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RESUMO
A Síndrome de Down (SD) ou trissomia do cromossomo 21 é a cromossomopatia mais comum no 
ser humano, acontece independente de sexo, etnia ou classe social. No Brasil, nasce aproximada-
mente uma criança com SD para cada 700 nascimentos. Sabe-se que as pessoas com síndrome de 
Down, quando bem atendidas e estimuladas, têm potencial para plena inclusão social. Este pro-
tocolo foi elaborado pela equipe multiprofissional de Cuidado à Saúde da Pessoa com síndrome 
de Down do Instituto de Medicina Física e Reabilitação do Hospital das Clínicas da Faculdade de 
Medicina da Universidade de São Paulo. Objetivo: Oferecer orientações para o cuidado à saúde 
da pessoa com Síndrome de Down, nos diferentes níveis de atenção a saúde, em todo o seu ciclo 
vital. Método: A elaboração do protocolo de cuidado integral à saúde da pessoa com síndrome 
de Down baseou-se em buscas no sistema PubMed, SciELO e no Cochrane Database of Systematic 
Reviews utilizando como palavras chaves: “Down Syndrome” e “Síndrome de Down”; “Trisomy 
21”, “Trisomíadel Cromosoma 21” e “Trissomia do Cromossomo 21” e “Growth”, “Desarollo” e 
“Crescimento”. Resultados: Os artigos revistos foram publicados no período de 1972 a 2011 e 
limitados às línguas: inglesa, espanhola e portuguesa. Priorizamos revisões sistemáticas e meta-
nálises. Foram incluídos também registros prévios a 1972 considerados históricos. Conclusão: Os 
dados foram analisados por um grupo de especialistas que discutiu os resultados e elaborou este 
protocolo.
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ABSTRACT
The Down Syndrome (DS) or chromosome 21 trisomy is the most common chromosomopathy in 
human beings, it occurs regardless of gender, ethnicity, or social class. In Brazil, there is approxi-
mately one child born with DS for every 700 births. It is known that people with Down syndrome 
well cared-for and stimulated have potential for full social inclusion. This protocol was prepared 
by the Down Syndrome Personal Health Care multiprofessional team at the IMREA/HCFMUSP. 
Objective: Is to offer orientation in the health care of a person with Down Syndrome, in the differ-
ent levels of attention to health, throughout his/her life. Method: The preparation of the total care 
protocol for the health of a person with Down syndrome was based on searches in the PubMed 
and SciELO systems and on the Cochrane Database of Systematic Reviews using the keywords: 
Down syndrome and Syndrome of Down, Trisomy 21, “Trisomía del Cromosoma 21”, Chromo-
some 21 trisomy, Growth, “Desarollo”, and “Crescimento”. Results: The articles reviewed were 
published from 1972 to 2011 and limited to the languages: English, Spanish, and Portuguese. Re-
cords previous to 1972 were also included for being considered historical. Conclusion: The data 
was analyzed by a group of specialists that discussed the results and prepared this protocol.
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INTRODUÇÃO

A primeira descrição clínica foi feita em 
1866 por John Langdon Down, que trabalha-
va no Hospital John Hopkins em Londres em 
uma enfermaria para pessoas com deficiên-
cia intelectual, e, em seus estudos, classificou 
estes pacientes de acordo com o fenótipo.1 
Denominou “mongoloides” aqueles indivídu-
os com baixa estatura, cabelos lisos, fendas 
palpebrais oblíquas, base nasal achatada e 
com leve ou moderado déficit intelectual. 
Tendo sido a primeira descrição completa 
num grupo de pacientes, este conjunto de si-
nais e sintomas passou a ser chamado Síndro-
me de Down, em reconhecimento a Langdon 
Down. Infelizmente, também se assimilou 
como uso corrente o termo “mongolismo”, 
o qual se encontra em desuso; devido a sua 
conotação pejorativa, é considerado arcaico 
e preconceituoso e não deve ser utilizado. 
Em face da discordância quanto ao termo, 
a denominação “mongolismo” foi excluída 
da Revista Lancet em 1964, das publicações 
da Organização Mundial de Saúde em 1965 
e do Index Medicus em 1975. Waardenburg 
(1932) sugeriu que a ocorrência da síndrome 
de Down (SD) fosse causada por uma aber-
ração cromossômica, dois anos mais tarde 
Adrian Bleyer supôs que se tratava de uma 
trissomia. Isto foi comprovado duas décadas 
depois, em 1959, por Lejeune e colaborado-
res, que demonstraram a presença do cro-
mossomo 21 extra na SD.2 Em 1960, foram 
descritos os primeiros casos de translocação 
por Polani e, em 1961, o primeiro caso de 
mosaicismo.3

A expectativa de vida das pessoas com 
SD aumentou consideravelmente a partir da 
segunda metade do século XX, devido aos 
progressos na área da saúde - principalmente 
da cirurgia cardíaca. O aumento da sobrevi-
da e do entendimento das potencialidades 
das pessoas com síndrome de Down levou à 
elaboração de diferentes programas educa-
cionais, com vistas à escolarização, ao futuro 
profissional, a autonomia e a qualidade de 
vida. Cada vez mais, a sociedade está se cons-
cientizando de como é importante valorizar a 
diversidade humana e de como é fundamen-
tal oferecer equidade de oportunidades para 
que as pessoas com deficiência exerçam seu 
direito de conviver na comunidade.

Apesar da experiência acumulada nos úl-
timos anos, não é possível prever qual o grau 
de autonomia que uma criança com SD terá 
na sua vida adulta. O potencial a ser desen-
volvido é sempre uma fronteira a ser cruzada 
diariamente. Todo investimento em saúde, 

em programas educacionais e na inclusão 
social resultam em uma melhor qualidade de 
vida e autonomia.

CONCeITO
O termo “síndrome” significa um con-

junto de sinais e sintomas e Down designa o 
nome do médico e pesquisador que primei-
ro descreveu a associação destes. Síndrome 
de Down significa, portanto, conjunto de si-
nais e sintomas descritos por John Langdon 
Down, em 1866, cuja etiologia foi elucidada 
por Jerome Lejeune, em 1959, como trisso-
mia do cromossomo 21.1,2 É importante sa-
lientar que a síndrome de Down não é uma 
doença e ou patologia, mas uma condição 
humana geneticamente determinada, um 
modo de estar no mundo que demonstra a 
diversidade humana.

DIagNósTICO ClíNICO
O diagnóstico clínico de SD baseia-se na 

identificação de um conjunto de característi-
cas.3-5 A SD tem sua apresentação clínica ex-
plicada por um desequilíbrio da constituição 
cromossômica, a trissomia do cromossomo 
21, por trissomia simples, translocação ou 
mosaicismo. Apesar de existirem três pos-
sibilidades de genótipo, a SD apresenta um 
fenótipo comum com expressividade variada. 
Entendendo-se genótipo como a constituição 
cromossômica do indivíduo e por fenótipo 
características observáveis no organismo que 
resultam da interação da expressão gênica e 
de fatores ambientais.

O fenótipo da SD se caracteriza principal-
mente por: pregas palpebrais oblíquas, epi-
canto, sinófris (união das sobrancelhas), base 
nasal plana, acromicia (hipoplasia do terço 
médio da face), protrusão lingual, palato 
ogival, orelhas de implantação baixa, cabelo 
fino, clinodactilia do 5º dedo da mão, bra-
quidactilia, prega plamar única, afastamento 
entre o 1º e o 2º pododáctilo, pés planos, hi-
potonia, frouxidão ligamentar e hérnia umbi-
lical.3-5 Estes sinais podem não estar presen-
tes na sua totalidade, mas são notados em 
associações e expressões diversas (Tabela 1).

Quanto ao desenvolvimento psicomotor 
e ponderoestatural, a literatura afirma que 
100% das pessoas com SD apresentam algu-
ma deficiência nestes aspectos desenvolvi-
mento. O déficit intelectual das pessoas com 
SD varia entre leve (QI 50-70) e moderado (QI 
35-50); raramente é grave (QI 20-35).5

Conforme publicação da Pediatric Data-
base5 e do Committee on genetic of American 
Academyod Pediatrics6, há um conjunto de al-
terações associadas à SD que exigem especial 

atenção e necessitam de exames específicos 
para sua identificação, são elas: alterações de 
audição, da visão, ortodônticas, endocrinoló-
gicas, do aparelho locomotor, do sistema dis-
gestório, neurológicas, hematológicas, além 
de cardiopatias congênitas (Tabela 2).6 Estu-
dos nacionais revelam, também, alta preva-
lência de doença celíaca (5,6%) em crianças 
com SD, confirmados por investigação mo-
lecular (Alelos DQ2 ou DQ8) e/ou pesquisa 
de anticorpos (antiendomísio, antigliadina 
e antitransglutaminase) e/ou biópsia.6-10

DIagNósTICO labORaTORIal
O diagnóstico laboratorial da síndrome 

de Down se faz por meio da análise genética 
denominada cariótipo. O cariograma ou ca-
riótipo é a representação do conjunto de cro-
mossomas presentes no núcleo das células 
de um indivíduo. No ser humano, o conjunto 
de cromossomos corresponde a 23 pares, ou 
seja, 46 cromossomos, sendo 22 pares de 
cromossomas denominados autossomos e 
um par de cromossomos sexuais, representa-
dos por XX nas mulheres e XY nos homens. 
No cariótipo, os cromossomos são ordena-
dos por ordem decrescente de tamanho. A 
síndrome de Down é caracterizada pela pre-
sença de um cromossomo 21 extra, que pode 
se apresentar como trissomia simples, trans-
locação ou mosaico.3,11,12 O cariótipo não é 
obrigatório para o diagnóstico, mas é funda-
mental para o aconselhamento genético.

Trissomia simples (95% dos casos de SD) 
- é de ocorrência casual e se caracteriza pela 
presença de um cromossomo 21 extralivre.

Translocação (3% a 4% dos casos de SD) 
- o material genético do cromossomo 21 re-
sulta de uma translocação não balanceada e 
está ligado ao acrossomo de outro cromosso-
mo, mais frequentemente o cromossomo 14. 
Sua ocorrência está associada à presença de 
translocação familiar, ou seja, um dos proge-
nitores apresenta uma trasnlocação balance-
ada, que resultou em um gameta (esperma-
tozoide ou óvulo) com um cromossomo 21 
extra. Nestes casos existe uma maior chance 
de recorrência familiar da SD.

Mosaico (1% a 2% dos casos de SD) - é 
de ocorrência casual e se caracteriza pela 
presença de duas linhagens celulares, uma 
normal com 46 cromossomos e outra trissô-
mica com 47 cromossomos.

Na Classificação Internacional de Doenças 
(CID-10) a síndrome de Down recebe o códi-
go Q - 90. Por estar classificada no capitulo 
Q00 - Q99 das malformações, deformidades 
e anomalias cromossômicas. Dentro deste 
capítulo se encontra no grupo Q 90 -Q99 das 
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tradiol não conjudado (uE3), no soro mater-
no. Quando se inclui a dosagem de inibina, 
denomina-se de Teste Quádruplo. Níveis ele-
vados de b-hCG e baixos de AFP e uE3 suge-
rem SD no feto, sendo que os valores devem 
ser relacionados ao tempo de gestação.As 
inibinas são hormônios glicoproteícos sinteti-
zados pela placenta e têm concentração está-
vel durante o segundo semestre da gravidez, 
estando aumentado na SD. Este esquema de 
diagnóstico pré-natal detecta SD em 95% dos 
casos, com 5% de falsos positivos (Tabela 3). 
Os dados obtidos norteiam a indicação de 
exames confirmatórios, como a biópsia de vi-
locorial, a amniocentese e cordocentese.14-17

O diagnóstico pré-natal pode ser confirma-
do pela análise da constituição cromossômica 
da placenta, feita por biópsia de vilocorial, du-
rante a 10ª e 12ª semanas de gestação. A cons-
tituição cromossômica do feto é analisada em 
células dispersas no líquido amniótico, por meio 
de um procedimento denominado amniocente-
se ou pela análise do sangue do feto contido do 
cordão umbilical realizado no segundo semestre 
da gestação, após a 15ª semana e 18ª semana 
de gestação respectivamente. Estes exames são 
invasivos e oferecem risco de abortamento, por-
tanto, têm indicação restrita.18

Tendo sido firmado o diagnóstico, o acon-
selhamento genético e pediátrico deve ter iní-
cio ainda na gestação, com orientações acerca 
de prognóstico, programas de estimulação glo-
bal e futuros tratamentos, além de orientações 
sobre redes de apoio social como associações, 
grupos de pais e recursos na comunidade.

MOMeNTO Da NOTíCIa
O nascimento de uma criança com SD, 

em geral, é marcado por dificuldades dos 
pais, dos irmãos e da família, ampliadas prin-
cipalmente pela falta de informações ade-
quadas e despreparo dos profissionais da 
área de saúde.6,19-21

As incertezas e inseguranças são muitas, 
tanto no que tange a saúde e potencial de 
desenvolvimento imediato quanto às possi-
bilidades de autonomia futura e qualidade 
de vida. Tais sentimentos convivem, ainda, 
com a dificuldade de aceitação do filho que 
nasceu diferente dos seus anseios.22,23

O apoio de profissionais capacitados nes-
te caso é fundamental para o ajuste familiar à 
nova situação, o que favorece as possibilida-
des de tratamento com vistas à saúde física, 
mental e afetiva da criança.24

Neste sentido, o momento da notícia do 
nascimento de uma criança com SD tem im-
pacto na aceitação da família e na sua dispo-
sição e adesão ao tratamento. Espera-se do 

Tabela 1. Diagnóstico clínico da SD baseado nas seguintes características
Exame segmentar Sinais e sintomas

Cabeça

Olhos

Epicanto

Fenda palpebral oblíqua

Sinófris

Manchas de Brushfield

Nariz Base nasal plana

Boca

Palato alto

Hipodontia

Protrusão lingual

Forma Braquicefalia

Cabelo Fino e de implantação baixa

Orelha
Pequena com lobo delicado

Implantação baixa

Pescoço Tecidos conectivos
Excesso de tecido adiposo no dorso do pescoço

Excesso de pele no pescoço

Tórax
Coração Cardiopatia

Mamilo Hipertelorismomamário

Abdome
Parede abdominal Diástase do músculo reto abdominal

Cicatriz umbilical Hérnia Umbilical

Sistema Locomotor

Superior
Prega palmar única

Clinodactilia do 5º dedo

Inferior Distância entre hálux e o 2º dedo

Tônus
Hipotonia

Frouxidão ligamentar

Desenvolvimento

Déficit intelectual

Déficit psicomotor

Déficit pondero estatural

Adaptado de Committee on genetic of American Academy of Pediatrics (2011)5

anomalias cromossômicas e na categoria Q90 
da Síndrome de Down.13 Na categoria Q90 
existem os seguintes subgrupos:

• Q 90.0 - Síndrome de Down, trissomia 
do 21, por não disjunção meiótica.

• Q 90.1 - Síndrome de Down, tris-
somia do 21, mosaicismo por não 
disjunção mitótica.

• Q 90. 2 - Síndrome de Down, trisso-
mia 21, translocação.

• Q 90. 9 - Síndrome de Down, não 
especificada.

DIagNósTICO INTRaúTeRO
O diagnóstico pré-natal de SD é possí-

vel desde o primeiro trimestre de gestação. 
A avaliação pré-natal no primeiro semestre 
inclui: ultrassom morfológico, avaliação da 
translucêncianucal, avaliação dos ossos pró-
prios do nariz, dosagem de Gonadotrofina 
Coriônica Humana (β-hCG) e de Plasma Pro-
teina A (PAPP-A) no sangue materno. A trans-
lucênicanucal é uma imagem ultrassonográ-
fica hipoecogênica de acúmulo de líquido 

na região posterior do pescoço, que ocorre 
frequentemente entre a 10ª e a 14ª sema-
na de gestação, possivelmente por alteração 
da drenagem linfática cervical ou distúrbio 
hemodinâmico.14-16 Em estudo multicêntrico 
envolvendo 100.000 gestantes foi observado 
que 72% dos fetos com trissomia do cromos-
somo 21 tinham a medida da translucência-
nucal acima do percentil 95, o que permitiu 
concluir que este exame tem forte valor pre-
ditivo para anomalias cromossômicas.17

Estudos antropométricos fetais demons-
tram que em 60% a 70% dos fetos com trisso-
mia do cromossomo 21, o osso nasal não era 
visível em ultrassonografia entre 11 e 14 sema-
nas de gestação. Altos níveis de Gonadotrofina 
Coriônica Humana (β-hCG) e baixos de Plasma 
Proteína A (PAPP-A) no soro materno, somados 
a medida alterada de translucêncianucal detec-
tam 86% das gestações com fetos com SD.

 No segundo semestre, entre a 15ª e 20ª 
semana da gestação, é realizado o triplo teste 
com dosagem de alfafetoproteína (AFP), Go-
nadotrofina Coriônica Humana (β- hCG) e es-
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• O pediatra deve ter tempo disponí-
vel para comunicar o diagnóstico, 
informar o prognóstico, tratamento 
e as demais características da SD, 
além de ouvir e permitir à família es-
gotar suas dúvidas e expressar seus 
sentimentos.

• Recomenda-se que, desde o pri-
meiro contato, parabenizar os pais, 
chamar o bebê e os pais pelos res-
pectivos nomes.

• Durante o exame físico, mostrar 
para os pais quais as características 
fenotípicas da SD que levaram ao 
diagnóstico clínico.

• Importante ressaltar que a palavra 
“síndrome” significa um conjunto 
de sintomas e “Down” é o nome 
de quem pela primeira vez o des-
creveu. Desta forma, dirimindo um 
pouco as angústias da família frente 
ao estigma de um filho sindrômico.

• Evitar a palavra “portador”, pois SD 
não é algo que se leva junto a si, 
como uma mochila, mas sim é um 
jeito diferente de estar na vida, ou 
seja, é uma condição de vida.

• Discutir com os pais a etiologia é im-
portante no sentido de dirimir dúvi-
das e sentimentos de culpa. A etio-
logia deve ser abordada mostrando-
-se um cariótipo e explicando a sua 
constituição, que no caso da SD 
contém um cromossomo 21 a mais, 
o qual é o responsável pelas caracte-
rísticas clínicas da SD. Devido à pre-
sença deste cromossomo 21 extra 
em todas as células, até o momen-
to não existe cura para a SD, mas é 
importante salientar que existe tra-
tamento e que ele é decisivo para 
uma maior autonomia e qualidade 
de vida no futuro.

• Enfatizar que o cuidado do bebê 
será compartilhado entre a família 
e a equipe multiprofissional, e que 
a família não estará sozinha e sem 
apoio neste processo.

• O pediatra deve terminar esta pri-
meira conversa com a família colo-
cando-se à disposição da família.

O momento da notícia do nascimento de 
uma criança com SD é um processo de edu-
cação em saúde, no qual o médico ensina e 
orienta a família. Nesta primeira aproxima-
ção com a família, não é recomendado que o 
pediatra relate todas as patologias que uma 
pessoa com SD pode apresentar durante 
a sua vida, da mesma forma que não o faz 
no nascimento de uma criança sem SD. As 

Tabela 2. Patologias associadas à SD e sua prevalência
Sistemas Patologia Prevalência

Aparelho da Visão

Catarata 15%

Estenose do ducto lacrimal 2%

Erro de refração 50%

Aparelho Auditivo
Perda auditiva 75%

Otite de repetição 50%-70%

Sistema Cardiovascular

CIA

40%-50%CIV

DSAV

Sistema Digestório

Atresia de esôfago 12%

Estenose/ atresia de duodeno 12%

Megacólonaganglionar/ Doença de Hirschsprung 1%

Doença Celíaca 5%

Sistema Nervoso
Síndrome de West 1%-13%

Autismo 1%

Sistema Endócrino Hipotireoidismo 4%-18%

Sistema Locomotor

Subluxação cervical sem lesão 15%

Subluxação cervical com lesão medular 1%-2%

Luxação de quadril 6%

Instabilidade apendicular Próximo de 100%

Sistema Hematológico
Leucemia 1%

Anemia 3%

Adaptado de Pediatric Database (1994)5 and Committee on genetic of American Academy of Pediatrics 
(2011)6

Tabela 3. Dados preditivos de síndrome de Down no pré-natal
Exames Resultados

Translucêncianucal
≥ 2,5 e 3 mm

≥ percentil 95

Ossos próprios do nariz Ausentes ou hipoplásicos

Triplo Teste

β-hCG ≥ 2,0 MoM

AFP ≤ 0,5 MoM

uE3 ≤ 2,5 MoM

Plasma Proteina A Diminuída

Inibina Aumentada

Análise cromossômica do vilocorial Trissomia do cromossomo 21

Amniocentese Trissomia do cromossomo 21

profissional que transmite a notícia uma pos-
tura humana e ética, que garanta acolhida e 
informação à família.

Recomendam-se as seguintes diretrizes para 
a comunicação do diagnóstico da SD à família:

• A comunicação do diagnóstico deve 
ser feita quando a presença de fe-
nótipo característico for confirmada 
por mais de um membro da equipe 
ou com confirmação de cariótipo.

• A notícia deve ser dada nas primei-
ras 24 horas de vida em caso de re-
cém-nato e preferencialmente fora 
da sala de parto.

• O pediatra é o responsável pela co-
municação do diagnóstico, podendo 
estar auxiliado, neste momento, pelo 
obstetra que acompanhou o pré-na-
tal. Esta responsabilidade não deve 
ser “terceirizada” para outro mem-
bro da equipe multiprofissional.

• A comunicação à mãe deve ser feita 
preferencialmente na presença do 
pai, ou, na sua ausência, de outro 
membro da família que represente 
um relacionamento significativo.

• O local deve ser reservado e protegi-
do de interrupções.
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informações devem ser oferecidas de acordo 
com as demandas da família, devem ser rea-
listas e focadas nas potencialidades de uma 
pessoa com SD.

aCONselhaMeNTO geNéTICO
No entendimento da American Society of 

Human Genetics,24 o aconselhamento gené-
tico é um processo de comunicação que lida 
com problemas humanos associados com a 
ocorrência, ou risco de ocorrência, de uma al-
teração genética em uma família, envolvendo 
a participação de uma ou mais pessoas trei-
nadas para ajudar o indivíduo ou sua família 
a compreender os fatos médicos, incluindo 
o diagnóstico, provável curso da doença e as 
condutas disponíveis; apreciar o modo como 
a hereditariedade contribui para a doença e 
o risco de recorrência para parentes especí-
ficos; escolher o curso de ação que pareça 
apropriado em virtude do seu risco, objetivos 
familiares, padrões éticos e religiosos, atuan-
do de acordo com essa decisão; ajustar-se, da 
melhor maneira possível, à situação imposta 
pela ocorrência do distúrbio na família, bem 
como à perspectiva de recorrência do mesmo.

O aconselhamento genético na SD deve 
inicialmente auxiliar a família na compreen-
são da etiologia e do diagnóstico clínico e la-
boratorial. Mostrar o cariótipo para a família 
e explicar a imagem e o laudo é fundamen-
tal para o entendimento da etiologia da SD 
e secundariamente para minimizar os senti-
mentos de culpa que a família pode experi-
mentar. Importante salientar que a síndrome 
de Down ocorre na maioria dos casos (95%) 
devido a um desequilíbrio genético durante 
a gametogênese, ou seja, na formação do 
espermatozoide e do óvulo. Ao invés de 23 
cromossomos, um dos gametas que gerou a 
criança com SD trazia 24 cromossomos, ou 
seja, trazia no seu conjunto de cromossomos 
um cromossomo 21 extra. Esta situação re-
sulta na denomina-se trissomia simples ou 
livre, de ocorrência casual e recorrência é 
inferior a 1%. No entanto, é importante lem-
brar que o risco de recorrência aumenta com 
a idade materna, chegando a 4,5%.6,10,11,25

Os casos de mosaicismos, que correspon-
dem a 1% a 2% dos casos SD, trazem na sua 
constituição genética células normais e célu-
las trissômicas, também são de ocorrência 
casual, porém, ocorrem após a fecundação 
durante as primeiras divisões celulares do 
concepto. Nos casos de mosaicismo, a chance 
de recorrência também é menor que 1%.6,10

A recorrência familiar é maior nos casos 
em que existe translocação cromossômica, 
cerca de 3% a 4% dos casos de SD. Nestes 
casos,o material genético do cromossomo 

21 está ligado a outro cromossomo, mais fre-
quentemente o cromossomo 14. Frente ao 
diagnóstico de translocação cromossômica, 
é indicada análise genética dos progenitores, 
devido à possibilidade de um deles apresentar 
uma translocação balanceada, ou seja, ape-
sar de não ter um cromossomo 21 extra, seu 
cromossomo 21 está ligado a outro cromos-
somo, em um posicionamento anormal, mas 
não está supranumerário. Desta forma o pro-
genitor não tem SD, mas pode gerar gametas 
com um cromossomo 21 extra. Nestes casos, 
a chance de recorrência é 12% a 16% se a mãe 
for a portadora da translocação e 3% a 5% se 
for o pai. Caso não se encontre translocação 
nos progenitores, admite-se que a transloca-
ção aconteceu somente nos gametas, o que 
traz a chance de recorrência de 2% a 3%.25

Outra questão que é abordada no acon-
selhamento genético é a associação da SD 
com idade materna avançada. Vários estudos 
demonstram o aumento da incidência da SD 
em gestações nas quais as mães têm mais 
que 35 anos. A incidência de trissomias em 
gestações de mães com menos de 25 anos é 
2% e de 35% em mães com mais de 40 anos. 
Isto se deve ao envelhecimento dos gametas, 
seus cromossomos e fuso mitótico, além da 
diminuição de fatores de proteção uterina 
que reconheceriam um zigoto de constitui-
ção genética anormal, dificultando sua im-
plantação.26 Alguns estudos descrevem au-
mento da incidência da SD em gestações em 
que o pai tinha mais que 55 anos.27

Por fim, o aconselhamento genético deve 
orientar as possibilidades terapêuticas. Al-
guns profissionais entregam aos pais nesta 
consulta uma lista das patologias associadas 
à SD, até mesmo aquelas associadas à ma-
turidade, como envelhecimento precoce e 
riscos de Alzheimer. Estas informações têm a 
potencialidade de gerar na família angústias 
e incertezas quanto ao futuro.

O aconselhamento deve se ater as ques-
tões de saúde imediatas de acordo com a 
idade da pessoa atendida, deixando outras 
questões para as consultas subsequentes. O 
foco das orientações para além das questões 
de diagnóstico de saúde (patologias associa-
das) na criança de zero a 3 anos deveria ser 
a estimulação global e a aquisição de marcos 
psicomotores, entre 4 e 5 anos as questões 
de socialização e comportamento, entre 6 e 
12 a escolaridade. Após os 13 anos, o aconse-
lhamento deveria focar a autonomia, sexuali-
dade e orientação vocacional. Já para jovens 
e adultos, as questões de autonomia e em-
pregabilidade, bem como planejamento para 
o futuro, deveriam ser abordadas.6

CUIDaDO à saúDe
O cuidado à saúde no Ambulatório de 

Cuidado à Pessoa com síndrome de Down 
do Instituto de Medicina Física e Reabilita-
ção do HCFMUSP - Rede Lucy Montoro está 
norteado por políticas públicas do Ministério 
da Saúde, como a Política Nacional de Huma-
nização,28 Programas de Saúde da Criança29 e 
do Adolescente,30 Saúde da Mulher,31 do Ho-
mem,32 do Idoso,33 Saúde Mental34 e no Rela-
tório Mundial sobre a Deficiência.35

Utilizam-se os pressupostos teóricos da 
clínica ampliada, da integralidade e do cuida-
do compartilhado, com vistas à humanização, 
autonomia e protagonismos dos sujeitos nas 
práticas de saúde.36,37 Além de integrar os 
enfoques biopsciossocial, a clínica ampliada 
articula a rede de serviço do Sistema Único 
de Saúde e os recursos da comunidade. A 
prática da clínica ampliada é transdisciplinar 
e considera a complexidade da vida do sujei-
to na qual se desenrola o processo de adoeci-
mento, o cuidado, a reabilitação, a prevenção 
e a promoção da saúde. Exige reorganização 
do serviço, revisão das práticas e elaboração 
de protocolos. O trabalho na saúde na lógica 
da clínica ampliada exige dos profissionais: 
respeito e compartilhamento dos múltiplos 
saberes, diálogo, flexibilidade e responsabili-
zação pelo paciente.28

A integralidade como pressuposto teóri-
co da clínica ampliada e do cuidado à pessoa 
com SD pode ser entendida como qualidade 
do cuidado, como um modo de organizar a 
prática e como resposta governamental aos 
problemas de saúde da comunidade. Admi-
tindo-se a integralidade como um aspecto 
da boa prática no cuidado à saúde, ela é um 
valor a ser preservado, uma vez que não re-
duz o indivíduo à sua biologia, mas amplia o 
olhar daquele que atende para as dimensões 
psicossocioafetivas daquele que é atendido. 
Incluindo também aspectos de prevenção, 
promoção e educação em saúde.38

Por fim, o cuidado compartilhado diz res-
peito ao trabalho em equipe multiprofissional 
que constrói o diagnóstico, o projeto tera-
pêutico, define metas terapêuticas, reavalia e 
acompanha o processo terapêutico em conjun-
to. Porém, o cuidado compartilhado também 
pode ser entendido como a integração das di-
ferentes densidades de tecnologias da aten-
ção à saúde no Sistema de Saúde, bem como 
a integração destes com os recursos da co-
munidade. Compartilhar cuidados é também 
a corresponsabilização do processo do cuida-
do entre profissionais, o sujeito sob cuidado 
e sua família.

A proposta de cuidado à pessoa com SD 
segue as seguintes condutas:
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1. Compreensão ampliada do processo 
saúde e doença;

2. Construção compartilhada pela 
equipe multiprofissional do Diag-
nóstico Situacional, que envolve, 
além do diagnóstico clínico e de saú-
de geral, a avaliação psicomotora, 
desenvolvimento da linguagem, 
comportamento socioafetivo, levan-
tamento das necessidades e poten-
cialidades da criança, além dos re-
cursos terapêuticos disponíveis;

3. Construção compartilhada do Plano 
de Cuidado Individual que considera 
os aspectos biopsicossociais do pa-
ciente e os recursos da família e da 
comunidade;

4. Definição compartilhada das Metas 
Terapêuticas;

5. Comprometimento dos profissionais, 
da família e do indivíduo com as me-
tas terapêuticas.

O cuidado à saúde da pessoa com SD 
no Instituto de Medicina Física e Reabili-
tação do HCFMUSP - Rede Lucy Montoro, 
como exemplo de clínica ampliada que tra-
balha a saúde na lógica da integralidade e 
do cuidado compartilhado, está apoiado 
por uma equipe multiprofissional com os 
seguintes profissionais: médico, dentista, en-
fermeiro, psicólogo, nutricionista, assistente 
social, fisioterapeuta, terapeuta ocupacio-
nal, fonoaudiólogo, educador físico e peda-
gogo. As demais especialidades médicas, 
quando necessárias, são demandadas aos 
médicos do Hospital de Clínicas da Faculdade 
de Medicina da Universidade de São Paulo. 
A atenção à saúde na SD exige um olhar in-
tegralizador do cuidado e uma conversa 
constante com diferentes especialidades. 
Neste sentido, a atuação do médico deve 
ser integradora, evitando, assim, o conluio 
do anonimato, ou seja, uma situação onde 
a pessoa com SD é atendida por diferentes 
especialistas que não se conversam e muitas 
vezes deixam de atuar nas demandas do pa-
ciente, por entenderem que isto esta sendo 
feito pelo outro especialista.

 O cuidado à saúde na SD no nosso ser-
viço é singularizado em modelos por ciclo 
vital. Em cada ciclo, o atendimento visa à 
manutenção da saúde com vista ao melhor 
desenvolvimento das potencialidades da pes-
soa com SD, visando sua qualidade de vida e 
inserção social e econômica.

Por acreditar que a saúde da pessoa com 
SD está diretamente relacionada aos seus há-
bitos de vida, o trabalho dos profissionais da 
saúde se direciona a promoção de estilos de 
vida saudáveis no núcleo familiar. Para isto, 

utilizamos estratégias de educação em saúde 
junto à família, apostando no seu protagonis-
mo e autonomia para compartilhar o cuidado 
à pessoa com SD, promovendo, desta forma, 
também a saúde neste núcleo família.

São oferecidos os seguintes modelos de 
atendimento:

Modelo de Estimulação Global - rece-
be crianças de zero a 3 anos e tem seu foco 
na aquisição dos marcos motores. A criança 
com SD necessita de estimulação desde o seu 
diagnóstico. Neste sentido, apesar do uso 
frequente, o termo “estimulação precoce” 
não foi adotado no nosso serviço por consi-
derarmos que a intervenção no caso da SD é 
necessária e não precoce, ou seja, espera-se 
que tenha início logo após o diagnóstico. Por-
tanto, neste caso, recomendamos designar 
este atendimento como “estimulação global” 
ou simplesmente “estimulação”.

Modelo de Desenvolvimento Infantil - para 
crianças de 4 a 11 anos, com foco na aquisi-
ção de habilidades sociais, autonomia para 
as atividades de vida diárias, escolaridade e 
aprimoramento do equilíbrio e motricidade.

Modelo de Adolescentes - direcionado a 
jovens de 12 a 18 anos e tem por objetivo o de-
senvolvimento da autonomia, autocuidado, 
independência para as atividades de vida diá-
ria instrumentais.

Modelo de Adultos - recebe pessoas a par-
tir de 19 anos e tem seu foco na autonomia, so-
cialização, empregabilidade e planejamento 
futuro, no que tange suporte financeiro e de 
cuidado ao longo da vida.

Para cada um destes modelos, o fluxo de 
atendimento prevê uma avaliação inicial de 
cada uma das especialidades, seguida de dis-
cussão do caso pela equipe que elabora em 
conjunto o Diagnóstico Situacional e o Plano 
de Cuidado Individual.

Alguns serviços de cuidado e estimulação 
voltados para pessoas com SD oferecem 
atendimento de uma equipe terapêutica es-
sencial constituída por: fisioterapeuta, fono-
audiólogo e terapeuta ocupacional. Nossa ex-
periência e filosofia de trabalho fizeram com 
que a equipe terapêutica fosse ampliada, in-
cluindo outros profissionais: psicólogo, edu-
cador físico, nutricionista, pedagogo, além de 
uma equipe de apoio: médico, enfermeiro, 
dentista e assistente social. A equipe tera-
pêutica atua semanalmente junto ao pacien-
te e sua família e a equipe de apoio com pe-
riodicidade mensal, bimestral ou semestral.

CUIDaDO à saúDe zeRO a 3 aNOs
O cuidado a saúde da criança com SD 

inicialmente deve estar focado no apoio e 
informação à família e no diagnóstico das pa-

tologias associadas. Após esta fase inicial, o 
Plano de Cuidado Individual inclui a estimu-
lação global, imunização, estímulo ao aleita-
mento materno e manutenção da saúde com 
acompanhamento periódico.

Após comunicar o diagnóstico do nasci-
mento de uma criança com SD, o pediatra 
deve orientar a família e solicitar os exames 
complementares necessários: cariótipo, eco-
cardiograma, hemograma, TSH (Hormônio 
Estimulante da Tireoide) e hormônios tireoi-
dianos (T3 e T4).39

O cariótipo é o exame solicitado para 
diagnóstico laboratorial da SD. Deve ser soli-
citado no primeiro ano de vida, ou, caso não 
tenha sido realizado, em qualquer tempo de-
pois.

O ecocardiograma é solicitado, tendo 
em vista que 50% das crianças apresentam 
cardiopatias, sendo as mais comuns: comu-
nicação interatrial, comunicação interven-
tricular e defeito do septo atrioventricular 
total. Caso o primeiro exame esteja nor-
mal, não é necessário repeti-lo, realizando 
acompanhamento clínico. As crianças com 
cardiopatia devem ser acompanhadas por 
um cardiologista pediátrico.

O hemograma é solicitado para afastar al-
terações hematológicas, como reações leuce-
moides, policitemia e leucemia e Desordem 
Mieloproliferativa Transitória, que acomete 
10% dos recém-nascidos. O hemograma deve 
ser repetido anualmente ao longo da vida da 
pessoa com SD.5

A função tireoideana (TSH e T4 livre) deve 
ser avaliada ao nascimento, aos seis meses, 
aos 12 meses e posteriormente a cada ano. 
Existe um risco de 1% de hipotireoidismo 
congênito e 14% de hipotireoidismo ao longo 
da vida.39

Nesta fase inicial de acompanhamento 
devem ser afastadas patologias associadas do 
sistema digestório, por exemplo: atresia de 
esôfago, membrana de duodeno e doença de 
Hirschsprung. São comuns, ainda: constipa-
ção, refluxo gastroesofágico e a litíase biliar.40 
Na presença de constipação, em qualquer 
idade, deve ser avaliada a ingesta de líquidos, 
hipotonia, hipotireoidismo, malformações 
gastrointestinais e doença de Hirschsprung.

São necessárias avaliações de acuida-
de auditiva e visual aos seis meses e aos 12 
meses e, posteriormente, anualmente, afas-
tando erros de refração, catarata congênita, 
nistagmo e estenose do ducto lacrimal.

Quanto à perda auditiva, especial aten-
ção deve ser dada aos episódios de Otite 
Média Serosa, que acometem 50% a 70% das 
crianças com SD e potencialmente podem 
levar à perda auditiva, com repercussão na 
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aquisição da linguagem e na aprendizagem. A 
avaliação da acuidade auditiva deve ser reali-
zada ao nascimento, aos seis meses e, depois 
disto, anualmente.

Nesta fase de zero a 3 anos, é importante 
o cuidado com as doenças respiratórias de 
repetição.

A hipotonia muscular está presente em 
100% dos recém-natos com SD, tendendo a 
diminuir com a idade, no entanto, o tônus 
é uma característica individual e apresenta 
variações de uma criança para outra. A pre-
sença de hipotonia afeta o desenvolvimento 
da criança, atrasando a aquisição das com-
petências motoras: sustentar a cabeça, rolar, 
sentar, arrastar, engatinhar, andar e correr.

Na primeira infância e em outras fases da 
vida deve-se orientar a família e o paciente 
para o correto posicionamento do pescoço, 
evitando lesão medular devido à instabilida-
de da articulação atlantoaxial. Devem ser ri-
gorosamente evitados movimentos de flexão 
e extensão total da coluna cervical, realiza-
dos em cambalhotas, mergulhos, cavalgada, 
ginástica e durante o preparo anestésico para 
uma cirurgia. A literatura recomenda radio-
grafia da coluna cervical a partir dos 3 anos 
de idade, quando a ossificação desta região 
está completa. Este exame deve primeira-
mente ser realizado em posição neutra. Valo-
res da distância do atlas axis ≥ 4,5 mm devem 
ser considerados anormais e indicativos de 
subluxação atlantoaxial. Esta situação con-
traindica a realização da radiografia dinâmica 
da coluna cervical, sendo indicada ressonân-
cia magnética nestes casos. Em casos com 
valores ≤ 4,5 mm, pode se efetuar a radio-
grafia dinâmica da coluna. A realização deste 
exame tem sido discutida, tendo em vista o 
número de falsos negativos e o risco de le-
são cervical durante o exame. Atualmente, 
alguns especialistas deixaram de indicar o 
exame, mantendo a indicação do exame ra-
diográfico para os pacientes que praticam es-
portes. Portanto, a indicação atual é orientar 
a postura cervical sempre e radiografar quan-
do necessário.6,8

Na primeira fase da vida devem ser ini-
ciados os cuidados para uma alimentação 
saudável, mantendo aleitamento materno 
exclusivo até os seis meses de idade e em 
alimentação complementar até pelo menos 
1 ano. Hábitos alimentares saudáveis devem 
ser encorajados desde a infância e sempre 
que possível introduzidos à rotina familiar. O 
acompanhamento do desenvolvimento se-
gue as curvas de desenvolvimento de Cronk41 
para o sexo feminino e masculino de zero a 
18 anos. Estão disponíveis, também, para as 

crianças de zero a 8 anos com SD, as curvas 
de desenvolvimento pondero-estatural de 
Mustachi.42

Segundo a Associação Brasileira de Odon-
topediatria, o acompanhamento odontológico 
deve ter início no primeiro ano de vida, antes 
do começo da dentição, por volta dos seis 
meses. A família recebe, neste primeiro con-
tato, orientações preventivas quanto ao alei-
tamento materno, uso de mamadeira e chu-
peta, hábitos dietéticos e higienização bucal. 
A frequência das visitas ao dentista indicada 
entre 12 e 36 meses é semestral e trimestrais 
para o acompanhamento do desenvolvimen-
to da primeira dentição.43

O uso de chupeta, também denominado 
de sucção não nutritiva, é recomendado para 
crianças com SD, uma vez que auxilia o de-
senvolvimento da musculatura da face e da 
própria sucção. Alguns estudos mostram que 
a chupeta tem efeito protetor para a morte 
súbita do lactente no berço.44,45 No entanto, 
segundo a Sociedade Brasileira de Odonto-
pediatria, o uso deve ser suspenso por volta 
de 24 meses, tendo limite máximo de uso 
aos 36 meses.43 A Sociedade Brasileira de 
Pediatra alerta para efeitos deletérios do uso 
incorreto da chupeta, que pode acarretar di-
minuição do aleitamento materno, infecções 
periorais e alterações da arcada dentária.46

O Ambulatório de Cuidado à Pessoa com 
síndrome de Down segue integralmente o ca-
lendário de vacinação do Programa Nacional 
de Imunização (Tabela 4),47 incluindo as se-
guintes vacinas: Varicela aos 12 meses de ida-
de, primeira dose e Hepatite A também aos 
12 meses com reforço aos 18 meses. Crianças 
até 2 anos com antecedentes de prematuri-
dade, cardiopatia congênita e pneumopatia 
de repetição, associadas ou não a outros fa-
tores de riscos, devem receber a imunização 
passiva com anticorpo monoclonal contra o 
Vírus Sincicial Respiratório, em cinco doses 
mensais consecutivas.6

Deve-se iniciar tão logo a situação de saú-
de da criança permita a estimulação global. A 
estimulação nesta fase tem o objetivo de au-
xiliar a aquisição dos marcos motores, psico-
lógicos e socioafetivos. Existem vários mode-
los de estimulação compostos por programas 
individuais ou grupais, com diferentes profis-
sionais da saúde. A equipe terapêutica nesta 
fase é composta por fisioterapeuta, fonoau-
diólogo, terapeuta ocupacional, psicólogo e 
nutricionista, tendo seu reforço na presença 
de um enfermeiro, um médico e um assistente 
social.

O modelo de atendimento para esta faixa 
etária é denominado de Estimulação Global, 

com uma sessão individual de 30 minutos, 
semanal, com cada um dos profissionais da 
equipe terapêutica, e acompanhamento com 
médico, enfermeiro, assistente social e den-
tista, mensalmente ou conforme demanda 
do paciente e sua família. As crianças na faixa 
etária de zero a 3 anos, atendidas no modelo 
de Estimulação Global participam de oficinas 
de música e de atividades de estimulação 
aquática pelo método de Halliwick.48,49 Todas 
as atividades do modelo de estimulação es-
tão organizadas para receber os pais junto às 
crianças, permitindo que o momento de esti-
mulação seja também mais um momento de 
interação da família e de orientação aos pais 
e cuidadores.

CUIDaDOs à saúDe: 4 a 11 aNOs
O cuidado a saúde da criança com SD de 

4 a 11 anos deve estar focado na aquisição 
e manutenção de um estilo de vida saudável 
(alimentação, higiene corporal, higiene do 
sono e prática de exercícios), no desenvolvi-
mento da autonomia e do autocuidado, so-
cialização, aquisição de habilidades sociais e 
escolaridade.

Nesta fase são necessários, anualmente, 
os seguintes exames: hemograma, TSH (Hor-
mônio Estimulante da Tireoide) e hormônios 
tireoidianos (T3 e T4). Além das avaliações de 
acuidade visual e auditiva, anualmente.

Tendo em vista a maior mobilidade da 
criança, nesta fase deve ser muito bem orien-
tada a profilaxia de lesão cervical devido ao 
maior risco de subluxação atlatoaxial na SD, 
mesmo para as crianças assintomáticas e 
com radiografia cervical normal. Pais e pro-
fessores devem ser advertidos quanto ao ris-
co de lesão cervical durante a prática esporti-
va da natação, ginástica, cavalgada, futebol e 
especificamente cambalhotas. Estes esportes 
devem ser contraindicados na vigência de 
sintomas como dor cervical, fraqueza, hi-
pereflexia, mudanças de função intestinal e 
vesical. Nestes casos, deve ser realizada, pri-
meiramente, radiografia cervical em posição 
neutra. Se este exame estiver sem alterações, 
é indicado o estudo radiográfico em flexão e 
extensão do pescoço. Radiografias que de-
monstrem alterações em posição neutra con-
traindicam a realização do estudo dinâmico 
da coluna cervical, devendo a criança ser en-
caminhada imediatamente ao especialista.6,8

O acompanhamento odontológico deve 
ser mantido com periodicidade semestral, 
focando-se na possibilidade de alterações da 
erupção dentária, sendo comum, nestes ca-
sos, a hipodontia. O atendimento odontológi-
co tem também como foco o desenvolvimento 
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de um pedagogo, que atuará como interlocu-
tor nas questões de escolaridade. O modelo 
de atendimento para esta faixa etária é de-
nominado de Desenvolvimento infantil, com 
uma sessão individual de 30 minutos, sema-
nal, com cada um dos profissionais da equipe 
terapêutica, e acompanhamento com médico, 
enfermeiro, assistente social e dentista, se-
mestral ou conforme demanda do paciente e 
sua família. As crianças atendidas no modelo 
de Desenvolvimento Infantil participam tam-
bém de oficinas de Dança e de Vivência da 
Arte e atividades aquáticas.

CUIDaDOs à saúDe DO aDOlesCeNTe
O cuidado a saúde do adolescente com 

SD deve estar focado na manutenção de um 
estilo de vida saudável (alimentação, higiene 
corporal, higiene do sono e prática de exer-
cícios), no desenvolvimento da autonomia e 
do autocuidado, socialização, escolaridade 
e orientação vocacional. Nesta fase devem, 
também, ser orientados quanto à sexualidade 
e prevenção de gravidez e doenças sexual-
mente transmissíveis.

Nesta fase são necessários anualmente 
os seguintes exames: hemograma, dosagem 
de Hormônio Estimulante da Tireoide (TSH) 
e de hormônios tireoidianos (T3 e T4). Além 
das avaliações de acuidade auditiva anual-
mente e visual bianualmente.

Nesta fase da vida, assim como nas an-
teriores, é importante manter as orientações 
de postura cervical e solicitar estudo radio-
lógico de coluna cervical na vigência de dor 
cervical, torcicolo, fraqueza de membros su-
periores, tontura, ou alterações intestinais e 
vesicais. Neste caso, deve ser realizada pri-
meiramente radiografia cervical em posição 
neutra. Se estiver sem alterações, é possível 
realizar o estudo radiográfico em flexão e ex-
tensão do pescoço. Nos casos com alterações 
em posição neutra, não deve ser realizado o 
estudo dinâmico e o adolescente deve ser 
encaminhado para o especialista.

Outro foco de cuidado deve ser a hidrata-
ção e integridade da pele, que tem tendência 
a permanecer ressecada e sujeita a infecções. 
Sugere-se a hidratação diária e que se utilize 
sabão neutro na lavagem das roupas.

O acompanhamento odontológico deve 
ser mantido com periodicidade semestral, 
com foco no desenvolvimento de autocuida-
do em relação à higiene bucal.

Também nesta faixa etária devem ser 
observados os sintomas de apneia do sono, 
que incluem posição anormal no leito, des-
pertar noturno, obstrução nasal, ronco e so-
nolência diurna. A principal causa de apneia 

Tabela 4. Calendário de imunização para crianças de zero a três anos com Síndrome de 
Down

Idade Vacina Dose

Ao nascer
BCG Única

Hepatite B 1ª dose

1 mês Hepatite B (HB) 2ª dose

2 meses

Pentavalente (DTP + Hib + HB) 
(Difteria, Tétano e Pertussis + Haemophilus+ Hepatite B)

1ª doseVacina Oral de Poliomielite

Vacina Oral de Rotavírus Humano

Vacina Pneumocócica 10 (conjugada)

3 meses Vacina Meningocócica C 1ª dose

4 meses

Pentavalente (DTP + Hib + HB)

2ª dose
Vacina Oral de Poliomielite

Vacina Oral de Rotavírus Humano

Vacina Pneumocócica 10 (conjugada)

5 meses Vacina Meningocócica C 2ª dose

6 meses

Pentavalente (DTP + Hib + HB)

3ª doseVacina Oral de Poliomielite

Vacina Pneumocócica 10 (conjugada)

9 meses Vacina Febre amarela (indicação regional) Dose inicial

12 meses

Tríplice viral (Sarampo, Caxumba e Rubéola) 1ª dose

Vacina Pneumocócica 10 (conjugada) Reforço

Vacina Varicela* 1ª dose

Vacina Hepatite A* 1ª dose

15 meses

Tríplice Bacteriana (Difteria, Tétano e Pertussis) 1º reforço

Vacina Oral de Poliomielite
Reforço

Vacina Meningocócica C

18 meses Vacina Hepatite A* 2ª dose

Baseado no Programa Nacional de Imunização e nomenclatura segundo a Resolução de Diretoria Colegiada 
– RDC nº 61 de 25 de agosto de 2008 – Agência Nacional de Vigilância Sanitária – ANVISA *vacinas especiais 
que não fazem parte do calendário. Atualização em 2012

de autocuidado em relação à higiene bucal.46

Nesta faixa etária, pais e cuidadores de-
vem estar atentos aos sintomas de apneia do 
sono, que incluem posição anormal no leito, 
despertar noturno, obstrução nasal, ronco 
e sonolência diurna. As principais causas de 
apneia do sono nas crianças com SD são obesi-
dade e hipertrofia de adenoide e de amigdala 
palatina. Estão indicados, nestes casos, estudo 
de permeabilidade de vias aéreas e a polisso-
nografia. A questão da qualidade e quantida-
de do sono é importante na SD, tendo em vista 
que a presença de sonolência diurna pode ge-
rar mudança de humor, alteração da concen-
tração e diminuição da aprendizagem.50,51

Outro foco de cuidado deve ser a hidrata-
ção e integridade da pele, que tem tendência 
a permanecer ressecada e sujeita a infecções. 
Sugere-se a hidratação diária e que se utilize 
sabão neutro na lavagem das roupas.

No atendimento deste grupo há orien-
tação para a prevenção de abusos físicos e 

sexuais, por meio do desenvolvimento da au-
tonomia e do autocuidado.

O acompanhamento do desenvolvi-
mento segue as curvas de desenvolvimento 
de Cronk41 para o sexo feminino e masculi-
no de zero a 18 anos. Estando disponíveis, 
também, para as crianças de zero a 8 anos, 
com SD, as curvas de desenvolvimento 
pondero estatural de Mustachi.42

O calendário de imunização, nesta faixa 
etária, inclui o segundo reforço da Tríplice Bac-
teriana (Difteria, Tétano e Pertussis) e a segun-
da dose da Tríplice viral (Sarampo, Caxumba 
e Rubéola) e da Vacina Varicela (Tabela 5).47 A 
Sociedade Brasileira de Pediatria sugere, ain-
da, para esta faixa etária, a vacina para HPV 
(Papiloma Vírus Humano) em três doses a par-
tir de 9 anos, para meninas e meninos.46

A equipe terapêutica na faixa etária de 4 a 
11 anos é constituída de fonoaudiólogo, psicó-
logo, terapeuta ocupacional, educador físico e 
nutricionista, tendo seu reforço na presença 
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do autocuidado, socialização, inclusão social 
e econômica. Nesta fase devem ser discutidas 
com a família as questões de independência e 
planejamento futuros quanto aos cuidados e 
manutenção financeira da pessoa com SD. As 
questões de sexualidade e prevenção de gra-
videz e doenças sexualmente transmissíveis 
continuam a ser trabalhadas nesta faixa etária.

Nesta fase são necessários anualmente 
os seguintes exames: hemograma, dosagem 
de Hormônio Estimulante da Tireoide (TSH) 
e de hormônios tireoidianos (T3 e T4), além 
das avaliações de acuidade auditiva, anual-
mente e visual trianual.

Nesta fase da vida, assim como nas an-
teriores, é importante manter as orientações 
de postura cervical e solicitar estudo radio-
lógico de coluna cervical na vigência de dor 
cervical, torcicolo, fraqueza de membros su-
periores, tontura, ou alterações intestinais e 
vesicais. Neste caso, deve ser realizada pri-
meiramente radiografia cervical em posição 
neutra. Se estiver sem alterações, é possível 
realizar o estudo radiográfico em flexão e ex-
tensão do pescoço. Nos casos com alterações 
em posição neutra, não deve ser realizado 
o estudo dinâmico e o paciente deve ser 
encaminhado para o especialista de coluna. 
Em caso de cirurgia sob anestesia geral, é ne-
cessário comunicar o anestesista do risco de 
hiperextensão da coluna cervical durante o 
procedimento anestésico e o ato cirúrgico.6,8

O acompanhamento odontológico deve 
ser mantido com periodicidade anual.

Nos adultos e idosos os sintomas de ap-
neia do sono são comuns como em outras 
faixas etárias. A principal causa de apneia do 
sono no adulto com SD é obesidade, estando 
indicado, nestes, a polissonografia.

Alterações de comportamento são mais 
comuns na vida adulta de uma pessoa com 
SD e merecem atenção especial, porque po-
dem significar depressão, transtorno obsses-
sivo compulsivo ou deterioração mental pelo 
risco aumentado de Alzheimer e envelheci-
mento precoce.

Outro foco de cuidado deve ser a hidrata-
ção e integridade da pele, que tem tendência 
a permanecer ressecada e sujeita a infecções. 
Sugere-se a hidratação diária e que se utilize 
sabão neutro na lavagem das roupas.

As mulheres com SD devem como outras 
adultas seguir uma rotina de acompanha-
mento ginecológico anual, assim como os 
homens devem seguir rotina de acompanha-
mento urológico.

O acompanhamento pondero estatural 
segue as tabelas de peso e altura de Cronk.41 

Tabela 5. Calendário de imunização para crianças de 4 a 11 anos com Síndrome de 
Down

Idade Vacina Dose

4 anos

Tríplice Bacteriana (Difteria, Tétano e Pertussis) 2º reforço

Tríplice Viral (Sarampo, Caxumba e Rubéola) 2ª dose

Vacina Varicela* 2ª dose

10 anos Febre amarela (indicação regional) Uma dose a cada dez anos

Baseado no Programa Nacional de Imunização e nomenclatura segundo a Resolução de Diretoria Colegiada 
– RDC nº 61 de 25 de agosto de 2008 – Agência Nacional de Vigilância Sanitária – ANVISA Atualizado em 
2012. *vacinas especiais que não fazem parte do calendário

do sono na adolescência na SD é obesidade, 
estando indicado, nestes, a polissonografia. A 
questão da qualidade e quantidade do sono é 
importante na SD, tendo em vista que a pre-
sença de sonolência diurna pode gerar mu-
dança de humor, alteração da concentração e 
diminuição da aprendizagem.50,51

Alterações de comportamento na ado-
lescência podem significar depressão ou 
transtorno obsessivo compulsivo e merecem 
acompanhamento com especialista.

Outro foco do atendimento para este gru-
po é a prevenção de abusos físicos e sexuais, 
por meio da orientação e do desenvolvimen-
to da autonomia e do autocuidado. Além da 
orientação para o desenvolvimento da sexu-
alidade, bem como prevenção de gestação e 
doenças sexualmente transmissíveis. Sabe-se 
que as adolescentes do sexo feminino com 
SD são comumente férteis e os do sexo mas-
culino menos frequentemente.

O acompanhamento ponderoestatural 
segue as tabelas de peso e altura de Cronk.41 
O calendário de imunização, nesta faixa etá-
ria, incluiu a Hepatite B, a Dupla tipo adul-
to (Difteria e Tétano), Febre amarela e Trí-
plice viral (Sarampo, Caxumba e Rubéola) 
(Tabela 6).47

A equipe terapêutica na adolescência é 
constituída de psicólogo, terapeuta ocupa-
cional, educador físico e nutricionista, tendo 
seu reforço na presença de um pedagogo que 
atua junto ao psicólogo como interlocutor 

Tabela 6. Calendário de imunização para adolescentes com Síndrome de Down
Idade Vacina Dose

11 a 19 anos

Hepatite B 1ª dose

Hepatite B 2ª dose

Hepatite B 3ª dose

Dupla tipo adulta (Difteria e Tétano) Uma dose a cada dez anos

Febre amarela Uma dose a cada dez anos

Tríplice viral (Sarampo, Caxumba e Rubéola) Duas doses

Baseado no Programa Nacional de Imunização e nomenclatura segundo a Resolução de Diretoria Colegiada 
– RDC nº 61 de 25 de agosto de 2008 – Agência Nacional de Vigilância Sanitária – ANVISA. Atualizado em 
2012

nas questões de escolaridade e preparo para 
o mercado de trabalho. O modelo de atendi-
mento para esta faixa etária é denominado 
de Adolescente Down, com uma sessão in-
dividual de 30 minutos, semanal, com cada 
um dos profissionais da equipe terapêutica, e 
acompanhamento com médico, enfermeiro, 
assistente social e dentista, semestral ou con-
forme demanda do paciente e sua família.

Os adolescentes atendidos no modelo de 
Adolescente Down participam de oficinas de 
vivência artística e geração de renda.

Aos adolescentes é oferecido também o 
Modelo de Autonomia, com objetivo de de-
senvolver competências para as atividades 
de vida diária e instrumentais e preparo para 
a vida adulta. Neste modelo são oferecidos 
dois atendimentos semanais para o grupo de 
adolescentes e dois atendimentos para o gru-
po de pais, com duração de duas horas, uma 
hora com o serviço de psicologia e uma com 
o de terapia ocupacional. Esta atividade é re-
alizada em grupo de seis adolescentes e seus 
pais ou cuidadores que também recebem 
orientações para a continuidade das ativida-
des propostas no domicílio.

CUIDaDO à saúDe DO aDUlTO e DO IDOsO
O cuidado a saúde do adulto e do idoso 

com SD deve estar focado na manutenção de 
um estilo de vida saudável (alimentação, higie-
ne corporal, higiene do sono e prática de exer-
cícios), no desenvolvimento da autonomia e 
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O calendário de imunização faixa adulta in-
clui a Hepatite B, a Dupla tipo adulto (Difteria 
e Tétano), Febre amarela e Tríplice viral (Sa-
rampo, Caxumba e Rubéola). Nos idosos se 
somam a Pneumocócica 23-valente e Influen-
za sazonal (Tabela 7).33,47

A equipe terapêutica na vida adulta é 
constituída de psicólogo, terapeuta ocupa-
cional, educador físico e nutricionista, tendo 
seu reforço na presença de um pedagogo que 
atuará junto ao psicólogo como interlocutor 
nas questões de escolaridade e preparo para 
o mercado de trabalho. O modelo de atendi-
mento para esta faixa etária é denominado 
de Adulto Down com sessões na modalidade 
individual ou em grupo de seis participantes, 
com duração de 30 minutos, semanal, com 

cada um dos profissionais da equipe terapêu-
tica, e acompanhamento com médico, enfer-
meiro, assistente social e dentista, semestral 
ou conforme demanda do paciente e sua 
família. Os adultos atendidos no modelo de 
Adulto Down participam de oficinas de vivên-
cia artística, teatro e geração de renda, além 
de grupos de condicionamento físico.

agRaDeCIMeNTOs

Este protocolo de cuidado à pessoa com 
síndrome de Down foi elaborado pela equipe 
multiprofissional do Instituto de Medicina Fí-
sica e Reabilitação do HCFMUSP - Rede Lucy 
Montoro.

Administrativo: Luciano de Jesus Pedroso.
Biblioteca: Flavio Rodrigo Cichon. Condicio-

namento Físico: Tânia Cristina Duran, Cristiane 
Gonçalves Mota, Cristiane Vieira Cardoso, 
Leandro Lancelotti Cavalcanti, Ednaldo Ardeli-
no. Enfermagem: Tania Maio Matheus Gime-
nez, Antenor Bispo dos Santos Silva, Katia Cris-
tina Lemos, Edna Marli Scaraficci. Fisioterapia: 
Maria Cecília dos Santos Moreira. Odontologia: 
Alyne Rangifo da Silva. Psicologia: Vera Lucia 
Rodrigues Alves, Maria Helena Guedes, Harumi 
Nemoto Kaihami. Nutrição: Miriam Kawamu-
ra, Pamela Braga, Ivy Aiach Massano. Serviço 
Social: Arlete Camargo de Melo Salimene, Lud-
mila Trindade. Terapia Ocupacional: Gracinda 
Rodrigues Tsukimoto, Carmen Silvia Figliolia, 
Patricia Monteiro Marchioreto, Mariana Mu-
nhoz Cerrón.

Tabela 7. Calendário de imunização para adultos e idosos com Síndrome de Down

Idade Vacina Dose

20 a 59 anos

Hepatite B (grupos vulneráveis) Três doses

Dupla tipo adulta (Difteria e Tétano) Uma dose a cada dez anos

Febre amarela Uma dose a cada dez anos

Tríplice viral (Sarampo, Caxumba e Rubéola) Dose única

60 anos ou mais

Hepatite B (grupos vulneráveis) Três doses

Febre amarela Uma dose a cada dez anos

Influenza Sazonal Dose anual

Pneumocócia 23-valente Dose única

Dupla tipo adulta (Difteria e Tétano) Uma dose a cada dez anos

Mantida a nomenclatura do Programa Nacional de Imunização e inserida a nomenclatura segundo a Resolução de Diretoria Colegiada – RDC nº 61 de 25 de agosto 
de 2008 – Agência Nacional de Vigilância Sanitária – ANVISA. Atualizado em 2012
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Resumo do protocolo de cuidado a saúde da pessoa com Síndrome de Down
Recém-nato Crianças 1 a 10 anos Adolescentes Adultos Idosos

Exames

TSH (aos 6 meses e 1 ano) TSH (anual) TSH (anual) TSH (anual) TSH (anual)

Hemograma (aos 6 meses 
e 1 ano) Hemograma (anual) Hemograma (anual) Hemograma (anual) Hemograma (anual)

Cariótipo*

Glicemia de jejum, Triglice-
rídeo e Lipidrograma (na 
presença de obesidade)

Glicemia de jejum, Triglice-
rídeo e Lipidrograma (na 
presença de obesidade)

Glicemia de jejum, Triglice-
rídeo e Lipidrograma (na 
presença de obesidade)

Rx de coluna cervical** (aos 
3 e 10 anos) Rx de coluna cervical ** (SN) Rx de coluna cervical **(SN) Rx de coluna cervical **(SN)

Ecocardio*** Ecocardio (SN) Ecocardio (SN) Ecocardio (SN) Avaliação cardiológica

Avaliações

Visão (6 meses) Visão (anual) Visão (bianual) Visão (trianual) Visão (trianual)

Audição (6 meses) Audição (anual) Audição (anual) Audição (anual) Audição (anual)

Avaliação ginecológica 
(anual)

Avaliação ginecológica 
(anual)

Avaliação ginecológica 
(anual)

Imunização extra Antivaricela
Anti-hepatite A Influenza sazonal

Equipe Terapêutica

Terapia Ocupacional Terapia Ocupacional Terapia Ocupacional Terapia Ocupacional Terapia Ocupacional

Fisioterapia Fisioterapia
Condicionamento físico Condicionamento físico Condicionamento físico Condicionamento físico

Fonoaudiologia Fonoaudiologia

Psicologia Psicologia Psicologia Psicologia Psicologia

Enfermagem Enfermagem Enfermagem Enfermagem Enfermagem

Nutrição Nutrição Nutrição Nutrição Nutrição

Serviço Social Serviço Social Serviço Social Serviço Social Serviço Social

Médico Médico Médico Médico Médico

Odontologia Odontologia Odontologia Odontologia Odontologia

Pedagogo Pedagogo

Orientações

Posicionamento do pescoço Posicionamento do pescoço Posicionamento do pescoço Posicionamento do pescoço Posicionamento do pescoço

Estimulação global Atividade física Atividade física Atividade física Atividade física

Estímulo ao aleitamento 
materno Alimentação saudável Alimentação saudável cui-

dado com obesidade
Alimentação saudável cui-

dado com obesidade
Alimentação saudável cui-

dado com obesidade

Contato com outros pais Hábitos de vida saudáveis Hábitos de vida saudáveis Hábitos de vida saudáveis Hábitos de vida saudáveis

Apoio da comunidade Socialização Socialização Socialização Socialização

Escolaridade Escolaridade e adaptação 
curricular

Escolaridade e preparo para 
emprego Inclusão social e econômica

Estimular autocuidado
Estimular autocuidado e 
autonomia para as ABVD 

e AVDI

Estimular autocuidado e 
autonomia para as ABVD 

e AVDI

Estimular independência 
e inclusão no mercado de 

trabalho autonomia para as 
ABVD e AVDI

Risco de exploração sexual Risco de exploração sexual Risco de exploração sexual Risco de exploração sexual

Mudanças de comporta-
mento (autismo)

Comportamento social 
adequado

Cuidados com sinais de 
depressão e transtorno 
obsessivo compulsivo

Cuidado com sinais de 
Alzheimer, depressão e trans-
torno obsessivo compulsivo

Risco de lesão cervical no 
lazer

Risco de lesão cervical pelo 
uso de computador e espor-

te e no lazer

Risco de lesão cervical pelo 
uso de computador e espor-

te e no lazer

Risco de lesão cervical pelo 
uso de computador e espor-

te e no lazer

Atenção com pele seca Atenção com pele seca Atenção com pele seca Atenção com pele seca

Cuidado com apneia do 
sono

Cuidado com apneia do 
sono

Cuidado com apneia do 
sono

Cuidado com constipação Cuidado com constipação Cuidado com constipação Cuidado com constipação Cuidado com constipação

Prevenção de gravidez Prevenção de gravidez Planejamento financeiro e 
de cuidados futuros

* O cariótipo deve ser solicitado durante o primeiro ano de vida ou em qualquer momento se não tiver sido realizado ainda. ** A avaliação radiológica deve ser realiza-
da aos 3 e 10 anos, e em outros momentos na presença de sintomatologia (dor cervical, fraqueza, torcicolo, alteração vesical e intestinal). Quando solicitada deve ser 
realizada primeiramente em posição neutra, estando dentro da normalidade se procede com a avaliação dinâmica em extensão e flexão. Alguns serviços de atendimen-
to a SD optam pelo acompanhamento clínico, dispensando este exame. *** Caso o primeiro ecocardiograma afaste malformações cardíacas não é necessário repeti-lo, 
sendo indicado acompanhamento clínico. SN: Se Necessário; ABVD: Atividades  Básicas de Vida Diárias; AIVD: Atividade de Vida Diária Instrumentais.
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