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RESUMO

Em 1791, J. E. Foderé, publica seu Traité du goitre et du crétinisme, resultado de
propostas feitas pelo autor junto a uma equipe, para a erradicagdo da endemia do bécio,
de forma a impedir a "endemia” do cretinismo. A hereditariedade da deficiéncia mental
ja era considerada na época: "A propagacao do cretinismo implica sempre em pais
afetados de bécio" (FERREIRA, 2003). Em 1857 Morel publica o Tratado das
degenerescéncias fisicas, intelectuais e morais da espécie humana, aproximando-se da
teoria de Foderé, porém distanciando-se da questdo do bdocio como Unico fator
provocador dos diversos tipos de deficiéncia mental: o cretinismo, a idiotia, a
imbecilidade. As causas que |lhes eram atribuidas iam desde sua forte ligacdo com o
bdciot a preguica, considerada primeira etapa de degenerescéncia. Como meio de
ordenar tais explicacdes, um adepto de sua teoria, Robin, constréi, em 1882, um quadro
das causas de degenerescéncias divididas em: patolégicas (sifilis, cancer,
tuberculose...), tdxicas (alcool, 6pio, alimentos [...]), geogréficas e climaticas (frio, calor,
altitude, malaria, bécio [...] e sociolégicas (divisdo de trabalho, cruzamentos étnicos,
profissbes, esterilidade étnica, aglomerados urbanos...). (PESSOTTI, 1984, p.136).
Dessa forma, chega-se a conclusdo de que o cretinismo, a idiotia ou o retardo eram
degenerescéncias - conceito entendido por Morel como "[...] degradacéo da natureza,
perda da perfeicdo, um processo dinamico, causal ou determinado” (MANZOLLI, 2020),
transmitidas hereditariamente e que se ampliavam em grau a cada geracao.
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ABSTRACT

In 1791, J. E. Foderé, publishes his Traité du goitre et du crétinisme, the result
of proposals made by the author together with a team, for the eradication of
endemic goiter, in order to prevent the "endemic" of cretinism. The heredity of
mental deficiency was already considered at the time: "The spread of cretinism
always implies parents affected by goiter" (FERREIRA, 2003). In 1857 Morel
published the Treatise on the Physical, Intellectual and Moral Degenerations of
the Human Species, approaching Foderé's theory, but distancing himself from
the issue of goiter as the sole provoking factor of the various types of mental
deficiency: cretinism, idiocy, the imbecility. The causes attributed to them
ranged from their strong connection with goiterl to laziness, considered the first
stage of degeneration. As a means of ordering such explanations, an adherent
of his theory, Robin, constructed, in 1882, a table of the causes of degeneration
divided into: pathological (syphilis, cancer, tuberculosis...), toxic (alcohol,
opium, food [...] .), geographic and climatic (cold, heat, altitude, malaria, goiter
[...] and sociological (division of labor, ethnic intersections, professions, ethnic
sterility, urban agglomerations...) (PESSOTTI, 1984, p. 136). Thus, one arrives
at the conclusion that cretinism, idiocy or retardation were degenerations - a
concept understood by Morel as "[...] degradation of nature, loss of perfection,
a dynamic, causal or determined process" (MANZOLI, 2020), transmitted
hereditarily and which increased in degree with each generation.
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INTRODUGCAO

Sindrome de Down é uma alteracdo genética que pode acontecer em
qualquer lugar independente da condi¢do social de uma familia. Existem trés

casos de alteracdes genéticas trissomia 21 simples, translocacdo e mosaico.

Uma pessoa com a sindrome pode apresentar todas ou algumas das
seguintes condic¢des fisicas: olhos amendoados, uma prega palmar transversal
Unica (também conhecida como prega simiesca), dedos curtinhos, fissuras

palpebrais obliquas, ponte nasal achatada entre outros.

Uma criangca com sindrome deve receber os cuidados como qualquer
outra crianga, mas deve ser vista de perto, pois com esse tipo de alteracao
genética ela pode ter qualquer tipo de problema em seu organismo e para

certificar-se disso € necessario acompanha-la constantemente.

A tratamento especificos indicados por médicos para lidar com esses tipos
de situacdes e para que uma pessoa com sindrome possa desenvolver seus

estimulos e para que tenha uma vida sadia psicologicamente e fisicamente.

COMPREENDENDO A SINDROME DE DOWN

Sindrome de Down e "Mongolismo" sdo a mesma coisa. Como o termo
"Mongolismo" é pejorativo, e por isso inadequado, passou-se a usar Sindrome
de Down ou Trissomia. Todas as pessoas estdo sujeitas a ter um filho com
Sindrome de Down, independente da raca ou condicdo socioeconémica. No
Brasil, acredita-se que ocorra um caso em cada 600 nascimentos, isso quer dizer
gue nascem cerca de 8 mil bebés com Sindrome de Down por ano. Diferente do
gue muitas pessoas pensam, a Sindrome de Down ndo € uma doenca, mas sim

uma alteracao genética que ocorre por ocasidao da formacédo do bebé.



Todos os seres humanos sdo formados por células. Essas células
possuem em sua parte central um conjunto de pequeninas estruturas que
determinam as caracteristicas de cada um, como: cor de cabelo, cor da pele,
altura etc.

Essas estruturas sao denominadas cromossomos.

O namero de cromossomos presente nas células de uma pessoa é 46 (23
do pai e 23 da mée), e estes se dispdem em pares, formando 23 pares. No caso
da Sindrome de Down, ocorre um erro na distribuicdo e, ao invés de 46, as
células recebem 47 cromossomos. O elemento extra fica unido ao par nimero

21. Dai também, o nome de Trissomia do 21.

Ela foi identificada pela primeira vez pelo geneticista francés Jéréme
Lejeune em 1958.

O Dr. Lejeune dedicou a sua vida a pesquisa genética visando melhorar

a qualidade de vida dos portadores da Trissomia do 21.

Existem 3 tipos de trissomia 21, detectadas por um exame chamado

cariotipo.
Sao eles:

Trissomia 21 simples (ou padrédo): a pessoa possui 47 cromossomos em

todas as células (ocorre em 95% dos casos de Sindrome de Down).

Mosaico: a alteracao genética compromete apenas parte das células, ou
seja, algumas células tém 47 e outras 46 cromossomos (2% dos casos de

Sindrome de Down).

Translocag¢do: o cromossomo extra do par 21 fica "grudado” em outro
cromossomo. Nesse caso embora individuo tenha 46 cromossomos, ele é

portador da Sindrome de Down (cerca de 3% dos casos de Sindrome de Down).

Ainda néo se conhece a causa dessa alteracdo genética, sabe-se que nao

existe responsabilidade do pai ou da mée para que ela ocorra. Sabe-se também
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gue problemas ocorridos durante a gravidez como fortes emocgoes, quedas, uso
de medicamentos ou drogas ndo sdo causadores da Sindrome de Down, pois
esta ja esta presente logo na unido do espermatozoide (célula do pai) com o

ovulo (célula da mée).

Os individuos com Sindrome de Down apresentam certos tracos tipicos,
como: cabelo liso e fino, olhos com linha ascendente e dobras da pele nos cantos
internos (semelhantes aos orientais), nariz pequeno e um pouco "achatado”,
rosto redondo, orelhas pequenas, baixa estatura, pesco¢o curto e grosso,

flacidez muscular, maos pequenas com dedos curtos, prega palmar Unica.

A partir destas caracteristicas € que o médico levanta a hipétese de que
o0 bebé tenha Sindrome de Down, e pede o exame do cariotipo (estudo de
cromossomos) que confirma ou n&o a Sindrome. A crianga com Sindrome de
Down tem desenvolvimento mais lento do que as outras criangas. Isto ndo pode
ser determinado ao nascimento. Precisa de um trabalho de estimulacdo desde

gue nasce para poder desenvolver todo seu potencial.
CARACTERISTICAS

Uma pessoa com a sindrome pode apresentar todas ou algumas das
seguintes condicdes fisicas: olhos amendoados, uma prega palmar transversal
Unica (também conhecida como prega simiesca), dedos curtinhos, fissuras
palpebrais obliquas, ponte nasal achatada, lingua protrusa (devido a pequena
cavidade oral), pescoco curto, pontos brancos nas iris conhecidos como
manchas de Brushfield, uma flexibilidade excessiva nas articulacdes, defeitos

cardiacos congénitos, espaco excessivo entre o halux e o segundo dedo do pé.

Apesar da aparéncia as vezes comum entre pessoas com sindrome de
Down, é preciso lembrar que o que caracteriza realmente o individuo é a sua
carga genética familiar, que faz com que ele seja parecido com seus pais e

irmaos.

As criancas com sindrome de Down encontram-se em desvantagem em
niveis variaveis face a criancas sem a sindrome, ja que a maioria dos individuos

com sindrome de Down possuem retardo mental de leve, com os escores do QI
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de criancas possuindo sindrome de Down do tipo mosaico tipicamente 10-30
pontos maiores. Além disso, individuos com sindrome de Down podem ter sérias

anomalias afetando qualquer sistema corporal.

Outra caracteristica frequente € a microcefalia, um reduzido peso e
tamanho do cérebro. O progresso na aprendizagem € também tipicamente
afetado por doencas e deficiéncias motoras, como doencas infecciosas
recorrentes, problemas no coragao, problemas na visdo (miopia, astigmatismo

ou estrabismo) e na audigéo.

CUIDADQOS ESPECIAIS

As criangas com sindrome de Down necessitam do mesmo tipo de
cuidado clinico que qualquer outra crianga. Contudo, ha situacdes que exigem

alguma origem especial.

Oitenta a noventa por cento das criancas com sindrome de Down tém
deficiéncias de audicdo. Avaliacdes audiologicas precoces e exames de

seguimento sao indicados.

Trinta a quarenta por cento destas criancas tém alguma doenca
congénita do coracdo. Muitas destas criancas terdo que se submeter a uma
cirurgia cardiaca e, frequentemente precisardo dos cuidados de um

cardiologista pediatrico por longo prazo.

Anormalidades intestinais também acontecem com uma frequéncia maior
em criancas com sindrome de Down. Por exemplo, estenose ou atrésia do
duodeno, imperfuracdo anal e doenca de Hirschsprung. Estas criancas também

podem necessitar de correcao cirtrgica imediata destes problemas.

Criancas com sindrome de Down frequentemente tém mais problemas
oculares que outras criancas. Por exemplo, trés por cento destas criancas tém

catarata. Elas precisam ser tratadas cirurgicamente. Problemas oculares como



estrabismo, miopia, e outras condi¢cdes sédo frequentemente observadas em

criancas com sindrome de Down.

Outra preocupacao relaciona-se aos aspectos nutricionais. Algumas
criangas, especialmente as com doenca cardiaca severa, tém dificuldade
constante em ganhar peso. Por outro lado, obesidade € frequentemente vista
durante a adolescéncia. Estas condigbes podem ser prevenidas pelo

aconselhamento nutricional apropriado e orientagdo dietética preventiva.

Deficiéncias de hormonios tireoidianos sdo mais comuns em criangas
com sindrome de Down do que em criancas normais. Entre 15 e 20 por cento
das criancas com a sindrome tém hipotireoidismo. E importante identificar as
criancas com sindrome de Down que tém problemas de tireoide, uma vez que
o hipotireoidismo pode comprometer o funcionamento normal do sistema

nervoso central.

Problemas ortopédicos também s&o vistos com uma frequéncia mais alta
em criancas com sindrome de Down. Entre eles incluem-se a sublocacéo da
rétula (deslocamento incompleto ou parcial), luxacdo de quadril e instabilidade
de atlanto-axial. Esta ultima condic&o acontece quando os dois primeiros 0Ssos
do pescoco ndo sdo bem alinhados devido a presenca de frouxiddo dos
ligamentos. Aproximadamente 15% das pessoas com sindrome de Down tém
instabilidade atlanto-axial. Porém, a maioria destes individuos n&o tem nenhum
sintoma, e sO 1 a 2 por cento de individuos com esta sindrome tém um problema

de pescoco sério o suficiente para requerer intervencao cirurgica.

Para as pessoas com deficiéncia intelectual moradores da cidade a
instituicdo pioneira foi a Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais de
Manaus — APAE/Manaus, fundada em 1977, seguida da Associacdo Pestalozzi
do Amazonas — APAM, fundada em 1978, no ambito do processo de educacéo
especial voltada para o ensino e para a habilitacdo e reabilitacdo da crianca e
adulto deficientes. A partir da década de 1980, outra instituicdo para o segmento
deficiente intelectual foi criada: a Associacdo Amazonense de Integracdo de
Pais de Deficientes Mentais, em 1986. Entretanto, durante o decénio do periodo

de transigdo democratica houve um crescimento de instituicdes voltadas para a
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pessoa com outras deficiéncias (sensoriais fisicas e multiplas). Uma institui¢cao
de caréter filantropico que fez parte do processo historico do movimento da
pessoa com deficiéncia no Estado do Amazonas foi a Associacdo de Deficientes
Fisicos do Amazonas — ADEFA, fundada em 29 de setembro de 1980.

A sindrome de Down é causada por uma cOpia extra do cromossomo 21.

As criangcas com sindrome de Down apresentam retardo do
desenvolvimento fisico e mental, cabeca e face com tracos especificos e,

frequentemente, baixa estatura.

Antes do nascimento, a sindrome de Down pode ser suspeitada com
base no ultrassom ou em testes no sangue da mae e confirmada usando

amostras de vilosidades coridnicas e/ou amniocentese.

Apoés 0 nascimento, o diagnoéstico é sugerido pela aparéncia fisica da
crianca e é confirmado ao encontrar uma copia extra do cromossomo 21,

geralmente ao examinar uma amostra de sangue.

A maioria das criangas com sindrome de Down sobrevive até a idade

adulta.

N&o existe cura para a sindrome de Down, mas alguns sintomas e

problemas especificos causados pela sindrome podem ser tratados.

Cromossomos sao estruturas dentro das células que contém DNA e
muitos genes. Um gene € um segmento de acido desoxirribonucleico (DNA) que
contém o cédigo de uma proteina especifica que funciona em um ou mais tipos
de células do corpo (Genes e cromossomos para uma discussdo sobre
genética). Os genes contém instrucdes que definem como deve ser a aparéncia

e o funcionamento do corpo:

Um cromossomo extra, somando trés do mesmo
cromossomo (em vez dos dois normais), € chamado trissomia.). A
trissomia mais comum em um recém-nascido é a trissomia 21 (trés
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copias do cromossomo 21, que € o menor cromossomo humano). Um
embrido pode ter trissomia de qualguer cromossomo; contudo, uma
cOpia extra de um dos cromossomos maiores tende a terminar em
aborto espontaneo ou natimorto. A trissomia 21 causa cerca de 95%
dos casos de sindrome de Down. Assim, a maioria das pessoas com
sindrome de Down tem 47 cromossomos em vez dos 46
cromossomos normais. Cerca de 3% de pessoas com sindrome de
Down tém 46 cromossomos, mas 0 cromossomo 21 extra esta
incorretamente unido a outro cromossomo (0 que se chama
translocacéo), criando um cromossomo anormal, mas nao extra
(FERREIRA, 2003. p.54)

Segundo médicos especialistas, a crianca que possui sindrome de down,
necessita de acompanhamento de equipe médica desde bebé, isso porque a
crianca precisa de estimulos sensoriais para desenvolver o equilibrio corporal de

postura, a coordenacdo motora, ande, engatinhe, sente.

Necessita-se também, estimular o raciocinio l6gico, a compreenséao e a
fala, para uma socializacdo com as demais criangas e com pessoas de sua

convivéncia.

A equipe deve contar com fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais,
psicologos e fonoaudiélogos, atuando cada um em sua area e trocando

informacdes sobre a crianca.

CONCLUSAO

E fundamental deixa bem claro que Sindrome de Down nZo deve ser
reconhecida como uma doenca, mas sim uma alteracdo genética que pode

acontecer em trés ocasides: trissomia simples, translocacdo e mosaico.

Em casos de sindrome as recomendacdes sdo de acompanhamento da
crianca desde bebé, pois o desenvolvimento dos estimulos sdo fundamentais
com o acompanhamento médico. Esses casos devem ser olhados de perto, mas
nao porque a fisionomia de tal crianca € diferente, mas sim porque essa
deficiéncia genética causa varios tipos de reacdes no organismo de um individuo

gue apresenta a trissomia do cromossomo 21 através da condigdo genética
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causada pela presenca de trés cromossomos 21 nas células dos individuos, em
vez de dois. Por isso, também é conhecida com esse nome. Alguns problemas
de saude sdo frequentes nessa populacdo, como cardiopatias congénitas,
alteracoes da tireoide e doengas autoimunes.

Cuidados para fins informativos sempre é importante consultar um médico
da familia que possa fornecer explicacdes. orientacdes adequadas e
individualizadas para cada caso especifico.
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