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RESUMO

A sindrome de Down é um disturbio genético causado pela presenca de trés cromossomos 21
em todas ou na maior parte das células de um individuo. As pessoas com sindrome de Down,
ou trissomia do cromossomo 21, tém na maioria dos casos 47 cromossomos em suas células
ao invés de 46, como a maior parte da populacdo. A trissomia 21 é um acidente genético que
ocorre no momento da concepcdo em 95% dos casos. Com o avancgo da idade materna existe
uma maior probabilidade do bebé se formar com alteragcbes cromossémicas como a Trissomia
do 21, principalmente acima dos 35 anos de idade. No Brasil, cerca de 270 mil pessoas sofrem
com a Sindrome de Down. Objetiva-se nesse trabalho o conhecimento sobre aspectos sociais
e genéticos na sindrome de Down com base em artigos cientificos e contribui¢do para
surgimentos de novas pesquisas de aspectos da relacdo dos portadores da sindrome com o
meio. Para o levantamento bibliografico, adotou-se buscas em artigos de periddicos nacionais
e internacionais, disponiveis no Google Académico e Scientific Electronic Library Online
(SciELO). Conclui-se com os dados obtidos que, apesar dos portadores da Trissomia do 21
terem conseguido um avanco benéfico em relacdo a inclusdo social e qualidade de vida, pode-
se afirmar que tanto os portadores quanto os pais ainda estdo lutando pelo direito de serem
inclusos na sociedade e em padrfes educacionais inclusivos, como também cuidados basicos
de saude e educagéo.
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A sindrome de Down (SD) é um distdrbio genético, relatado primeiramente pelo
médico inglés John Langdon Down em 1866. Essa sindrome se da pela presenca de um
cromossomo 21 adicional nas células de seus portadores, ocorrendo uma trissomia do
cromossomo 21 em cerca de 95% dos casos. Nesse disturbio, podem ser também observadas
outras formas de trissomia que podem ocorrer em mosaicismo, com células normais, além de
translocacbes geralmente entre os cromossomos 14 e 21 em cerca de 3% a 4% dos casos
(DOWN JL, 1866; KAGAN et al., 2008; KURABAYASHI, SANADA, 2013).

Mées em estagio de idade avancada apresentam um risco elevado de terem filhos com
SD, pois o “envelhecimento” dos ovdcitos poderia provocar a destruicdo das fibras
cromossémicas ou a deteriora¢do do centrébmero; isso sugere que a incapacidade de separacao
desses cromossomos em decorréncia da idade ocorre somente durante a anafase | da meiose, e
ndo na Il anafase. Pesquisas exibem que a idade paterna avangada também pode ser um fator
contribuinte (MADSEN et al., 2005; KWON et al., 2012; OLIVER et al., 2008).

O nascimento de uma crianca com SD exerce um forte impacto no sistema familiar,
podendo afetar diferentes dimensdes, uma vez que este acontecimento ndo € normal. Nesse
sentido, as familias podem experienciar estresse, dificuldades de adaptagéo, além de restricGes
diversas, tais como as sociais (BAYLER, 2007).

Todas as fases durante o desenvolvimento do individuo portador da SD e a familia se
tornam importantes, assim como as interacfes com meio social. O modelo Bronfenbrenner
destaca como essas interacdes influenciam na vida da pessoa com a sindrome. O Modelo
Bioecoldgico de Bronfenbrenner facilita a investigacdo e a analise do fendmeno por meio de
quatro ndcleos inter-relacionados: pessoa, processo, contexto e tempo. Ele promove o
conhecimento de como essas pessoas vivenciam determinado processo, o0 qual possui aspectos
fisicos e sociais, que os caracterizam e exercem influéncia na pessoa e no grupo familia
(BRONFENBRENNER. 1996).

A presenca da SD num membro da familia gera uma problematica que afeta diversos
aspectos da vida familiar. Surgem problemas nos aspectos econdmicos, social e emocional, 0
portador apresenta problemas de comportamento e os responsaveis ndo sabem lidar com tais
condutas. O desconhecimento da anomalia € uma fonte de tensdo que compromete a situacao
atual e projetos futuros. Apesar de essa constatacdo ter sido feita ha mais de 50 anos, observa-

se que atualmente os pais vivenciam dificuldades semelhantes, embora hoje a quantidade de
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informagdo acumulada sobre a sindrome seja maior e mais acessivel. Isso talvez seja uma
indicacdo que o conhecimento apresenta sua forma mais ampla (GRYWAC et al., 2013).
Obijetiva-se nesse trabalho o conhecimento sobre aspectos sociais e genéticos na SD
com base em artigos cientificos e contribuicdo para surgimentos de novas pesquisas de
aspectos da relagcdo dos portadores da sindrome com o meio, pois 0 processo de inclusdo na

sociedade é um desafio tanto para quem possui a anomalia como para seus familiares.
METODOLOGIA

O presente trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica, determinada como
qualitativa. Para o levantamento bibliografico, adotou-se buscas em artigos de periddicos
nacionais e internacionais, no periodo de 1991 a 2015, disponiveis na base Google Académico
(GOOGLE) e Scientific Electronic Library Online(SciELO). Na pesquisa realizada foram
utilizados os seguintes descritores: “Sindrome de Down”, “Aspectos Sociais”, “Aspectos
Genéticos”. Foram analisados 8 artigos, considerando aspectos gerais sobre Sindrome de
Down (SD), aspectos especificos como: publico mais afetado, genética e suas interacdes
sociais. As analises bibliograficas foram realizadas avaliando informacg6es especificas de cada
artigo analisada associada a autoria, ano de publicacdo, tipo de pesquisa e instrumento

utilizado para coleta de dados.
RESULTADOS E DISCUSSOES

O desenvolvimento de uma pessoa com SD, a exemplo de qualquer outra pessoa, deve
ser considerado em seus aspectos sociais, genéticos, afetivos, linguisticos, uma vez que cada
um desses aspectos, em conjunto com a familia, a escola e o entorno social, se inter-
relacionam e se constituem mutuamente (MELERO, 1999). O modo como a pessoa com SD €
concebida pelos outros pode implicar, portanto, ganhos ou prejuizos para 0 seu
desenvolvimento social, afetivo, cognitivo e linguistico, pois estes sdo socialmente
construidos. A pessoa com SD €, muito mais do que 0S Seus genes, uma organizacdo que
funciona como um todo e a genética é apenas uma possibilidade, ou seja, sdo as
determinacbes sociais, € ndo somente as biologicas ou genéticas que irdo lhes permitir o

desenvolvimento e, consequentemente, sua constituicdo enquanto sujeito (SOARES, 2007).
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Historicamente, individuos com SD tém sido considerados portadores de caracteristica
comportamentais peculiares e de deficiéncia mental. Langdon Down atribui a esses individuos
poder de imitacdo, obstinacdo, amabilidade e sociabilidade. Além da presenca de diferencas,
as possibilidades no desenvolvimento de pessoas com SD tém sido implementadas com o
atendimento as suas necessidades especiais por meio do tratamento precoce, que inclui
realizacdo de estimulacdo fisioterapéutica, atencdo a fala e a problemas especificos de salude
gue possam estar presentes. Essas medidas vém proporcionando progressiao no
desenvolvimento fisico e mental, aumentando a expectativa de vida e ocasionando
oportunidades de interacdes sociais na comunidade (MOREIRA, GUSMAO, 2002; DOWN,
1877).

Também podemos destacar que a adaptacdo da familia esta diretamente relacionada as
caracteristicas da crianca, as quais exercem um impacto direto na rotina diaria dos membros
familiares, tanto fatores macrossistémicos — renda familiar, grau de instrucdo dos pais e
profissdo, como microssistémicos — peculiaridade das interacdes e relagdes entre 0s membros
familiares e pessoas proximas, particularmente no que tange as praticas psicossociais de
cuidados implementadas nesses contextos, associam-se na promog¢ao de um desenvolvimento
adequado e saudavel da crianca (ZAMBERLAN; ALVES, 1996). No entanto, reiteramos 0
fato de que a familia pode exercer um papel tanto estimulador como deletério no
desenvolvimento de suas criancas deficientes, ja que sdo inUmeras as variaveis que estdo em
continua interacdo, influenciando a dindmica e o funcionamento dessas familias (SILVA;
DESSEN, 2001).

E importante aprofundar o entendimento sobre o funcionamento de familias com
criancas portadoras de SD para uma melhor compreenséo do desenvolvimento dessas criangas
e de sua adaptacdo ao meio. Contudo, o fato de se ter uma crianca com SD na familia, traz
implicacOes significantes para todos os componentes, e a literatura a respeito deste tema é
relativamente ampla (TURNBULL, 2001).

CONCLUSAO

Conclui-se que, as vidas de criangas e adultos com sindrome de Down estdo
melhorando continuamente. Avangos em cuidados médicos, melhor compreensdo do
desenvolvimento e necessidades educacionais de criangcas com SD e 0 aumento da aceitagéo

social estdo oferecendo maiores oportunidades para crescer, e participar da sociedade. Muito
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mais criancas estdo frequentando escolas inclusivas com todas as outras criancas da
comunidade, portanto, estdo aprendendo a ler, escrever e conquistando seu espaco na
sociedade. Mais adultos com SD estdo conseguindo emprego e vivendo independentemente.
Nos ultimos dez anos, adultos com SD em muitos paises tornaram-se defensores efetivos
deles e de todos com SD em suas comunidades, falando em publico e pressionando por
mudancas na educacdo, oportunidades de emprego, e um maior nimero de melhoria de vida
oferecida.

Entretanto, mesmo nos paises mais desenvolvidos, muitos individuos com SD e seus
pais estdo ainda lutando pelo direito de ser incluidos na comunidade e em padrdes
educacionais inclusivos e, em alguns paises, eles ainda estdo lutando pelo direito de ter até

cuidados basicos de saude e educacao.
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