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Resumo
A síndrome de Down é uma patologia de origem genética que pode causar uma 
série de alterações físicas e desenvolvimentais como fala, alterações morfofun-
cionais e atrasos de linguagem. A respectiva pesquisa teve como objetivo traçar 
e investigar o perfil epidemiológico dos pacientes com Síndrome de Down, at-
endidos na Clínica Escola da Faculdade Ielusc. O objeto empírico é formado por 
dez prontuários. Os dados foram coletados e representados através da estatística 
descritiva, indicando média, mediana e desvio-padrão em tabelas. Houve um 
predomínio no sexo masculino, a faixa etária foi de quatro a dez anos. Os paci-
entes contemplam instituições que realizam atendimentos multidisciplinares a 
esse grupo de indivíduos, diversas queixas foram apresentadas, contudo, houve 
uma maior porcentagem no atraso de linguagem. Também foi possível notar a 
desistência dos responsáveis após o alcance do nível linguístico que possibilita o 
mínimo de comunicação e convívio social. Conclui-se que a literatura é escassa 
no que diz respeito ao perfil deste grupo, ressaltando a importância de novas 
pesquisas similares. Além disso, os dados apresentados também podem ser uti-
lizados para a criação ou mudanças de estratégias de atendimentos e cuidados 
na instituição para os indivíduos que possuem essa condição genética.
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Introdução
A Síndrome de Down (SD) é uma patologia de origem genética, que pode 

causar uma série de alterações físicas e desenvolvimentais como fala, altera-
ções morfofuncionais, atrasos no desenvolvimento da linguagem e motor. A 
SD é uma das causas mais frequentes de deficiência intelectual, constituindo-
-se na causa de cerca de 18% do total de pessoas atendidas em instituições es-
pecializadas (ROSA et al., 2016). O termo “síndrome” significa um conjunto 
de sinais e sintomas e “Down” designa o sobrenome do médico e pesquisador 
que primeiro descreveu a associação dos sinais característicos da pessoa com 
SD (MINISTÉRIO DA SAÚDE, 2012).

A estimativa no Brasil é que ocorra um caso em cada 600 a 800 nasci-
mentos (MINISTÉRIO DA SAÚDE, 2012), somando cerca 8 mil bebês com 
Síndrome de Down por ano. Estima-se que vivem no país cerca de 300 mil 
pessoas que nasceram com a Trissomia.  (BARATA; BRANCO, 2010). A SD 
pode ser diagnosticada durante a gestação, por meio de exames clínicos ou 
após o nascimento da criança com as características fenotípicas visíveis e 
exames genéticos (PAIVA et al. 2018). Schwartzman et al. (2003) relataram 
que a SD pode ser influenciada por fatores endógenos ou exógenos, contri-
buindo para a variação da incidência da patologia. Dos fatores endógenos, o 
mais comum é a idade da mãe. Já os fatores exógenos, o autor cita a exposi-
ção à radiação, como um deles.

Uma das características da SD é a hipotonia generalizada, que causa in-
terferência no desenvolvimento neuropsicomotor, cognitivo, de linguagem e 
no sistema estomatognático. Rosa et al. (2016) apontaram que é muito co-
mum alterações anatômicas, tais como baquicefalia, com alterações no diâ-
metro fronto-occipital, podendo resultar em más formações que podem aco-
meter o sistema auditivo.

A intervenção fonoaudiológica com esse público busca praticar e apri-
morar as habilidades de fala, expressão e compreensão verbal e gestual e de 
leitura e escrita; bem como intervir em possíveis alterações auditivas, a fim 
de trazer ganhos a autonomia do indivíduo com SD. Assim, contribuindo efe-
tivamente com o empoderamento desses jovens adultos, visando à integra-
ção social (BARBOSA; LIMA; ALVES; DELGADO, 2017).

Este estudo teve como objetivo investigar a realidade local caracterizan-
do as necessidades que os indivíduos com SD apresentam e traçar um perfil 
epidemiológico local deste grupo a partir do ano de 2017.
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Fundamentação teórica 
Na revisão de literatura serão abordadas as alterações fonoaudiológicas 

mais frequentes em pacientes com SD.

Etiologias da Síndrome de Down
Ao longo dos anos descobriu-se que pacientes SD possuíam um cromos-

somo extra, ao invés de dois cromossomos 21, o que levou ao termo: Trisso-
mia 21. Há três fundamentais tipos de comprometimentos cromossômicos: 
a) trissomia simples, quando não há a disjunção do cromossomo 21, sendo 
que isto ocorre em 96% dos casos; b) translocação, 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 c) mosaicismo,  quando há duas populações celulares diferentes, o 
que significa que um percentual das células é normal e as demais apresenta a 
trissomia, tendo prevalência de 2% dos casos (IDERIHA, 2005).

A SD pode ser diagnosticada durante a gestação por meio de exames clíni-
cos ou após o nascimento da criança com as características fenotípicas visíveis 
e exames genéticos. Os exames pré-natais podem ser feitos a partir da nona se-
mana de gestação, inicialmente coletando-se uma amostra de sangue materno 
do qual são retirados fragmentos do DNA, rastreando o DNA do bebê a procura 
de problemas cromossômicos específicos. Outros exames também estão à dis-
posição, como ultrassonografia, biópsia do vilocorial, transludêncianucal, entre 
outros. (PAIVA et al. 2018). A idade materna maior que 30 anos são relatados 
como um dos fatores de risco, porém não exclui a possibilidade da contribuição 
paterna para a ocorrência (CICILIATO; ZILOTTI; MANDRÁ, 2010).

De acordo com Paiva et al. (2018), indivíduos com SD podem apresen-
tar alguns problemas de saúde, como, por exemplo, a malformação do in-
testino, deficiência imunológica, problemas respiratórios, de visão, de audi-
ção, odontológicos, cardíacos e de glândula tireoide. Estudos identificam-na 
como uma síndrome progeróide, conhecida como envelhecimento precoce e 
responsável pelas alterações imunológicas, doenças auto-imunes e neopla-
sias em relação à população geral (RIBEIRO et al. 2003). 

A principal característica da SD é a hipotonia generalizada, que causa in-
terferência no desenvolvimento neuropsicomotor, cognitivo, de linguagem e no 
sistema estomatognático (DERIHA, 2005). Desde os primeiros meses as crian-
ças com SD possuem dificuldades em manter a atenção, em geral são menos in-
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terativas e respondem menos aos estímulos externos, contudo, não significa que 
não sejam capazes de se desenvolver, embora ocorra em momentos diferentes 
quando comparados às crianças sem atrasos (CICILIATO et al.  2010).

Segundo Farias et al. (2019), a diferença entre esses indivíduos ocor-
re tanto do aspecto físico quanto desenvolvimental decorrentes de aspectos 
genéticos individuais, intercorrências clínicas, nutrição, estimulação, educa-
ção, contexto familiar, social e meio ambiente em que vivem.

A comunicação humana é um processo complexo e para que ocorra e se 
desenvolva é necessário o bom funcionamento de algumas funções orgânicas 
atribuídas ao sistema estomatognático, a audição, a cognição e a aquisição e 
desenvolvimento da linguagem. Conforme citado acima, os indivíduos com 
SD podem possuir diversas dificuldades nessas áreas. 

Pinheiro et al. (2018) afirmam que podem aparecer alterações estoma-
tognáticas em pacientes SD, como atresia maxilar, resultando em redução da 
cavidade oral e a presença de palato ogival. É comum também encontrar de-
sequilíbrio das forças entre os músculos orais e faciais, ocasionando altera-
ção da arcada dentária, o que pode desencadear possíveis mordidas abertas, 
além da presença de respiração oral e rebaixamento mandibular. 

Em relação à linguagem dessa população, as áreas receptivas e simbóli-
cas encontram-se com um bom desempenho, desde que não haja comorbida-
des. Já a linguagem expressiva, quando comparada com crianças de desen-
volvimento típico, apresentam um atraso significativo (REGIS et al. 2017). 
Conforme Vasques et al. (2017), é possível encontrar alterações de atenção, 
memória, funcionamento simbólico, 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 comunicação.

Os transtornos fonoarticulatórios afetam a execução motora, que podem 
comprometer a produção fonatória, a respiração, a ressonância, a articulação 
e a prosódia (BARATA; BRANCO, 2010). Essas diferenças podem ser res-
ponsáveis, em parte, pela falta de inteligibilidade da fala por meio de fatores 
disártricos, como velocidade reduzida, amplitude de movimento e coordena-
ção dos articuladores (MARTIN et al.  2019).

Segundo Carrico et al. (2014), a perda auditiva é frequente nesta popula-
ção, 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 eliminação das secreções resultando 
em um acúmulo de muco, promovendo infecções das vias respiratórias 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 são as malformações 
anatômicas, como, por exemplo, alterações no tamanho e forma da tuba au-
ditiva, malformação da orelha externa, dentre outras (CARRICO et al. 2014).

Metodologia
Esta é uma pesquisa observacional, quantitativa de caráter transversal, 

descritivo e documental, que teve como ponto de partida o acesso aos pron-
tuários da clínica escola da Faculdade Ielusc de pacientes SD atendidos no 
período de 2017-2019. O projeto foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pes-
quisa (CEP), sob o parecer número 30674520.9.0000.5365. 

Os dados da pesquisa foram coletados na própria clínica escola, em ho-
rários combinados com a acadêmica e o funcionamento da instituição. A co-
leta foi realizada no mês de setembro de 2020.

Foram analisados dez prontuários e os dados coletados e tabulados incluí-
ram informações sobre: sexo, idade, origem do encaminhamento, hipótese fono-
audiológica, atendimentos realizados, terapias realizadas, tempo de atendimen-
to, orientações aos pais e desistências. Os resultados da análise foram tabulados 
em uma planilha no Microsoft Excel, representados através de estatística descri-
tiva indicando média, mediana e desvio-padrão em tabelas e gráficos.

Resultados e discussão
Fizeram parte da pesquisa dez prontuários de pacientes com SD que fo-

ram atendidos no ambulatório de linguagem ou realizaram exames audioló-
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-
ção 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 prevalência do sexo masculino em crianças com SD (CÉSAR; MAKSUD 
2007). Contudo, na literatura, não se encontrou uma explicação para tal fato. 

A Tabela 1 apresenta a distribuição da população por faixa etária. 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 número (41%) dos pacientes possuíam até 15 anos, sendo 
a maioria deles crianças. Na comparativa, os pacientes atendidos na clíni-
ca eram mais jovens, indicando que os responsáveis estão buscando atendi-
mento mais precocemente.

Barata e Branco (2010) descreveram a importância da estimulação antes 
dos dois anos de idade, pois o sistema nervoso central está em formação nesse 
período. A Tabela 1 mostra que todos os pacientes iniciaram os atendimentos 
na clínica a partir de quatro anos de idade, sendo considerada uma faixa etária 
tardia quando relacionado a estimulação precoce. Conforme Regis et al. (2017), 
quanto mais precoce a intervenção fonoaudiológica, maior será a capacidade de 
estimulação da plasticidade cerebral do paciente, tornando o desenvolvimento 
eficaz e aumentando a potencialidade do processo terapêutico.

Tabela 1 – Distribuição da população por faixa etária.
Idade (N) Porcentagem

4 6 60%

5 1 10%

6 2 20%

10 1 10%

Total 10 100%

Fonte: Elaboração das autoras.

A Tabela 2 mostra como as famílias conheceram e chegaram ao atendimen-
to da Clínica Escola. Sendo assim, 30% dos indivíduos souberam pela institui-
ção Universo Down, 30% conheceram por terceiros, 20% foram encaminhados 
pela instituição Centrinho Prefeito Luiz Gomes e 20% foram encaminhados 
pela instituição NAIPE. Ao total, 70% dos pacientes foram encaminhados à 
Clínica Escola através de outras instituições, que realizam atendimento mul-
tidisciplinar especialmente para este público, deduzindo, assim, que este não 
seria o primeiro contato dos pacientes com a terapia fonoaudiológica. 

César e Maksud (2007) descrevem que nos anos de 2003 a 2005 os 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 
importância da fonoaudiologia na equipe multidisciplinar. A Clínica Esco-
la vem desenvolvendo atendimento voltado a esse grupo desde 2018, sem 
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muitas divulgações, apenas com as recomendações de algumas instituições. 
Como citado acima, há uma parceria com a Unidade Básica de Saúde que fica 
próxima à faculdade, justificando ainda a baixa quantidade de prontuários. 

Tabela 2- Origem do encaminhamento a Clínica Escola.
Instituições (N) Porcentagem

Universo Down 3 30%

Centrinho 2 20%

Naipe 2 20%

Terceiros 3 30%

Total 10 100%

Fonte: Elaboração das autoras.

A Tabela 3 apresenta as patologias fonoaudiológicas encontradas nesses 
indivíduos. Observou-se que 50% dos pacientes atendidos apresentam atraso 
de linguagem. Crianças com SD manifestam um conjunto de perturbações do 
comportamento linguístico, decorrentes de alterações na compreensão, expres-
são e funcionalidade da linguagem devido a diferentes. Os principais fatores são: 
limitações do desenvolvimento cognitivo, alterações no funcionamento neuro-
lógico, distúrbios de audição, alterações do desenvolvimento motor e alterações 
dos componentes anátomo-fisiológicos do aparelho fonador. Apesar das limita-
ções neurológicas 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 possível dissociação entre os domínios 
morfo-fonológico e sintático-léxico (TRISTÃO; FEITOSA, 1998).

Além das particularidades já apontadas anteriormente, as características 
da fala de pessoas com SD pode se encontrar alteradas pela dificuldade na pro-
gramação de movimentos e sequencialização necessária à produção dos sons 
da fala. Coelho et al. (2020) descreve que ao se comunicar o indivíduo sabe 
quais palavras deseja emitir, entretanto, não é capaz de realizar a programação 
postural das estruturas fonoarticulatórias e o planejamento da sequência dos 
movimentos articulatórios adequados a produção dos sons – aspectos que ca-
racterizam clinicamente apraxia da fala. Fatores disártricos, como velocidade 
reduzida, amplitude de movimento e coordenação dos articuladores, também 
são características encontradas nessa população (GARY, et al. 2009). Portan-
to, torna-se normal o diagnóstico de apraxia da fala em 10% dos pacientes.

Também na Tabela 3, foi possível observar que 20% dos pacientes possu-
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íam deficiência auditiva. Segundo Carrico et al. (2014), a perda auditiva ocorre 
em cerca de dois terços das crianças com SD, tendo prevalência na perda auditi-
va condutiva, ocorrendo em torno de 60 a 80% desses indivíduos. A surdez por si 
só acarreta atrasos no desenvolvimento da linguagem, em crianças com SD isso 
é agravado, devido a suas necessidades específicas, sendo essa habilidade con-
siderada essencial para o desenvolvimento da comunicação (SILVA et al. 2017). 
Deste modo, os diagnósticos audiológicos precoces podem prevenir e minimizar 
maiores complicações desenvolvimentais (TRISTÃO; FEITOSA, 1998).

Tabela 3- Patologias Fonoaudiológicas
Patologias (N) Porcentagem

Atraso de Linguagem 5 50

Deficiência Auditiva 2 20

Apraxia da Fala 1 10

Não reportado 2 20

Total 10 100

Fonte: Elaboração das autoras.

Em relação às terapias realizadas, houve uma predominância de 70% dos 
pacientes na realização de terapias de motricidade orofacial juntamente com es-
timulação de linguagem. Comparado ao estudo de Rochetto et.al. (2014), reali-
zado em uma APAE em Mogi-Guaçu/SP, as patologias mais encontradas nesse 
grupo de pacientes são complicações respiratórias, 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 língua. Esse fator pode determinar o 
deslocamento dos dentes e a má oclusão. Com isso, conduzem a uma protu-
são de língua e, consequentemente, abertura bucal, levando o paciente à con-
dição de respirador oral. A terapia miofuncional auxilia restabelecendo ou 
adequando as funções de respiração, de sucção, de mastigação, de deglutição 
e de fala. Também pode adequar à força aos movimentos dos músculos, além 
de remover hábitos parafuncionais e posturais (RISPOLI; BACHA, 1994). 

Da amostra pesquisada, 20% dos pacientes participaram de terapias de Mo-
tricidade orofacial, juntamente com habilitação e reabilitação auditiva e estimu-
lação de linguagem; e 10% realizaram exames auditivos (Audiometria tonal). O 
método utilizado na Clínica Escola para habilitação e reabilitação auditiva é o 
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aurioral, que consiste em desenvolver as habilidades auditivas (detecção, discri-
minação, reconhecimento e compreensão). A terapia fonoaudiológica faz a inte-
gração e engloba essas habilidades juntamente com a fala, linguagem e pragmá-
tica da língua. Isso porque a linguagem não está restrita a audição, ela também 
depende das interações estabelecidas a esses sujeitos (SILVA et al. 2017).

A Tabela 4 apresenta o número de sessões realizadas por cada pacien-
te. Os atendimentos foram realizados de acordo com os ambulatórios a cada 
semestre. Conforme a chegada dos pacientes à clínica, a primeira proposta 
de atendimento foi grupal. Sendo assim, o encontro foi realizado no ambu-
latório de linguagem e o primeiro grupo foi constituído por três membros: 
uma menina e dois meninos, com idades idênticas, todos com a queixa de 
atraso de linguagem e hipotonia orofacial. O segundo grupo foi constituído 
por: duas meninas com diferença de um ano de idade, uma com deficiência 
auditiva e ambas com atraso de linguagem. 

O grupo terapêutico possibilita a criação de vínculos intersubjetivos, 
onde despertam episódios de identificação, ressonância, pertencimento e 
continência. Além disso, propõe uma troca de linguagem e vivência através 
do interacionismo. O compartilhamento de ações, de singularidade são po-
sitivos para o processo terapêutico (ARAÚJO; FREIRE, 2001). Contudo, ao 
final dos ambulatórios, a pedidos dos pais foram finalizadas as terapias em 
grupo e inseridas terapias individuais para os pacientes.

Tabela 4 – Tempo de atendimento.
Sessões (N) Porcentagem

1 1 10%
2 1 10%
11 3 30%
12 3 30%
17 1 10%
41 1 10%

Total 10 100%

Fonte: Elaboração das autoras.

Após o final do semestre em que os pacientes eram atendidos, 90% dos 
pais foram orientados a dar continuidade ao atendimento no ambulatório 
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 audiológicos. 
A linguagem é a área na qual a criança com SD apresenta maior atraso, 

usualmente compreendem bem mais as informações do que as produzem ver-
balmente. Ademias, possuem problemas articulatórios que podem persistir até 
a vida adulta, porém, apesar disso, a maioria dos indivíduos conseguem fazer o 
uso funcional da linguagem (SILVA et al., 2010). O ritmo mais lento da crian-
ça com SD para adquirir determinadas habilidades pode acabar influenciando 
as expectativas que a família e a sociedade têm em relação a essas crianças 
(PAIVA, 2018), fazendo com que desistam do acompanhamento fonoaudiólo-
go após atingir um nível linguístico que possibilita a comunicação.

Considerações finais 
Este estudo permitiu traçar o perfil epidemiológico de pacientes com SD 

atendidos na Clínica Escola da Faculdade Ielusc. Sendo assim, o perfil é ca-
racterizado pela prevalência do sexo masculino, com idade entre quatro e dez 
anos, encaminhados por instituições que realizam atendimentos multidisci-
plinares a esse grupo de indivíduos que apresentam queixas principalmente 
na área da linguagem.

A literatura é escassa, principalmente no que tange a formação de um 
perfil desse público. Por isso, ressalta-se a necessidade de pesquisas que deli-
neiem o perfil desses usuários, pois a caracterização dessa demanda possibi-
litará traçar com maior critério a atuação do fonoaudiólogo, conforme o ter-
ritório, favorecendo a realidade da população estudada. Além disso, traçar o 
perfil epidemiológico permite que políticas públicas sejam traçadas de modo 
mais pontual, a fim de atender com mais especificidade as demandas dessa 
população – tanto em nível municipal quanto em nível estadual e nacional.

Conclui-se, portanto, que os dados podem ser utilizados para criação ou 
mudanças de estratégias de atendimento da instituição para os indivíduos 
que possuem essa condição genética.
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