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Introducgéo

A Sindrome de Down é uma condigdo genética que ocorre na trissomia do cromossomo 21, ou seja, ao invés de
apresentar apenas dois, apresenta trés deste cromossomo. No total o ser humano recebe 46 cromossomos, 23 de
origem materna e 23 de origem paterna, porém nesta condicdo a pessoa apresenta o total de 47 cromossomos.
Assim sendo, o cromossomo adicional é de origem materna e a medida que a mulher envelhece a tendéncia para
a alteracao para a trissomia, sé aumenta.

O médico pioneiro a observar e descrever essa alteracdo foi o pediatra John Landgon Down que trabalhava no
hospital John Hopkins em uma enfermaria de deficiéncia intelectual, no entanto, foi somente em 1958 que o
geneticista Jérdme Lejeune descobriu a causa genética.

Os portadores desta alteracao apresentam entre si algumas caracteristicas tipicas, como: comprometimento
intelectual e linguistico, aprendizagem lenta, hipotonia, dificuldades motoras, baixa estatura, rosto arredondado,
olhos obliquos e méos pequenas.

Objetivo

Conscientizagdo para auxiliar nos cuidados dos portadores da Sindrome de Down, promovendo qualidade de vida,
oportunidades e igualitariedade.

Material e Métodos

O método de revisdo bibliogréafica foi uma pesquisa qualitativa e descritiva. Utilizou-se como base os estudos de
Silva da Mata e Barnez Pignata (2014), Powell Hamilton (2023), Migliavacca (2024) que enriqueceram o trabalho
com as informacdes de suma importancia gerando valor ao contetdo pesquisado.

Diante dos dados obtidos a alteragdo genética da trissomia 21 apresentou um campo mais maduro para pesquisa
e investigacao.

Resultados e Discussédo

Em vista dos estudos apresentados as limitagdes que a alteracao genética traz faz-se necessario estimulos desde
a fase inicial da infancia levando as especialidades como: fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional e
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A descoberta da Sindrome de Down pode ser realizada pelos exames de triagem como o NIPT (teste pré-natal
nao invasivo), ultrassom morfoldgico, cariétipo com banda G (teste genético) e PGT- A (teste genético). O
diagnéstico antecipado prepara os pais para acolher a noticia e se orientarem de forma consciente.

Concluséo

O presente resumo demonstrou que a Sindrome de Down contém a causa genética e que 0 cromossomo extra é
de origem materna.

Além disso nos trouxe a compreensao que a crian¢a nesta condi¢do precisa de auxilios e cuidados especificos
para desenvolvé-las dentro das limitagbes da sindrome e contando com a parceria dos pais juntamente com o0s
profissionais para aumento da qualidade de vida dos portadores desta condicéo.
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