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RESUMO

Trissomia do 21, ou como é conhecida, sindrome de Down (SD), é a principal causa
genética da deficiéncia intelectual com graus variaveis de dificuldades fisicas, motoras e
cognitivas. Apesar da existéncia de casos hereditarios, na maioria das vezes essa alteracéo
se da devido a uma nova mutacdo. Trata-se de uma pesquisa do tipo bibliografica
realizada com a utilizagdo de livros, artigos cientificos ja publicados através da busca no
banco de dados do scielo e da bireme, a partir das fontes Medline e Lilacs e periodicos.
Sabe-se que essa condicdo genética faz com que o individuo apresente algumas
caracteristicas especificas, necessitando de uma visao holistica por meio dos profissionais
de saide, em especial o farmacéutico, que esta ligado direto ou indiretamente aos
cuidados através de farmacos.
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ABSTRACT

Trisomy 21, or as it is known, Down syndrome (DS), is the main genetic cause of
intellectual disability with varying degrees of physical, motor and cognitive difficulties.
Despite the existence of hereditary cases, this change is most often due to a new mutation.
This is bibliographic research carried out using books, scientific articles already published
by searching the scielo and bireme databases, from Medline and Lilacs sources and
journals. It is known that this genetic condition causes the individual to present some
specific characteristics, requiring a holistic view through health professionals, especially
the pharmacist, who is directly or indirectly linked to care through drugs.
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1 INTRODUCAO

Derivada do inglés Down Syndrome (DS), a Sindrome de Down (SD), € descrita
como um dos disturbios genéticos mais corriqueiro no mundo, resultado do desequilibrio
de dosagem de genes estabelecido no cromossomo 21 humano (ASSIM, et al, 205). A
expressdo “sindrome” quer dizer um conjunto de sinais e sintomas e “Down” significa o
sobrenome do médico e pesquisador britanico John Langdon Down, que descreveu a
associagdo dos sinais caracteristicos da sindrome em 1862 (ALMEIDA, et al 2013). E a
causa genética mais comum de comprometimento intelectual e dificuldade de
aprendizagem na populacdo humana. O fenétipo da SD é bem definido, conhecido por
caracteristicas fisicas de facil reconhecimento, identificacdo clinica e confirmacdo do
diagndstico genético.

A SD pode ocorrer através das seguintes formas: trissomia livre, translocagdo
cromossémica e mosaicismo, com ocorréncia universal, presente em todas as classes
sociais e etnias (NAKADONARI, 2006).

Mundialmente, a sua ocorréncia é calculada para ser aproximadamente uma em
cada 1000 nascimentos. J& em nosso pais, nasce uma crianga com SD a cada 600 e 800
nascimentos, desassociado de etnia, género ou classe social. A distincdo entre essas
pessoas, seja no aspecto fisico ou a nivel de desenvolvimento, ocorrem de aspectos
genéticos individuais, intercorréncias clinicas, nutricdo, estimulagdo, educacdo, contexto
familiar, social e meio ambiente (MINISTERIO DA SAUDE, 2013).

Apresentando uma combinacdo particular de caracteristicas fenotipicas
(braquicefalia, pescoco € curto, lingua protusa e hipoténica, entre outras) e atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor. Sendo a deficiéncia mental é uma das caracteristicas
mais presentes na sindrome de Down devido, provavelmente, a um atraso global no
desenvolvimento, que varia de crianga para crian¢a. Além do comprometimento do
sistema nervoso central, outros problemas de saude podem ocorrer no grupo Down:
cardiopatia congénita (40%); hipotonia (100%); problemas de audicdo (50 a 70%);
alteracdes na coluna cervical (1 a 10%); distarbios da tiredide (15%); problemas
neuroldgicos (5 a 10%); obesidade envelhecimento precoce e baixa imunidade
(GARDUNO-ZARAZUA, et. al., 2013).
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A ultrassonografia pode ser utilizada na detecgdo da Sindrome de Down ainda na
gestacao, onde por meio dos marcadores ecograficos, sobretudo da prega nucal, que pode
ser medida a partir da décima semana de gestacdo (FUNDACAO DA SINDROME DE
DOWN, 2013).

Assim o Movimento Down (2015) orienta, as gestantes que juntamente com seu
médico deve-se avaliar a precisdo da execugdo de outros exames para a comprovagdo
do diagnostico da Sindrome de Down. Porém, essa deteccdo também se da apds o
nascimento da crianca, através da analise das caracteristicas da crianca, tais como: olhos
amendoados, hipotonia muscular, méos largas e dedos curtos, orelhas de implantacédo
baixas, baixa estrutura e a deficiéncia intelectual.

Embora haja casos hereditérios, na maioria das vezes a alteracdo cromossémica
deve-se a uma mutacdo nova, sem chances de recorréncia na familia. (OLIVEIRA; et al,
2019). A SD causa comprometimento intelectual com graus varidveis de dificuldades
fisicas, motoras e cognitivas. Além do comprometimento intelectual com frequéncia
variavel, outros problemas de salide podem ocorrer na crianga com SD: cardiopatia
congénita (50%); hipotonia (100%); problemas de audicéo (50-70%); de viséo (15-50%);
alteracdes na coluna cervical (1-10%); distarbios da tireoide (15%); alteracdes
neuroldgicas (5-10%); obesidade e envelhecimento precoce. (HANNUM,; et al. 2018).

A Sindrome de down possui inimeras especialidades que podem ou ndo afetar o
desenvolvimento das criangas por ela acometidas. Por esse motivo, tais especialidades
atingem ndo apenas a crianga, mas também a familia, principalmente os pais, que
precisam aprender a lidar com um filho cujo desenvolvimento poderd apresentar
demandas diferenciadas das exigidas por criancas sem deficiéncia.

A evolucdo atual no tratamento médico com apoio social alavancou a expectativa
de vida dos cidaddos com SD. Paises desenvolvidos, possui como o tempo médio de vida
de 55 anos (ASSIM, et al, 205). Esse crescimento na perspectiva de vida tem apresentado
transformacdes no perfil epidemiologico e na percep¢do das potencialidades de uma
pessoa com SD, conduzindo para a criacdo de varios programas educacionais,
objetivando a escolarizacgdo, futuro profissional, autonomia e qualidade de vida (LOPES,
etal, 2014)

Contudo, o cuidado especial as criangas com trissomia do cromossomo 21 (T21)
proporciona ao farmacéutico uma contribuigéo significativamente no gerenciamento do
tratamento e no delineamento do perfil farmacoterapéutico, além de prestar

esclarecimentos fundamentais a familia da crianca que estd com ela diariamente dando
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todo o suporte e cuidado, também séo responsaveis pela administracdo de medicamentos,
evitando possiveis erros de administracdo e interacdes medicamentosas.

Além deste cuidado referente ao gerenciamento do tratamento e delineamento do
perfil farmacoterapéutico, a pratica da atencdo farmacéutica a pessoa com T21 segue uma
série continua de passos que vao desde a entrevista do paciente, passando pela
identificacdo do problema, o estabelecimento do tratamento, a criagcdo do plano de
tratamento e finalizando com o monitoramento e acompanhamento deste.

Neste cenario, a atencdo farmacéutica envolve inUmeros processos em que 0
profissional coopera com o paciente e também com outros profissionais na execucao,
acompanhamento de um plano terapéutico, produzindo resultados que sao especificos ao
paciente e envolvendo trés fungdes neste processo: a identificacdo, a resolugéo e a
prevencdo que haja algum problema relacionado a medicamentos (OLIVEIRA et. al.,
2015).

Objetivando a andlise de fatores genéticos como desencadeadores da doenca ea
farmacologia atual da Sindrome de down, conhecendo assim os tratamentos
medicamentosos que possam ajudar nos sintomas, 0 presente estudo visa salientar a
importancia do farmacéutico no tratamento da SD e auxilio ao paciente e seus familiares,
seja de forma direta, fazendo acompanhamento farmacoterapéutico e indicagdo

farmacéutica ou de forma indireta, no caso de educacdo a salde.

2 MATERIAIS E METODOS

Trata-se de uma revisao literaria de abordagem qualitativa do tipo exploratdria,
que permite uma ampla abordagem sobre Atencdo Farmacéutica voltada para Pessoas
com Trissomia do Cromossomo 21. Através da leitura, interpretacdo e verificacdo de
materiais ja publicados em livros, artigos de periddicos, teses, etc., disponibilizados de
forma online ou impressa.

Para levantamento dos artigos foram realizadas buscas nos bancos de dados
indexadas na Literatura Internacional em Ciéncias da Saude (MEDLINE); Literatura
Latino Americana do Caribe em Ciéncias da Saude LILACS; SCIELO (Scientific
Electronic Library Online), além de livros e periddicos, que iam em concordancia com 0s
objetivos proposto pela pesquisa.

Foram considerados os critérios de incluséo referem-se a artigos indexados em
plataformas de renome nacional e internacional, e que atendéssemos interesses dos

objetivos propostos do estudo, compreendendo o espaco de 2000 até 2021, com autorias
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claras e com a presenca de DOI. As producdes cientificas também tiveram como critério
de inclusdo aquelas que tivessem pelo menos um dos descritores indicados. Os critérios
de exclusdo, diante dos artigos selecionados, optaram-se por excluir aqueles estudos que
ndo abordaram sobre o tema proposto, ndo possuiam DOI ou com data anterior a 2000.
Para o levantamento dos artigos foram utilizados os seguintes descritores em saude
(DeCS): Sindrome de Down, Atengdo Farmacéutica e Tratamento Medicamentos. para
andlise dos estudos pesquisados, foram identificadas idéias centrais que nortearam a

pesquisa.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

O termo “sindrome” significa um conjunto de sinais e sintomas e “Down” designa
0 sobrenome do médico e pesquisador que primeiro descreveu a associacdo dos sinais
caracteristicos da pessoa com SD (BRASIL, 2013).

A Sindrome de Down (SD) corresponde uma sindrome genética caracterizada por
um erro na distribuicdo dos cromossomos durante a divisdo celular do embrido,
revertendo na maior parte dos casos, uma trissomia do cromossomo 21. A SD encontra
relacdo com fatores como a idade maternal e a presenca de alteragdes cromossémicas nos
pais. De uma forma global, este quadro clinico traduz se por atraso mental, morfologia
tipica, atrasos em diversos planos do desenvolvimento e uma variedade de condicdes
medicas associadas (COELHO; 2016).

Na Classificacdo Internacional de Doencas (CID-10) a SD recebe o cddigo Q —
90, onde existem 0s seguintes subgrupos: Q 90.0 - Sindrome de Down, trissomia do 21,
por ndo disjuncdo meidtica Q 90.1 - Sindrome de Down, trissomia do 21, mosaicismo por
ndo disjungdo mitdtica Q 90.2 - Sindrome de Down, trissomia 21, translocac¢do Q 90.9 -
Sindrome de Down, nédo especifica (BRASIL, 2013).

Para diagnostico de SD faz-se necessario uma analise clinica que vai avaliar
caracteristicas fisicas da pessoa, ou seja, quanto mais caracteristicas maior a chance de
um diagnéstico correto. Porém, € de suma importéncia o diagnostico laboratorial, onde €
feito uma andlise genética denominada de cariotipo. Esse exame é a representagdo do
conjunto de cromossomos presentes no nucleo celular de um individuo. No ser humano
0 conjunto de cromossomos corresponde a 23 pares, ou seja, 46 cromossomaos, sendo 22
pares de cromossomos denominados autossomos e um par de cromossomos sexuais,
representados por XX nas mulheres e XY nos homens. No cariétipo 0s cromossomos sao

ordenados por ordem decrescente de tamanho. A SD é caracterizada pela presenga de um
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cromossomo 21 extra, que citogeneticamente pode se apresentar de trés formas: simples,
translocacdo e mosaico (BRASIL, 2013).

A trissomia 21 simples é causada por uma ndo disjuncdo cromossdmica
geralmente de origem meidtica respeitando 95% dos casos de SD. De ocorréncia casual,
este tipo de alteracdo genética caracteriza se pela presenca de um cromossomo 21 extra.
(COELHO, 2016).

Em vista da plasticidade que essas criancas apresentam, o Comité da Organizagéo
Mundial da Saude enfatiza a importancia dos procedimentos de intervencgédo precoce no
desenvolvimento da crian¢a com sindrome de Down e outras deficiéncias. Ludlow e Allen
e Coriat estudaram o efeito da estimulacdo psicomotora sobre o QI de criangas com
sindrome de Down, comparadas a grupos controle com a mesma sindrome e evolugédo
espontanea (MOREIRA,; et al, 2000).

Ela ndo tem cura, porém existem medidas que podem melhorar a qualidade de
vida e o desenvolvimento dos pacientes, como estimulos precoces, um bom ambiente
familiar, avaliagdes de desenvolvimento regulares com especialistas, podendo haver um
desenvolvimento e uma independéncia consideraveis desses pacientes. As condi¢des
associadas podem necessitar de manejo farmacoldgico com multiplas drogas. A
fisiopatologia complexa da sindrome pode alterar a disponibilidade das drogas.

Grande parte das criangas com Sindrome de Down é suscetivel a doengas, em
especial as cardioldgicas onde em alguns casos hé a necessidade de realizacao de cirurgias
logo nos primeiros dias de vida. “As criangas com Sindrome de Down apresentam atrasos
significativos de linguagem. As habilidades sdo adquiridas na mesma sequéncia
observada em criancas normais, porém com defasagem cronologica.” (CICILIATO et.at,
2010, p.409)

Desordens respiratorias sdo comuns, tanto devido a baixa imunidade quanto a
defeitos anatdbmicos no trato respiratdrio. Antibioticoterapia e broncodilatadores podem
ser necessarios para tratamento de alguns dos problemas relacionados a Sindrome de
Down. E importante o rastreio precoce de disgenesia de tireoide, devido ao grande
namero de casos de hipotireoidismo.

Nesses casos, 0 tratamento deve ser durante toda a vida com suplementacdo de
levotiroxin, no tratamento para leucemia linfoblastica aguda, ndo ha alteracdo na
farmacocinética da vincristina que necessitasse de ajuste de dose em pacientes com

Sindrome de Down.
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Uma elevada frequéncia de efeitos adversos da donepezila foram descritos em
pacientes com SD. Em estudos diferentes, houve a descricdo de distlrbios
gastrointestinais, alteracdo do estado mental ou incontinéncia urinaria, com tempos
distintos de uso do medicamento. Além de grupos evidenciarem uma concentracdo
plasmatica do farmaco maior, indicando que deve ser feita uma prescricdo de doses
baixas.

A hipétese de que polifarmécia anticonvulsivante pode causar morte subita em
pacientes com Sindrome de Down e epilepsia ja foi descrita. No caso do acido valproico,
houve a descricdo de niveis elevados de homocisteina plasmatica e reduzidos de acido
félico. A hiper-homocisteinemia € um fator de risco para doenca cardiovascular e uma
suplementacéo de &cido félico pode ser necessaria nesses pacientes.

Uma pequena dose de atropina diminui a demanda cardiaca, aumentando o ténus
vagal, porém pacientes com Sindrome de Down apresentam um aumento da demanda
cardiaca com doses maiores de atropina. Segundo Serés, para criancas com SD a
hipotonia € uma das causas do atrasado da aquisicdo das habilidades motoras.
Complementam o conceito sobre a hipotonia com a seguinte explicacdo: O tbénus
muscular € a contracdo parcial, passiva e continua dos musculos. Ajuda a manter a postura
de forma involuntaria, ndo dependendo da forca muscular, e sim da capacidade de regular
a contracdo dos musculos de forma equilibrada. Quando o ténus muscular diminui ha o
que é conhecido como hipotonia. (ANUNCIACAO; et al, 2015). Além disso, associa-se
uma anormal dilatacdo pupilar, atribuida a hipoplasia do estroma periférico da iris.

A absorcéo alterada de drogas na Sindrome de Down ainda precisa ser explorada
e entendida. Algumas comorbidades associadas e seus tratamentos tém indicado que a
absorcdo é impactada pela sindrome e esse impacto deve ser considerado antes da
prescricdo de qualquer medicamento.

O trabalho em equipe interdisciplinar é de suma importancia para o0
desenvolvimento da crianga com SD, pois cada profissional realiza uma abordagem que
envolve varios aspectos do desenvolvimento, de acordo com a sua formacéo e objetivos
especificos. Contudo é necessario a intervencao terapéutica precoce para que a mesma
venha a ser eficaz.

O cuidado com a pessoa com SD vai desde a gestacédo ate atingir a velhice, cada
fase com sua particularidade, inicialmente deve estar focado no apoio e informacéo a

familia, no diagndstico das doengas associadas. Apos esta fase inicial inclui-se estimulo
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ao aleitamento materno, intervencéo precoce, imunizagdo e manutencao da satide com
acompanhamento periddico das patologias associadas (BRASIL, 2013).

Assim sendo, a atuagdo conjunta dos profissionais envolvidos volta-se para o
estabelecimento da independéncia e inser¢do social das criancas atendidas e cada
especialidade tem seu papel terapéutico importante e indispensavel para a melhora do
quadro clinico destes pacientes.

A prética da clinica ampliada é transdisciplinar e considera a complexidade da
vida do sujeito na qual se desenrola o processo de adoecimento, o cuidado, a reabilitacdo,
a prevencdo e a promocdo da saude. Exige reorganizacdo do servico, revisao das praticas
e elaboracdo de diretrizes. O trabalho na salde na légica da clinica ampliada exige dos
profissionais: respeito e compartilhamento dos multiplos saberes, didlogo, flexibilidade e
responsabilizacdo pelo paciente (BRASIL, 2013).

O farmacéutico tem como papel selecionar os medicamentos certos e observar
possiveis reacGes adversas que podem acontecer no organismo do paciente, sugerindo
mudancas nos farmacos, horarios, via de administracdo e dosagem dando total atencéo e
se disponibilizando para qualquer duvida principalmente no inicio do tratamento
medicamentoso, ja que pacientes portadores da trissomia 21 e familiares necessitam de
atencdo especial pois geralmente no inicio de todo tratamento passam por uma fase de
adaptacéo e aceitacdo da doenca.

Contudo, fica explicito que o farmacéutico possui o importante papel de informar
e prestar esclarecimentos a todos os membros da familia do paciente com SD, bem como
estimular o vinculo destas pessoas com a crianga. Sendo assim, quanto melhor forem
atendidas as necessidades basicas da crianca de afeto e carinho, mais positivas serdo as

respostas para o seu desenvolvimento.

4 CONCLUSAO

A atenc¢do Farmacéutica ¢ responsavel pela terapéutica farmacologica, cujo o
objetivo ¢ a melhoria da qualidade de vida do paciente de uma forma geral, o que ¢ um
direito da populacdo, entretanto existem patologias que necessitam de um pouco mais de
atencdo por parte dos farmacéuticos, como o caso de portadores de necessidades
especiais.

A sindrome de down acarreta um alto consumo de medicamentos de uso continuo
e descontinuos, assim, esses necessitam de mais cuidados, pois apresentam uma maior

probabilidade de complicagdes causadas por medicamentos.
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