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Informacdes gerais sobre a
Sindrome de Down e o impacto
das intervencoes

Esse documento apresenta uma visdo geral sobre a doenca, sua epidemiologia e as
intervencdes especificas que podem reduzir sua carga.

O que é a Sindrome de Down?

As desordens cromossdmicas sdo causadas por alteragdes tanto ho nimero quanto na
estrutura dos cromossomos, que ocorrem geralmente durante a formacdo das células
sexuais. Elas usualmente resultam em aborto espontaneo ou natural; no entanto, algumas,
como a sindrome de Down (SD) sdo compativeis com a vida. A SD — ou trissomia 21 —
ocorre quando o feto herda uma cépia extra do cromossomo 21. Esta associada a
deficiéncia intelectual variavel, a dificuldades de aprendizado e ao excesso de mortalidade
causado por problemas de saude a longo prazo, como resultado de anomalias cardiaca,
gastrointestinal, imunoldgica, respiratdria e ortopédica. Aproximadamente 1% dos casos é
do tipo mosaico, ou seja, os cromossomos dividem-se incorretamente, o que resulta em
uma populacdo mista de células normais e aneuploides. Esses individuos tém sintomas
mais leves, e o diagnéstico pode ser dificil.

Quais sé&o os principais fatores de risco?

A idade materna avancada esta associada com um risco aumentado para a maioria dos
disturbios cromossémicos (mas nem todos eles). A incidéncia de SD € maior em maes com
mais de 35 anos. Esse risco mais elevado esta associado a fatores biolégicos ainda nao
identificados.

Epidemiologia global

Prevaléncia no nascimento

A prevaléncia no nascimento de sindrome de Down varia globalmente, e alcanca 1,2-
2,3/1.000 nascidos vivos. O Banco de Dados Modelo de Doengas Congénitas
Constitucionais (MGDB, abreviatura em inglés) tem estimativas que sugerem que, todos 0s
anos, pelo menos 193.206 pessoas hascem com sindrome de Down.

Prevaléncia populacional

Aproximadamente 2,6 milh6es de pessoas no mundo vivem com a sindrome de Down. A

prevaléncia na populagéo varia globalmente, uma vez que é influenciada pelo acesso ao
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diagnéstico e ao tratamento. Dos nascidos vivos com SD e outros distlrbios
cromossdmicos, 49.760 devem morrer no primeiro ano de vida, e 95.684, nos primeiros
cinco anos de vida.

Mortalidade

Em um ambiente de apoio, os individuos com sindrome de Down que sobrevivem a infancia
podem permanecer relativamente bem por longos periodos, mesmo com cuidados médicos
limitados, até a chegada do envelhecimento precoce.

Deficiéncia e qualidade de vida

As criancas sobreviventes com SD tém uma gama de gravidade que varia de uma condicdo
leve a uma severa deficiéncia cognitiva e fisica, dependendo da circunstancia e do manejo
pos-natal. No entanto, elas vao exigir acompanhamento e cuidado, ao longo da vida, para
lidar com complicacbes e incapacidades fisica e intelectual, o que pode influenciar sua
integragéo na sociedade.

Reducao da prevaléncia, da morbidade e da mortalidade

A figura 1 ilustra os determinantes e as intervengdes para a sindrome de Down, & medida
gue se relacionam as fases mais importantes da vida. As principais intervencfes especificas
séo discutidas abaixo.

Intervencdes antes da gravidez

O planejamento familiar e a quantidade de informag8es sobre os riscos relacionados a
idade materna podem influenciar a escolha individual e diminuir a proporcdo de maes mais
velhas. No entanto, h& pouca informac&o sobre a eficicia dessas intervengoes.

Intervencdes durante a gravidez

O pré-natal para sindrome de Down envolve triagem pré-natal e diagnostico. Esses
programas podem ser capazes de identificar uma proporcdo de outros distarbios
cromossdmicos. O diagndéstico pré-natal é capaz de permitir o planejamento para um futuro
bebé afetado ou, em locais onde ela é legal e aceitavel, pode levar a uma escolha de
interrupcao da gravidez.

No mundo inteiro, a triagem pré-natal geralmente tem alta cobertura. No entanto, a
qualidade dos servigos é variavel e, muitas vezes, pobre. O financiamento da triagem, por
parte do Estado, para os distlrbios cromossémicos ndo é uma pratica comum em muitas
areas com servicos de saude menos desenvolvidos. A triagem pré-natal pode envolver
diferentes métodos, com base em exames de sangue materno e/ou ultrassonografia (USG)
fetal. Essa triagem é normalmente realizada no fim do primeiro trimestre, ou durante o
segundo trimestre da gravidez. Para mais detalhes sobre os tipos de testes para anomalias
cromossdmicas, consulte o capitulo sobre assisténcia pré-natal.

A confirmacdo diagnéstica envolve testes de laboratério em células fetais obtidas pela
amniocentese ou biépsia de vilo corial (BVC). Esses procedimentos, que envolvem a
amostragem do liquido amniético ou do cérion através da insercdo de uma agulha pela
parede abdominal da méae, normalmente resultam em uma taxa de aborto de 1 a 2%
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respectivamente (tal valor pode ser reduzido se o procedimento for realizado por um
profissional qualificado e experiente). Os testes laboratoriais para detectar a SD incluem
hibridizacdo fluorescente in situ (FISH, abreviatura em inglés), cariotipagem e ensaio
guantitativo fluorescente da reacdo em cadeia da polimerase (QF-PCR, abreviatura em
inglés).

Em paises onde ha programas de triagem pré-natal universal, a sindrome de Down tende a
ser detectada como parte de um programa estabelecido. As vias de cuidados podem
documentar o acesso aos testes ou as intervengfes complementares, incluindo a escolha
de interrupcao da gravidez, quando for legal.

Intervencdes apos o nascimento

O diagnéstico da sindrome de Down é possivel na hora do nascimento, através do
reconhecimento de caracteristicas clinicas associadas. Os cuidados dependerdo dos
recursos disponiveis e podem envolver o tratamento apropriado das perturbacbes
associadas, por exemplo, a cirurgia para correcédo de defeitos estruturais, o0 monitoramento
de saude de rotina e a identificagdo precoce e o tratamento médico, para o qual estes
individuos podem apresentar um risco acrescido (por exemplo, leucemia, doencas
cardiacas, obesidade etc.). Nao ha cura para a sindrome de Down, e os individuos afetados
— e suas familias — requerem diferentes graus de apoio a longo prazo, incluindo a
assisténcia médica ao longo da vida, a reabilitacdo e o aconselhamento. O Down Syndrome
Medical Interest Group desenvolveu diretrizes para o cuidado da doenca ao longo da vida
(veja, no final do documento, 0 acesso ao link).

Custo-efetividade das intervengdes

Uma série de estratégias pode ser adotada para a triagem pré-natal de SD, e uma
comparagdo de seu custo-beneficio esta disponivel na literatura em geral. A andlise é
baseada na avaliacdo da eficAcia do método e nos custos de triagem por gravidez
interrompida. Embora a principal conclusdo desses estudos seja a de que a triagem é eficaz
em termos de custos, as conclusdes variam sobre qual estratégia adotar. Questdes de
custo-efetividade sdo bastante especificas para cada pais na medida em que os custos
podem variar muito, dependendo de fatores como o acesso e a utilizacdo dos servigcos, o
custo dos servicos de cuidados e a sobrecarga observada da doenca. O custo-efetividade é
maior em paises com maior prevaléncia, uma vez que ndo h4 acesso e captacao de triagem
pré-natal e diagnaéstico.

Os cuidados de pessoas com a SD podem variar desde intervencdes simples, como a
vigilancia da salde e a prestagdo de apoio social, para um tratamento mais caro de
complicacdes associadas, tais como doencas cardiacas. O custo do cuidado é susceptivel
de variacBes nos diferentes paises em funcéo dos recursos disponiveis e da extensdo com
que séo fornecidos.

Para ver os pontos de corte do custo-efetividade nas diferentes regides do mundo, va para
http://www.who.int/choice/costs/CER_levels/en/index.html, e para os custos de itens
especificos, por regido e municipio, entre em http://www.who.int/choice/costs/en/.

Para obter informacdes sobre a andlise do custo-efetividade da triagem pré-natal, com base
no Reino Unido, va para http://www.nice.org.uk/guidance/index.jsp?action=bylD&0=11947.
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Quais sao as principais questdes éticas, juridicas e sociais
(ELSI, abreviatura em inglés) a considerar?

Aceitabilidade do diagnostico pré-natal e interrupcao da gravidez

Em muitos paises de baixa e média rendas (LMIC, abreviatura em inglés), a interrupcdo
legal da gravidez nédo esta disponivel ou é severamente restrita a casos em que tal acéo é
necessaria para proteger a vida da mulher. Em alguns paises, o0 acesso aos procedimentos
de interrupcdo da gravidez também pode depender do consentimento dos pais ou do
cbnjuge. Na pratica, em muitos paises, os procedimentos sdo, muitas vezes, oferecidos
ilegalmente, e isso tende a levar a uma maior morbidade e mortalidade maternas do que a
interrupcdo legal. Nos paises em que a interrup¢do da gravidez é legal em casos de
anormalidade fetal, as opinides variam na justificativa ética da interrupcdo por
anormalidades cromossémicas que ndo sédo letais, como a sindrome de Down.

Algumas pessoas consideram os programas de triagem pré-natal como programas de
eugenia que desvalorizam a vida de pessoas com deficiéncia. Outros sustentam a visédo de
gue tais programas sdo eticamente aceitaveis, desde que sejam restritos a condicbes que
causam incapacidade grave e que eles ndo sejam coercitivos: pais submetidos a triagem
devem fazer uma escolha autbnoma, devem dar seu consentimento formal, e devem ser
livres para continuar com uma gravidez afetada, se essa for a opcédo. No entanto, questdes
como a autonomia podem ser consideradas mais importantes nas culturas individualistas do
gue naquelas em que uma entidade maior, a familia numerosa ou a comunidade, tem um
papel mais amplo na tomada de decisGes, e na qual o dever com a comunidade acaba
triunfando sobre os desejos individuais.

Equidade no acesso aos servigcos

O desenvolvimento econdmico pode estar associado ao aumento da incidéncia de SD por
causa da tendéncia a uma maior idade materna. O acesso a servicos eficazes de
planejamento familiar e cuidados de pré-concepcéo tornam-se importantes para informar as
mulheres sobre esses riscos.

Pais com recursos financeiros limitados podem ndo ser capazes de arcar com a triagem
pré-natal e os servicos de diagndéstico, a menos que o financiamento estatal ou os servicos
de caridade estejam disponiveis. A triagem pré-natal oportuna (antes da metade do
segundo trimestre) € vital para evitar abortos tardios; os responsaveis pelos programas de
triagem deveriam garantir que as mulheres pertencentes a classes socioecondmicas mais
pobres recebessem informacgdes e tivessem acesso a tais servigos no inicio da gravidez.

Questdes psicossociais

E possivel que o diagnéstico de SD, quer no pré-natal ou apos o nascimento, cause choque
e angustia nos pais e na familia em geral. Pode haver vergonha ou estigma associado a
essas condigdes.

Os resultados falso-positivos em programas de triagem pré-natal causam ansiedade, tanto
por causa da possibilidade de que o feto esteja afetado e também porque o teste de
diagnostico envolve o risco de aborto espontaneo. Aqueles com um resultado falso-negativo
de triagem pré-natal podem ser falsamente tranquilizados e sao propensos a experimentar
um choque ainda maior no nascimento de uma crianca afetada.
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Vivendo com uma deficiéncia

Aqueles gue nascem com deficiéncia muitas vezes tém uma expectativa de vida muito
baixa, especialmente em paises de pequena e média rendas. Isso se deve a uma
combinacdo de fatores: falta de acesso a salde e a servicos sociais relevantes em
combinacdo a determinantes sociais de falta de saulde, tais como a pobreza e a
desnutricdo. Enquanto nos paises desenvolvidos o efeito de deficiéncias fisicas ou
psicologicas graves pode ser melhorado por um apoio substancial do Estado, tal efeito pode
ser praticamente inexistente em outros ambientes, em que a carga psicolégica e econbmica
de ter um filho deficiente recai, na maior parte ou inteiramente, sobre a familia.
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TEMAS RELACIONADOS

Cuidados na pré-concepcao e na triagem
Triagem pré-natal
Triagem neonatal

Servicos de saude
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Figura 1: Fluxograma de avaliagdo de necessidades para a sindrome de Down

Fatores de risco

Intervengoes especificas

Principais fases da vida

Resultados adversos

Intervengdes mais amplas
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Fatores socioecondmicos e sociais;

Educacao em saude;

Idade materna elevada;
Falta de acesso ao planejamento familiar e aos servigos de pre-natal;
Falta de capacidade para fazer escolhas reprodutivas;

Questdes éticas, legais e sociais.

Planejamento familiar;
Espagamento entre
0s nascimentos;
Educacéo de risco
(idade materna).

Triagem pré-natal,

interrupgao da gravidez.

Triagem ultrassonografia
e alfa-fetoproteina no
soro materno;
Amniocentese/Biopsia
de Vilo Corial para
diagnostico precoce.

Tratamento de complicagoes;
Cuidados e reabilitacao;
Aconselhamento/suporte
aos membros da familia.

Idade reprodutiva

Concepgao

Natimorto/Aborto espontaneo

Nascido vivo

l l

Mortalidade nos primeiros anos de vida;

Desenvolvimento neuroldgico prejudicado;
Dificuldades de aprendizagem

Intervengdes a nivel populacional: educagao e informacgao;
Intervengdes nos servigos de saude: acesso, capacidade e treinamento,
provisao de servigos de salde genética, servigos curativos e de reabilitagao.
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