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RESUMO

A Sindrome de Down (SD) ¢ causada pela trissomia do cromossomo 21, cuja
alteracdo genética ¢ capaz de determinar as caracteristicas fenotipicas dos portadores, ¢
considerada a anomalia genética mais comum, reconhecida como a principal causa de
deficiéncia intelectual (DI), afetando aproximadamente 25% das pessoas com essa condicao.
Estima-se que, no Brasil, ocorra cerca de 1 em cada 700 nascimentos, totalizando
aproximadamente 270 mil individuos com a T21 no pais. Globalmente, a incidéncia ¢ de 1
em cada mil nascidos vivos. Porém existem poucos estudos epidemioldgicos no estado do
Maranhao. Diante disso, este estudo objetivou caracterizar os casos de SD no estado do
Maranhao, Brasil, entre os anos de 2010 a 2020. Para isso, utilizaram-se as bases de dados do
DATASUS por meio dos casos de SD, com os indicadores da SD, "(Q-90.0, T21, Q90.1,
trissomia 21, mosaico, Q90.2 T21, translocagdo e Q90.9, SD ndo especificada). Foram
analisadas as varidveis demograficas (faixa etaria materna, escolaridade da mae, estado civil
da mae, localidade, local de nascimento, raca/cor e sexo da crianca, tipos de gravidez, més de
inicio da gestacao e tipo de alteragdo genética). Entre os anos 2010 e 2020, foram analisados
160 casos de SD, destes 96,2% era do tipo SD nao especificada, e 63% era do sexo feminino.
No que se refere a caracterizagdo das maes dos pacientes, observou-se que a maioria
encontrava-se na faixa etaria entre especial o grupo etario de 35 a 40+ anos 58/160;36,25%,
sendo que 3 destes casos tiveram filhos com translocagdo. Maes solteiras 64/160; 55,5% e
com baixa escolaridade 71/160; 44%, a cor parda 72,5% a maioria dos casos eram
provenientes da macrorregido do norte do estado 59%, com 95,60% dos nascimentos
ocorridos em hospitais. Os resultados deste estudo, destacam a necessidade de agdes de saude
publica que devem focar na melhoria no acesso a diagndsticos € monitoramento da SD no
estado maranhense, visando um bom atendimento e melhor suporte aos pacientes e suas
familias para promover melhor qualidade de vida a essas pessoas.

Palavras-chaves: Trissomia 21, anomalias genéticas, epidemiologia



ABSTRACT

Down Syndrome (DS) is caused by the trisomy of chromosome 21, a genetic alteration that
determines the phenotypic characteristics of individuals with the condition. It is considered
the most common genetic anomaly and is recognized as the leading cause of intellectual
disability (ID), affecting approximately 25% of those with this condition. It is estimated that
in Brazil, DS occurs in about 1 in every 700 births, totaling approximately 270,000
individuals with T21 in the country. Globally, the incidence is 1 in every 1,000 live births.
However, there are few epidemiological studies in the state of Maranhao. In light of this, the
present study aimed to characterize the cases of DS in the state of Maranhao, Brazil, between
the years 2010 and 2020. To achieve this, the DATASUS database was used to identify cases
of DS, using the following indicators: Q-90.0, T21, Q90.1, trisomy 21, mosaic, Q90.2 T21,
translocation, and Q90.9, unspecified DS. Demographic variables were analyzed, including
maternal age group, maternal education, marital status, location, place of birth, race/ethnicity
and sex of the child, types of pregnancy, month of pregnancy onset, and type of genetic
alteration. Between 2010 and 2020, 160 cases of DS were analyzed, 96.2% of which were of
the unspecified DS type, and 63% were female. Regarding the characterization of the
patients' mothers, most were in the age group between 35 and 40+ years (58/160; 36.25%),
with three of these cases involving children with translocation. Additionally, 55.5% of the
mothers were single (64/160), and 44% had a low level of education (71/160). The majority
of cases involved individuals of mixed race (72.5%), with most cases originating from the
northern macro-region of the state (59%), and 95.6% of the births occurred in hospitals. The
results of this study highlight the need for public health actions focused on improving access
to diagnosis and monitoring of DS in Maranhdo, aiming to provide better care and support to

patients and their families, thereby promoting a better quality of life for these individuals.

Keywords: Trisomy 21, genetic anomalies, epidemiology.
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1. INTRODUCAO

A trissomia do cromossomo 21 (T21) ¢ marcada pela presenca de um cromossomo
extra 21, que determina as caracteristicas fenotipicas da doenga, no caso Sindrome de Down
(SD), estes individuos geralmente possuem 47 cromossomos ao invés de 46 (Abellan, 2017).
A SD ¢ uma alteracdo genética, caracterizada pela trissomia simples do 21, mosaico e

translocagdo (Gomes et al., 2019)

A SD ¢ reconhecida como a principal causa de deficiéncia intelectual (DI), afetando
aproximadamente 25% das pessoas com essa condi¢ao. Estima-se que, no Brasil, ocorra cerca
de 1 em cada 700 nascimentos, totalizando aproximadamente 270 mil individuos com a T21
no pais. Globalmente, a incidéncia ¢ de 1 em cada mil nascidos vivos. Esses dados ressaltam
a importancia de compreender e apoiar adequadamente as pessoas que vivem com SD (Brasil,

2020).

Dentre as consequéncias desta sindrome estao, modificagdes fisioldgicas, cognitivas e
motoras (Espigares, 2012). Os portadores desta sindrome podem apresentar baixa estatura.
Na cavidade bucal estes pacientes costumam apresentar micrognatia, lingua fissurada,
anodontias, hipotonia com tendéncia a protruir a lingua e permanecer de boca aberta,
respiragdo bucal, atraso e modificagao da sequéncia de erupcdo dentéria (Oliveira et al.,

2007).

O diagnostico da SD pode ser realizado por meio de testes disponiveis durante o
primeiro trimestre da gestacdo (Lima et al., 2019). Estes testes incluem os de analise
genética, como o exame do cariotipo, que representa o conjunto de cromossomos presente no
nucleo celular de um individuo. Esse exame leva em consideracao diversas classificagdes da

T21 (Pietricoski; Justina, 2020).

O tratamento da SD esta estritamente voltado para a manuten¢do da qualidade de vida
do portador, prevenindo as possiveis complicagcdes (Oliveira; Jorge; Paiva, 2001). Nao ha
uma cura definitiva para a SD, sendo possivel tratar alguns sintomas e problemas especificos
causados por essa condi¢do, como cirurgias realizadas por médicos para corrigir defeitos

cardiacos e gastrointestinais (Nina, 2021).

De acordo com (Vilaga, 2020, p. 68), a identificagdo precoce da sindrome, seja

durante o pré-natal ou logo ap6s o nascimento, oferece aos pais e familiares a oportunidade
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de receber orientacdes adequadas sobre a sindrome, seu prognoéstico, possibilitando uma
maior aceitagdo da situacdo e a busca mais eficaz de recursos para estimular o
desenvolvimento da crianga. Apds o diagndstico € de suma importancia o acompanhamento

multiprofissional e a realizagao de um adequado aconselhamento genético

A Sindrome de Down (SD) ¢ uma condi¢do genética relativamente comum entre os
nascidos vivos (Byhoft, 2017), s@o escassos estudos epidemioldgicos sobre essa sindrome no
Brasil, o que dificulta a compreensdo das possiveis particularidades regionais nos pacientes
com SD. A realizacdo de um estudo focado na caracterizacao dos casos de pacientes com SD
no estado do Maranhdo ¢, portanto, de extrema importancia, pois permitira compreender
melhor as especificidades dessa condigdo em wuma regido com caracteristicas

socioecondmicas e culturais Unicas.

O estudo epidemiologico de perfil de casos da SD no Maranhdo, possui extrema
importancia no planejamento voltadas as agdes publicas na busca por intervengdes, a fim de
definir estratégias de prevengdo e controle com finalidade de conhecer e avaliar os
condicionantes e determinantes do processo saude e doenca da populagdo, de forma geral ou

especifica (Brasil, 2018).

Neste contexto, este projeto tem como objetivo realizar uma caracterizacao dos casos
de SD no estado do Maranhdo, durante os anos de 2010 a 2020. Os resultados dessa pesquisa
podem servir como base para pesquisas futuras, incentivando investigagdes mais
aprofundadas sobre fatores especificos que podem influenciar a incidéncia e o manejo da SD

no contexto maranhense.
2.REFERENCIAL TEORICO
2.1 Caracteristicas Gerais da Sindrome de Down

A SD ¢ o distarbio genético mais comum da deficiéncia intelectual e ¢ casada pela
trissomia do cromossomo 21. Os aspectos clinicos desta sindrome foram descritos, “pela
primeira vez”, em 1866 por John Langdon Down, um médico pediatra inglés do Hospital
John Hopkins em Londres (Down, 1866). A SD apresenta graus variados de caracteristicas
fisicas e psicoldgicas em seus portadores, as quais estdo relacionadas com a heranca genética

(Antonarakis, 2016).
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Nos Estados Unidos 1 para cada 691 nascidos possuem esta sindrome, o que equivale
uma populacdo de cerca de 400 mil pessoas nos EUA (NDSS, 2012). No Brasil, sua
incidéncia ¢ estimada em 1 em cada 600 a 800 nascimentos, ocorrendo independentemente da
regido geografica, sexo ou etnia (Kruszka, 2017). Esses niumeros caracterizam a SD como a

alteragdo genética mais comum (Bermudez, 2015).

Atualmente, segundo o ltimo Censo do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica
(IBGE, 2022), o Brasil apresenta cerca de 300 mil pessoas com SD. Conforme dados do
Ministério da Saude registrados no Sistema de Informagdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc),
nascem 1.978 criangas com esta sindrome no Brasil ao ano (segundo os parametros de 2020 a

2021) (OMS,2020).
2. 2 Aspectos clinicos e fisicos

A T21 ou SD ¢ uma condigdo genética caracterizada pela trissomia parcial ou
completa do cromossomo 21 (isto €, a presenga de parte ou de um supranumerario completo
HSA21) (Brandao, 2012). A trissomia livre do cromossomo 21 estd presente em 95% dos
individuos com SD e resulta de um erro na meiose materna I (~66%) ou meiose I (~21%);
meiose paterna I (~3%) ou meiose II (5%); ou mitose, apds a formacdo do zigoto (5%)
(Roizen, 2003). A variagao no material genético extra contribui para as diferengas fenotipicas

entre os individuos que tém a sindrome (Kennedy ef al., 2022).

A T21 representa a principal causa genética de deficiéncia intelectual (DI), a
gravidade da DI pode variar consideravelmente, sendo mais frequentemente observada em
formas leves e moderadas, e apresentando uma ampla gama de variacao nas habilidades
cognitivas, incluindo linguagem, atencdo, memoria e funcionalidade (Bull, 2020). Pessoas
com SD geralmente sdo conhecidas por apresentar caracteristicas como um carater alegre,
uma disposi¢do obediente e ndo violenta, além de uma aparéncia fisica distintiva, devido ao

atraso no crescimento corporal (Casarin, 2003).

A SD apresenta diversas caracteristicas, alteracdes e/ou manifesta¢des clinicas, entre
as anomalias sistémicas estdo as cardiovasculares, hematopoiéticas, nervosas,
musculoesqueléticas, entre outras, além das caracteristicas supracitadas é frequente observar
uma baixa estatura na fase adulta nos individuos com SD (Antonarakis, 2020).
Especificamente, a morfologia craniofacial e as caracteristicas da cavidade oral incluem

hipotonia da musculatura orofacial, auséncia de vedacao labial, postura de lingua geralmente
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baixa e anterior, maxila retraida com palato profundo e predominio de ma oclusao esquelética

(OMS, 2020).

As caracteristicas gerais dos pacientes com SD, conforme (Pereira, 2022, p. 17)
incluem hipotonia muscular generalizada, baixa estatura, face achatada, braquicefalia (cabeca
larga e curta), pescogo largo e curto, orelhas com implantacao baixa, prega palmar transversa
unica (prega simiesca), fenda palpebral obliqua, encurtamento das extremidades (maos, pés,
dedos, nariz e orelhas), clinodactilia (encurtamento da falange média), bochechas salientes,
envelhecimento precoce, nariz em sela, pés com amplo espago entre o primeiro ¢ segundo

dedos com um sulco estendendo-se proximo a face plantar, e cabelo fino e esparso.
2.3 Diagnostico e tratamento

O diagnostico laboratorial da SD também ¢ realizado através da andlise genética, ou
seja, do cariotipo, mesmo nao sendo obrigatorio para o diagndstico da sindrome, ¢
extremamente importante para orientar o aconselhamento genético para a gestante e sua
familia (BRASIL, 2018). No cari6tipo, € possivel observar os cromossomos organizados de
acordo com seu tamanho, nimero e forma. Apds essa andlise ¢ feito a confirmagdo e
diagnosticada as eventuais anomalias cromossomicas (Alepe, 2016). Uma outra maneira de
diagnosticar a SD ¢ por meio da observacdo do fendtipo apds o nascimento da crianga

(Agarwal; Kabra, 2014).

Pode-se suspeitar do diagnostico da SD no pré-natal com base nas anomalias fisicas
detectadas por ultrassonografia fetal, triagem sérica materna, triagem pré-natal ndo invasiva.
A triagem pré-natal ¢ a melhor estratégia para diminuir a incidéncia de distirbios genéticos e
deficiéncias congénitas que causam prejuizos funcionais apds o nascimento (Phadke ef al.,

2017).

Entre os tratamentos possiveis, destacam-se: estimula¢do precoce com fisioterapia,
fonoaudiologia e terapia ocupacional, que resultam em um desenvolvimento melhor do
potencial do individuo em relagdo as suas deficiéncias e o uso de medicamentos para a

doenca de Alzheimer, associado a SD (Moreira; El-Hani; Gusmao, 2000).

Os medicamentos aprovados para uso sdo a donepezila, a rivastigmina ¢ a
galantamina, e seus beneficios sintomaticos podem incluir melhora nos parametros clinicos

relacionados a cogni¢do, comportamento e humor, por mais que sejam amplamente
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utilizados, sdo medicamentos que ndo possuem eficacia comprovada para redugdo da
progressdo natural da doencga, e, portanto, sdo considerados medicamentos apenas para os

sintomas da Doenga de Alzheimer (Silva, 2023).

Desde o nascimento todas as criangas com SD devem ser submetidas a multiplos
exames e avaliagdes que possam detectar determinadas alteragdes no tempo, € ao longo do

seu crescimento devem ter consultas médicas e odontoldgicas constantes (Marques et al.,

2015).
3.0BJETIVOS
3.1 Objetivo Geral

Conhecer a frequéncia de casos de pessoas portadoras da Sindrome de Down no

Maranhao diagnosticados entre os anos de 2010 a 2020.
3.2 Objetivos Especificos

— Caracterizar os casos de pacientes com Sindrome de Down quanto ao tipo de local

de nascimento, raga/cor, sexo da crianca e macrorregido do Estado.

— Caracterizar as maes dos pacientes com Sindrome de Down, quanto as varidveis;

faixa etaria materna, escolaridade, estado civil da mae, tipos de gravidez.

— Identificar o nimero de casos de acordo com o tipo de alteracdo genética e

relacionar as caracteristicas supracitadas com os tipos de alteracdes genéticas.
4. METODOLOGIA
4.1. Area de Estudo

O Maranhao ¢ um dos estados brasileiros integrantes da regido Nordeste. Possui mais
de sete milhdes de habitantes distribuidos em uma superficie de 330 mil km2. Localizado na
area de transi¢do entre o Nordeste e a Amazonia, limita-se ao norte com o oceano Atlantico, a
oeste com o Pard, a sudoeste com o Tocantins, e a sudeste e a Leste com o Piaui (IBGE,

2022).
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4.2 Tipo de estudo e fonte de pesquisa

O presente estudo se caracteriza na coleta de dados com abordagem quantitativa, de
carater descritivo dos pacientes, pessoas com sindrome de Down entre os anos de 2010 a
2020. As informagdes necessarias para conduzir esta pesquisa foram obtidas a partir do Portal
de Monitoramento de Malformagdes Congénitas, Deformidades e Anomalias Cromossdmicas
(D180 e Q00-Q99) do Ministério da Saude do Brasil, disponivel em
(https://svs.aids.gov.br/daent/centrais-de-conteudos/paineis-de-monitoramento/natalidade/ano
malias-congenitas/), Todos os dados foram classificados conforme a Classificacao
Internacional de Doengas (CID), com foco nos indicadores "(Q-90.0, Q90.1, Q90.2 ¢ Q90.9),

Sindrome de Down.

As variaveis analisadas incluiram faixa etdria materna, escolaridade da mae, estado
civil da mae, localidade, local de nascimento, raca/cor e sexo da crianca, tipos de gravidez,
més de inicio da gestacao e tipo de alteracdo genética. Para todas essas variaveis, a op¢ao
"todos" foi utilizada. O escopo da pesquisa abrangeu casos de pacientes nascidos no

Maranhao, diagnosticados entre os anos de 2010 a 2020.

Os dados foram coletados entre o més de outubro de 2023 ao més de maio de 2024.
ApOs a extracao dos dados, eles foram organizados utilizando a ferramenta Microsoft Excel®
2010 para facilitar o calculo percentual das categorias estabelecidas. Os resultados foram

apresentados por meio de tabelas e graficos para uma melhor visualizagdo.
5. ASPECTOS ETICOS

Os dados apresentados nesta pesquisa destacam-se pela preservacao do anonimato dos
individuos afetados pela sindrome de Down, excluindo informagdes que possibilitam sua
identificacdo. Por essa razdo, somente dados publicos secundarios foram incorporados a este
estudo, sem qualquer referéncia a identidade individual. A obtencdo de aprovacdo do Comité
de Etica em Pesquisa torna-se dispensavel, em conformidade com a Resolugdo do Conselho

Nacional de Satde (CNS) n° 466/2012, datada de 12 de dezembro de 2012 (CNS, 2012).
6. RESULTADOS

Durante os anos de 2010 a 2020, de acordo com o portal de monitoramento de

malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossomicas, foram registrados 160


https://svs.aids.gov.br/daent/centrais-de-conteudos/paineis-de-monitoramento/natalidade/anomalias-congenitas/
https://svs.aids.gov.br/daent/centrais-de-conteudos/paineis-de-monitoramento/natalidade/anomalias-congenitas/
https://svs.aids.gov.br/daent/centrais-de-conteudos/paineis-de-monitoramento/natalidade/anomalias-congenitas/
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casos de individuos com (SD). Quanto aos casos de Sindrome de Down (SD) por ano de

tiveram o maior nimero de registros de casos de (SDs) (Figura 1).

Figura 1- Numero de paciente com SD por ano

ocorréncia, durante o periodo de 2010 a 2020, observou-se que os anos de 2011 e 2015
51 22

20
= 16
15 14 15
10 11
8 8
2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

Fonte: Elaborado pelo autor.

Quanto ao tipo casos de pessoas por trissomia, foi possivel observar que a (SD) ndo
especificada teve mais casos registrados (154/160;96,2%) (Gréfico 2). Sendo 101 (63%) do

sexo feminino e 59 (37%) do sexo masculino.
Figura 2- Numero de casos por trissomia e SD

161
141

101

81
61
41
21 1 5
1 —
Trissomia do 21 Trissomuia 21, Sindrome de Down
Translocacéo néo especificada

Fonte: Elaborado pelo autor.
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No que se refere ao local de origem, houve um maior nimero de casos na regido norte
do estado (95/160; 59%) (Grafico 3). Os municipios que tiveram maiores nimeros de casos
foram, S3o Luis, na regido norte do estado com (42/26,25%) casos, na regido sul, em

Imperatriz (24/15%) casos e regido leste, Caxias com (09/5,62%) casos.

Figura 3- Numero de casos de pessoas com SD por tipo de macrorregido

Macrorregido Macrorregiao
sul leste
33 32
Macrorregiao
norte
95

W Macrorregido leste W Macrorregido norte & Macrorregiao sul

Fonte: Elaborado pelo autor.

No tocante ao local de nascimento a maior frequéncia foi em hospital, no que totaliza
(153/160; 95,60%), de acordo com o grafico 4.

Figura 4- Numero de casos por local de nascimentos

Domicilios
N=3 Outros
Outros ‘
Estabelecimentos
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m Hospital = Outros Estabelecimentos ~ = Domicilios

= Outros

Fonte: Elaborado pelo autor.

Quanto aos niimeros de casos por raca, a indigena apresentou em poucos casos, sendo
apenas (3/160), casos de (SD) (Grafico 5).
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Figura 5- Numero de casos por tipo de raga
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Fonte: Elaborado pelo autor.

No que se refere a caracterizagdo das maes dos pacientes, observou-se que a maioria
se encontrava na faixa etaria entre especial o grupo etario de 35 a 40+ anos (58/160; 36,25%),
sendo que 3 destes casos tiveram filhos com translocacdo. Sobre a escolaridade entre 8 e 11
anos (71/160; 44%) e solteiras (64/160; 55,5%). Sobre o tipo de gravidez, as gestagdes foram
unicas (160/160; 100%).

Tabela 1. Caracterizacio das maes dos pacientes com a Sindrome de Down (SD)
de acordo com o tipo de alteracdo genética, Trissomia do 21, Trissomia 21, translocacio
e Sindrome de Down nao especificada, quanto ao niimero de casos por grupo etario da
mae, escolaridade da mae, situacdo conjugal, e o tipo de gravidez entres os anos 2010 a

2020.

Variaveis Trissomia do 21 Trissomia 21 | SD niao
Translocacao especificada
Grupo etario N (%) N (%) N (%)
da
Mae
00al4 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
15a19 1 (4%) 0 (0%) 25 (96%)
20 a 24 0 (0%) 0 (0%) 21(100%)
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25a29 0 (0%) 0 (0%) 25 (100%)
30a34 0 (0%) 1 (4%) 27 (96%)
35a39 0 (0%) 3 (9%) 34 (91%)
40 a + 0 (0%) 1 (4%) 22 (96%)
Escolaridade
da Mae
Nenhuma 0 (0%) 0 (0%) 5 (100%)
01 a 03 anos 0 (0%) 0 (0%) 9 (100%)
04 a 07 anos 1 1 34 (94,4%)
(2,8%) (2,8%)
08 a 11 anos 0% 2 (3%) 69 (97%)
12 anos e mais 0 (0%) 2 (5%) 36 (95%)
Branco/Ignorado 0 (0%) 0 (0%) 1 (100%)
Situacao
conjugal da
mae
Solteira 0 (0%) 1 64 (98,5%
(1,5%)
Casa 0 (0%) 1 (2%) 47 (98%)
da
Viav 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
a
Separada/Divorciad 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
a
Uniao estavel 1 (25%) 3 (75%) 41 (0%)
Branco/Ignorado 0 (0%) 0 (0%) 2 (100%)
Tipo de gravidez
Unic 1 5 154
a (0,64%) (3,14%) (96,22%)




24

Dupl 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
a
Tripla ou mais 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)

7. DISCUSSAO

A SD ¢ uma condi¢do genética, que acarreta aos individuos, portadores da sindrome
varias modificagdes fisicas e clinica, sendo umas das sindromes mais comum no Brasil e no
mundo, o maranhdo, ¢ um dos estados que enfrentam maiores desafios no registro e
diagndsticos para SD, como também a auséncia de centros genéticos para a especificacdo dos

casos nas diferentes sindromes.

Foram identificados, através do SINASC, 160 casos de SD no estado do Maranhao,
sendo em sua maioria casos de SD ndo especificada (154/160;96%), esta ¢ incluida quando o
portador ndo se enquadra nas outras categorias da Classificacdo Internacional de Doencas
(CID) Q-90 (Verissimo, 2021). E necessario ressaltar que o nimero real de individuos com
essa patologia seja maior e ndo reflita a realidade atual. Isso pode ocorrer devido a falta de
monitoramento adequado e diagnostico correto, incluindo a realizagdo de testes genéticos
especificos. Conforme (BRASIL, 2021) tal variabilidade pode ter diversas explicacdes,
incluindo subnotificagdo, atraso no diagnostico em relacao ao tempo oportuno para registro
no SINASC e baixo acesso ao diagnostico pré-natal no pais devido a desigualdade

socioeconOmica estrutural.

Quanto a (SD), do tipo translocagdo T21, foi observado nesta pesquisa (5/160;3%), a
translocacdo ¢ identificada em 3,2% dos casos de SD, conforme destaca Freire (2018). No
estudo de Resende er al. (2022), cuja casuistica envolvia 11 estados brasileiros, foram
encontrados 198 casos de trissomia por translocagdo, que representou 36,6%, confirmando
assim que este tipo de alteragdo genética, comparado aos demais tipos. Segundo Bis (2021),
uma translocagdo ocorre apds a quebra dos homodlogos, um fragmento se fixa em outro par
intacto. E importante destacar que essa trissomia pode ocorrer ndo apenas no par 21, mas
também em outros pares cromossomicos. Segundo Marques ef al. (2023), nesse caso, embora

o individuo tenha 46 cromossomos, ele ¢ portador da Sindrome de Down.
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As caracteristicas dos portadores da SD, nos casos de trissomia 21, translocagdo, € ndo
especificada, o fenotipo associado & SD ¢ varidvel em sinais e em intensidade. Porém, a (DI)
¢ uma caracteristica altamente conservada entre os afetados e tem um grande impacto na
saude publica e na qualidade de vida individual. O conhecimento da patogénese da SD ainda
requer intensa investigacdo e serdo necessarios para se compreender e elucidar
completamente os mecanismos moleculares subjacentes a manifestacio do fenotipo

(Cunha,2015).

Ademais sobre a caracterizacdo dos individuos com SD, foram observados neste
estudo uma maior frequéncia do sexo feminino, resultados semelhantes foram encontrados
por Santos (2019), dentre os individuos com SD, a maior frequéncia foi do sexo femino
(54,0%). A trissomia do cromossomo 21, que ocorre tanto em individuos do sexo masculino
quanto feminino, ¢ uma desordem que afeta os cromossomos autossdmicos, nao existindo,

portanto, nenhuma relagdo entre o sexo e a presenga da SD (Marqui, 2021).

Quanto aos casos por regionalidade, o maior registro de casos de SD foi na regido
norte do Estado, isso devido possiveis influéncias, fatores sociodemograficos e a
infraestrutura de saude disponivel na regido. Pode ser relacionado também as caracteristicas
das maes nessa regido do estado, como a idade superior a 30 anos, ¢ ao fato de que o norte do

estado possa ter mais centros para diagnostico, saude e registro.

Foi feito levantamento neste estudo quanto a cor/raga, tendo a cor parda com mais
frequéncia registrada em (116/160; 72,5%). Constata-se essa expressividade em individuos
em cor parda, uma vez que a regido nordeste apresenta, em sua maioria, uma populacao
parda, com 45,3%, seguida de pretos, com 13,0%. Segundo o ultimo censo demografico, a

maioria da populagdo maranhense (66%) se autodeclarou parda (IBGE, 2022).

Os dados desta pesquisa revelaram um maior quantitativo de maes na faixa etaria
acima dos 30 anos. A incidéncia da SD esta principalmente relacionada a idade materna
avancada, pois as mulheres mais velhas tém maior probabilidade de terem ovdcitos
envelhecidos (Silva, 2023). A gravidez tardia podera aumentar os riscos de complicagdes e

maior probabilidade de conceber um filho com Sindrome de Down (Silva, 2023).

Em relagdo a escolaridade materna, as maes tinham, tempo de escolaridade entre 08 a
11 anos, que representa um total de (71/160; 44%), esse nimero representa um baixo nivel

escolar. Alguns estudos apontam que a baixa escolaridade materna pode influenciar no
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desenvolvimento neuropsicomotor da crianga (Cunha, 2008; DA Silva et al., 2013). Cunha
(2008) menciona que o baixo nivel de escolaridade ¢ um fator de risco para o atraso no
desenvolvimento infantil, e esclarece que a escolaridade possibilita a conscientizagdo da mae
sobre as primeiras ligacdes no dia-a-dia de mae-filho, as quais refletem na interacao da

crianga com seu meio externo.

Esse estudo também se objetivou a analisar o tipo de gravidez das gestantes, maes que
tiveram filhos com SD, visto que (160; 100%), foram de gravidez tipo unico. Estes dados
corroboram com os estudos de Silveira Ferreira, Borges e Ferreira-Nunes (2021) e Rodrigues
et al. (2014), este ultimo foi realizado em Sao Luis, e cerca de 97,9% dos nascidos vivos com

anomalias congénitas foram gerados por gestagao Unica.

Vale ressaltar que s3o escassos os trabalhos que objetivam a caracterizacdo dos

individuos com SD, sobretudo no Maranhao, o que limita mais discussdes sobre o tema.

8.CONCLUSAO

Os resultados deste estudo destacam, que sdo necessarias melhorias e intervencdes
para melhor compreender a real situagdo da sindrome de down no Maranhdo e suas
particularidades regionais, voltadas para melhor oferecer diagnosticos, registros e
melhoramento nas especificidades em cada caso. As a¢des de satde publica devem focar na
melhoria do acesso a esses servicos, em exames pré-natais, acompanhamento da gravidez e
em campanhas para a adesdo e importancia do acompanhamento médico. Este estudo fornece
uma base para futuras pesquisas e destaca a importancia de compreender as particularidades

regionais da SD.
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