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RESUMO

A Sindrome de Down € um distlrbio cromossémico ocasionado pela cépia extra do cromossomo
21. Essa alteragdo cromossdmica € a mais comum em todo o mundo, os individuos apresentam
caracteristicas herdadas de seus pais independente da condicdo patoldgica, sendo que a
deficiéncia intelectual é a caracteristica da sindrome mais frequente entre as criangas. A
enfermagem tem um papel relevante ao lidar com criangas esta patologia, bem como, com toda a
familia, precisando ter cuidados em todos os aspectos, desde os portadores, a orientagdo aos
familiares no enfrentamento da sindrome. Assim, este trabalho teve como objetivo, descrever o 11
papel da enfermagem diante a Sindrome de Down, como também, abordar a importancia dessa
profissdo nos aspectos familiares. Trata-se de um estudo de reviséo integrativa com abordagem
gualitativa do tipo exploratério. Foram utilizados artigos originais indexados nas bases de dados
PubMed, Scientific Electronic Library Online (SciELO) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em
Ciéncias da Saude (LILACS), utilizando os descritores (DECS) “down syndrome”, “nursing care”,
“nursing diagnosis”, “genetic counseling”. A partir das buscas nas bases de dados citadas foram
encontrados 196.734 artigos, os quais foram submetidos os critérios de inclusdo e excluséo
estabelecidos neste trabalho, foram selecionados 14 artigos que respondem a pergunta da
pesquisa. Os estudos descrevem a importancia da atuacéo do enfermeiro defronte a SD, orientagéo
a familia, apresentagéo a importancia sobre o conhecimento cientifico e pratico dos enfermeiros
acerca da patologia. Desta maneira, o profissional enfermeiro deve ser sensibilizado sobre suas
praticas como profissional, pois é considerado um identificador do diagnéstico.

Palavras-chave: Aconselhamento genético; Cuidados de Enfermagem; Diagnéstico de
Enfermagem. Saude Mental.
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Down Syndrome is a chromosomal disorder caused by an extra copy of chromosome 21. This
chromosomal alteration is the most common worldwide, the individuals present characteristics
inherited from their parents regardless of the pathological condition, and the intellectual disability is
the most frequent characteristic of the syndrome among children. Nursing has a relevant role in
dealing with children with this pathology, as well as with the whole family, needing to be careful in all
aspects, from the carriers to the family members' orientation in facing the syndrome. Thus, this work
aimed to describe the role of nursing in Down's Syndrome, as well as address the importance of this
profession in family aspects. This is an integrative review study with a qualitative, exploratory
approach. Original articles indexed in the PubMed, Scientific Electronic Library Online (SciELO) and
Latin American and Caribbean Literature on Health Sciences (LILACS) databases were used, using
the descriptors (DECS) "down syndrome", "nursing care", "nursing diagnosis", "genetic counseling".
From the searches in the databases mentioned above, 196,734 articles were found, which were
submitted to the inclusion and exclusion criteria established in this work. 14 articles were selected
that answered the research question. The studies describe the importance of the nurse's role facing
DS, orientation to the family, presentation of the importance of the nurses' scientific and practical
knowledge about the pathology. Thus, nurses should be sensitized about their practices as
professionals, because they are considered an identifier of the diagnosis.

Keywords: Genetic Counseling. Mental Health. Nursing Care. Nursing Diagnosis.

LAACTUACION DE LA ENFERMERIA FRENTE ALA
PERSONA CON SINDROME DE DOWN

RESUMEN "

El sindrome de Down es una alteraciéon cromosémica causada por una copia extra del cromosoma 21.
Esta alteracion cromosémica es la mas comun en todo el mundo, los individuos presentan
caracteristicas heredadas de sus padres independientemente de la condicion patolégica, siendo la
discapacidad intelectual la caracteristica mas frecuente del sindrome entre los nifios. La enfermeria
tiene un papel relevante en el trato con los nifios esta patologia, asi como con toda la familia, la
necesidad de cuidar en todos los aspectos, desde los portadores, la orientacion a los miembros de la
familia en el enfrentamiento del sindrome. Asi, este trabajo tuvo como obijetivo describir el papel de la
enfermeria ante el Sindrome de Down, asi como abordar la importancia de esta profesién en los
aspectos familiares. Se trata de un estudio de revisién integrador con un enfoque cualitativo de tipo
exploratorio. Fueron utilizados articulos originales indexados en las bases de datos PubMed, Scientific
Electronic Library Online (SciELO) y Literatura Latinoamericana y del Caribe en Ciencias de la Salud
(LILACS), utilizando los descriptores (DECS) "sindrome de Down", "cuidados de enfermeria”,
"diagnéstico de enfermeria”, "consejo genético". A partir de las busquedas en las bases de datos
mencionadas, fueron encontrados 196.734 articulos, que fueron sometidos a los criterios de inclusién
y exclusion establecidos en este estudio, siendo seleccionados 14 articulos que respondian a la
pregunta de investigacion. Los estudios describen la importancia de la actuacion de la enfermera ante
el SD, la orientacion a la familia, la presentacion de la importancia del conocimiento cientifico y practico
de las enfermeras sobre la patologia. Asi, el profesional de enfermeria debe ser sensibilizado sobre
sus practicas como profesional, ya que es considerado un identificador del diagnéstico.

Palabras clave: Cuidados de Enfermeria, Consejo Genético. Diagnostico de Enfermeria. Salud
Mental.

1 INTRODUCAO
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A sindrome de Down (SD) é um distdrbio cromossémico ocasionado pela copia extra do
cromossomo 21, denominado de trissomia. Essa alterag&o é o tipo mais comum de trissomia em
recém-nascidos. A constituicdo cromoss6mica encontrada em 95% dos pacientes com SD é
cariotipo 47, XX, +21 ou 47, XY, +21. Considerada uma condigdo crbnica, causada por uma
anomalia cromossdmica podendo ser perceptiveis através de exames clinicos (Cunha, Costa, &
Silva, 2011; Lima & Ross, 2017).

Dentre as sindromes genéticas a SD € a que apresenta maior ocorre em todo o0 mundo,
tendo uma frequéncia de um caso em cada 700 nascimentos, os fatores de risco ndo séo
conhecidos em sua totalidade, mas se sabe que a idade materna influencia principalmente se a mae
tem mais de 35 anos, aumentando o risco de ocorréncia da sindrome (Araujo et al., 2016).

Os individuos com a sindrome apresentam caracteristicas herdadas de seus pais
independente da condicdo patoldgica, contudo a deficiéncia intelectual é a caracteristica mais
frequente entre as criancas com SD (El-Hanib & Gusmao, 2000; Fundac¢ao Sindrome de Down,
2013). Suas principais caracteristicas comuns e de facil visualizacdo, sao: olhos com implantacao
proxima de modo obliquo, cabeca pequena achatada, lingua protusa que interfere na succao, e
respiracdo pela boca. E também possuem as maos da crianca sdo curtas e grossas, e o dedo
minimo é curvado (Cunha, Costa, & Silva, 2011; Lima & Ross, 2017).

A presenca da SD em um membro da familia gera uma problemética que afeta diversos 13
aspectos da vida familiar. Surgem problemas econdmicos, social e emocional, o portador apresenta
alguns problemas como visuais, cardiacos, respiratorios, auditivos, digestivos e metabdlicos,
articulares, entre outros (Pueschel, 2003), além dos problemas de comportamento e o0s
responsaveis ndo sabem lidar com tais condutas. A falta de conhecimento da anomalia é uma fonte
de tensé@o que compromete a projetos futuros. Embora que essa afirmacgéo tenha sido feita ha mais
de 50 anos, observa-se que nos ultimos anos os pais vivenciam dificuldades semelhantes, apesar
da existéncia de quantidade de informagcdo acumulada sobre a sindrome seja maior e mais
acessivel (Paula et al., 2016).

Desta forma, assisténcia de salde tem significativa importancia no acolhimento e

informacdes a familia. A enfermagem tem um papel muito importante ao lidar com criancas com
sindrome de down, bem como, com toda a familia, precisando ter cuidados em todos os aspectos.
Ao lidar com suas atribuicdes com os portadores, sendo também necessario orientar a familia sobre
a sindrome e como irdo enfrentar, deste modo, a crianca pode ter maior qualidade de vida em seu
desenvolvimento. O enfermeiro tem como um dos seus atributos, principalmente, sanar as dlvidas
da familia e mostrar que a crianca pode desenvolver e crescer feliz (Mancini et al., 2000; Silva &
Trabaquini, 2019).

E de grande importancia que todos os profissionais envolvidos no acolhimento a familia e a
crianca auxiliem no sucesso do desenvolvimento neuropsicomotor do portador, respeitando suas

limitacGes. Faz parte do esforco profissional que essa familia se sinta amparada e esclarecida de
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todas as implicacBes que a SD apresente desde a crianca até a fase adulta, pois as dificuldades
surgirdo de acordo com o crescimento, e como a familia ofertard o apoio ao individuo down. Os
profissionais agem em conjunto, buscando o0 mesmo resultado, que o individuo se desenvolva
normalmente, conforme o esperado, que estes possam andar, falar, frequentar a escola, viajar e
trabalhar (Ferreira, 2018; Ramos & Gouvéia, 2019).

A maior dificuldade expostas pelas familias encontra-se na falta de informacdes
apresentadas e como enfrentar essa nova realidade. O papel da enfermagem esta em esclarecer
davidas e mostrar como lidar com essas limitagdes com conquistas e felicidade; o enfermeiro que
terd o maior contato com essas criangas diante o programa saude da familia, auxiliando em uma
melhor qualidade de vida para todos (Brasil, 2013). Com isso, este trabalho teve o objetivo de
descrever o papel da enfermagem diante a SD, como também, abordar a importancia da
enfermagem nos aspectos familiares e discutir as estratégias de cuidado para portadores de

Sindrome de Down.

2 MATERIAIS E METODOS

2.1 Sindrome de Down: aspectos gerais

Ha relatos da Sindrome de Down (SD) desde os periodos mais antigos como 1500 a.C. onde 14
povos Olmecas, que viveram até aproximadamente 30 d.C. na regido hoje conhecida como Golfo
do México, em cuja cultura podem ser encontradas referéncias claras (desenhos, esculturas) a
individuos com a SD, os quais séo representados com caracteristicas fisicas bastante distintas das
do povo Olmeca e muito semelhantes as dos individuos com Sindrome de Down (Schwartzman,
1999).

Nas sociedades europeias mais antigas, os portadores de deficiéncia eram desprezados os
guais “bebés que apresentassem quadro evidente de deficiéncias, como a SD, estavam sujeitos a
morrer por inanicdo ou devorados por animais selvagens”. Na ldade Média, os portadores de
deficiéncia eram considerados fruto da unido ndo abengoada por Deus, e por isso, mée e filho eram
gueimados vivos em praga (Schwartzman, 1999).

No ano de 1866 o John Langdon Down verificou que havia nitidas semelhancas fisionémicas
entre determinadas criangas com atraso mental. Utilizou-se o termo "mongolismo" para descrever
a sua aparéncia, essas criancas apresentavam mais semelhantes entre si, do que com seus pais.
Em 1958, o geneticista Jér6me Lejeune verificou que em certos casos ocorre um erro na distribuicéo
dos cromossomos e surgiu o termo “trissomia do 217, que € o resultado da nao disjungao primaria,
gue pode ocorrer em ambas as divisées meibticas e em ambos os pais. A partir desse trabalho, a

trissomia foi vista como uma manifestacao clinica (Link, 2002).
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A denominacao de sindrome de Down foi proposta por Lejeune como forma de homenagear
John Langdon Down pela sua descoberta, mas antes disso, varias outras denominac¢des foram
utilizadas, como “imbecilidade mongoldide, idiotia mongoloide, cretinismo furfuraceo, acromicria
congénita, crianga mal-acabada, crianga inacabada”, dentre outras (Pereira-Silva & Dessen, 2002).

A prevaléncia mundial da Sindrome de Down refere-se a uma proporcéo estimada de 1:100
nascimentos vivos. Diversas fontes cientificas relacionam a incidéncia da SD com o aumento da
idade materna (Marilyn, 2011). Estima-se que no Brasil 1 em cada 700 nascimentos ocorre o caso
de trissomia 21, que totaliza em torno de 270 mil pessoas com Sindrome de Down. Nos EUA, a
Organizacdo National Down Syndrome Society (NDSS) informa que a taxa de nascimentos € de 1
para cada 691 bebés, sendo em torno de 400 mil pessoas com Sindrome de Down. No mundo, a
incidéncia estimada é de 1 em 1 mil nascidos vivos. A cada ano, cerca de 3 a 5 mil criancas nascem
com SD (Séres et al., 2011).

Portadores da SD com um cromossomo 21 extra se encontra presente em todas as células
do organismo, devido a um erro na separacao dos cromossomos em uma das células dos pais. As
células do corpo humano sao compostas por 46 cromossomos, e no individuo portador da sindrome
sdo compostas por 47, assim ao invés de encontrar os dois cromossomos 21 é encontrado trés
cromossomos 21 (Pueschel, 2003).

A SD corresponde a uma entidade clinica de origem genética, caracterizada por um erro na 15
distribuicdo dos cromossomos das células durante a divisdo celular do embrido, acontecendo na
maior parte dos casos pela presenca de trés copias no cromossomo 21, em vez de duas (Marilyn,
2011).

Existe trés tipos diferentes de causa que levam a SD, como a trissomia 21 (n&do disjuncgéo),
a qual ocorre em 95% dos casos; a translocacao é um tipo de SD é mais rara e ocorre devido a
translocacgdo do braco longo do cromossomo 21 para outro cromossomao, tipicamente cromossomo
14, individuo com esse tipo de SD apresentam 46 cromossomos, material genético de 47
cromossomos, causado pela adesdo de uma cépia completa ou parcial do cromossomo 21. Outro
causa de SD é mosaicismo, individuos que apresentam esse tido de SD, tém algumas células com
46 cromossomos e outras com 47. Esta forma da sindrome é extremamente rara, e resultante de
uma multidiviséo apoés a fertilizagéo, levando a duas linhagens celulares. Esses individuos tendem
a ter menos caracteristicas da sindrome de Down do que aqueles com trissomia 21 e translocacao,
embora nenhum caso seja idéntico. Os portadores ndo podem ser diferenciados entre os tipos de
sindrome de Down com base nas caracteristicas externas, nem com base no comportamento. E
necessario a realizacdo de analise cromossémica para os do individuo (Borges-Osorio & Robinson,
2013; Perkins, 2017).

A trissomia 21 simples é causada por uma nado disjuncdo cromossdmica, geralmente de

origem meidtica, representando a maioria dos casos. Este tipo de alteracdo genética caracteriza-se
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pela presenca de um cromossomo 21 extra, numa configuracdo de tricépia, com a seguinte
descrigdo de cariotipo: 47, XX+21 (sexo feminino) e 47, XY+21 (sexo masculino) (Kozma, 2007).

A SD por translocag&@o cromossémica ocorre geralmente devido a rearranjos cromossémicos
com ganho de material genético, em uma ocorréncia relativamente baixa entre 3% a 4% dos casos,
podendo ser de ocorréncia casual ou ser herdada de um dos pais. Diante isto, ndo se observa um
cariétipo com um cromossomo 21 extra, mas sim uma parte do cromossomo translocado com outro
cromossomo. A descricdo de cariotipo corresponde a seguinte configuragdo: 46, XX, t(14;21)
(149219) no sexo feminino e a 46, XY, t(14;21) (14921q) no sexo masculino. O mosaicismo é a
causa mais rara de SD entre os trés tipos, classificando entre 1% a 2% dos casos. A sua ocorréncia
€ casual e o zigoto comeca a dividir-se normalmente, produzindo-se o erro de distribuicdo dos
cromossomos ha 22 ou 32 divisbes celulares. Caracteriza-se, por conseguinte pela presenca de
duas linhagens celulares, uma normal com 46 cromossomos e outra trissbmica com 47
cromossomos, sendo o cromossomo 21 extra livre (Kozma, 2007).

As criangas com SD podem apresentar estatura mais baixa em relagdo a outras criancas,
hipotonia, maos diferenciadas, por serem pequenas e largas, com uma Unica prega palmar e
articulactes bem flexiveis. A regido da face é larga e achatada, os olhos sdo distantes um do outro,
a base nasal é achatada, a lingua pode ser um pouco projetada para fora da boca, o nariz tem um
formato menor, em relagdo ao de outros individuos (Luiz et al., 2008). 16

O desenvolvimento da linguagem da portadora € mais lento, provocando maiores atrasos,
necessitando de estimulacdo precoce, pois € por meio da linguagem que a crianca interage com o
meio que o cerca, sendo peca fundamental no processo de ensino aprendizagem. E o comum, nos
primeiros dias de vida, ocorrer dificuldades na succdo e degluticdo, que serdo atenuadas com o
passar do tempo (Luiz et al., 2008).

E impactante para familia saber que terd uma crianga com trissomia 21, ndo apenas a
familia, mas todos os familiares e grupos de pessoas que os rodeiam irdo perceber como essas
criancas se desenvolvem, todos terdo que se adequar a necessidade que as criancas com a
sindrome de down necessitam diariamente. O desenvolvimento dessas criangas é mais lento, elas
poderdo ter sua autonomia assim como qualquer pessoa, mas, apenas na vida adulta. E
imprescindivel que enquanto forem criancas os pais se adequem entdo a necessidade dessa
crianca de maneira positiva. (Berbecka et al., 2015; Silva & Trabaquini, 2019).

O desenvolvimento da crianga com SD sera afetado pelo seu cromossoma adicional. O
crescimento e aprendizagem em conjunto com fatores psicoldgicos, culturais e ambientais
favoraveis podem ajudar a reduzir o impacto dessas deficiéncias responsaveis pelos seus genes
(Stray-Gundersen, 2007).

2.2 Diagnostico e Tratamento
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Maes em estagio de idade avancada apresentam um risco elevado de terem filhos com SD,
pois o “envelhecimento” dos ovdcitos podem provocar a destruicao das fibras cromossémicas ou a
deterioracdo do centrdmero; isso sugere que a incapacidade de separacdo desses cromossomos
em decorréncia da idade ocorre somente durante a anafase | da meiose, e ndo na Il anéafase.
Pesquisas exibem que a idade paterna avancada também pode ser um fator contribuinte (Madsen
et al., 2005; Oliver et al., 2008; Kwon et al., 2012; Paula et al., 2016).

Esse fator “idade materna” interfere significativamente no aumento do numero de
nascimentos de criancas com SD. No entanto, mais de 70%0 dos casos, segundo a Associagao
Portuguesa de Portadores de Trissomia 21 (APPT21) nascem de uma mulher com menos de 35
anos. Diante estes valores, a APPT21 defende um diagndstico mais eficaz junto das mulheres
jovens, havendo a possibilidade de detectar a patologia logo nas ecografias, pela observacao de
uma espessura anormal na prega da nuca do feto. A ecografia permite também avaliar a postura
das méaos e o comprimento dos ossos (Trancoso & Cerro, 2005; Martinho, 2011).

O diagnostico nao é feito somente com essas observacdes, mas pode chamar a atengao do
médico para a necessidade de realizar exames complementares. Combinando a ecografia com o
rastreio bioquimico, é possivel detectar oito em dez casos de SD, pelo que relata a APPT21, eles
destacam para a necessidade de uma maior atencéo a este aspecto. Devido aos riscos que podem
para a mée e o bebé, a maioria dos exames especificos que permitem detectar a patologia durante 17
a gravidez s6 sédo recomendados quando a mae com idade de 35 anos ou mais, o casal ja tem um
filho com a sindrome ou com outra desordem cromossomatica, um dos pais ser portador de
Sindrome de Down ou os pais sofrerem de alteracdes cromossomaticas (Trancoso & Cerro, 2005;
Martinho, 2011).

A amniocentese € o método mais usado na deteccdo de SD nas chamadas gravidezes de
alto risco (quando a idade da méae é superior a 35 anos e quando existe uma gravidez anterior com
trissomia 21). O risco de haver uma segunda gravidez afetada € de um por cento, a ndo ser que
provenha de uma translocacdo, o que aumenta as probabilidades. € um método recente de
diagndstico precoce da SD feito antes do nascimento. E feito através da recolha de liquido
amniético, por meio de uma agulha inserida na parte abdominal até ao Utero, entre a décima quarta
e a décima sexta semana de gravidez. Apés a extracdo, realiza-se um rastreio serologico e
procuram-se detectar anomalias cromossOmicas (Martinho, 2011).

Entretanto, o método pode ter alguns riscos para a mae e para o feto diante como risco de
infeccdo para a méae, perda de sangue ou aborto espontaneo; para o feto, ha possibilidade de
ferimento do mesmo, da placenta ou do corddo umbilical com a agulha (Martinho, 2011; Vinagreiro
& Peixoto, 2011).

Existem outras andlises e testes que podem ser realizados como a biopsia de vilosidades
coriénicas: este método pode ser executado a partir da décima semana, € rapido, e permite detectar

alteracdes cromossdmicas. O risco de aborto é minimo; coleta triplice: pode ser feito a partir da
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décima quinta semana e permite diagnosticar e prevenir anomalias cromossémicas, é feito fora da
cavidade uterina, sendo caracterizado como ndo evasivo; cordocentese: também indica as
infeccbes do feto e as anomalias cromossdmicas, é realizado apds a vigésima semana,
ultrassonografia 3D: pode ser realizado desde as primeiras semanas até ao nascimento do bebé,
possibilitando uma grande percepcao (constatacdo de anomalias) do feto e respectivos érgaos ao
longo da sua formacdo, consiste hum exame muito demorado e com grande custo econémico
(Rocha, 2008; Martinho, 2011).

Os individuos com SD eram consideradas retardadas, incapazes de levar uma vida normal,
porém um diagnoéstico efetuado na infancia pode melhorar a qualidade de vida da pessoa. As
criancas com SD necessitam do mesmo tipo de cuidado clinico, assim como qualguer outra crianca.
Ha a necessidade do acompanhamento médico, principalmente em situacdes que exijam atencao
especial dos pais, quando ha atraso no desenvolvimento e outros problemas de salde como:
cardiopatia congénita (40%); hipotonia (100%); problemas de audicdo (50 a 70%); de viséo (15 a
50%); alteracdes na coluna cervical (1 a 10%); disturbios da tiredide (15%); problemas neuroldgicos
(5 a 10%); obesidade e envelhecimento precoce (Moeller, 2006; Oyama, Arvigo, & Mechetti, 2011).

Individuos com SD tém sido considerados portadores de caracteristica comportamentais
peculiares e de deficiéncia mental. Langdon Down atribui a esses individuos poder de imitacao,
obstinagcdo, amabilidade e sociabilidade. Além da presenca de diferencas, as possibilidades no 18
desenvolvimento de pessoas com SD tém sido implementadas com o atendimento as suas
necessidades especiais por meio do tratamento precoce, que inclui realizacdo de estimulacéo
fisioterapéutica, atencao a fala e a problemas especificos de salde que possam estar presentes.

Essas medidas vém proporcionando progressao no desenvolvimento fisico e mental, aumentando
a expectativa de vida e ocasionando oportunidades de interacdes sociais na comunidade (Down,
1877; Gusmao, 2002; Paula et al., 2016).

Os profissionais responsaveis pela comunica¢do da noticia e do diagnéstico da SD devem
estar constantemente em busca de aperfeicoamento no seu preparo, para este momento téo
delicado para a vida de um casal. Ajudando para que seja menos traumatico para a familia e que
esta, tenha melhores chances para superar esta fase e contribuir de modo mais tranquilo para o
pleno desenvolvimento da crianca (Cunha & Assis, 2010; Santos; Batista, & Simbes, 2017).

Quanto mais precocemente forem iniciadas as intervencdes e as politicas que afetam o
crescimento e o desenvolvimento das capacidades humanas, mais capazes se tornam as pessoas
de participar autonomamente na vida social e mais longe se pode ir a corre¢do das limitagfes
funcionais de origem (Direcao Geral de Salde, 2011; Gongalves, 2016).

O acompanhamento multidisciplinar se faz necessario para esse tratamento tornar-se mais
eficiente com profissionais de diversas areas como o enfermeiro, médico, fonoaudiélogo, psicélogo,

terapeuta ocupacional e fisioterapeuta. Todas as necessidades da assisténcia poderiam contribuir
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com o tratamento e evolucdo cognitiva, social e da propria salde integral do portador da Sindrome
de Down (Rodrigues, 2012).

O enfermeiro pode contribuir na estimulacdo cada vez mais rpida no seu desenvolvimento
psicomotor e na promocéo de autonomia do paciente e orientacdes dadas aos seus familiares. As
instituicdes escolares também sao fundamentais no atendimento e educacéo aos portadores da SD,

na ampliacdo da inclusédo social juntamente com o respaldo da familia (Rodrigues, 2012).

2.3 Aconselhamento Genético: papel do enfermeiro

O comportamento dos profissionais de salde diante do portador de SD deve ser especifico
e de qualidade, sendo importante que o enfermeiro ofereca uma assisténcia ilimitada a todos os
membros da familia deste, pois, a falta de informag&o pode aumentar o temor, o preconceito e a
inexperiéncia dos familiares em relacéo a problemética de como envolvé-lo no cotidiano deles e
ajudarem na sua incluséo também no mercado de trabalho e nos estudos. E importante que 0s
profissionais da estratégia saude da familia desenvolvam acdes que busquem contribuir para o
desenvolvimento da criangca com Down, tais como: o uso de matérias ludico, a caderneta da crianca,
o didlogo com o proprio paciente, entre outros (Lima et al., 2012; Lima & Ross, 2017).

Alguns cuidados devem ser tomados por parte da enfermagem ao paciente que possui tal 19
sindrome, como saber aconselhar e apoiar o cuidador, orientando-o sobre todos os cuidados.
Monitorar os sinais vitais frequentemente, principalmente a monitoracao respiratdria e cardiaca,
observando-se assim seus valores normais ou detectando alguma anormalidade, para que seja
instituida a sua devida intervencao (Nepomuceno et al., 2016).

O enfermeiro deve realizar a estimulagc&o cognitiva para assim melhorar a comunicacao da
crianga, supervisionar déficit auditivo, orientacdo quanto a higienizacdo, estimular & melhoria dos
habitos alimentares e orientar sobre a pratica de exercicios fisicos. Realizar, também,
encaminhamento para odontologia, fonoaudi6logo, nutricionista, fisioterapeuta, solicitacdo de
exames e avaliagbes de acuidade visual e auditiva (Nepomuceno et al., 2016).

O maior problema que as familias enfrentam com a chegada de uma crian¢ca com SD € de
falta informacao e como lidar com essa nova realidade que esta por vir. Os cuidados de enfermagem
estdo associados a uma sensibilidade em lidar com as familias, esclarecendo as duvidas sobre
como cuidar da crianca. O enfermeiro tem papel imprescindivel na orientacdo e no cuidado com
essas criangas, pois ele sera o orientador direto e as vezes intermediador da comunicacao dessas
criangas com seus pais ou com seus cuidadores, tendo sempre em vista que cada individuo é tnico
e merece cuidado singular em todas as fases da vida, visando sempre o bem estar de cada ser
humano (Brasil, 2013; Silva & Trabaquini, 2019).

O papel do enfermeiro é provocar mudancas, planear uma intervencéo sistematizada junto

a familia e desenvolver programas de treinos regulares sob a supervisdo do enfermeiro para que
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0s pais realizem em casa, ajudando assim seu filho a progredir. Deve ainda apoiar a familia durante
a crise inicial, ajudando-a a atravessa-la. E necessario trabalhar com a familia como um todo,
incluindo avés, cuidadores, outros filhos do casal e outros membros chave para conseguir éxito na

intervencéo da crianga (Gongalves, 2016).

3 METODOLOGIA

Este estudo trata-se de uma revisao integrativa. A revisao integrativa da literatura cientifica
€ um meétodo que permite compreender determinado fendmeno por meio da sumarizacdo de
multiplos estudos cientificos, subsidiando a tomada de decisado e incorporando evidéncias na pratica
profissional. E uma abordagem que permite a inclusdo de estudos que adotam diversas
metodologias (Vianna, 2013).

Para construcdo dessa revisdo foram realizadas seis etapas, sendo elas: a identificacdo do

tema e selecdo da hipétese ou questdo de pesquisa; estabelecimento de critérios para incluséo e
exclusdo de estudos/amostragem ou busca na literatura; definicdo das informacbes a serem
extraidas dos estudos selecionados/ categorizacdo dos estudos; avaliacdo dos estudos incluidos;
interpretacdo dos resultados; e apresentacdo da revisdo/sintese do conhecimento (Mendes;
Silveira, & Galvao, 2008).
Para o estudo foram realizadas buscas por artigos, através das bases de dados virtuais 20
PubMed via MEDLINE, Scientific Electronic Library Online (Scielo) e Literatura Latino-Americana e
do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), utilizando como descritores: “down syndrome” AND
‘nursing care”, “down syndrome” AND “nursing diagnosis”, “down syndrome” AND “genetic
counseling”, “down syndrome” AND “nursing care”, “down syndrome” AND “nursing diagnosis”,
“‘down syndrome” AND “genetic counseling”.

Os critérios de incluséo utilizados para selecionar os dados foram: artigos em portugués,
inglés e espanhol disponiveis na integra, em formato de artigo, artigos em bancos de dados entre
1993 a 2020, e que respondam a pergunta do estudo. Os critérios de exclusdo foram artigos
repetidos em mais de uma base, artigos em outras linguas. Para apresentacdo sisteméatica dos
resultados, estes foram organizados, analisados por leitura exaustiva e interpretados, os quais estao
apresentados em um quadro sinéptico contendo os seguintes itens: ano, autores, titulo, periddico e

base de dados.

4 RESULTADOS E DISCUSSAO

No total, foram recuperados 196.734 artigos nas bases de dados. ApoOs aplicacao dos
critérios de elegibilidade restaram 14 estudos, estes compondo o niUmero amostral desta revisdo
(Figura 1).
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Base de Dados:
LILLACS,
PUBMED, SCIELO

I

Combinacédo dos descritores: Total:
“Down Syndrome” AND “Nursing Care” 2> 39 Total de artigos
‘Down Syndrome” AND “Nursing Diagnosis® - 3 —_ recuperados:
“Down Syndrome” AND “Genetic Counseling” - 703 196.734
“‘Down Syndrome” AND “Nursing Care” - 102.496
“Down Syndrome” AND “Nursing Diagnosis” -> 38429
“‘Down Svyndrome” AND “Genetic Counselina® - 55.064 1
Aplicacéo dos filtros:
Texto completo: Disponivel na integra
Total de artigos Idioma: Portugués, inglés e espanhol
selecionados: < Ano de publicacédo: 1993- 2020
91.093 Assunto principal: Sindrome de Down,
z assisténcia de enfermagem
1 Tipo de documento: Artigo Original
22
Andlise de Artigos
duplicidade e leitura | selecionados:
dos resumos: 91
90.678 artigos
excluidos

}

Leitura dos artigos
na integra:
77 artigos excluidos

Artigos selecionados
para compor a
revisao:

14

a

Figura 1- Fluxograma detalhando o processo metodolégico para busca de artigos.

Os estudos incluidos nesta revisdo apresentam linha temporal de 1993-2020. A
maioria dos artigos selecionados encontram-se na SCIELO (42,85%), seguido da PUBMED
(35,72%) e LILACS (21,43%) (Quadro 1).
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Quadro 1: Artigos selecionados para esta revisao integrativa.

) ) BASES
ANO AUTOR/TITULO/ PERIODICO DE
DADOS
Carswell, et al. Estudo da assisténcia de enfermagem a criancas que apresentam
1993 ! : : : SCIELO
Sindrome de Down. Revista Latino-Americana de Enfermagem.
Ramos, et al. A convivéncia da familia com o portador de Sindrome de Down a
2006 luz da Teoria Humanistica. Revista Brasileira de Enfermagem. SCIELO
Almaguer, et al. Experiéncia na aplicagédo do "Guia de Saude para Pessoas com
2008 | Sindrome de Down" da Academia Americana de Pediatria em 2001 em pacientes | gc|ELO
de hospital. Departamento de Genética da Faculdade de Medicina.
Boff, J. & Caregnato, R. C. A. Historia oral de mulheres com filhos portadores de
2008 Sindrome de Down. Texto & Contexto Enfermagem. LILACS
Micheletto, et al. Adeséo ao tratamento apds aconselhamento genético na
2009 Sindrome de Down. Psicologia em Estudo. LILACS
2009 Mcgrath, et al. Access to Genetic Counselllng fpr .Chlldrer! WI.th Autism, Down PUBMED
Syndrome, and Intellectual Disabilities. Pediatrics.
Nunes, M. D. R & Dupas, G. Independéncia da crianga com sindrome de Down: a
2011 experiéncia da familia. Revista Latino-Americana de Enfermagem. LILACS
Marilyn, J. & Bull, M. D. Clinical Report - Health Supervision for Children with SCIELOM
2011 Down Syndrome. American Academy of Pediatrics.
Gardufio-ZarazUa, et al. Prevalencia de mosaicismo para la trisomia 21 y analisis
de las variantes citogenéticas en pacientes con diagnéstico de sindrome de
2013 Down. Revision de 24 afios (1986-2010) del Servicio de Genética del Hospital SCIELO
General de México “Dr. Eduardo Liceaga”. Boletin médico del Hospital infantil de
México.
Estupiiia, E. J. V.; Forero-Castro, R. M. F. & Granados J. L. M. Estudio
2014 descriptivo-transversal del sindrome de Down en pacientes de Boyaca SCIELO
(Colombia). Revista Ciencia en Desarrollo.
Pessalacia, et al. Experiéncias de acesso a servicos primarios de saude por
2015 pessoas com Sindrome de Downs. Revista de Enfermagem do Centro Oeste LILACS
Minerio.
2017 Vicic, et al. Prenata_l diagnosis of Down syndro_me: A 13-year retrospective study. PUBMED
Taiwanese Journal of Obstetrics & Gynecology.
Santoro, et al. Integrating a Geneticist in a Multidisciplinary Clinic for Down
2017 | syndrome Increases Commitment to Genetic Counseling. Pediatric Quality and | PUBMED
Safety.
2020 Farias, M. E. L.; Neto, D. L. & Llapa-Rodriguez, E. O. Educac¢éo especial de LILACS

estudantes com Sindrome de Down para o autocuidado. Escola Anna Nery.
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Com base na analise detalhada dos estudos, foram selecionados pontos importantes
relacionados com o tema abordado no estudo, objetivo e problematica em questdo. Os
resultados encontrados nos estudos tem uma relacdo muito proxima com o tema abordado,
0s artigos selecionados mostram que a maioria dos estudos evidencia o diagnostico da
Sindrome de Down, estresse parental dos cuidadores, assisténcia de enfermagem,
importancia do enfermeiro no tratamento, aconselhamento genético, e pesquisas referindo
a importancia do enfermeiro, juntamente a uma equipe multidisciplinar para uma melhor
aceitacao familiar e, consequentemente um bom desenvolvimento do portador.

A analise temporal dos estudos mostrou que dos treze artigos selecionados, um foi do
ano de 1993, um de 2006, dois de 2008, dois de 2009, um de 2011, um de 2013, um de
2014, um de 2015 dois de 2017, um de 2020, as pesquisas foram realizadas no Brasil,
México, Colémbia, Croécia, EUA.

Os estudos selecionados apresentaram diferentes métodos de pesquisa, que se
evidenciaram abordagens técnicas de analise que incluiram: abordagem quantitativa,
pesquisa de campo, estudo transversal, observacional e descritivo-exploratério.

Com base no entendimento da sindrome, Garduio-Zarazua et al., (2013) relataram
que a trissomia do 21 é frequentemente o resultado de n&o disjuncdo na meiose materna, 464
onde a maioria dos casos ocorrem na meiose | (MI). Os erros de meiose Il (MIl) constituem
a minoria. As trissomias de origem paterna sdo menos frequentes (3% no Ml e 5% no MiIl)
e, em cerca de 4% dos casos, 0 CromosSsSomo extra € o resultado de um erro pos-zigotico.

De acordo com os autores Estupiiia, Forero-Castro e Granados (2014), os resultados
da andlise genealégica e da analise discriminante, 4,28% das familias pesquisadas
apresentavam varios casos de SD no mesmo nudcleo familiar; o cariétipo realizado nos
pacientes descartou a presenca de alteracdes hereditarias relacionadas a SD familiar, de
modo que o aconselhamento genético atribuiu esses casos a idade materna avancada.

Ja Hernandez-Almaguer et al. (2008) relataram que a porcentagem de maes com mais
de 35 anos de idade com nascimentos com SD foi de 27% (39/139), e a porcentagem de
maes com menos de 35 anos com nascimentos com SD foi de 71% (100/139), e a faixa
etaria em que se registrou 0 maior numero de casos foi de 30 a 34 anos (27,8% do total);
isso pode ser atribuido ao fato de que as mulheres com menos de 35 anos constituem a
maioria da populacao fertil.

Em relacdo ao diagndéstico precoce, Vicic et al. (2017) observaram que durante um
periodo de 13 anos (2002 e 2014) um total de 6448 pré-natal, investigacdes foram
realizadas e a sindrome de Down foi diagnosticada em 157 casos (2,4%). O diagnostico foi
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feito em 49 casos (31,2%) durante o primeiro trimestre, em 107 casos (68,2%) durante o
segundo, e em um caso (0,6%) no terceiro trimestre de gravidez. Os dados desses autores
convergem aos achados de Marylin e Bull (2011), que de acordo com a taxa de deteccao
da sindrome de Down pelo rastreamento do primeiro trimestre é de 82% a 87%, pelo
rastreamento do segundo trimestre € de 80% e pelo rastreamento combinado do primeiro
e do segundo trimestre (referido como rastreamento integrado) é de aproximadamente
95%.

O estudo de Carswell (1993) também relata esse problema encontrado entre muitas
das maes, quando entrevistadas, que foi a falta de informacdes, ou o diagndstico tardio.
Muitas delas descobriram o problema do filho, através de amigos, vizinhos, na rua ou em
uma visita ao pediatra, devido a outro problema qualquer, mas raramente no hospital,
precocemente, apos o parto.

Todo diagnostico deve ser informado ao paciente e familia através de uma relagéo
de ajuda, porém, de acordo com os depoimentos das colaboradoras, a falta de orientagao
desde a descoberta até a idade avancada das criancgas foi constante. o paciente necessita
de um profissional que atue de forma compreensiva, acolhedora e, principalmente,
tolerante. Esse momento pode ser menos doloroso e superado rapidamente quando o 463
profissional possui uma conduta adequada, sensivel e, sobretudo, ndo destréi todas as
expectativas dos pais (Boff & Caregnato, 2008).

Em relagéo ao papel da enfermagem diante a SD, juntamente com a familia do
portador, Pessalacia et al. (2015), observaram diante o estudo feito com 48 familias de
pessoas com SD e 42 enfermeiros que os profissionais ainda apresentam uma percepgao
curativista e fragmentada dos cuidados a estas pessoas, relatando que somente atendem
as demandas clinicas ou adoecimento desta populacéo.

Carswell (1993) declara que profissionais capacitados para ajudarem a familia na
aceitacdo do portador, é fator primordial no bom desempenho e desenvolvimento da
crianca. Ainda de acordo com o autor, a enfermeira, como profissional de um dos primeiros
contatos, precisa desenvolver uma abordagem sisteméatica e planejar intervencdes nos
cuidados do recém-nascido e crian¢a portadora da sindrome. O objetivo final do processo
€ modificar o ambiente para aprendizagem e gerar comportamentos mais independentes
na criancga.

Perante as ideias de Pessalacia et al. (2015), profissionais enfermeiros relataram da
importancia do trabalho interdisciplinar, a necessidade de articulacdo entre a equipe para

haver maiores resultados no desenvolvimento e cuidado a este tipo de paciente. Faz-se

Rev. Psicol Saude e Debate. Out., 2023:9(2): 463-472.



PSICOLOGIA E SAUDE EM DEBATE

ISSN (eletronico) 2446-922X

necessario, também, o estabelecimento de relagbes de confiangca e vinculo entre
profissionais e usuarios, tendo uma atencao maior no sistema de saude.

Nunes e Dupas (2011) observaram o quanto a falta de informac&o e orientacdo
dificulta a aceitacdo e a atuacdo da familia. Nos depoimentos colhidos das oito familias
entrevistas, foi possivel notar que a maioria delas ndo sabia o que era SD. Assim, p6de-se
apreender situacfes de significativa necessidade de cuidado, de espacos para acdo da
enfermagem na familia, para os quais o enfermeiro precisa estar atento, jA que 0s
momentos de dificuldade enfrentados por elas vdo muito além do choque da descoberta.

Pessalacia et al. (2015), perceberam que alguns profissionais consideram estes
pacientes com igualdade, sem avaliar suas diferencas. Porém, outros reconheceram que a
equidade deve respeitar tais diferencas, quanto a vulnerabilidade deste tipo de paciente.
Observaram, também, que alguns profissionais ainda apresentam uma compreensao
inadequada do conceito, 0 que pode prejudicar o acesso aos cuidados pelo sujeito com SD.

Ainda segundo os autores supracitados, Pessalacia et al. (2015), neste contexto,
destaca-se, os profissionais de saude que, ao se vincularem a este tipo de paciente, estar
progressivamente mais aptos e qualificados para acompanha-los e as suas familias,
atuando na promocéo a salde e também na identificagdo e no manejo clinico das possiveis ~ 46°
complicagfes associadas a sindrome.

Ramos et al. (2006) relataram que portadores de SD necessitam de seguranca,
apoio, confianca e dignidade, fazendo com que nao fujam da realidade, mas enfrentem-na
e construam algo. Para isso, as enfermeiras devem estar em sintonia com o seu bem-estar,
pois é o amor a justa medida, a ternura, a cordialidade, a convivéncia e a compaixao que
garantem a humanidade das pessoas.

De acordo com a pesquisa realizada por Farias, Neto e Llapa-Rodriguez (2020), com
a realizacdo de 33 entrevistas com professores, estudantes com SD e familiares
responsaveis e nesse contexto, a construcdo de expectativas em relacdo ao
desenvolvimento e escolariza¢do do aluno é influenciada por inUmeras variaveis, como: a
forma como o diagndstico é revelado, a condicdo psiquica da mée e da familia, o apoio do
entorno familiar, dentre outros.

Boff e Caregnato (2008) descreveram que um dos momentos mais dificeis para a
familia e para cada um de seus membros individualmente, € o nascimento de uma crianga
com deficiéncia; desta forma, a reorganizagéo familiar contribuir para o desenvolvimento e

crescimento da criangca com SD.
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Diante o estudo de Micheletto et al. (2009), antes do aconselhamento genético 83,3%
dos participantes referiram saber os motivos pelos quais foram encaminhados; mas quando
foram considerados sobre “sindrome de Down” como hipotese diagnostica do problema do
filho, trés (25%) n&o souberam se referir claramente a este termo. Depois do
aconselhamento genético (22 etapa), um casal (8,3%) ainda continuou a dizer que nao
conhecia o termo. Dez (83,3%) dos participantes relataram ter havido algum dialogo
explicativo no momento do encaminhamento, enquanto dois (16,67%) disseram ter sido
encaminhados sem qualquer tipo de informacéo.

Santoro et al. (2017) e Stephanie et al. (2017), ressaltaram que o aconselhamento
genético e andlise cromossdmica sdo algumas das primeiras recomendacfes no cuidado
de criancas com sindrome de Down. O aconselhamento genético para os pais de uma
crianca com sindrome de Down é essencial como meio de educac¢do, apoio aos pais e
fornecimento de informacdes continuas ao longo da vida. Pode modificar positivamente o
comportamento de adesdo dos pais a estimulacédo precoce dos filhos com sindrome de
Down.

O aconselhamento genético pode modificar positivamente o comportamento de
ades&o dos pais a estimulagcdo precoce dos filhos com SD. As informacgdes fornecidas 467
durante o aconselhamento genético servem de estimulos discriminativos para
comportamentos de adesao (Micheletto et al., 2009).

Segundo os resultados da pesquisa de McGrath et al. (2009), realizada entre os anos
de 2005-2006, os autores revelaram que 577.000 ou 5,7% dos pais de criangas com
necessidades especiais de saude relataram a necessidade de aconselhamento genético.

Hernande-Zalmaguer et al. (2008) declaram que para todos que apresentam
deficiéncia mental em grau variavel, € recomendando que sejam estimulados
precocemente, com insisténcia no aperfeicoamento da linguagem e treinamento para uma
vida independente.

N&o houveram resultados conflitantes entre os estudos descritos, a maioria dos
autores concordaram entre si quando relacionados a deteccéo precoce da Sindrome de
Down e seus processos ligados a essa descoberta, juntamente com profissionais
capacitados para que haja um tratamento significativo e uma aceitacdo familiar que é de
grande importancia nesse processo.

E extremamente importante também assegurar que nenhuma crian¢a com a Sindrome de
Down se permita perder os primeiros anos de vida devido a falta de informacdes
profissionais ou aceitacao familiar. Que seja garantido o principio da equidade no acesso
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aos cuidados em saude por estes pacientes, fazendo-se necessario que os profissionais
sejam sensibilizados quanto a importancia de se reconhecer a vulnerabilidade destes
individuos, propiciando um acesso diferenciado, conforme as suas necessidades.

5 CONSIDERACOES FINAIS

A sindrome de down é a alteracdo cromossdémica mais comum que se tem no mundo.
Geralmente o diagnéstico é uma surpresa e muitas das vezes a familia apresenta dificuldade sem
saber lidar com essa nova realidade. A criangca com essa patologia tem que ter acompanhamento
por profissionais da saude para realizacdo de exames periddicos e terapéutica. O papel da
enfermagem neste contexto é orientar a familia a respeito da patologia e de como lidar com a
crianca, visto que, é o profissional que apresenta maior contato durante o crescimento e
desenvolvimento do portador.

Os cuidados de enfermagem estdo associados a uma sensibilidade em lidar com as
familias, esclarecendo as davidas sobre como cuidar da crianga. O enfermeiro, para atender estes
pacientes, necessita de todo um aparato tecnolégico, uma boa equipe de trabalho, uma
infraestrutura adequada para executar dignamente seu importante trabalho e, assim, minimizar os
problemas que cercam as vidas destas pessoas. 468
Portanto, o cuidado de enfermagem as pessoas portadoras, apresenta-se relevante tanto para
familia desses individuos como para a sociedade. Estes profissionais devem apresentar como
conduta, acompanhar o desenvolvimento dessas criancas, buscando melhorias e intervencdes
sistematizadas junto da familia. Assim como, desenvolver também, estratégias de cuidado sob sua

supervisao para que os pais possam aplicar ajudando o filho no seu desenvolvimento diario.
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