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RESUMO: Este trabalho teve como objetivo pesquisar o perfil dos pacientes portadores de Sindrome de Down (SD) em Maringé, no
periodo de 1993 a 2003. A populacdo consta de 44 pacientes, integrados nesse periodo na APAE da cidade. A pesquisa consistiu em
analise de prontudrios, questiondrio e entrevista com a participagéo dos pais dos pacientes. Para tracar o perfil, buscaram-se dados
genéticos, fenotipicos e sociais dos portadores e seus familiares. Os resultados delinearam o perfil dos portadores dessa anomalia
genética, freqiiente na sociedade. Houve a andlise das etapas da doenga com as manifestagdes no portador, 0 que permitiu evidenciar
esclarecimentos sobre os mltiplos e complexos aspectos que caracterizam a doencga. Observou-se ainda a caracterizagéo da inter-
relacéo desses portadores com seus familiares, bem como as atividades que eles realizam no convivio com a sociedade.
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PROFILE OF PATIENTS WITH THE DOWN SYNDROME DURING THE
PERIOD FROM 1993 TO 2003 IN THE CITY OF MARINGA - PR

ABSTRACT: This work had the objective of establishing the profile of patients with the Down Syndrome (SD) in Maringd, in the period from
1993 to 2003. The population was composed of 44 patients, members of the local APAE during that period. The work consisted of the
analysis of the records, questionnaires and interviews with the parents and the patients themselves. To draw the profile, genetic, phenotypic
and social data was obtained from the patients and their relatives. The results outlined the profile of the holders of this genetic anomaly
frequently found in society. The analysis of the different phases of the disease with the manifestation on the holder permitted to observe the
multiple and complex aspects that characterize this disease. It was also observed the inter-relation of the holders and their relatives, as well
as the activities that they carry out in their daily lives.
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1. INTRODUGCAO

A Sindrome de Down (SD) ou trissomia do 21 foi descoberta
em 1866, mas sua base cromossomica néo foi claramente com-
preendida até 1959 (SNUSTAD, 2001). ASD é uma condicao ge-
nética reconhecida h& mais de um século por John Langdon Down.
Constitui uma das causas mais freqtientes de deficiéncia mental,
compreendendo cerca de 18% do total de deficientes mentais em
instituicOes especializadas (MOREIRA, 2000).

Atrissomia do 21 é a mais comum e bem-conhecida entre as
sindromes genéticas, sendo a alteragao cromossoémica mais fre-
quente observada em recém-natos (RN), responsavel por um ter-
¢o das anomalias detectadas. A prevaléncia da sindrome de Down
se situa ao redor de 1:650 RNs vivos, havendo uma variacéo em
diferentes populag@es, de 1:600 a 1:200. H& uma leve preponde-
rancia no sexo masculino. A doenga é muito mais freqiiente no
inicio da gestacao, uma vez que 65 a 85% das concepgdes com
trissomia do 21 resultam em aborto espontaneo (FERREIRA, 2005).

A sindrome de Down é causada por uma cdpia extra do
cromossomo 21, resultante da ndo-disjuncéo durante a divisdo | ou
a divisdo Il da meiose. Em 95% dos pacientes com a sindrome de
Down existe uma trissomia do cromossomo (3 cromossomos) 21,
que resulta da migracao de dois cromossomos juntos durante a
meiose para produzir 6vulos (a ndo-disjungéo ocorre mais rara-
mente na formacao dos espermatozoides) (RAW, 1999). Agrande
maioria de tais erros de segregacdo ocorre durante a meiose em
fémeas, e a taxa de erro aumenta a medida que a idade materna
avanca. A freqiéncia de falha de segregagao em odcitos humanos
¢ extraordinariamente alta (cerca de 10% das meioses), e acredita-
Se que esta seja uma razdo para a alta taxa de perdas por abortos
espontaneos na fase inicial da gestacdo (ALBERTS, 2004). Evi-
déncias indicam que genes localizados em outros cromossomos
também estdo envolvidos no processo, de modo que o fendtipo final
depende desta interagéo. Fatores de transcri¢éo, espécies de oxi-
génio reativo e proteinas relacionadas a apoptose parecem ser
candidatos a um papel ativo na doenga (MIR, 2004). Os 5% restan-
tes referem-se aos casos de translocagdo e mosaicismo
(ANTONARAKIS, 1991).

A possibilidade de nascer uma crianga com sindrome de Down
aumenta principalmente com o avango da idade materna: em torno
dos 20 anos é de 1:1500, subindo para 1:380 aos 35 anos e para
quase 1:28 aos 45 anos (CASTELAO, 2003).

Apesar de se saber que a maior parte das caracteristicas fisi-
cas, cognitivas e comportamentais € comum, na maioria dos ca-
sos sabe-se, também, que existe uma grande variabilidade

interindividual, demonstrada pelos diferentes niveis de desenvolvi-
mento e adaptagao social encontrados nos individuos com Sindrome
de Down em todo 0 mundo. Além disso, existem diversos equivo-
cos na observagdo das caracteristicas da Sindrome, como, por
exemplo, aidéia de que estes individuos morrem cedo, que neces-
sariamente serdo obesos na adolescéncia e quando adultos, e que
dificilmente se alfabetizardo ou poderdo levar uma vida com certa
independéncia. Nas ultimas décadas, muitas barreiras tém sido
rompidas, mas ndo de forma generalizada (NAHAS, 1995). Sabe-
se que os portadores de SD estéo vivendo mais, com a esperanca
média de vida aproximando-se dos 70 anos em paises desenvolvi-
dos (GEDYE, 1998).

Como foi afirmado, ndo se deve esperar que todas as caracte-
risticas clinicas da sindrome estejam necessariamente presentes
nas criangas com suspeita desse diagndstico. Na maioria das cri-
ancas com Down o distlrbio é reconhecido j& no momento do
nascimento ou pouco tempo ap6s. O recém-nascido com SD cos-
tuma ter uma expressao fenotipica muito especifica, 0 que permitira
aum profissional razoavelmente experiente levantar um diagndsti-
co clinico com uma margem de certeza muito elevada. S&o muito
raros 0s casos em que as caracteristicas presentes no recém-
nascido passam despercebidas, mesmo por médicos com menor
experiéncia. Em qualquer eventualidade de suspeita, a certeza ab-
soluta de um diagnostico de SD seria somente alcangada através
de cariotipagem da crian¢a (CARAKUSHANSKY, ANO).

Criancas com a SD possuem um risco aumentado para de-
senvolver inlmeras complicagdes clinicas em varios sistemas do
organismo, as quais podem causar um impacto na sua satde e/ou
no seu desenvolvimento. A maioria dessas complicagdes € passi-
vel de tratamento quando identificadas em tempo habil. O médico
que acompanha criangas com SD deve estar informado a respeito
das reas onde esses riscos especiais podem existir, para assim
adotar uma atitude “agressiva’ visando a sua identificagdo e trata-
mento (CARAKUSHANSKY, 2001).

2. MATERIAL E METODOS

Primeiramente, procuramos a Associa¢do de Pais e Amigos
dos Excepcionais - APAE da cidade de Maringd, que realizava
atendimentos aos portadores de SD, sendo que somente essa ins-
tituicdo na cidade possuia pacientes integrados no periodo da pes-
quisa.

Num segundo instante foram realizados contatos com a diregdo
e pessoal técnico da APAE no sentido de que estes comunicassem
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aos pais os objetivos da pesquisa, ressaltando a importancia da
sinceridade nas respostas para a melhoria do trabalho com os
alunos/pacientes.

A amostra de 44 pacientes formou-se com 0s alunos que per-
maneceram integralmente na APAE no periodo de 1993 a 2003.
Adotou-se a conduta de integralidade de alunos no periodo da pes-
quisa para evitar interferentes nos dados coletados, os quais pode-
riam gerar resultados falsos para os itens que analisavam o desen-
volvimento dos portadores no periodo.

Ametodologia empregada se constituiu de métodos investigativos
embasados em andlises de prontuarios, aplicacdo de questionari-
0s e entrevista.

Nos prontudrios, os dados coletados dos portadores foram:
data de nascimento, sexo, idade, presenca de cardiopatias congé-
nitas e realizacdo de cariotipagem; e, quanto aos pais destes, a
idade no periodo da gestacao.

O questionario e a entrevista, contendo dados a respeito do
portador e seus genitores, utilizados com itens respondidos pelos
pais ou responsaveis, encontram-se nos anexos 01 e 02, respec-
tivamente. A participacdo nesse método teve prévio consentimento
dos pesquisados e foi de a¢do voluntaria, sendo que para tal partici-
pacdo exigiu-se a assinatura de um termo de consentimento livre e
esclarecido, que se encontra no anexo 03. Nessa etapa da pesqui-
sa houve a participacdo de 24 pais ou responsaveis. Essa
metodologia foi desenvolvida, em parte, na instituicdo, com data e
horérios previamente agendados para a aplicagéo dos instrumen-
tos metodoldgicos, e em parte, nas residéncias dos portadores,
devido a dificuldade de alguns pais ou responsaveis em se
locomover até a instituicao, tendo esses data e horarios também
agendados.

3. RESULTADOS

1. Dados do Prontuario

Aandlise dos 44 prontuérios dos portadores revelou que 26 sdo
do sexo masculino e 18, do sexo feminino. Aidade média da amos-
trano inicio do periodo da pesquisa foi de 12,86 anos (6 = 8,48). A
presenca de cardiopatias congénitas encontrou-se em apenas
22,7% dos portadores, (n=10), e 77,3% (n=34) ndo apresentavam
relatos dessa patologia. N&o havia notificagdo quanto a realizacéo
do exame de cariotipagem logo ap6s o nascimento do portador.
Quanto aos progenitores, a idade média materna na gestacao foi de
30,9anos (6=7,3), e a paterna, de 33,9 anos (6 =8,2) (Tabela 1).
Tabela 1. Idade de progenitores no periodo da gestacao.
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2. Dados do Questionario

0 levantamento dos dados dos questionarios respondidos
pelos 24 pais ou responsaveis pelos portadores mostrou que 0s
portadores possuiam idade média de 11,7 anos no periodo da pes-
quisa (6 = 9,3). Quanto a etnia dos portadores, 75,0% (n=18) dos
responsaveis consideram-nos brancos, 16,7% (n=4) negros, 8,3%
(n=2) pardos, ndo havendo relato de amarelos ou indigenas. O
peso médio ao nascimento é de 2,876kg (6 = 0,745) e o tamanho,
de 45,77cm (6 = 7,55). Esses relatos foram lembrados com dificul-
dades pelos pais ou responsaveis.

Quanto a gesta¢do, o0 tempo de 9 meses ocorreu em 75%, de
7 meses em 4,2%, de 8 meses em 16,6% e de 942 em 4,2%.
Quanto a sua ordem, houve relatos da primeira a sétima gestacéo,
com uma maior concentragdo na terceira, 33,33% (n=8).

Alidade média dos genitores no periodo da gestagao foi de 30,7
anos (6 = 6,4) para a materna e, de 34,1 anos (6 = 7,6) para a
paterna (Tabela 2).

Tabela 2. Idade dos Genitores no Periodo da Gestacéao
===
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O nimero de gestacdes incluindo abortos foi de uma a dez,
encontrando-se em maior propor¢éo naterceira, com 33,33% dos
casos (n=8). Nessas gestacdes, 20,83% das maes geraram outro
filno com alguma anomalia, e quanto aos pais, 16,67% (n=4) esti-
veram envolvidos na gestacdo com outros filhos com alguma ano
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malia.

Os partos dos portadores, em sua maioria (70,83%), foram por
cesariana, e 29,17%, naturais sem uso de férceps, tendo havido
algum problema em 12,5% (n= 3) dos partos.

Os portadores atualmente fazem uso de medicamentos conti-
nuos e de outros aparelhos corretivos (Tabela 3).

Tabela 3. Portadores e uso de medicamentos continuos e de apa-

Nenhum dos pais procurou por centro de aconselhamento ge-
nético no periodo da gestagao. Apds o nascimento 0s exames para
comprovagéo da SD foram realizados em 45,83% (n=11) dos ca-
s0s. Os exames realizados encontram-se diversificados quanto a
analise da doenca. (Tabela 6).

Tabela 6. Exames laboratoriais para anélise da SD.

relhos corretivos. Exames Laboratonais Portadores
F— Avaliacdo Neurclogica 08
Faz Uso de _——
Sim Y Hin " Tl Carnofipo 10
Meficamenios B 25 18 7 Pl Disritmia 15
Geion & Ll 2 w L _[h:nsagam de harmonios da lwecida 08
Ap. Audilvog 1 4,16 23 5,5 L :
Exames de alergia or
Ap. Otopddions 1 4,16 23 5,5 L
Ap. Orindonices 0 0 ET 100 ET] Exames de audigao 12
. . . . Exames dermatologicos or
Nos exames pré-natais pesquisados houve realizacdo em e
70,83% (n=17) dos casos, com realizacdo de diversos exames ~_ = 2mes aftalmalogicas 16
investigatdrios (Tabela 4). Hemagrama 19
Marcadores de hepatite 02
Tabela 4. Exames pré-natais realizados pelas maes dos portado-  Rains-¥ de cofuna cervical 05
res. Ressonancia magnética m
Wbes dos Portadores Teste do pezinho 14
Exames pré-naais .
Sm % M@ % Tow _Tomografia 05
Utra-sorograta 1 458 13 HIT M Outros 0z
Amnicceniese i R 9 M

Coketa de vinsidade confinica ] ] ] 10

Intervencdes cirtrgicas foram realizadas em 45,83% dos por-
tadores, sendo a cardiaca a principal, 45,45% (n=5) (Tabela 5).

Tabela 5. Portadores e cirurgias realizadas.
e

Intervengies Cinirgicas Portadores
Cardiaca 03
Estetica -
Gastrica -
Intestinal 02
Oftalmolagica 01
“Ortopédica 03
Outros 03

Os pais apresentavam de baixo a médio nivel de escolaridade
(Tabela 7).

Tabela 7. Escolaridade dos pais dos portadores

Escolaridade TR e

; Mae Y Fai )
Analfabetn (a) | 1 417 2 B33
E&nplem F”“'jame“'*"l 5 2083 7 2017
E::%pmm Fundamental\ ., yger 4 18T
Eng. Médio incompleto | 2 B3 2 B33
Ens, Medio complata | ¥ 2IAT & 25
Ens. Superiorincompleio | 0 0 i 0
Ens, Supenor comgkelo & X8 3 125
Total | 24 100 24 100

R —————————
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Arenda familiar atual do portador encontra-se, em 50% deles

o o Jomar bantg Lot || vl vl : i
(n=12), entre 1 e 3 salarios-minimos (Tabela 8). Fazar higiare o2 M o
—_passil
bela 8. Rend ld iliad d TS5 1T, TS S S - N - - WA - IS
Tabela 8. Renda Atual da Familia dos Portadores. P — . . & M R T
Renda Mumers ch: Familia Wi as honas z = = o o2 o : |
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e ) % Com relac&o aos locais fregiientados pelos portadores, a totali-
<1 o o dade frequienta a APAE, uma minoria vai a centros recreativos e
Tad 17 &0 nenhum freqlienta ONG’s ou creches (Tabela 11).
daf ) 2917
7as 3 125 Tabela 11. Locais freqlientados pelos portadores.
e,
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Posta da e & 16
Nas familias dos portadores foram encontrados 25% (n=6) de ~ _Clinias paricuares 18 8
relatos de outros casos de SD, sendo que 2 casos sao de origem OHE'S Z i
paterna e 4, materna; e em 4,17% (n=1) ha relato de outra anomalia ::“ Sl 1:2 2;
" . greas
na familia, sendo a mesma de origem paterna.
; x g p. Cariras racmatives ] 14
Alinteragdo do portador com 0 meio em que se encontra (de  ~ e 73 ]
educacdo, lazer, social e profissional) apresenta-se bastante dese-  gpscs 4

quilibrada (Tabela 9). A alfabetizac&o foi alcancada em 45,83% (n=11)
dos casos, com idade média de 14,36 anos (6 = 4,29).

Tabela 9. Dados socioculturais dos portadores.

3. Dados da Entrevista

As entrevistas respondidas pelos 24 pais ou responsaveis

H Forpcnes
Tacis SOy RuEs - .
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Tabela 10. Atividades desenvolvidas pelos portadores e a faixa etéria. 19 .24 02
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Nas funcbes fisiologicas debilitadas houve melhoras gerais em
mais de uma fun¢&o, como alimentacéo, tonus muscular e relacio-
namento em maiores propor¢des, evolugdes que ocorreram tam-
bém na fala, respiracdo, imunidade, orientacéo e marcha.

Segundo os relatos dos pais, os tratamentos mais eficientes
ocorreram na APAE da cidade, com a aplica¢do da estimulacao
precoce que aborda em sua terapéutica fisioterapia, fonoaudiologia,
psicologia e pedagogia; outros ainda citam a cirurgia cardiaca e 0
tratamento da tiredide como eficientes métodos.

Diariamente, 37,5% (n = 9) receberam os tratamentos acima
citados, 29,17% (n = 7) os receberam uma vez por semana, 12,5%
(n = 3), duas vezes por semana, 8,33% (n = 2), trés vezes por
semana e 0s demais, 12,5% (n = 3), receberam tratamentos em
periodos com maior intervalo de tempo. As sessdes eram freqiien-
tadas regularmente pelos portadores, desenvolvendo reagdes
emotivas positivas em 83,33% (n = 20) dos casos, e nos demais,
negativas ou indiferentes.

Outras doencas estdo associadas em 29,17% (n =7) dos ca-
sos, destacando-se o hipotireoidismo, com 8,33% (n=2) de
prevaléncia; as doencas respiratorias acometeram toda a popula-
¢éo (n=24), sendo que 25% (n=6) “sempre” estiveram acometidos
e 20,83% (n=5) manifestavam tal doenga,"uma vez por més”.

Cerca de 25% dos portadores (n=6) fazem uso de medica-
mentos continuos, para tratamento de hipotirecidismo, diabetes, con-
vulsBes, problemas cardiacos, incontinéncia urindria, colesterol e
distarbios do humor.

Os pais ou responsaveis, na sua maioria (66,67% - n = 16),
nao notam caracteristicas fenotipicas diferentes nos portadores em
comparacao a outros portadores da mesma sindrome.

Em 66,67% (n = 16), a descoberta da sindrome no portador
ocorreu logo apds 0 seu nascimento pelos médicos que tiveram 0s
primeiros contatos com o bebé, 29,17% (n = 7) foram descobertos
pelos pais ou responsaveis ou mesmo por vizinhos e em 4,16% (n
=1) a confirmac&o so veio apds os pais procurarem a APAE.

As informag@es fornecidas a maioria dos pais ou responsaveis
(70,83% -n = 16) acerca da sindrome foram colocadas das seguin-
tes maneiras: “Seu filho tera atraso no desenvolvimento”, “Ele sera
mais molinho”, “Vai pegar gripe mais facilmente e tera infecgdes
com freqliéncia”, para 16,67% (n = 4) dos pais a “situa¢éo néo ficou
bem clara” e somente 12,5% (n = 4) receberam informacdes sufi-
cientes.

Na realizagéo do diagnostico da SD por profissional da &rea da
salde, 50% (n = 12) dos portadores tiveram o diagnostico por
médico pediatra, 33,33% (n = 8) por médicos clinicos gerais, 12,5%
(n = 3) por obstetras e em apenas 4,17% (n = 1) a SD foi
diagnosticada por médico geneticista.

Logo ap6s a descoberta de SD nos portadores, 83,33% (n =
20) dos pais procuraram associa¢des especializadas, submete-
ram 0s portadores a cirurgias em casos necessarios e fizeram
tratamento particular em grandes centros, e 16,67% (n = 4) apenas
buscaram informagBes ou ndo lembram a medida adotada.

Os progenitores receberam a noticia de um filho com SD, em
sua maioria (58,33%) negativamente (n = 14), contando-se casos
de rejeicdo e negacdo; receberam positivamente a informagao
33,33% (n=8), e 8,34% (n = 2) foram indiferentes.

As maiores dificuldades dos pais em lidar com os seus filhos
sdo: alimentac&o, comportamento, baixa imunidade, dificuldade de
realizar cirurgias, hipotonia, deslocamento e acometimento do sis-
tema respiratério e outras isoladas em casos particulares.

Quanto a socializacao, os portadores estéo divididos entre brin-
car com outros ou isolados; no entanto, 79,17% (n = 19) se relaci-
onam “bem” com outras criancas, e os demais 20,83% (n = 5) sdo
agressivos, brigam demais ou querem exclusividade.

No relacionamento familiar o portador apresenta comportamen-
to positivo, citados “6timo”, “carinhoso”, “bom” em sua maioria, e
em alguns casos, negativo, “é grosseiro com o pai”, “fala pala-
vroes’, “distante”.

Os portadores demonstram afinidade com atividades como ar-
rumar a casa, assistir a TV, ouvir masica, passear, brincar, pintar,
escrever, dancar e freqiientar encontros de jovens.

Habilidades natas foram observadas pelos progenitores - como
dangar, cantar, praticar esporte, desenhar, tocar musica, artesana-
to; e em casos isolados os pais ndo notam nenhuma habilidade em
especial.

4. DISCUSSAO

O presente estudo foi desenvolvido tendo em vista 0 momento
atual de mudancas de paradigmas e a realidade da incluséo de
pessoas com SD na escola e na sociedade, com novas oportuni-
dades de convivéncia social. Os perfis genéticos, fenotipicos e so-
ciais foram considerados neste trabalho.

Aidade reprodutiva esta inequivocamente relacionada a origem
de trissomias cromossémicas em humanos e a idade materna
avangada, comumente designada como acima de 35 anos, é uma
variavel fortemente associada a sindrome de Down (Hernandez &
Fisher, 1996). Nossos registros (Tabela 01) e (Figura 01) indicam
uma prevaléncia de pais com idade inferior a 35 anos - de 62,8%
(n=27) para maes e 61,9% para pais (n=26). Essa distribui¢do
etaria dos pais dos portadores indica uma ocorréncia de fatores
independentes de idade materna e paterna, pressupondo precoci
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dade.

0 tempo de gestacdo apresentou-se na grande maioria dos
casos dentro do periodo normal, 75% deles chegando aos 9 me-
ses. No entanto, nos demais 25%, pressupde-se que o periodo
gestacional ndo agravou o quadro clinico da SD, devido a auséncia
de complicagdes pos-parto.

0O uso de medicamentos continuos demonstrou-se baixo na
populacdo pesquisada, embora os pais tenham relatado que suas
criangas freqlientemente ficavam doentes. Essa populagéo é aco-
metida por uma série de alteragcBes organicas, como as
endocrinoldgicas, oftalmoldgicas, gastrointestinais, auditivas,
imunoldgicas etc., além da epilepsia e da doenca de Alzheimer
(SCHWARTZMAN, 2003).
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Fig. 01 - Idade dos progenitores no periodo da gestacao.

Os dados aqui relatados permitiram-nos observar que as
doencas infecto-contagiosas sdo manifestacdes clinicas freqiientes
em pacientes com SD, sendo decorrentes de varios fatores asso-
ciados. Estudos sobre a relagdo entre processos infecciosos e
imunodeficiéncias em pacientes com SD s&0 escassos ha literatu-
ra (RIBEIRO, 2003). No entanto, as infec¢des das vias aéreas
superiores, que provocam gripes, bronquites e pneumonias, sdo
doengas comuns de regides de clima seco na maior parte do ano;
por isso, esse interferente ndo nos permite afirmar que estas crian-
¢as sejam mais suscetiveis a doengas.

Houve boa incidéncia de exames pré-natais (Tabela 04) e de
exames para diagnosticar e comprovar a SD (Tabela 06), o que
auxiliou na melhoria na busca precoce por informagdes e atendi-
mentos a esses portadores e seus progenitores. Apos o diagnosti-
co, as familias procuraram ajuda, por iniciativa propria, recorrendo,
principalmente, a instituicbes especializadas. Os genitores procu-
raram obter informagGes por meio de outras fontes de ajuda, como
livros e revistas, e através de familias que também possuiam crian-
¢as com sindrome de Down. Na maioria das familias, a procura por
ajuda envolveu tanto a méae quanto o pai.

As intervengdes cirrgicas foram necessarias nos casos em
que houve comprometimento das funcdes bioldgicas, sendo a car-
diacaa principal: 45,45% (n=5) (Tabela 05). Segundo Mosquera e
cols, 2000, de 90 pacientes portadores de SD pesquisados, 75
apresentaram problemas cardiacos, demonstrando uma menor
incidéncia nos portadores da amostra.

Ainterac&o do portador com o meio em que se encontra (edu-
cacao, lazer, social e profissional) apresentou-se bastante desequi-
librada (Tabelas 09, 10 e 11). Esse fator é resultante dos preconcei-
tos existentes em nossa sociedade e de casos em que 0s pais
preferem locais mais reservados, nos quais os portadores ndo
sofrerdo recriminacdes. Tais portadores exercem um impacto pro-
fundo sobre o funcionamento da familia, 0 que necessita ser mais
bem investigado (SILVA, 2003).

Deve sertambém ressaltado que as habilidades intelectuais do
portador tém sido historicamente subestimadas. Estudos contem-
poraneos mostram que a maioria dos Down tem um desempenho
nafaixa de retardo mental entre leve e moderado. Amelhor capaci-
dade cognitiva tem sido atribuida ao mosaicismo cromossdmico,
além de outros fatores como o conjunto genético do individuo e a
influéncia de fatores epigenéticos e ambientais (MOREIRA, 2000).

O periodo de tratamento (Tabela 12) influiu na diminui¢do das
manifestacdes clinicas da SD, principalmente nos pacientes sub-
metidos a tratamentos de 0 a 12 meses. Segundo Moreira, 2002,
além da existéncia de diferengas, as possibilidades no desenvolvi-
mento de pessoas com SD tém sido implementadas com o atendi-
mento a suas necessidades especiais por meio do tratamento pre-
coce, que inclui realizacdo de estimulacéo fisioterapéutica, atengéo
a fala e a problemas especificos de salde que possam estar pre-
sentes. Essas medidas vém proporcionando avangos no desen-
volvimento fisico e mental, aumentando a expectativa de vida e
ocasionando oportunidades de intera¢es sociais na comunidade.

Com relacéo as condutas do portador e da familia, segundo
relatos dos pais, houve comportamentos contraditérios citados como
“6timo”, “carinhoso”, “bom” em sua maioria, € em outros casos, “é
grosseiro com o pai”, “fala palavrdes”, “distante”. Os estudos sobre
as interagdes das criangas com sindrome de Down e seus genitores
apresentam dados inconclusivos, ndo havendo, ainda, explicactes
para algumas inconsisténcias e contradi¢des (BERGER, 1990).

Segundo as maes e 0s pais deste estudo, a forma como
profissionais da salide deram a noticia do diagnostico da crianca
nao foi adequada e, devido a isto, os medos a respeito da sindrome
aumentaram, uma vez gue ndo esperavam uma crianga com
sindrome de Down e nem tinham conhecimento suficiente sobre o
assunto. Esse primeiro momento parece ser o mais dificil para as
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familias (Bolsanello, 1998; Brito & Dessen, 1999; Casarin, 1999).
Neste estudo, pais e maes apresentaram sentimentos e reacdes
diferentes frente ao diagndstico da crianga e, na maior parte das
familias, eles tentavam integrar a crianga ao grupo familiar, embora
negando muitas vezes o diagnostico.

A suspeita de que a crianca tivesse SD foi revelada pelo médico
as familias, apés o nascimento. Areacéo imediata dos pais a essa
suspeita foi, principalmente, de negacao: 58,33% apresentaram
reacdes diversificadas, tais como tristeza, estranheza, chogque e
até aceitacdo. Entretanto, por ocasido da coleta de dados, todos 0s
genitores relataram aceitar suas criangas. Na opinido das familias,
os profissionais da saude (médicos) ndo souberam anunciar cor-
retamente o diagnostico, favorecendo 0 aumento de medos acerca
da sindrome de Down. Segundo Cardoso, 2003, a significagéo do
conhecimento médico e de seu contetido semiético deve levar em
consideracao linguas, tradigcdes, habitos, credos e toda a historia
que circunda culturalmente a idealizagdo de filho com Down.

CONCLUSAO

Muito ainda tem que ser feito em se tratando de pesquisa
com familias de criangas que apresentam algum tipo de deficiéncia,
particularmente no Brasil. E evidente também a necessidade de
um apoio psicoldgico a esses portadores e suas familias, elabora-
do com base nas interagdes familiares, o que facilitara o processo
de integracdo do portador de forma mais adequada, principalmente
se este apoio vier de programas de intervencéo direcionados a
essa populacdo especifica.

Assim, é de fundamental importancia o apoio de uma equipe
multiprofissional, incluindo o psicélogo, no momento de comunicar
o diagndstico aos genitores, médico para 0 acompanhamento e
diagndstico e demais profissionais da &rea da salde para o
envolvimento da terapéutica precocemente, devendo esses profis-
sionais, aos poucos e levando em conta 0S recursos
socioecondmico-culturais da familia, acomodar e integrar o porta-
dor de SD.

Os resultados referidos apresentam um perfil dos portadores
de SD e sua interagdo com a sociedade, de precocidade naidade
dos progenitores nesses casos, onde relevamos a importancia do
diagndstico precoce para possibilitar a aplicagao de tratamentos
que, nesses casos, trouxeram beneficios psicomotores e educaci-
onais importantes, gerando melhoras na qualidade de vida desses
portadores.
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