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Sindrome de Down

1:800 nascidos vivos
10.000 casos novos ao ano
100.000 casos no Brasill

1.3 homens / 1.0 mulheres
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|ldade materna

Maternal age (years)

Cuckle, H.S.; Wald,N.J.; Thompson,S.G. Br J Ob Gynaec 94: 387, 1987.
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Diagnostico clinico
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Diagnostico clinico
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Diagnostico clinico
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Diagnostico clinico
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Diagnostico clinico

Hipotonia
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Diagnostico clinico




Diagnostico clinico




SINAIS CARDEAIS DE HALL

Perfil facial achatado

Reflexo de Moro diminuido ou ausente
Hipotonia

Hiperflexibilidade das articulacoes

Fendas palpebrais obliquas

Pele redundante na nuca

Displasia da falange meédia do 5° quirodactilo
Orelhas pequenas e arredondadas

Prega palmar unica

Displasia da pelve (Raio X)
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Noticia




A comunicacao do diagnostico

Medico pediatra

Nas primeiras 24 horas

ApOs a mae apresentar condicoes clinicas
Preferéncia mae e pai juntos
Depois que os pais viram a crianca
Quando existe certeza clinica

Sala adequada, sem interrupcoes
Sem pressa, com disponibilidade
Linguagem simples

Utilizar o nome da crianca
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A comunicacao do diagnhostico

* Ouvir

* Ter envolvimento, apoiar e informar

* Estar preparado para as reagoes —
choque, negacao, fuga, angustia,
Impoténcia e raiva

* Ser realista, sem valorizar os aspectos
negativos ( complicacoes ) |

* Abordar os aspectos positivos »

.. I:,..

* Informar sobre associacoes de pais " &




Cariotipo

* Trissomia simples ou regular
* Translocacao
* Mosaicismo

AS



Trissomia simples ou regular
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Translocacao
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Sindrome de Down

Anomalias da audicao 80%
Alteracoes ortoddnticas 80%
Anomalias da visao 50%
Anomalias cardiacas 40 a 50%
Alteracdes endocrinologicas 15 a 25%
Anomalias do aparelho locomotor 15%
Anomalias do aparelho digestivo 12%
Alteracoes neurologicas 08%
Alteracdes hematologicas 03%
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Cardiopatia congénita

Cirurgia cardiaca
Principal causa de morte — 30-35 %

Defeitos do coxim endocardico — canal
atrioventricular — 60%

ECO bidimensional com Doppler
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Sistema nervoso

* Deficiéncia intelectual leve a moderada
* Aprendizado visual melhor que o auditivo
 Dificuldade de comunicacao e linguagem
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Cérebro na sindrome de Down

* Diminuicao de certos tipos de neuronios
do cortex (associar e integrar informacao)

* Alteracoes na estrutura e diminuicao do
numero de espinhas dendriticas
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Cérebro na sindrome de Down

* Diminuicao do hipocampo, cerebelo e
outras areas do cortex pre-frontal

* Menor eficacia da organizagao bioqui-
mica
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Audicao e visao

* Avaliar logo apos o nascimento e
anualmente
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Avaliacao oftalmologica

Catarata — 4-6% no periodo neonatal

Estrabismo

Erros de refracao
Ceratocone
Nistagmo
Blefarite
Encaminhar ao oftalmologista anualmente

A
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Odontologia

* Protrusao da lingua — placa palatina de
memoria

* Ortodontia: ma oclusao com prognatismo,
mordida cruzada posterior




Hipotireoidismo

Neonatos — 1%
Infancia — 10-20 %
Adultos — 40 %
Teste do pezinho
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Dermatopediatria

Xerose

Ceratose folicular
Eczema
Onicomicose
Furunculose
Alopecia areata
Vitiligo
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Aparelho respiratorio ﬁ

* Rinossinusite purulenta de repeticao
* Pneumonia

* Rinite alergica

* Asma

* Anormalidades estruturais: apnéeia do
sSono

* Pectus escavatum e carinatum — 10-20%
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Aparelho digestivo

Anomalias congénitas — 4%
Litiase biliar — USG
Constipacao intestinal
Doenca celiaca
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Aparelho urinario

* USG renal no primeiro ano de vida
* Investigar ITU

* Hipospadia, crlptorqwdla e malformacoes
renais ™ -'
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Ortopedia

Aumento do risco de subluxacgoes e [

deslocamentos articulares — joelhos e
quadril

Instabilidade atlanto-axial:

Risco de compressao da medula espinhal

P¢é chato e pronacao do pe
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Hematologia

Leucopenia
Eritrocitose — Ht > 65%
Anormalidades plaquetarias
Trombocitopenia — frequente em RNs
Leucemias — risco de 10-30 X
Leucemia megacariocitica aguda
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NASCIMENTO

» Ecocardiograma

- Avaliacdo oftalmica

» Avaliacdo auditiva (BERA)
» Exame do pezinho (TSH)
» Ecografia abdominal
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ANUALMENTE

TSH

Hemograma, urina

Oftalmo

BERA, audiometria

2 anos (repetir cada 2-3 anos)
Triagem doenga celiaca

3 anos e 10 anos

Rx coluna cervical dinamica
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VAMOS AUMENTAR
A TAXA DA
VACINACAO
CONTRA O HPV!

Ministério da Saude: meninas de 9 a 13 anos
Uma dose hoje e outra dose 6 meses apos

Podemos fazer mais por i1Sso!



2a 3a 4a9a 10a12a Adolescente Adulto
S/N ; S/N
X

-l
o

Aval. cardid!dgicé
Aval. aﬁditivé: :
Aval. odontolégica
Aval. oftalmoldgica
Fisioterapia
Estimulacao precoce
Fonoterapia

Exames de rotina®

X
X

M op i B D G e D

Glicemia®™ 5 : S/N  S/N
Perfil lipidémico™ . S/N  S/N
Atc. antiendomisio ' _

Aval. atlante-axial™** X X S/N
Eco abdominal S/N = X S/N X

0bs.: S/N = Se necessario

“Exames de rotina: hemograma, contagem de plaquetas, T4 livie, TSH, parasitologico de fezes,
parcial de urina

**Sempre que houver cbesidade

**% Sempre que iniciar atividade fisica ou procedimento cirtrgico

RN - Caridtipo/Exame otoacustico - OEA/Teste do pezinho

Vacinas - esquema regular + vacinas especiais no CRIE

OQutras terapias - Terapia Ocupacional, Psicomotricidade, Psicopedagogia, etc.
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Profissionais

Estimular a aceitacao de
toda a familia

Estimular socializacao
Intervencao precoce
Evitar superprotecao
Firmeza e estabelecer
limites

Encaminhar para as

associacoes e servicos
especializados
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www.reviverdown.org.br

www.movimentodown.org.br

www.down21.org

Revista da Sindrome de Down
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Ambulatério da Sindrome de Down
3360-7986

Beatriz Bermudez

beatrizbagatin@ufpr.br
9991-1347
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