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1 INTRODUCAO
1.1 A SINDROME DE DOWN
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RESUMO

A Sindrome de Down € a anomalia cromossOmica
mais comum na popula¢do, com uma incidéncia
estimada de 1 em 700 nascidos vivos, €
caracterizada pela presenca e expressdo de trés
copias de genes localizados no cromossomo 21.
Criangas que apresentam a condigdo estdo
predispostas a apresentar varias comorbidades que
interferem no seu crescimento e desenvolvimento,
incluindo uma maior incidéncia de distirbios
gastrintestinais, associados a elevado risco para
desenvolvimento da constipacdo Intestinal cronica
e, interferindo na qualidade de vida destas criancas
e adolescentes. Assim, estudos que objetivam
investigar a prevaléncia dos hébitos intestinais e da
constipacdo em criancas e adolescentes com a
sindrome de Down e, estabelecer um protocolo de
investigacdo para pediatras, devem ser conduzidos.
Com a melhora da assisténcia a estas criangas e
adolescentes, uma adequada condugdo dos
distirbios do trato gastrointestinal promoverao
melhor crescimento e desenvolvimento desses,
impactando em sua qualidade de vida e na de seus
cuidadores.

Palavras-Chave: Sindrome de Down, Criangas,
Adolescentes, Disturbios Gastrointestinais,
Constipagdo intestinal.

A Sindrome de Down (SD) € a alteracdo cromossdmica mais comum no mundo e a causa mais

comum de deficiéncia no desenvolvimento intelectual na popula¢do, com uma incidéncia estimada no

Brasil de 1 em 700 nascidos vivos [1], aumentando conforme a idade materna, e ocorre independente

de classe social, etnia ou género [1-3]. Foi descrita pela primeira vez pelo médico John Langdon Down

em 1866, porém, apenas no século XX com o avango das pesquisas genéticas, o médico Jerome
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Lejeune identificou a presenca de um cromossomo adicional no par 21, em 95% dos casos, justificando
os termos Sindrome de Down ou Trissomia 21 [1,4].

Criangas que apresentam a condicao estdo predispostas a apresentar varias comorbidades que
interferem no seu crescimento e desenvolvimento, segundo Austeng et al. [5]. A crianca com SD
possui maior incidéncia de diversas condi¢des de saide que afetam a qualidade de vida, incluindo
distirbios gastrintestinais, prematuridade, cardiopatias congénitas, malformacdes, transtornos na
funcdo da tiredide, dentre outras [1,2,6].

A alteracdo cromossdmica pode ocorrer de trés formas: a trissomia simples, que ocorre durante
a formagao das células reprodutivas e depende da separagdo cromossdmica na meiose, levando a um
duplo cromossomo 21 nestas células. A Translocagdo decorre da transferéncia de um fragmento de
cromossomo para outro. No caso da SD, essa translocacido pode ocorrer entre os cromossomos 14 e
21, 21 e 22. A alteracdo em Mosaico ocorre quando o cromossomo 21 extra ndo estd presente em
alguma, mao ndo em todas as células do individuo, que, desta forma, apresenta diferentes cariotipos —
parte com 46 pares de cromossomos, parte com 47 pares, sendo um par do cromossomo 21 o adicional
[1,2].

A trissomia simples é a mais comum, ocorrendo entre 90-95% dos casos; a translocagdo, em
taxas de 5-6%; e o mosaicismo, entre 2 a 3% [1,2].

O diagnéstico € clinico e pode ser dado de acordo com as caracteristicas fisicas da pessoa.
Fenotipicamente, o portador pode apresentar braquicefalia, fontanelas amplas, orelhas pequenas com
implantacdo baixa, telecanto, epicanto, ponte nasal achatada, hipoplasia da face média, sinofre,
macroglossia e protusdo da lingua, pele redundante na nuca, braquidactilia, entre outras caracteristicas
[1,2].

O diagnéstico laboratorial € realizado por meio do estudo do caridtipo que consiste na
representacio do conjunto de cromossomos presentes no nucleo celular do individuo. O cariétipo nao
define progndstico, aspecto fisico ou capacidade intelectual, no entanto é essencial para
aconselhamento genético da familia [1,2].

O Sistema Unico de Sadde (SUS) surgiu no Brasil a partir de um histérico de lutas do
movimento sanitdrio brasileiro com a finalidade de facilitar o atendimento de saude [7]. A
integralidade no Sistema Unico de Satide (SUS) deve ser amplamente empregada a todos, e considero
que especialmente as criangas e adolescentes com afec¢des congénitas, com o intuito de promover
estimulo oportuno para o seu pleno crescimento e desenvolvimento. Mas também a fim de prevenir
complicagdes e realizar investigagdes periddicas para detectar comorbidades préprias das

malformagoes e alteragdes congénitas ou sindromes genéticas [8].
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Assim, as anomalias congénitas e as doengas geneticamente determinadas representam um
importante problema de saide publica no Brasil, e a compreensiao de seus mecanismos
etiopatogénicos, sua elucidagcdo diagndstica e a assisténcia integral aos que apresentam estas alteracoes
e doencgas devem merecer uma atencio especial. O SUS, com o olhar voltado a esta preocupacao
instituiu em 2009 a Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética Clinica, através da Portaria
MS/GM n° 81 [8].

O nimero de programas especificos destinados a detectar estas doengas e atuar na promog¢ao
da sadde e na prevencao de agravos ainda € muito escasso no Brasil. O que se verifica é que, como ndo
h4 uma ampla assisténcia publica estruturada a estes pacientes, o cuidado integral e a Rede de Aten¢do
a Saiide (RAS) nio tem se efetivado. E frequente que organizacdes nio governamentais e filantrépicas,
ou mesmo o setor privado, acabem assumindo este cuidado, que deve ser responsabilidade
prioritariamente do SUS [9].

Pela capilaridade da rede de UBS, essas acdes devem ocorrer a partir do atendimento realizado
na Atencdo Basica, a principal porta de entrada do SUS, com suporte da RAS. Mas, para que isso
ocorra com qualidade é fundamental a capacitacdo dos profissionais gerais, desde a graduagdo e a
especializacdo, tanto em conhecimentos técnico-cientificos, quanto em tecnologias relacionais,
conforme proposto por Merhy [10]. A existéncia de Unidades de média e alta complexidade e sua
integracdo em rede regionalizada deve garantir a retaguarda as UBS e o atendimento adequado as
necessidades diferenciadas de cada paciente.

Reforgando esta Politica de Atencdo Integral, em 2014 o Ministério da Satide instituiu através
da Portaria 199/2014 a Politica Nacional de Atencdo Integral as pessoas com doencas raras, que inclui
um eixo para as determinadas geneticamente. Porém pouco se tem avancado no sentido do
reconhecimento e adequado tratamento a estas pessoas no SUS [11].

A importancia de se reconhecer a repercussao da doenca na familia do paciente pedidtrico € um
fundamento que buscamos exercitar na pritica de uma pediatria integral. Assim como outras doencgas
as afeccoes congénitas e as sindromes genéticas colocam a crianca diante de uma ameaca ao seu bem-
estar fisico e ao seu desenvolvimento, muitas vezes gerando uma limitag@o de interacdo com o mundo
social, no seu ambiente domiciliar e também no escolar. A familia, principalmente os pais e parentes
mais proximos, que atuam como cuidadores desta crianga, devem idealmente ser o amparo, a atenuacao
e o alivio para os seus sofrimentos nos mais diversos aspectos. Mas muitas vezes ndo € o que ocorre

[12].
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2 ALTERACOES GASTROINTESTINAIS E SUA INVESTIGACAO CLINICA

Em 2006, foi descrito um consenso sobre distdrbios intestinais gastrointestinais funcionais em
lactentes e criangas pequenas. Naquela época, havia poucas evidéncias disponiveis sobre
epidemiologia, fisiopatologia, investigacdo diagndstica, estratégias de tratamento e acompanhamento
[13].

A descricdo dos sintomas gastrointestinais surgiu nas dltimas décadas com os Critérios de
Roma. Os critérios de Roma fornecem diretrizes baseadas em sintomas pelas quais criancas e
adolescentes podem ser diagnosticados com distirbios gastrointestinais funcionais. Os critérios de
Roma sdo utilizados para diagnosticar pacientes e padronizar a abordagem terapéutica, minimizando
a sobrecarga nos sistemas de saude e diminuindo as investigacdes desnecessarias.

Na prética clinica os critérios de Roma permitem uma abordagem positiva, evitando testes
desnecessdrios para descartar uma causa organica, com um consequente efeito benéfico para o paciente
[14, 15].

Em 2006, a Fundacdo Roma tornou-se reconhecida internacionalmente pelo desenvolvimento
de critérios diagndsticos para os distirbios gastrointestinais funcionais. Em 2016, foram publicados
os Critérios Roma IV [13,14], substituindo os critérios Roma III estabelecidos em 2006 [15].

O objetivo dos Critérios de Roma IV foi atualizar as ferramentas de diagndstico com base em
novas descobertas sobre interagdes intestino-cérebro. Os critérios de Roma IV pediatricos dividem os
Distirbios Gastrointestinais Funcionais de acordo com as faixas etdrias (recém-nascidos e pré-
escolares - de 0 a 3 anos - e criancas e adolescentes - de 4 a 18 anos).

No grupo de diagndsticos de criancas e adolescentes, existem trés categorias baseadas no
sintoma mais importante, de acordo com o relato do paciente ou relato dos pais: distirbios de ndusea
e vomito, distirbios de dor abdominal e distirbios funcionais da evacuagao [13,14].

O termo genérico distirbios funcionais da evacuacado € usado para descrever dois diagndsticos
distintos: constipagcdo funcional (CF), o qual serd objeto do nosso estudo e incontinéncia fecal
funcional nao retentiva (IFFNR) [14]. Uma distingdo € feita para criancas pequenas entre aqueles que
tem treinamento esfincteriano anal.

A Escala de Bristol ou Escala de fezes de Bristol € uma escala médica destinada a classificar a
forma das fezes humanas em sete categorias. As vezes referido no Reino Unido como a "Escala de
Meyers", foi desenvolvida por Dr. Ken Heaton na Universidade de Bristole publicado

no Scandinavian Journal of Gastroenterology em 1997 [16].
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Escala Bristol de Fezes

Grumos duros separados,
Tipo 1 L I @ como castanhas (dificeis
® @ ‘
de passar)
S Forma de salsicha,
Tipo 2 porém com grumos
Como uma salsicha,
Tipo 3 - porém com fissuras na
superficie
Como salsicha ou cobra,
Tipo 4 ‘ o 5 ou cobrs
macia e uniforme
. Fr as, poram am
Tivo § - axtramidades
p f‘ - ¢ ACIas |passan
facdments)
T 6 Pedagos macios, com
po “ extremidades irregulares,
fezes pastosas
Tioo 7 Liquidas, som pedacos
po ’ sélidos. Inteirament
=2 liquida

Ref.: Lewis SJ, Heaton KW (1997).[16]

Essa escala tem como objetivo verificar a saide intestinal por meio da andlise da forma e da
textura das fezes, sendo estas dependente do tempo de permanéncia no célon.

Os sintomas da constipacdo incluem fezes endurecidas e dolorosas, muitas vezes
acompanhadas de incontinéncia fecal [13,14]. A constipagdo intestinal € um distirbio que consiste na
eliminagdo com esfor¢o de fezes de consisténcia aumentada, frequentemente com redu¢do no nimero
de evacuacdes por semana e mudanca da caracteristica das fezes. Esta condi¢ao pode levar a grandes
prejuizos na qualidade de vida de pacientes com SD interferindo no seu crescimento e desenvolvimento
global.

Em mais de 90% das criancas com sintomas de constipacdo, ndo hd uma causa organica
identificada [17]. A fisiopatologia da constipacao € multifatorial, incluindo alimentacdo, estilo de vida,
fatores comportamentais e fatores psicolégicos podendo interferir no desenvolvimento de criancas e
adolescentes com SD.

A CF tem um efeito significativo nas familias em termos de preocupacdo, isolamento social,

restricdo econdmica e sobrecarga nos sistemas de sadde [18-20].

3 CONSIDERACOES FINAIS

E a alta a prevaléncia de criancas e adolescentes com a SD em assisténcia em servicos de satde
no SUS, sendo de fundamental importancia o reconhecimento de possiveis comorbidades e afeccoes
entre estes, principalmente por médicos generalista e pediatras.

As atuagdes multiprofissionais e um adequado diagndstico e interven¢do em saude, promovem
uma atenc¢do integral de qualidade as criancas e melhoria na qualidade de vidas destas e de seus

cuidadores.
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O conjunto de alteragdes gastrointestinais apresentado por essa populacido estd associado a
elevado risco para desenvolvimento da constipacdo Intestinal cronica interferindo diretamente na
qualidade de vida dos pacientes portadores de Sindrome de Down. O paciente com SD possui maior
incidéncia de diversas condi¢des de saude que afetam a qualidade de vida, incluindo distirbios
gastrintestinais. A constipagdo é um distirbio gastrointestinal funcional frequente na populacio
considerada como um conjunto de sintomas de causas multifatoriais. Corresponde a uma condi¢ao
gastrointestinal cronica ou recorrente com combinagdes varidveis de sintomas podendo interferir na
qualidade de vida dos pacientes com sindrome de Down. Esta condi¢@o pode levar a grandes prejuizos
na qualidade de vida de pacientes com SD interferindo no seu crescimento e desenvolvimento global.

Diante da necessidade de aprimorar a investigacdo sobre os habitos intestinais, identificar
alteracdes, principalmente da constipacdo intestinal funcional, associados a criancgas e adolescentes
com a sindrome de Down, por pediatras, visando estabelecer um protocolo de investigacdo para
pediatras que influencie e auxilie na melhora do crescimento e desenvolvimento desses doentes e atue
na otimizacao da qualidade de vida tanto para os pacientes quanto para seus cuidadores, estudo clinicos

se justificam.
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