurologica, exames
de audicao e oftalmologicos, 55% (6) disritmia e raio X da coluna cervical,
27% (3) marcadores da hepatite, 18% (2) tomografia, 9% (1) exames de
alergia e 9% (1) no realizaram exames (Figura 9).

Figura 9 - Distribuicdo segundo os exames laboratoriais realizados para
analise da SD.
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Fonte: Autores, 2010

3.9 Inicio dos cuidados terapéuticos

O inicio dos cuidados terapéuticos nos portadores da SD, comegou
em 36% (4) dos casos logo apos o nascimento, enquanto outros portadores
comegaram a receber os cuidados com 3 a 4 meses ou 1 a 2 anos, em 18%
(2) dos casos. Os cuidados terapéuticos de 2 a 3 meses,de4a5ede6a’7
meses correspondem a 9% (1) dos casos (Figura 10).
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Figura 10 - Distribui¢do segundo o inicio dos cuidados terapéuticos nos
portadores da SD.
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3.10 Idade atual do portador

A idade dos portadores varia de 4 meses a 45 anos, sendo as idades
entre 8 e 18 anos correspondem a 18% (2) dos casos. As idades de 4 meses,
2,3,4,9,20 e 45 anos correspondem a 9% (1) (Figura 11).

Figura 11 - Distribuicdo segundo a idade atual dos portadores da SD
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3.11 Etnia
Quanto a etnia, verificou-se que os portadores da SD em sua maioria
sdo brancos, totalizando 91% (10) dos casos, e 9% (1) sdo negros (Figura 12).

Figura 12 - Distribuicdo segundo a etnia dos portadores da SD
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Fonte: Autores, 2010

3.12 Idade em que comegou a frequentar a APAE

Aidade em que os portadores comecaram a frequentar a APAE variou
de 10 dias a 7 anos de idade. Os portadores que iniciaram a frequéncia com
trés meses e um ano correspondem a 18% (2), enquanto que os que iniciaram
com 10, 20 e 45 dias, 2, 4 e 6 meses e 7 anos correspondem cada um deles
a 9% (1) (Figura 13).

Figura 13 - Distribuicdo segundo a idade em que os portadores de SD
comecaram a frequentar a APAE
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3.13 Peso médio no nascimento

O peso dos portadores de SD ao nascer, em sua maioria, foi de 2,5 a
3,0 kg, totalizando 55% (6) dos casos. De 1,5 a 2,0 e de 3,0 a 3,5 kg corres-
pondem a 18% (2) cada e de 4,5 a 5,0 kg 9% (1) cada (Figura 14).

Figura 14 - Distribuicdo segundo o peso médio dos portadores ao nascimento
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Fonte: Autores, 2010

3.14 Patologias associadas

A patologia mais recorrente entre os portadores da SD na APAE de
Mogi Guagu sao complicagdes respiratorias, correspondendo a 55% (6), pro-
blemas na tiredide e visuais englobam 36% (4), as cardiopatias totalizam 27%
(3), enquanto hipertensos e diabéticos correspondem a 9% (1) (Figura 15).

Figura 15: Distribuicdo segundo as patologias associadas & SD

B NUmero de individuos

%
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3.15 Uso de medicamentos continuos

Dos portadores de SD 73% relatam fazer uso de medicamentos
continuos, enquanto 27% fazem uso esporadicamente, como por exemplo,
em casos de resfriados (Figura 16).

Figura 16 - Distribuicdo segundo o uso continuo de medicamentos pelos
portadores da SD
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Fonte: Autores, 2010

3.15.1 Farmacos de uso continuo relatados na entrevista

Os farmacos utilizados pelos portadores sdo digoxina com 12,5% (1),
insulina com 12,5% (1), levotiroxina com 25% (2), propionato de fluticasona
com 12,5%(1), salbutamol com 12,5% (1), maleato de levomepromazina 12,5%
(1), colecalciferol e acetato de retinol com 12,5% (1), haloperidol 12,5% (1) e
célcio, cianocobalamina, colecalciferol, fosforo e zinco 12,5% (1) (Tabela 1).

Tabela 1 - Distribuicdo segundo os medicamentos de uso continuo utilizados
pelos portadores da SD

Medicamentos Nimero de individuos %
digoxina 1 12,5
insulina 1 12,5
levotiroxina 2 25
propionato de fluticasona 1 12,5
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Medicamentos Nimero de individuos %
salbutamol 1 12,5
maleato de levomepromazina 1 12,5
colecalciferol e acido retinol 1 12,5
haloperidol 1 12,5
calcio, cianocobalamina e colecalciferol 1 12,5

4 DISCUSSAO

O presente estudo teve por objetivo caracterizar os perfis genéticos,
fendtipos e sociais dos portadores de SD da APAE de Mogi Guagu.

De acordo com Malgarin e colaboradores (2006) a idade da méae é
uma variavel fortemente associada a sindrome de Down, o que justifica o
fato de que a maioria das maes dos portadores da sindrome entrevistados
em Mogi Guacu estava entre 30 e 40 anos no momento da gravidez. A idade
dos pais dos portadores também estava entre 30 e 40 anos, porém de acordo
com Thompson (2002) esta idade ndo esta relacionada com a trissomia do
cromossomo 21.

No presente trabalho, verificou-se que o tempo de gestagédo foi
normal, 0 mesmo dado foi observado pelo pesquisador Malgarin e colabo-
radores (2006) em seu trabalho, no qual 75% chegaram aos nove meses e
este ressalta que os outros, que apresentaram periodo gestacional inferior a
nove meses, periodo este ndo foi fator para agravar o quadro clinico da SD.

Acescolaridade dos genitores variou entre baixo e médio nivel, con-
forme citado também por Malgarin e colaboradores (2006).

A renda familiar ou sua posicéo social ndo é fator para que a SD
aconteca, como visto neste trabalho, a renda atual das familias em sua
maioria é de 1 a 3 salarios minimos ao més, como demonstram Malgarin e
colaboradores (2006).

De acordo com Thompson (2002), a sindrome é detectavel no
pré-natal em sua maioria pela coleta da vilosidade caridnica e do liquido
amniotico. Neste trabalho, os responsaveis entrevistados relatam terem feito
somente a ultrassonografia, enquanto que apenas dois realizaram a coleta
da vilosidade caribnica.

Os exames realizados para comprovagdo da SD apos o nascimento
encontram-se diversificados, nos quais a maioria foi o cariétipo da crianga, o
hemograma e o teste do pezinho. Esse diagnostico precoce para comprovar
a presenga de SD auxilia na melhoria da busca antecipada por informagoes
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e atendimento aos portadores e seus progenitores. De acordo com Malga-
rin e colaboradores (2006), os genitores procuram obter informagdes por
meios de outras fontes de ajudas, por meio de livros e revistas, e por meio
de familiares que também possuam criangas com SD.

A estimulacéo precoce da criancga é fato relevante para melhora de
suas atividades, segundo Malgarin e colaboradores (2006), aproximadamente
96% dos pacientes apresentaram melhora com a estimulacao precoce. Este
estudo confirma que a maioria dos pacientes iniciou seus cuidados terapéu-
ticos ainda com menos de um més de idade.

De acordo com Osorio (2001), a expectativa de vida para os portado-
res da Sindrome de Down era de apenas 35 anos, hoje muitos ja ultrapassam
essa idade, como visto na pesquisa, em que um dos portadores ultrapassa
0s 45 anos.

O pesquisador Schvartsman (1991) relata que homens e mulheres de
qualquer grupo étnico podem apresentar Sindrome de Down, neste estudo a
maioria dos entrevistados relata a etnia de seus filhos como brancos.

O trabalho realizado por Malgarin e colaboradores (2006) demons-
tra que os tratamentos mais eficientes foram iniciados na APAE, com a
estimulacdo de uma equipe de profissionais de salde, como psicologia,
pedagogia, fisioterapia, entre outros. A frequéncia na APAE neste estudo
esta diversificada entre 10 dias e 7 anos de idade.

Dentre as patologias associadas a SD, a cardiopatia congénita e as
complicacdes respiratorias sdo as mais relevantes, a cardiopatia esta presente
em 33% dos nativivos ressalta Thompson (2002). Malgarin e colaboradores
(2006) relatam que toda a populacdo estudada em seu trabalho apresenta
complicagdes respiratorias, como citado neste trabalho, no qual 55% apre-
sentam esta patologia.

O uso de medicamentos na presente pesquisa apresentou-se alto
principalmente por alteragdes no sistema enddcrino, cardiaco, respiratorio e
hematologico. Isso ressalta que esses dados foram diferentes aos obtidos por
Malgarin e colaboradores (2006), ja que eles constataram baixa incidéncia
no uso de medicamentos.

5 CONCLUSAO
No presente trabalho, constatou-se a importancia de uma equipe
multiprofissional trabalhar com os portadores da SD e com os familiares.

Esse trabalho em conjunto permite o envolvimento terapéutico precoce e
0 aumento das habilidades intelectuais do portador, 0 que permitira uma
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insercdo na sociedade e um aumento no tempo de vida, preservando a qua-
lidade. Os portadores de SD necessitam de um tratamento continuo para
diminuir as manifestagdes clinicas da alteragdo genética, para isso ressalta
a importancia do profissional farmacéutico no processo de atencéo farma-
céutica de tal forma que possibilite aderéncia ao tratamento e diminuicdo
dos efeitos colaterais promovidos pelos medicamentos.

Conclui-se com esse estudo que muito ainda ha de ser feito para 0s
familiares de criancas que apresentam algum tipo de deficiéncia, particu-
larmente no Brasil. E evidente a necessidade da equipe multiprofissional
trabalhar de forma continua com os portadores de SD, somente com essa
base solida de concepgdo saude/doenca podera promover programas de
intervencgdo direcionados & melhoria de vida dos portadores de SD.
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