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O que é o Projeto Down?

Fundado em São Paulo em 1985, o Projeto Down – Centro de Informação e Pesquisa da Síndrome de Down é o primeiro organismo particular brasileiro totalmente dedicado à divulgação da síndrome, ainda erroneamente chamada de mongolismo, bem como de incentivo às pesquisas que possibilitem melhores condições de vida e novos caminhos terapêuticos para os portadores da chamada trissomia 21. Tem dois comitês: um Executivo e outro Científico. O primeiro encarrega-se de coletar informações em centros genéticos e de reabilitação no Brasil e em todo o mundo, mantendo acordos operacionais com a Down’s Children Association, de Londres, e com a National Down’s Children Society, de Nova York, e outros tantos organismos. Distribui, a nível nacional, informações para veículos de comunicação, clínicas, profissionais do setor e mantém grupos de trabalho funcionando na área de pesquisa genética e comportamental. O Comitê Científico recebe essas informações, analisa, troca informações, discute entre si e supervisiona, na área médica, todas as atividades do organismo. O Projeto Down é mantido por um grupo de empresas brasileiras.

Presidente Honorário e Fundador:

Gilberto Luiz Di Pierro

Coordenadora:

Sonia Casarin

Patrono (in memorian):

Prof. Jerôme Lejeune – Instituto Progenèse, Paris

O Projeto Down funciona também como Vice-Presidência para o Brasil da Associação Latino-Americana de Síndrome de Down.

O Projeto Down é considerado “entidade de referência” pelo Programa Latino-americano de Defesa dos Direitos do Deficiente Mental, da ONU.

Esta cartilha pretende fornecer informações sobre 

a criança com Síndrome de Down em diversos

aspectos, respondendo às principais perguntas

que fazem os pais, parentes e amigos.
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VOCÊ SABE O QUE É SÍNDROME DE DOWN?

1. O que é Síndrome de Down?


Síndrome de Down (SD) é, essencialmente, um atraso do desenvolvimento, tanto das funções motoras do corpo, como das funções mentais. Um bebê com SD é pouco ativo, molinho, o que chamamos hipotonia. A hipotonia diminui com o tempo, e a criança vai conquistando, embora mais tarde que as outras, as diversas etapas do desenvolvimento: sustentar a cabeça, virar-se na cama, engatinhar, sentar, andar e falar. A SD é conhecida popularmente como mongolismo. Em outros países, essa expressão não é mais usada.

2. Por que o nome mongolismo?


O nome mongolismo foi dado devido às pregas no canto dos olhos que lembram o aspecto das pessoas da raça mongólica (amarela). O nome correto é Síndrome de Down. A palavra síndrome significa um conjunto de características que prejudica de algum modo o desenvolvimento da pessoa, e Down é o sobrenome do médico que descreveu esta síndrome pela primeira vez no ano de 1.866.

3. Como se reconhece a SD?


Há sinais físicos que acompanham, em geral, a SD, e por isso ajudam a fazer o diagnóstico. Os principais sinais físicos no recém-nascido são:

· hipotonia

· abertura das pálpebras inclinada com a parte externa mais elevada

· prega da pálpebra no canto interno dos olhos como nas pessoas da raça amarela, por exemplo japoneses (Fig. 1)

[image: image2.jpg]



· língua protrusa (para fora da boca)

· prega única na palma das mãos (Fig. 2)
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Há outros sinais físicos, mas variam de bebê para bebê.

4. Ocorrem muitos casos de SD?


A SD é relativamente freqüente: de cada 550 bebês que nascem, um tem a síndrome. Atualmente, estima-se que existem, entre crianças e adultos, entre 150 e 170 mil brasileiros com SD. A cada ano estima-se o nascimento de 8 mil bebês Down no Brasil.

5. Qualquer casal pode ter um filho com essa síndrome?


Sim, qualquer casal pode ter um filho com SD, não importando sua raça, credo ou condição social. Entretanto a chance de nascer um bebê com SD é maior quando a mãe tem mais de 40 anos (Tabela 1).

	Idade Materna

(anos completos)
	Risco de ocorrência

(por cento)

	15 a 34
	0,05 a 0,02

	35 a 39
	0,27 a 0,72

	40
	0,9

	41
	1,2

	42
	1,5

	43
	1,9

	44
	2,4

	45 a 49
	4,4


Tabela 1 – Risco de que um recém-nascido tenha Síndrome de Down, de acordo com a idade materna, no caso de mães que nunca tiveram uma criança com esta síndrome (ocorrência).

6. Algum problema ocorrido durante a gravidez pode causar a síndrome?


Não. No início da gestação, quando começa a se formar o bebê, já está determinado se ele terá SD ou não. Portanto, nada que ocorra durante a gravidez, como quedas, emoções fortes ou sustos, pode ser a causa da síndrome. Também não se conhece nenhum medicamento que ingerido durante a gravidez cause a SD.

7. A SD é contagiosa?


Não, ela não é causada por nenhum micróbio. Ela é produzida por uma alteração que já está presente no início do desenvolvimento do bebê.

8. Existe cura?


Até o momento, não há cura, embora no mundo inteiro se façam pesquisas nesse sentido. A SD é uma anomalia das próprias células, e não existem drogas, vacinas, remédios, escolas ou técnicas milagrosas capazes de curá-la.


Infelizmente, são inúmeros os pais que se deixam enganar por curandeiros charlatães, pensando que seus tratamentos milagrosos beneficiam seu filho. Nesses casos, o desenvolvimento que a criança vai tendo com a idade é atribuído erradamente ao tratamento, que muitas vezes exige sacrifícios econômicos exorbitantes e completamente inúteis.


Atualmente, são realizados programas de estimulação precoce que visam favorecer o desenvolvimento motor e intelectual das crianças com SD. Estes programas indicam melhoras no desempenho da criança durante os primeiros anos de vida, mas ainda não se sabe exatamente qual sua contribuição efetiva após esse período.


A estimulação precoce não é a cura da SD, mas fornece as oportunidades para o desenvolvimento do potencial da criança.

9. Qual a causa?


Toda pessoa tem seu corpo formado por pequenas unidades chamadas células, que só podem ser vistas ao microscópio. Dentro de cada célula estão os cromossomos, que são os responsáveis por todo o funcionamento da pessoa (FIG. 3A).


Os cromossomos determinam, por exemplo, a cor dos olhos, altura, sexo e também o funcionamento e forma de cada órgão interno, como o coração, o estômago e o cérebro. Cada uma de nossas células possui 46 cromossomos que são iguais dois a dois (FIG. 3B), quer dizer, existem 23 pares ou duplas de cromossomos dentro de cada célula. Um desses pares de cromossomos, chamado de par número 21, é que está alterado na SD. A criança com SD possui um cromossomo 21 a mais, ou seja, ela tem três cromossomos 21 em todas as suas células, ao invés de ter dois. É o que chamamos de trissomia 21. Portanto, a causa da SD é a trissomia do cromossomo 21. (FIG. 3C)
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FIG. 3C - Candtipo montado a partr da otogratia de uma céila com 47 Cromossomos.
sendo trés de numero 21 (inssomia 21)




10. Como se forma um bebê com SD?


Um bebê é formado a partir da união de uma célula reprodutora da mãe (o óvulo) e uma do pai (o espermatozóide). Quando um espermatozóide se junta com um óvulo forma-se a célula inicial de um novo ser. Ela se divide muitas vezes, dando outras células que, por fim, originam o bebê. As células reprodutoras são formadas em órgãos especiais: os ovários, na mulher, e os testículos, no homem. As células reprodutoras, ao contrário das outras células do nosso corpo, tem 23 cromossomos diferentes (um de cada par), de modo que, depois da união do óvulo com o espermatozóide, a célula da criança terá 46 cromossomos (Figura 4).
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Um bebê tem SD (trissomia 21) quando ocorre um erro na formação de uma das células reprodutoras (óvulo ou espermatozóide). Este erro não está sob controle de ninguém. A célula fica com um cromossomo de número 21 a mais do que deveria. O erro pode ocorrer também quando a célula inicial do bebê já se formou e, portanto, não depende das células de seus pais.

11. As crianças com SD têm, então, 47 cromossomos?


As crianças com SD apresentam três cromossomos 21 em suas células. A maioria dos portadores da SD (96%) apresentam os cromossomos 21 separados uns dos outros e assim encontramos 47 cromossomos em suas células, o que denominamos trissomia simples.


Cerca de 2% dos portadores de trissomia simples possuem células com 46 cromossomos, que são normais e células com 47 cromossomos, células com trissomia 21. Neste caso dizemos que se trata de mosaicismo.


Algumas vezes, entretanto, um dos cromossomos 21 está unido a um outro cromossomo, e a célula apresenta 46 cromossomos, embora um deles seja formado pela união de dois. Quando aparecem cromossomos unidos um ao outro, dizemos que se trata de uma translocação.


Existem, portanto, dois tipos de SD: um causado por trissomia simples (ou seja, três cromossomos 21 soltos dentro da célula), e outro por translocação.

12. Existem diferenças entre crianças com trissomia simples e com translocação?


Os sinais clínicos da síndrome são os mesmos nos dois tipos, de modo que só o exame dos cromossomos esclarece se a criança tem trissomia simples ou trissomia por translocação. Este exame é realizado analisando-se os cromossomos das células do sangue.

13. Como aparece a translocação?


A translocação pode ter ocorrido durante a formação das células reprodutoras que deram origem à criança. Em outros casos, está presente em todas células de um dos pais. Se a mãe ou o pai tem a translocação, suas células têm 45 cromossomos. Isso ocorre porque um dos cromossomos 21 está unido a outro cromossomo. Apesar disso, ele é normal, pois tem dois cromossomos 21, como todas as pessoas sem SD.


De todos os casos estudados com translocação, apenas em metade ela estava presente em um dos pais. Na outra metade, a translocação ocorreu durante a formação da criança.

14. Qual o risco de um casal ter uma criança com SD?


O risco depende da síndrome ser causada por trissomia simples ou por translocação. No caso da trissomia simples, o risco depende da idade da mãe. Isso porque a chance de acontecer um erro na formação do óvulo é maior com o aumento da idade da mãe.


A tabela 1 indica o risco aproximado de nascimento de crianças com SD, no caso de mães de diversas idades, que nunca tiveram uma criança com esta síndrome.


Para a translocação, se não existe outro caso na família, o risco é muito pequeno.

15. Se um casal já teve uma criança com SD, qual a chance de nascer outra com a mesma síndrome?


Novamente o risco depende do tipo de SD: translocação ou trissomia simples. Para a translocação, se ela estiver presente apenas na criança, ou seja, os pais têm cromossomos normais, o risco do casal ter outro filho com SD por translocação é muito pequeno. Se um dos pais tiver a translocação, o risco de que venham a ter outra criança com a síndrome é determinado através do exame dos cromossomos. Geralmente, esse risco é cerca de 10%, mas em casos mais raros é de 100%.


Para um casal que já teve um filho com SD causada por trissomia simples, o risco de ter outra criança com a mesma síndrome aumenta em mais ou menos 1%.


A tabela abaixo indica o risco aproximado de nascimento de criança com SD, no caso de mães de diversas idades que já tiveram um filho com trissomia simples.

	Idade Materna

(anos completos)
	Risco de ocorrência

(por cento)

	15 a 34
	1,05 a 1,02

	35 a 39
	1,27 a 1,72

	40
	1,9

	41
	2,2

	42
	2,5

	43
	2,9

	44
	3,4

	45 a 49
	5,4


Tabela 2 - Risco de que um recém-nascido tenha Síndrome de Down, de acordo com a idade materna, no caso de mães que já tiveram um filho com trissomia simples (recorrência).

16. Existe alguma maneira de se saber se a criança terá SD antes do nascimento?


Atualmente, existem exames que são feitos durante a gravidez, e que detectam algumas alterações do feto. Dentre estes, a amniocentese e a amostra de vilo corial são exames usados para estudo dos cromossomos do feto. Portanto, a trissomia do cromossomo 21, que causa a SD, pode ser detectada no período pré-natal.


Mulheres com mais de 40 anos possuem um risco maior de ter um filho com SD e elas podem fazer um desses dois exames durante a gravidez. Esse aumento do risco não depende do numero de filhos que a mulher já teve.

17. A síndrome pode ter graus diferentes?


Não existe classificação em graus para a SD. Todavia, tanto os sinais clínicos como o desenvolvimento motor e mental apresentam variações. Assim, como cada criança é diferente das demais, as crianças com SD também se desenvolvem diferentemente uma das outras. Apesar da variação entre as crianças, todas apresentam deficiência mental.

18. As crianças com SD apresentam problemas de saúde?


Existem alguns problemas e doenças que as crianças com SD têm com maior freqüência, tais como:

· mal formação cardíaca, em metade dos casos;

· mal formação do intestino;

· deficiência imunológica;

· problemas respiratórios;

· problemas de visão e audição;

· problemas odontológicos.

É conveniente, em qualquer dos casos, procurar a orientação para o tratamento adequado.

19. Como é o desenvolvimento da criança com SD?


O desenvolvimento da criança com SD ocorre em um ritmo mais lento que o das crianças normais. O bebê, devido à hipotonia, é mais quieto, tem dificuldade para sugar, engolir, sustentar a cabeça e os membros. A hipotonia diminui aos poucos até desaparecer.


Embora haja atraso no desenvolvimento motor, isso não impede que a criança aprenda suas tarefas diárias e participe da vida social da família. A criança com SD pode, portanto, executar tarefas simples, mas a deficiência mental não permite que ela consiga resolver problemas abstratos, que são muito complicados para ela. Desse modo, é muito difícil que essas crianças aprendam matemática, façam contas, façam associações e tirem conclusões que dependam de muito raciocínio.

20. Como é o temperamento?


Cada pessoa tem uma personalidade própria, diferente das demais. Do mesmo modo, a criança com SD também tem sua personalidade, que depende, em grande parte, de suas experiências. A maioria dessas crianças tem temperamento dócil e não são agressivas. A teimosia e a birra às vezes fazem parte de seu comportamento e, muitas vezes, elas são agitadas (hiperativas).

21. Como a criança deve ser educada?


Deve ser educada e disciplinada como qualquer outra criança. Os pais devem ensinar-lhes os limites, não permitindo que ela faça tudo o que quiser. Será necessário maior cuidado e atenção, pois a criança demorará mais para aprender as coisas. Devido à hiperatividade, à birra e à teimosia é necessário maior firmeza na educação da criança.

22. Como se pode diminuir suas limitações?


A maioria dos profissionais acredita que a estimulação precoce ajuda o desenvolvimento da criança. 


Os pais podem auxiliar muito a criança, brincando sempre com ela, mantendo-a em atividade, permitindo que ela tenha muitos estímulos, visuais, táteis e auditivos, por exemplo, com brinquedos e objetos de material, som e cor diferentes. Exercícios físicos específicos poderão auxiliar o desenvolvimento neurológico. A convivência com outras crianças e a participação na vida social da família auxiliarão seu desenvolvimento emocional.


Clínicas e escolas especializadas costumam ter programas de estimulação precoce para crianças com SD, que poderão orientar quanto aos exercícios específicos.

23. Qual é a escola mais adequada?


Na fase da pré-escola, pode haver adaptação das crianças em uma escola comum, que utiliza brincadeiras e exercícios físicos para ensiná-las. No primeiro grau, porém, é muito difícil que as crianças com SD acompanhem uma classe comum e, nesse caso, as escolas especializadas são mais adequadas, pois trabalham com métodos apropriados. Nessas escolas, o número de alunos por classe é pequeno, o que permite que o professor dê mais atenção às crianças.

24. Convém internar a criança numa instituição especializada?


Uma instituição não tem condições de suprir todas as necessidades do desenvolvimento da criança, pois a família pode lhe dar mais atenção e carinho.


É importante que ela conviva com outras pessoas e freqüente ambientes diferentes. Matricular a criança numa escola onde passe parte do dia, pode dar-lhe melhores condições de desenvolvimento, sem privá-la da convivência com a família.

25. Como os pais devem agir em relação à criança com SD e seus irmãos?


Os pais devem procurar não superproteger a criança, interferindo o menos possível nas brincadeiras e brigas entre irmãos, permitindo que cada uma tenha suas atividades e sua liberdade. Se os pais tratam a criança com naturalidade, os irmãos também o farão. Não se deve tratar a criança como se ela fosse mais fraca, indefesa ou “diferente”, fazendo exigências ou restrições especiais aos outros irmãos, eles poderão se sentir culpados, com pena, raiva ou com responsabilidade excessiva. Deve-se evitar que a criança com SD se torne alvo das atenções exageradas da família, para que os outros filhos não se sintam em segundo plano.

26. O que deve ser dito aos irmãos da criança?


Se os irmãos forem pequenos, não evite sua presença para falar daquele que tem SD, evite cochichos, pois isso cria uma atmosfera artificial; ouvindo os pais conversarem com naturalidade, eles aceitarão naturalmente na medida que crescem.


Se os irmãos tiverem idade para compreender, poderá ser dito que o irmão com SD aprenderá as coisas um pouco mais devagar do que eles mesmos aprenderam.

27. Como os casais se sentem ao saber que têm um filho com SD?


Há muita expectativa quanto ao nascimento de um bebê, e os pais sempre esperam que seus filhos nasçam sadios. Quando nasce uma criança com SD, é natural que os pais fiquem chocados e que tenham sentimentos de perda e rejeição. Devido à pouca informação, os pais podem supor que cometeram algum erro e por isso se sentem culpados.


À medida que a situação se torna mais clara, e que os pais tomam conhecimento de que a síndrome é causada por um acidente sobre o qual ninguém tem controle, esses sentimentos, que são naturais nesse momento, poderão ser superados.


Sentimentos de insegurança e incerteza, bem como dúvidas sobre como tratar a criança e o que o futuro lhe reserva, podem surgir. Se isso acontecer, procure informações corretas, através de médicos, profissionais especializados ou mesmo pais que também tem um filho com SD, isso poderá ajudá-lo a compreender melhor a situação e seu filho.

28. Como se deve agir quando outras pessoas fizerem perguntas?


Apesar da dificuldade inicial em aceitar a criança com SD, procure dizer às pessoas conhecidas que a criança tem SD, que é um atraso no desenvolvimento, que não é uma doença contagiosa ou infecciosa. Isso poderá evitar situações desagradáveis, e as pessoas se sentirão mais a vontade para conversar com você a respeito da criança.

29. Como deve ser a educação sexual?


Aos poucos, de acordo com a curiosidade da criança e com sua capacidade de compreensão, os pais terão oportunidade de explicar como nosso corpo funciona e as diferenças entre homens e mulheres e, fornecer informações que ajudem a criança a lidar com determinadas situações, como por exemplo, preparar a menina para a primeira menstruação. A educação sexual não é dada num único dia. Desde pequena a criança tem curiosidade por tudo que a cerca, e o sexo também desperta a sua atenção. Isso para ela é tão natural como qualquer outra coisa. Essa naturalidade continuará se os pais conversarem espontaneamente sobre sexo com ela.

30. Uma pessoa com SD poderá ter filhos?


Não se conhecem casos de homens com SD que tenham se reproduzido. As mulheres podem menstruar e engravidar. Entretanto, a gravidez é desaconselhada, porque a mãe terá dificuldade em cuidar da criança adequadamente. Além disso, o risco de nascer uma criança também com SD é alto (cerca de 50%).


Convém que os pais procurem a orientação de um ginecologista quando a menina com SD chega à adolescência e tem a sua primeira menstruação.

31. Como é a vida da pessoa com SD?

A pessoa com SD quando adolescente e adulta tem uma vida semi-independente. Embora possa não atingir níveis avançados de escolaridade, pode trabalhar em diversas outras funções, de acordo com seu nível intelectual. Ela pode ter sua vida social como qualquer outra pessoa, praticar esportes, viajar, freqüentar festas. Quanto ao casamento, deve-se ter em vista sua dificuldade em assumir uma família e administrar seus bens, além do fato de, no caso das mulheres, haver alto risco de virem a ter filhos também com SD.
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