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Resumo

A sindrome de Down é uma patologia de origem genética que pode causar uma
série de alteracoes fisicas e desenvolvimentais como fala, alteracoes morfofun-
cionais e atrasos de linguagem. A respectiva pesquisa teve como objetivo tracar
e investigar o perfil epidemiol6gico dos pacientes com Sindrome de Down, at-
endidos na Clinica Escola da Faculdade Ielusc. O objeto empirico é formado por
dez prontuarios. Os dados foram coletados e representados através da estatistica
descritiva, indicando média, mediana e desvio-padrao em tabelas. Houve um
predominio no sexo masculino, a faixa etaria foi de quatro a dez anos. Os paci-
entes contemplam instituicoes que realizam atendimentos multidisciplinares a
esse grupo de individuos, diversas queixas foram apresentadas, contudo, houve
uma maior porcentagem no atraso de linguagem. Também foi possivel notar a
desisténcia dos responséaveis apos o alcance do nivel linguistico que possibilita o
minimo de comunicacao e convivio social. Conclui-se que a literatura é escassa
no que diz respeito ao perfil deste grupo, ressaltando a importancia de novas
pesquisas similares. Além disso, os dados apresentados também podem ser uti-
lizados para a criacdo ou mudancas de estratégias de atendimentos e cuidados
na instituicao para os individuos que possuem essa condicao genética.
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Introducao

A Sindrome de Down (SD) é uma patologia de origem genética, que pode
causar uma série de alteracoes fisicas e desenvolvimentais como fala, altera-
¢oes morfofuncionais, atrasos no desenvolvimento da linguagem e motor. A
SD é uma das causas mais frequentes de deficiéncia intelectual, constituindo-
-se na causa de cerca de 18% do total de pessoas atendidas em instituicoes es-
pecializadas (ROSA et al., 2016). O termo “sindrome” significa um conjunto
de sinais e sintomas e “Down” designa o sobrenome do médico e pesquisador
que primeiro descreveu a associa¢ao dos sinais caracteristicos da pessoa com
SD (MINISTERIO DA SAUDE, 2012).

A estimativa no Brasil é que ocorra um caso em cada 600 a 800 nasci-
mentos (MINISTERIO DA SAUDE, 2012), somando cerca 8 mil bebés com
Sindrome de Down por ano. Estima-se que vivem no pais cerca de 300 mil
pessoas que nasceram com a Trissomia. (BARATA; BRANCO, 2010). A SD
pode ser diagnosticada durante a gestacdo, por meio de exames clinicos ou
apoOs o nascimento da crianga com as caracteristicas fenotipicas visiveis e
exames genéticos (PAIVA et al. 2018). Schwartzman et al. (2003) relataram
que a SD pode ser influenciada por fatores endégenos ou exogenos, contri-
buindo para a variacao da incidéncia da patologia. Dos fatores end6genos, o
mais comum € a idade da mae. Ja os fatores exogenos, o autor cita a exposi-
¢do a radiacdo, como um deles.

Uma das caracteristicas da SD é a hipotonia generalizada, que causa in-
terferéncia no desenvolvimento neuropsicomotor, cognitivo, de linguagem e
no sistema estomatognatico. Rosa et al. (2016) apontaram que é muito co-
mum alteracdes anatomicas, tais como baquicefalia, com alteracdes no dia-
metro fronto-occipital, podendo resultar em mas formagoes que podem aco-
meter o sistema auditivo.

A intervencao fonoaudiol6gica com esse publico busca praticar e apri-
morar as habilidades de fala, expressao e compreensao verbal e gestual e de
leitura e escrita; bem como intervir em possiveis alteracoes auditivas, a fim
de trazer ganhos a autonomia do individuo com SD. Assim, contribuindo efe-
tivamente com o empoderamento desses jovens adultos, visando a integra-
cao social (BARBOSA; LIMA; ALVES; DELGADO, 2017).

Este estudo teve como objetivo investigar a realidade local caracterizan-
do as necessidades que os individuos com SD apresentam e tragar um perfil
epidemioldgico local deste grupo a partir do ano de 2017.
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Fundamentacao teorica

Na revisao de literatura serao abordadas as alteracoes fonoaudiolégicas
mais frequentes em pacientes com SD.

Etiologias da Sindrome de Down

Ao longo dos anos descobriu-se que pacientes SD possuiam um cromos-
somo extra, ao invés de dois cromossomos 21, o que levou ao termo: Trisso-
mia 21. H4 trés fundamentais tipos de comprometimentos cromossomicos:
a) trissomia simples, quando nao ha a disjuncao do cromossomo 21, sendo
que isto ocorre em 96% dos casos; b) transloca¢do, quando o cromossomo 21
extra se encontra ligado a outro cromossomo, e, desta forma, a célula apre-
senta 46 cromossomos, mas apresentando trissomia, o que ocorre em 2% dos
casos; e ¢) mosaicismo, quando ha duas populagoes celulares diferentes, o
que significa que um percentual das células é normal e as demais apresenta a
trissomia, tendo prevaléncia de 2% dos casos (IDERIHA, 2005).

A SD pode ser diagnosticada durante a gestagao por meio de exames clini-
cos ou ap6s o nascimento da crianca com as caracteristicas fenotipicas visiveis
e exames genéticos. Os exames pré-natais podem ser feitos a partir da nona se-
mana de gestacdo, inicialmente coletando-se uma amostra de sangue materno
do qual sao retirados fragmentos do DNA, rastreando o DNA do bebé a procura
de problemas cromossomicos especificos. Outros exames também estdo a dis-
posicao, como ultrassonografia, bidpsia do vilocorial, transludéncianucal, entre
outros. (PAIVA et al. 2018). A idade materna maior que 30 anos sao relatados
como um dos fatores de risco, porém nao exclui a possibilidade da contribuicao
paterna para a ocorréncia (CICILIATO; ZILOTTI; MANDRA, 2010).

De acordo com Paiva et al. (2018), individuos com SD podem apresen-
tar alguns problemas de satide, como, por exemplo, a malformacao do in-
testino, deficiéncia imunolégica, problemas respiratorios, de visao, de audi-
¢ao, odontolodgicos, cardiacos e de glandula tireoide. Estudos identificam-na
como uma sindrome progero6ide, conhecida como envelhecimento precoce e
responsavel pelas alteracdes imunologicas, doengas auto-imunes e neopla-
sias em relacdo a populacao geral (RIBEIRO et al. 2003).

A principal caracteristica da SD é a hipotonia generalizada, que causa in-
terferéncia no desenvolvimento neuropsicomotor, cognitivo, de linguagem e no
sistema estomatognatico (DERIHA, 2005). Desde os primeiros meses as crian-
cas com SD possuem dificuldades em manter a aten¢ao, em geral sao menos in-
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terativas e respondem menos aos estimulos externos, contudo, nao significa que
nao sejam capazes de se desenvolver, embora ocorra em momentos diferentes
quando comparados as criancas sem atrasos (CICILIATO et al. 2010).

Segundo Farias et al. (2019), a diferenca entre esses individuos ocor-
re tanto do aspecto fisico quanto desenvolvimental decorrentes de aspectos
genéticos individuais, intercorréncias clinicas, nutricao, estimulacao, educa-
cao, contexto familiar, social e meio ambiente em que vivem.

A comunicacao humana é um processo complexo e para que ocorra e se
desenvolva é necessario o bom funcionamento de algumas fungoes organicas
atribuidas ao sistema estomatognético, a audicao, a cognicao e a aquisicao e
desenvolvimento da linguagem. Conforme citado acima, os individuos com
SD podem possuir diversas dificuldades nessas areas.

Pinheiro et al. (2018) afirmam que podem aparecer alteracoes estoma-
tognaticas em pacientes SD, como atresia maxilar, resultando em reducao da
cavidade oral e a presenca de palato ogival. E comum também encontrar de-
sequilibrio das forcas entre os musculos orais e faciais, ocasionando altera-
¢ao da arcada dentéria, o que pode desencadear possiveis mordidas abertas,
além da presenca de respiracao oral e rebaixamento mandibular.

Em relacdo a linguagem dessa populacao, as areas receptivas e simboli-
cas encontram-se com um bom desempenho, desde que nao haja comorbida-
des. Ja a linguagem expressiva, quando comparada com criancas de desen-
volvimento tipico, apresentam um atraso significativo (REGIS et al. 2017).
Conforme Vasques et al. (2017), é possivel encontrar alteracoes de atencao,
memoria, funcionamento simbolico, reconhecimento de regras gramaticais,
habilidades de processamento auditivo e visual, bem como possibilidade de
comportamentos desajustados que influenciam diretamente o desenvolvi-
mento das habilidades de comunicacao.

Os transtornos fonoarticulatoérios afetam a execucao motora, que podem
comprometer a producao fonatoria, a respiracao, a ressonancia, a articulacao
e a prosodia (BARATA; BRANCO, 2010). Essas diferencas podem ser res-
ponsaveis, em parte, pela falta de inteligibilidade da fala por meio de fatores
disartricos, como velocidade reduzida, amplitude de movimento e coordena-
¢ao dos articuladores (MARTIN et al. 2019).

Segundo Carrico et al. (2014), a perda auditiva é frequente nesta popula-
¢ao, podendo apresentar-se como perda auditiva condutiva, neurosensorial
ou mista. A mais comum entre elas é a perda auditiva condutiva, pois a hipo-
tonia muscular muitas vezes prejudica a eliminacao das secrecoes resultando
em um acimulo de muco, promovendo infec¢oes das vias respiratorias su-
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periores e, consequentemente, o aumento dos quadros de otite média. Outro
fator que pode contribuir para o aumento dessas otites sao as malformacoes
anatémicas, como, por exemplo, alteracdes no tamanho e forma da tuba au-
ditiva, malformacao da orelha externa, dentre outras (CARRICO et al. 2014).

Metodologia

Esta é uma pesquisa observacional, quantitativa de carater transversal,
descritivo e documental, que teve como ponto de partida o acesso aos pron-
tuarios da clinica escola da Faculdade Ielusc de pacientes SD atendidos no
periodo de 2017-2019. O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pes-
quisa (CEP), sob o parecer nimero 30674520.9.0000.5365.

Os dados da pesquisa foram coletados na propria clinica escola, em ho-
rarios combinados com a académica e o funcionamento da instituicao. A co-
leta foi realizada no més de setembro de 2020.

Foram analisados dez prontuarios e os dados coletados e tabulados inclui-
ram informacdes sobre: sexo, idade, origem do encaminhamento, hipotese fono-
audiologica, atendimentos realizados, terapias realizadas, tempo de atendimen-
to, orientacgdes aos pais e desisténcias. Os resultados da analise foram tabulados
em uma planilha no Microsoft Excel, representados através de estatistica descri-
tiva indicando média, mediana e desvio-padrao em tabelas e graficos.

Resultados e discussao

Fizeram parte da pesquisa dez prontuarios de pacientes com SD que fo-
ram atendidos no ambulatoério de linguagem ou realizaram exames audiol6-
gicos a partir do ano de 2017 até o ano de 2019. Do total da amostra, 70% dos
participantes eram do sexo masculino e 30% do sexo feminino. Em compara-
¢ao a um estudo realizado por Silva e Marqui (2020), em uma APAE, também
houve uma porcentagem maior relacionada ao sexo masculino — sendo 51,2%
do sexo masculino e 48,8% do feminino. Outros estudos também apontam
a prevaléncia do sexo masculino em criancas com SD (CESAR; MAKSUD
2007). Contudo, na literatura, nao se encontrou uma explicacao para tal fato.

A Tabela 1 apresenta a distribuicao da populacao por faixa etaria. Ob-
serva-se que 60% dos pacientes apresentaram idade maior ou igual a quatro
anos, seguido de 20% apresentando seis anos, 10% apresentando cinco anos
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e 10% apresentando dez anos. Ainda comparado ao estudo de Silva e Marqui
(2020), o maior nimero (41%) dos pacientes possuiam até 15 anos, sendo
a maioria deles criancas. Na comparativa, os pacientes atendidos na clini-
ca eram mais jovens, indicando que os responsaveis estao buscando atendi-
mento mais precocemente.

Barata e Branco (2010) descreveram a importancia da estimulacao antes
dos dois anos de idade, pois o sistema nervoso central estd em formacao nesse
periodo. A Tabela 1 mostra que todos os pacientes iniciaram os atendimentos
na clinica a partir de quatro anos de idade, sendo considerada uma faixa etaria
tardia quando relacionado a estimulacao precoce. Conforme Regis et al. (2017),
quanto mais precoce a intervencao fonoaudiologica, maior sera a capacidade de
estimulacao da plasticidade cerebral do paciente, tornando o desenvolvimento
eficaz e aumentando a potencialidade do processo terapéutico.

Tabela 1 - Distribuicdo da populacdo por faixa etdria.

Idade N) Porcentagem
4 6 60%

5 1 10%

6 2 20%

10 1 10%

Total 10 100%

Fonte: Elaboracdo das autoras.

ATabela 2 mostra como as familias conheceram e chegaram ao atendimen-
to da Clinica Escola. Sendo assim, 30% dos individuos souberam pela institui-
¢ao Universo Down, 30% conheceram por terceiros, 20% foram encaminhados
pela instituicdo Centrinho Prefeito Luiz Gomes e 20% foram encaminhados
pela instituicio NAIPE. Ao total, 70% dos pacientes foram encaminhados a
Clinica Escola através de outras instituicoes, que realizam atendimento mul-
tidisciplinar especialmente para este publico, deduzindo, assim, que este nao
seria o primeiro contato dos pacientes com a terapia fonoaudiologica.

César e Maksud (2007) descrevem que nos anos de 2003 a 2005 0s enca-
minhamentos de pacientes a fonoaudiologia foram feitos por médicos (41%),
escolas (40%), seguidos por profissionais da terapia ocupacional, enferma-
gem, psicologia e odontologia (19%). Comprovando o reconhecimento e a
importancia da fonoaudiologia na equipe multidisciplinar. A Clinica Esco-
la vem desenvolvendo atendimento voltado a esse grupo desde 2018, sem
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muitas divulgacoes, apenas com as recomendacoes de algumas instituicoes.
Como citado acima, ha uma parceria com a Unidade Basica de Saide que fica
préxima a faculdade, justificando ainda a baixa quantidade de prontuarios.

Tabela 2- Origem do encaminhamento a Clinica Escola.

Instituicoes N) Porcentagem
Universo Down 3 30%
Centrinho 2 20%

Naipe 2 20%
Terceiros 3 30%

Total 10 100%

Fonte: Elaboracdo das autoras.

A Tabela 3 apresenta as patologias fonoaudiolégicas encontradas nesses
individuos. Observou-se que 50% dos pacientes atendidos apresentam atraso
de linguagem. Criancas com SD manifestam um conjunto de perturbacées do
comportamento linguistico, decorrentes de alteracoes na compreensao, expres-
sao e funcionalidade da linguagem devido a diferentes. Os principais fatores sao:
limitacoes do desenvolvimento cognitivo, alteracoes no funcionamento neuro-
logico, disturbios de audicao, alteragoes do desenvolvimento motor e alteracoes
dos componentes anatomo-fisiologicos do aparelho fonador. Apesar das limita-
¢oes neurologicas e o comprometimento na motricidade orofacial desse grupo,
a linguagem receptiva encontra-se menos prejudicada que a linguagem expres-
siva (GARY et al. 2009); sugerindo uma possivel dissociacao entre os dominios
morfo-fonoldgico e sintatico-léxico (TRISTAO; FEITOSA, 1998).

Além das particularidades ja apontadas anteriormente, as caracteristicas
da fala de pessoas com SD pode se encontrar alteradas pela dificuldade na pro-
gramacao de movimentos e sequencializacao necessaria a producao dos sons
da fala. Coelho et al. (2020) descreve que ao se comunicar o individuo sabe
quais palavras deseja emitir, entretanto, nao é capaz de realizar a programacao
postural das estruturas fonoarticulatérias e o planejamento da sequéncia dos
movimentos articulatorios adequados a producao dos sons — aspectos que ca-
racterizam clinicamente apraxia da fala. Fatores disartricos, como velocidade
reduzida, amplitude de movimento e coordenagao dos articuladores, também
sao caracteristicas encontradas nessa populacao (GARY, et al. 2009). Portan-
to, torna-se normal o diagnostico de apraxia da fala em 10% dos pacientes.

Também na Tabela 3, foi possivel observar que 20% dos pacientes possu-
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iam deficiéncia auditiva. Segundo Carrico et al. (2014), a perda auditiva ocorre
em cerca de dois tercos das criancas com SD, tendo prevaléncia na perda auditi-
va condutiva, ocorrendo em torno de 60 a 80% desses individuos. A surdez por si
sO acarreta atrasos no desenvolvimento da linguagem, em criancas com SD isso
é agravado, devido a suas necessidades especificas, sendo essa habilidade con-
siderada essencial para o desenvolvimento da comunicacao (SILVA et al. 2017).
Deste modo, os diagnosticos audiologicos precoces podem prevenir e minimizar
maiores complicacdes desenvolvimentais (TRISTAO; FEITOSA, 1998).

Tabela 3- Patologias Fonoaudioldgicas

Patologias N) Porcentagem
Atraso de Linguagem 5 50
Deficiéncia Auditiva 2 20

Apraxia da Fala 1 10

Nao reportado 2 20

Total 10 100

Fonte: Elaboracdo das autoras.

Em relacao as terapias realizadas, houve uma predominancia de 70% dos
pacientes na realizacao de terapias de motricidade orofacial juntamente com es-
timulacao de linguagem. Comparado ao estudo de Rochetto et.al. (2014), reali-
zado em uma APAE em Mogi-Guacu/SP, as patologias mais encontradas nesse
grupo de pacientes sao complicacOes respiratorias, correspondendo a 55% dos
pacientes pesquisados — corroborando com os dados da atual pesquisa.

Dentro do desenvolvimento craniofacial alterado nesses pacientes, se-
gundo Carvalho et al. (2010), também ocorre a macroglossia, que se carac-
teriza pelo crescimento excessivo da lingua. Esse fator pode determinar o
deslocamento dos dentes e a ma oclusao. Com isso, conduzem a uma protu-
sao de lingua e, consequentemente, abertura bucal, levando o paciente a con-
dicao de respirador oral. A terapia miofuncional auxilia restabelecendo ou
adequando as funcoes de respiracao, de succao, de mastigacao, de degluticao
e de fala. Também pode adequar a forca aos movimentos dos musculos, além
de remover habitos parafuncionais e posturais (RISPOLI; BACHA, 1994).

Da amostra pesquisada, 20% dos pacientes participaram de terapias de Mo-
tricidade orofacial, juntamente com habilitacao e reabilitacao auditiva e estimu-
lacao de linguagem; e 10% realizaram exames auditivos (Audiometria tonal). O
método utilizado na Clinica Escola para habilitacao e reabilitacdo auditiva é o
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aurioral, que consiste em desenvolver as habilidades auditivas (detec¢ao, discri-
minacao, reconhecimento e compreensao). A terapia fonoaudiologica faz a inte-
gracao e engloba essas habilidades juntamente com a fala, linguagem e pragma-
tica da lingua. Isso porque a linguagem nao esté restrita a audi¢ao, ela também
depende das interacoes estabelecidas a esses sujeitos (SILVA et al. 2017).

A Tabela 4 apresenta o nimero de sessoes realizadas por cada pacien-
te. Os atendimentos foram realizados de acordo com os ambulatorios a cada
semestre. Conforme a chegada dos pacientes a clinica, a primeira proposta
de atendimento foi grupal. Sendo assim, o encontro foi realizado no ambu-
latério de linguagem e o primeiro grupo foi constituido por trés membros:
uma menina e dois meninos, com idades idénticas, todos com a queixa de
atraso de linguagem e hipotonia orofacial. O segundo grupo foi constituido
por: duas meninas com diferenca de um ano de idade, uma com deficiéncia
auditiva e ambas com atraso de linguagem.

O grupo terapéutico possibilita a criacdo de vinculos intersubjetivos,
onde despertam episddios de identificacao, ressonancia, pertencimento e
continéncia. Além disso, propoe uma troca de linguagem e vivéncia através
do interacionismo. O compartilhamento de acoes, de singularidade sao po-
sitivos para o processo terapéutico (ARAUJO; FREIRE, 2001). Contudo, ao
final dos ambulatorios, a pedidos dos pais foram finalizadas as terapias em
grupo e inseridas terapias individuais para os pacientes.

Tabela 4 - Tempo de atendimento.

Sessoes N) Porcentagem
10%
10%
30%
30%

17 10%

41 10%
Total 10 100%

Fonte: Elaboracdo das autoras.

11
12

—_ = W W = =

Apos o final do semestre em que os pacientes eram atendidos, 90% dos
pais foram orientados a dar continuidade ao atendimento no ambulatério
em que estavam inseridos e 10% foram encaminhados para terapia de grupo.
Com isso, 60% dos pacientes desistiram do atendimento, 20% foram desli-
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gados, 10% foram afastados e 10% realizaram apenas exames audiol6gicos.

A linguagem ¢ a area na qual a crianca com SD apresenta maior atraso,
usualmente compreendem bem mais as informagoes do que as produzem ver-
balmente. Ademias, possuem problemas articulatorios que podem persistir até
avida adulta, porém, apesar disso, a maioria dos individuos conseguem fazer o
uso funcional da linguagem (SILVA et al., 2010). O ritmo mais lento da crian-
ca com SD para adquirir determinadas habilidades pode acabar influenciando
as expectativas que a familia e a sociedade tém em relacao a essas criancas
(PAIVA, 2018), fazendo com que desistam do acompanhamento fonoaudiolo-
go apos atingir um nivel linguistico que possibilita a comunicacao.

Consideracoes finais

Este estudo permitiu tracar o perfil epidemiologico de pacientes com SD
atendidos na Clinica Escola da Faculdade Ielusc. Sendo assim, o perfil é ca-
racterizado pela prevaléncia do sexo masculino, com idade entre quatro e dez
anos, encaminhados por institui¢oes que realizam atendimentos multidisci-
plinares a esse grupo de individuos que apresentam queixas principalmente
na area da linguagem.

A literatura é escassa, principalmente no que tange a formacao de um
perfil desse publico. Por isso, ressalta-se a necessidade de pesquisas que deli-
neiem o perfil desses usuarios, pois a caracterizacao dessa demanda possibi-
litara tracar com maior critério a atuacao do fonoauditlogo, conforme o ter-
ritorio, favorecendo a realidade da populacao estudada. Além disso, tracar o
perfil epidemiolégico permite que politicas publicas sejam tracadas de modo
mais pontual, a fim de atender com mais especificidade as demandas dessa
populacdo — tanto em nivel municipal quanto em nivel estadual e nacional.

Conclui-se, portanto, que os dados podem ser utilizados para criacao ou
mudancas de estratégias de atendimento da instituicao para os individuos
que possuem essa condicao genética.
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