Um conjunto de sinais detectados durante a ultrassonografia também s Ai
pode indicar a presenga da Sindrome de Down que, no entanto, s6 podera ser erle

confirmada a partir do exame do cari6tipo. lnformagao
sobre a

Como Proceder ao Fazer o Diagnéstico
da Sindrome de Down

A suspeita da Sindrome de Down deve sempre ser confirmada pelo
cariétipo. E importante que a passagem do diagndstico seja realizada de forma
clara e tranquila. Ap6s esta confirmagdo, o profissional devera esclarecer a
familia e encaminha-la para o atendimento especializado mais préximo de sua
comunidade.
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O Que é Sindrome de Down

Histoérico

A Sindrome de Down foi descrita em 1866 por John Langdon Down.
Este médico inglés descreveu as caracteristicas da Sindrome, que acabou
sendo batizada com o seu nome.

Popularmente é conhecida como mongolismo. Hoje sabemos que
esta denominacdo é inadequada, devido & conotagdo preconceituosa que a
cerca. Campanhas tém sido realizadas para a divulgagdo do nome Sindrome
de Down ou Trissomia do 21.

Em 1959, Jeréme Lejeune descobriu que a causa da Sindrome de
Down era genética, pois até entdo a literatura relatava apenas as caracteristi-
cas que indicavam a Sindrome.

Alteracdo Genética

A Sindrome de Down é um acidente genético, que ocorre ao acaso
durante a divisdo celular do embrido.

Na célula normal da espécie humana existem 46 cromossomos dividi-
dos em 23 pares. O individuo com Sindrome de Down possui 47 cromossomos,
sendo o cromossomo extra ligado ao par 21.

Esta alteragdo genética pode se apresentar de 3 formas:

J Trissomia 21 padrdo
= Carittipo: 47XX ou 47XY (+21)
* O individuo apresenta 47 cromossomos em todas as suas células, tendo
no par 21 trés cromossomos. Ocorre em aproximadamente 95% dos
casos.

[J Trissomia por translocagdo
= Carittipo: 46XX (t 14;21) ou 46XY (t 14;21)
* O individuo apresenta 46 cromossomos e 0 cromossomo 21 extra esta
aderido a um outro par, em geral o 14. Ocorre em aproximadamente 3%
dos casos.

J Mosaico
= Cari6tipo: 46XX/ 47XX ou 46XY/47XY (+21)
* O individuo apresenta uma mistura de células normais (46 cromosso-
mos) e células trissdmicas (47 cromossomos). Ocorre em aproximada-
mente 2% dos casos.

Diagnoéstico

E possivel diagnosticar a Sindrome de Down logo ao nascimento. O
diagnéstico, em geral, é feito pelo pediatra ou médico que recebe a crianga
logo apés o parto, considerando as caracteristicas fenotipicas peculiares a
sindrome. A confirmagdo é dada pelo exame do cariétipo (anélise citogenéti-
ca).

As caracteristicas fenotipicas mais comuns sdo: hipotonia muscular
generalizada; fenda palpebral obliqua; prega palmar transversa unica; face
achatada; ponte nasal deprimida; orelhas com baixa implantagdo, entre outras.

Incidéncia

A probabilidade de um individuo ter a Sindrome de Down €é de 1:600
nascidos vivos. O nascimento de uma crianga com Sindrome de Down é mais
freqliente conforme aumenta a idade materna. Porém, qualquer pessoa esta
sujeita a ter um filho com esta sindrome que ocorre ao acaso, sem distingdo de
raga ou sexo.

Exames Pré-natais

Existem alguns exames que podem diagnosticar a Sindrome de Down
ainda durante a gestagdo. O mais conhecido é a amniocentese, que pode ser
realizado a partir da décima sexta semana de gravidez. Através da coleta do
liquido amniético pode ser realizada a anélise citogenética do feto (cariétipo),
que da o diagnoéstico da Sindrome de Down.

Outro exame é o do vilo corial, que é pouco difundido no Brasil, mas
através do qual também se detecta a Sindrome de Down. Pode ser realizado
entre a oitava e a décima terceira semana de gestacdo, preferencialmente na
décima primeira. O resultado desse exame demora de 10 a 28 dias, sendo
mais rapido do que o da amniocentese.
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