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RESUMO

O entendimento de genitores de portadores da sindrome de Down em relagdo a
etiologia, risco de recorréncia e aconselhamento genético é muito restrito e muitas
vezes chega a ser nulo. Essas informacdes foram obtidas através de entrevistas
com 40 pais de portadores da sindrome de Down, realizadas nas APAESs e coirmas
de Curitiba e regido metropolitana. Foi constatado que grande parte desses pais
desconhece como ocorre a formacao de uma crianca com a sindrome além de néo
estarem cientes de que existe o aconselhamento genético e que este € fornecido
gratuitamente, dentre outros locais, o Hospital de Clinicas da Universidade Federal
do Parana. A frequiéncia do aparecimento da sindrome de Down em filhos de maes
com idade superior a 35 anos foi observada, o que nos indica que esse fator, pode
ser uma das causas do surgimento da sindrome de Down. Alguns pais ainda nao
realizaram o exame citogenético de seus filhos, o que dificulta a passagem da
informacdo genética sobre o risco de recorréncia da mesma anomalia em futuras
gestacdes. E de suma importancia que todos os portadores da sindrome de Down
realizem o exame do cari6tipo e que seus familiares, pais, irmaos, e outros parentes
se assim o desejarem, no sentido de procurar um aconselhamento genético, para a
obtencdo de maiores informacgdes sobre as principais caracteristicas da sindrome de
Down, assim como, 0s riscos de recorréncia, conforme for a constituicdo
cromossOmica do afetado. Pois as informacdes que sao passadas para as mesmas
sobre a sindrome de Down pelos profissionais que prestam o0s primeiros
atendimentos, sdo vagas e muitas vezes incompletas. Visando isso, € necessaria
uma maior disponibilidade de informacfes para as familias que contém um portador
da sindrome de Down.

Palavras-chave: Sindrome de Down. Etiologia. Aconselhamento genético. Caridtipo.
APAES e coirmas.



ABSTRACT

The understanding of parents of patients with Down syndrome in relation to
aetiology, recurrence risk and genetic counseling is very limited and often comes to
be nil. These data were gathered through interviews with 40 parents of patients with
Down syndrome, and fellow sisters APAEs performed in Curitiba and metropolitan
region. It was noted that many of these parents know how does the formation of a
child with Down syndrome also were not aware that there is genetic counseling and
that this is provided free of charge, among other places, the Hospital de Clinicas,
Federal University of Parana. The frequency of occurrence of Down syndrome in
infants of mothers aged over 35 years was observed, which indicates that this factor
may be a cause of the appearance of Down syndrome. Some parents still did not
perform the cytogenetic examination of their children, which hinders the passage of
genetic information on the risk of recurrence of the same abnormalities in future
pregnancies. It is critical that all people with Down syndrome carry out the
examination of karyotype and their relatives, parents, siblings and other relatives if
they wish to seek genetic counseling, to obtain more information about the main
features of Down syndrome, as well as the risk of recurrence, as is the constitution of
the affected chromosome. Because the information that is passed to them about
Down syndrome by professionals who provide early care, are vague and often
incomplete. Toward that end, we need greater availability of information for families
containing a carrier of Down syndrome.

Keywords: Down syndrome. Etiology. Genetic counseling. Karyotype. APAEs and
fellow sisters.
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1 INTRODUCAO

A sindrome de Down € uma das doencas genéticas causadas por alteracoes
cromossOmicas que ocorre em maior frequéncia na populacdo em geral (Nussbaum
et al, 2002, p.138). As verdadeiras causas dessas alteracfes sdo desconhecidas em
grande parte da sociedade humana, assim como, ndo se conhece totalmente o
potencial de uma crian¢a portadora da Sindrome da Down. Além desses fatores, as
possibilidades e chances de se ter um filho cromossomicamente normal apés a
concepcao de uma crianca que apresente essa sindrome, sdo desconhecidas pelos
pais. Sendo assim, o presente estudo visa avaliar e facilitar o entendimento da
sindrome de Down e oferecer aos pais de criancas com a sindrome, o
aconselhamento genético, o qual € muito importante para uma familia onde algum
de seus integrantes apresente alguma anomalia genética, como a sindrome de
Down. Muitos dos genitores de criancas com a sindrome de Down ndo sabem como
agir logo ap6s o nascimento ou até mesmo tém medo de ter outros filhos, por
acharem que o fato de ter um descendente com a sindrome de Down isso ira se
repetir em todas as suas futuras gestacoes.

Segundo Lilia, Charbel e Fabio (2000), a forma clinica da sindrome de Down
foi descrita pelo médico inglés John Langdon Haydon Down em 1866, porém, ele
erroneamente estabelecendo associa¢cdes com caracteres étnicos, denominou-a de
idiotia mongodlica. Nos dias de hoje, sabemos que além de uma deficiéncia
intelectual, uma pessoa que apresenta a sindrome de Down, possui outros tipos de
malformacdes associadas, tais como doencas cardiacas, problemas de visdo e
audicdo, obesidade, hipotonia, dentre outros, caracterizando uma sindrome
malformativa ou dismorfica.

A incidéncia varia, geralmente, entre 1:700 a 1:800 (Beiguelman, 1982,
p.185), porém, pode até atingir 1:457 (Wahrman & Fried, 1970, apud Beiguelman,
1982, p.185). Alguns estudos comprovam que crian¢cas com a sindrome de Down
tém algumas potencialidades que quando estimuladas desde os primeiros dias de
vida pés-natal, lhes permitem conseguir graus inesperados de desenvolvimento,
autonomia e participacao na sociedade (Silveira, E. L., 2001).

Os individuos com a sindrome de Down apresentam, com uma maior

freqiéncia, um cromossomo do par 21 extranumerario, em relacdo as pessoas que
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ndo apresentam nenhuma sindrome com etiologia em aberracdo cromoss6mica, ou
seja, eles possuem 47 cromossomos ao invés de 46. Segundo Kosma (2006), na
maioria das vezes, esse erro ocorre em decorréncia de uma nao-disjuncéo, ou falha
na separacdo correta de um par de cromossomos durante a anafase | e/ou Il da
meiose, durante a preparacado de um dos gametas que deu origem ao embrido com
a sindrome de Down, ou na anéafase da(s) mitose(s), dai ja no zigoto. Se ela ocorrer
na primeira divisdo (meiose ), 0 gameta com 0 cromossomo 21 em excesso, tera os
dois cromossomos de um mesmo par, sendo um de origem materna e o outro de
origem paterna. Mas se a ndo-disjuncdo ocorrer na segunda divisdo meidtica
(meiose 1l), ambos os cromossomos do mesmo par, no gameta que ficou em
excesso, serdo de mesma origem, sendo materna ou paterna. Essas duas
condicBes acima assinaladas correspondem ao que € denominado de erros pré-
zig6ticos que podem explicar uma das origens da sindrome de Down. Uma das
hipoteses aventadas para explicar tais achados é em decorréncia de poder haver um
efeito da idade na ovogénese materna, ja que o processo de formacdo dos gametas
femininos estaciona por muitos anos no fim da proéfase I, e a fertilizacdo pode dar-se
muitos anos mais tarde, ap6s a ovulacao (Borges-Osério; Robinson, 2001, p.86). A
nao-disjuncdo pode ocorrer nas primeiras divisées mitéticas do zigoto, o que pode
resultar na presenca de duas ou mais linhagens celulares diferentes no mesmo
individuo, fendmeno conhecido como mosaicismo. A causa desse fendmeno ainda é
desconhecida, e assim o erro é denominado de pds-zigotico.

Em relacdo aos erros pré-zigoticos, é importante salientar que quando
ocorre a ndo-disjuncdo, uma das células filhas recebe 24 cromossomos e a outra 22,
onde um processo normal produziria duas células filhas com 23 cromossomos cada
uma. A célula com 22 cromossomos ndo consegue sobreviver, ja por outro lado, a
célula com 24 consegue sobreviver e ser fertilizada, assim formando um zigoto com
47 cromossomos. Esse processo resulta em uma trissomia regular, a qual no caso
da sindrome de Down é chamada de trissomia simples do cromossomo 21.

A trissomia por translocacédo pode ocorrer devido a uma mutagdo nova, ou
quando um dos pais é portador de uma translocacdo balanceada envolvendo o
cromossomo 21 e um outro cromossomo acrocéntrico (grupo D ou G). Quando a
pessoa € portadora dessa translocacdo ela € normal clinicamente, mas
citogenéticamente possui 45 cromossomos e 0 problema ocorre ao formar suas

células germinativas (Nussbaum et al, 2002, p.140). A translocacéo robertsonianas,
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observadas por Robertson em 1916 (Borges-Osorio; Robinson, 2001, p.91), também
chamadas de fusdo céntricas, formam um tipo especial de translocacdo, onde dois
cromossomos acrocéntricos sofrem quebras nas regides centroméricas ou perto
delas, com perda dos bracos curtos (Nussbaum et al, 2002, p.360). Esse mecanismo
pode ser exemplificado pela translocacao 14 e 21, originando um novo Cromossomo,
um submetacéntrico, sendo este constituido pelos bragos longos dos cromossomos
14 e 21, respectivamente, sendo o centrdmero resultante originado do cromossomo
14 (Nussbaum et al, 2002, p.140). Os bracos curtos geralmente acabam se
perdendo nas divisbes celulares subseqientes. Assim que ocorrer essa
translocagcdo em um zigoto normal, este dard origem a um individuo com 45
cromossomos, porém, sem alteragcdes fenotipicas detectaveis clinicamente,
formando o que chamamos de translocacdo balanceada ou equilibrada (Borges-
Osorio; Robinson, 2001, p.92).

No caso do mosaicismo, a primeira célula do zigoto € normal e ocorre uma
divisdo imperfeita logo nas primeiras divisbes celulares apés a fertilizacdo. Entao,
apenas algumas células do corpo apresentam 47 cromossomos e outras
apresentam 46 cromossomos, assim, a pessoa apresenta menos caracteristicas
fisicas da sindrome de Down, bem como maior capacidade intelectual (Kosma,
2006, p.24). Assim, podemos dizer que ocorre a presenca de dois cari6tipos
diferentes em um mesmo individuo, pelo fato do mesmo apresentar duas linhagens
celulares derivadas de um uanico zigoto. Conforme relatado por Danielski (1999):
trissomia do cromossomo 21 é responsavel por 94% dos casos de ocorréncia da
sindrome. No entanto, a sindrome ndo é causada apenas por esse fator, pode
ocorrer uma trissomia por translocacdo, a qual é responsavel entre 3 a 5% dos
casos, ou uma trissomia em forma de mosaicismo, a qual é responsavel entre 2 a
3% dos casos.

Abortos espontaneos de fetos com aneuploidias sdo mais frequentes em
gestantes com a idade avancada. Segundo Borges-Osoério e Robinson (2001), tém-
se a estimativa de que se mulheres com mais de 35 anos deixassem de se
reproduzir, a incidéncia de criancas com anomalias cromossémicas numericas
poderia decrescer em 30 a 50%. Em nosso estudo, estudaremos a influéncia das
idades maternas e durante a andlise dos dados aplicaremos estatisticas que
comprovem o que esta sendo relatado na literatura. Por outro lado, alguns autores

dizem que a idade da mae nado tem importancia no nascimento de uma crianca
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Down, pois a trissomia seria devido a uma néo-disjuncdo paterna (Danielski, 1999,
p.27). No entanto, alguns estudos mostram, através de técnicas de bandeamento,
que a idade paterna também pode influenciar nas aneuploidias. Segundo Borges-
Osorio e Robinson (2001), a ndo-disjuncdo materna se da mais freqliientemente na
primeira divisdo meidtica, 0 mesmo ocorre com a ndo-disjuncdo paterna, porém em
frequéncia menor.

Os portadores da sindrome de Down possuem algumas caracteristicas
proprias, denominadas de sinais cardinais, que os diferenciam dos demais
individuos nascidos vivos normais. Eles apresentam um facies bem caracteristico,
sendo a face mais achatada, fenda palpebral obliqua, presenca de prega epicantica
(Figura 1), ponte nasal baixa, boca pequena com hipotonia dos musculos faciais,
lingua protusa e fissurada, hipoplasia maxilar, orelhas dismorficas, pescoco curto e
grosso, hipoplasia ou aplasia da falange média do 5° dedo, prega Unica palmar ou
prega simiesca, sendo esta uma sé linha transversal ao eixo dos quatro dedos
(Figura 2), méao curta e grossa e baixa estatura. Em alguns casos, cerca de 50% das

criancas com a sindrome de Down podemos encontrar problemas cardiacos e em

40% respiratorios.

FIGURA 1 — Prega epicantrica, portador FIGURA 2 - Linha simiesca na palma da
da sindrome de Down. Reproduzido da mao. Reproduzido da  Congenital
Congenital Malformations: Kumar; Burton, Malformations: Kumar; Burton, (2008).
(2008).

Familias que tem em sua histéria algum problema genético ou que, por

algum motivo, correm o risco de ter filhos com alguma alteracdo necessitam de
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aconselhamento genético. Em uma consulta com o geneticista, a pessoa que ja teve
um filho com sindrome de Down, tem uma confirmacdo do diagndstico e procura
receber um direcionamento para atendimentos médicos que devem ser instituidos,
assim como o aconselhador ird enunciar qual o risco de recorréncia que esses pais
correm, se desejarem ter mais filhos (as). Segundo Silveira (2001), o entendimento
desse risco depende provavelmente do estado emocional, do nivel educacional e
dos conhecimentos de biologia que esse casal ou responsavel possui. No entanto, a
maior preocupacao dos genitores € em a relacdo ao quadro clinico da sindrome de
Down.

Nosso estudo foi realizado nas Escolas Especiais das APAEs e coirmas de
Curitiba e area metropolitana, onde entrevistamos alguns genitores ou responsaveis
de criancas com a sindrome de Down. O movimento apaeano é a maior rede de
atencdo a pessoa com deficiéncia, € constituida por pais, amigos, pessoas com
deficiéncia intelectual, voluntarios, profissionais e instituicdes parceiras — publicas e
privadas - para a promocdo e defesa dos direitos de cidadania da pessoa com
deficiéncia e a sua inclusdo social. A Associacdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE) nasceu em 1954, no Rio de Janeiro. Caracteriza-se por ser
uma sociedade civil e filantrépica, cujo objetivo principal é promover a atencéo
integral a pessoa com deficiéncia, prioritariamente aquela com deficiéncia mental. A
APAE destaca-se por seu pioneirismo e capilaridade, estando presente, atualmente,
em dois mil municipios em todo o territorio nacional.

Parte do estudo foi realizado no ambulatério de sindrome de Down no
Hospital das Clinicas da Universidade Federal do Parani. Este é o primeiro
ambulatério de assisténcia aos portadores de sindrome de Down do pais. Foi criado
a partir de uma parceria entre a Associacdo Reviver Down com o Hospital de

Clinicas da Universidade Federal do Parana, em 1997.
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2 OBJETIVOS

2.1. OBJETIVO GERAL

Avaliar o entendimento de uma amostra de genitores de pacientes com a
sindrome de Down sobre a etiologia, o risco de recorréncia e o aconselhamento

genético.

2.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS

o Conhecer a constituicio cromossdmica de cada um dos pacientes,
assim como identificar aqueles que ainda ndo possuem um estudo citogenético e na
oportunidade indica-lo, sempre que o0s pais estiverem em idade reprodutiva,
naturalmente, dependendo da constituicdo cromossdmica da crianca;

. Identificar se a informacdo genética interferiu na vida reprodutiva dos
genitores apos o nascimento do filho (a) com a sindrome de Down;

o Demonstrar a importancia do aconselhamento genético.

o Verificar a influéncia da idade materna em relacdo ao nascimento de
uma crianga portadora da sindrome de Down, na presente amostra;

. Analisar a influéncia do grau de escolaridade dos pais em relacdo ao

entendimento da sindrome de Down.



16

3 MATERIAIS E METODOS

Inicialmente foi realizado um estudo bibliografico, onde foram levantadas
publicacdes dentro desse tema aprofundando assim, 0s conhecimentos sobre a
sindrome de Down. Previamente foi realizado também, uma pesquisa nas APAEs e
coirmas de Curitiba e Area Metropolitana para saber quantos pacientes com esse
diagndéstico ha em cada escola e quando poderia ser realizado as entrevistas.

Os atendimentos foram realizados nas préprias escolas das APAEs de
Curitiba e Area Metropolitana e também no Ambulatério da Sindrome de Down no
Hospital de Clinicas da Universidade Federal do Parana. Para esses, 0s pais ou
responsaveis dos pacientes com sindrome de Down foram convidados para
participar de uma entrevista previamente notificada através de uma carta (Termo de
Consentimento Informado) garantindo o anonimato (Anexo A). Nessa entrevista foi
aplicado um questionario padrdo (Anexo B), o qual foi respondido pelos pais ou
responsaveis. Nas perguntas, feitas pelo entrevistador, tomou-se o cuidado de que
em nenhum momento houvesse indugdo a uma determinada resposta. Quando 0s
atendimentos foram feitos no ambulatério Down do Hospital de Clinicas, as
informacdes foram passadas individualmente apds o preenchimento do questionario.

O estudo nas APAEs da Area Metropolitana foi realizado nas sextas-feiras
ou em alguns sabados, do més de maio, pelo periodo da manha ou da tarde (sendo
esse horério determinado pela escola). Ao chegar a escola, foi conversado com a
diretora, a qual disponibilizou a sala para o atendimento individual dos pais para que
eles pudessem responder ao questionario. Eles eram chamados e iam a ordem que
eles mesmos determinaram.

Logo apds o preenchimento dos questionarios foi apresentada uma palestra
aos pais (Figura 3 e 4). Nesta foram explicados os aspectos clinicos e genéticos da
sindrome de Down, enfatizando as principais caracteristicas clinicas e como ocorre
essa sindrome. Também foi apresentado, aos que nao conheciam o
Aconselhamento Genético, mostrando a sua importancia e onde eles podem
encontrar esse tipo de ajuda. Aos que conheciam e ainda ndo haviam comparecido
a uma consulta, foi indicado essa ida para o acompanhamento, tendo em vista que
esclarece duvidas ndo s6 dos pais, mas como dos irmdos e outros membros da

familia.
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FIGURA 3 — Genitores e familiares assistindo a palestra na APAE da Fazenda Rio Grande

Durante a palestra, foi aberto espaco para perguntas a serem feitas pelos
pais e responsaveis ou até mesmo por professores da escola. Ao término dessa
etapa, ocorreram conversas informais com 0s presentes, criancas, professores e

diretores da escola.

FIGURA 4 — Palestra realizada na APAE de Fazenda Rio Grande
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Apés a obtencdo dos dados, foi feito uma juncao das informacfes obtidas
nas entrevistas, sendo usados apenas os dados de interesse para o presente
estudo. Entdo, foram confeccionadas tabelas com frequéncias, frequéncias relativas
e o total, onde foram feitas comparacdes de dados usando porcentagem. Foi
realizado teste do X2 para a comparacdo do grau de escolaridade dos pais
entrevistados, com o objetivo de saber se este interfere no entendimento sobre a
sindrome de Down. A amostra foi dividida em dois grupos, sendo o grupo |
constituido pelos pais que tinham o primeiro grau completo, e o grupo II, por aqueles

pais que completaram pelo menos o primeiro grau.



19

4 RESULTADOS

Foram enviadas 100 cartas de convocacéo aos pais de alunos portadores da
sindrome de Down, no caso dos pacientes do ambulatério da sindrome de Down,
foram apresentadas essas cartas antes da realizacdo da entrevista. Estas foram
encaminhadas pela diretoria das APAEs, na agenda dos alunos, com no minimo
uma semana de antecedéncia da reunido. No entanto, apenas 40 pais
compareceram/aceitaram a realizar a entrevista e participarem da palestra. Alguns
assinaram a carta, mas no dia da reunido nao apareceram, outros falaram que nao

gostariam de participar e 30 pais ndo deram retorno.

4.1 CARACTERIZACAO DOS PACIENTES

4.1.1 Idade e sexo dos propositos

Dos 40 pais que foram entrevistados, 14 sdo genitores de pacientes do sexo
masculino e 26 do sexo feminino (Tabela 1). A idade desses pacientes foi bem
variada, onde a idade minima foi de oito meses e a maxima foi de 38 anos (Tabela
2).

TABELA 1 - SEXO DOS PACIENTES COM SINDROME DE DOWN

SEXO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Masculino 14 35
Feminino 26 65

Total 40 100
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TABELA 2 — IDADE DOS PACIENTES COM A SINDROME DE DOWN

IDADE PONTO MEDIO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)

0|—5 2,5 18 45
5| —10 7,5 11 27,5
10| —15 12,5 2 5

15| —20 17,5 4 10
20| —25 22,5 0 0

25| —30 27,5 3 7,5
30| —35 32,5 1 2,5
35| —40 37,5 1 2,5
Total 40 100

4.1.2 Anormalidade Cromossdmica

Na amostra das 40 pessoas com sindrome de Down estudadas, trés dos
genitores, ndo sabiam se esse exame foi realizado. Dos 37 que souberam
responder, 64,86% com certeza haviam realizado o exame citogenético e 35,14%

nao haviam realizado (Tabela 3).

TABELA 3 — PRESENCA OU AUSENCIA DO EXAME CITOGENETICO

CARIOTIPO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Realizado 24 64,86
N&o Realizado 13 35,14
Total 37 100

Dos 24 pacientes que realizaram o exame, 14 apresentaram trissomia
regular do cromossomo 21, houve um caso em que 0 paciente com sindrome de
Down era portador da translocacdo do tipo 14/21, sendo sua constituicao
cromossOmica 46, XY, t(14;21) (14921q). Nove genitores ndo souberam informar o

resultado do exame e nao levaram este no momento da entrevista (Tabela 4).
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TABELA 4 — ANORMALIDADES CROMOSSOMICAS OBSERVADAS NOS PROPOSITOS

RESULTADO DO CARIOTIPO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Trissomia simples 14 93,33
Translocacdo 14 e 21 1 6,67
Total 15 100

4.2 CARACTERISTICAS PARENTAIS E FAMILIARES DOS PACIENTES

Ao nascimento do propésito, 10,53% das maes tinham entre 15 e 20 anos,
10,53% tinham entre 20 e 25 anos, outros 10,53% tinham entre 25 e 30 anos,
13,16% tinham idade entre 30 e 35 anos, 26,32% tinham entre 35 e 40 anos,
23,68% tinham idade entre 40 e 45 anos, 5,26% tinham entre 50 e 55 anos e outros
dois entrevistados ndo souberam informar a idade da mae, pois esta ja havia
falecido (Tabela 5).

TABELA 5 — IDADE MATERNA NO MOMENTO DA CONCEPCAO DO PROPOSITO

IDADE PONTO MEDIO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)

15| —20 17,5 4 10,53
20| —25 22,5 4 10,53
25| —30 27,5 4 10,53
30| —35 32,5 5 13,16
35| —40 37,5 10 26,32
40| —45 42,5 9 23,68
45| —50 47,5 0 0

50| —55 52,5 2 5,25
Total 38 100

Considerando que a idade fértil da mulher vai até aproximadamente 49 anos

de idade (Silveira, 2001), 90% das maes dos afetados, em nossa amostra, ainda
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poderiam engravidar, sendo que o risco de recorréncia da trissomia regular fica em
torno de 2%, sendo esse adicionado ao risco em relacdo a idade materna.

A escolaridade dos pais das crianca com a sindrome de Down ndo mostrou
diferenca significativa no que diz respeito ao grau de instrucdo. Apesar das mées na
amostra terem um grau de instrucao levemente superior a dos pais, observou-se que
as maiores porcentagens referem-se aos dois apresentarem o mesmo grau. Sendo o

resultado do qui-quadrado néo significativo.

TABELA 6 — ESCOLARIDADE PARENTAL NO MOMENTO DA ENTREVISTA

Grupo | Grupo |l
GRAU DE
INSTRUCAO OBS ESP (O-E))E OBS ESP (O-E))E TOTAL
Materna 22 21,71 0,0421 14 14,29 0,0059 36
Paterna 19 19,29 0,0044 13 12,71 0,0066 32
Total 41 41 27 27 68

Grupo I: até 1° grau incompleto; Grupo Il: pelo menos 1° grau completo; X2: 0,059;
Grau de Liberdade = 1; 50<p<75

Em relagéo a situacdo marital, observou-se que no momento da entrevista
29 casais (72,5%) estavam vivendo juntos, dois casais (5%) nunca viveram juntos,
dois casais se separaram apdés o0 nhascimento do filho com a sindrome de Down
(5%), trés pais eram viuvos (7,5%) e quatro maes eram viavas (10%). Dos casais
gue separaram, uma mae atribuiu a separacdo ao nascimento da crianga com
sindrome de Down.

Nos casos em que 0s pais vivem juntos, o portador da sindrome reside no
mesmo local que eles (29 pacientes). Ja no caso em que 0s pais ou sdo separados
OuU nunca viveram juntos ou a mée é viuva, todos os portadores da sindrome de
Down vivem com a mae o que resulta em oito casos. Na ocorréncia de falecimento
da mae do portador, um paciente vive com a irm& mais velha, pois quando a mée
faleceu o pai foi embora de casa, outro vive com uma tia, pois ambos os pais
faleceram, e o outro vive com o pai.

Dentre os casais, 92,5% deles (37 casais) ndo realizaram estudo
citogenético, pois ndo haveria uma indicagédo formal para a tal realizacdo. Apenas

7,5% dos casais (trés pais) tinham informacgéo formal para a realizacdo do exame do
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cariotipo, mas dois deles nédo o realizaram. O casal onde o filho com a sindrome de
Down é portador da translocagdo entre os cromossomos 14 e 21, o exame revelou

que a translocacao equilibrada estava presente na méae (Tabela 7).

TABELA 7 — ESTUDO CITOGENETICO DO CASAL

CARIOTIPO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Realizado 1 25
N&o realizado com pedido para realiza-lo 2 5
N&o realizado sem pedido para realiza-lo 37 92,5
Total 40 100

4.3 ENTENDIMENTO SOBRE A SINDROME DE DOWN

4.3.1 Entendimento acerca da etiologia

Das 40 entrevistas realizadas: 37 (92,5%) realizaram-se com pelo menos um
dos genitores; uma foi respondida somente pelo pai (a mae havia falecido); uma pela
irma do proposito, pois € quem cuida dele (mae faleceu e o pai sumiu) e uma foi
respondida pela tia do portador da sindrome, pois ambos os pais haviam falecido.

Entre os genitores, 37 (92,5%) souberam dizer corretamente 0 que 0 seu
filho tem, onde foi considerado dizer sindrome de Down ou trissomia do
cromossomo 21. Trés casais (7,5%) ndo souberam dizer o que o filho tem e um
deles acredita que o filho é “normal” e ainda ndo sabe o porqué que o filho frequienta
a escola da APAE.

Dentre todos os entrevistados, duas familias (5%) sabiam que seu filho iria
ser portador da sindrome de Down antes do nascimento. Uma delas soube através
da amniocentese e outra através da ecografia, onde foi possivel observar a
translucéncia nucal, esta é uma pequena prega na regiao da nuca fetal. O tamanho
desta permite estimar o risco que o feto tem para sindromes genéticas, em patrticular

a Sindrome de Down (Figura 5). Outras 29 familias (72,5%) receberam a noticia até



24

sete dias apdés o nascimento da crianca Down. Uma familia (2,5%) obteve o
diagnostico até um més apdés o nascimento do propdésito. Um conjunto de trés
familias (7,5%) receberam a noticia de que seu filho (a) portava a sindrome de
Down, dos 30 dias até os trés meses de vida da crianca. Dos quatro meses até um
ano de idade da crianga portadora da sindrome foi constatado que uma familia
(2,5%) havia recebido a informagédo em relagdo a anomalia apenas nesse periodo.
Os familiares que receberam a noticia em relacdo a sindrome, quando a crianca ja
estava com um ano de idade ou mais, foi um fato ocorrido em apenas uma familia
(5%). J& em relacdo ao portador da sindrome que vive com a irma e ao que vive
com a tia (5%), nao foi possivel obter esse dado, pois elas ndo souberam informar
(Tabela 8).

CENTRUS

FIGURA 5: TRANSLUCENCIA NUCAL

Fonte: Ximenes, Renato L.S. ; Acacio, Gregorio L.; Rodrigues, Marcia
M.; Carla F. Pinto; Ximenes, Andréa R. S. ; Pinto Jr., Walter
Servigo: Centrus - Centro de Ultra-sonografia & Medicina Fetal de

Campinas
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TABELA 8 — QUANDO OS PAIS DESCOBRIRAM QUE O FILHO (A) ERA AFETADO (A)

FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Antes do nascimento 2 5
Até 7 dias ap6s o nascimento 29 72,5
Até um més 1 25
Dos 30 dias até os 3 meses 3 7,5
Dos 4 meses até um ano 1 25
Ap6s um ano de idade 2 5
N&o soube dizer 2 5
Total 40 100

Em relacdo ao o que causa a sindrome de Down, seis pessoas que
responderam ao questionario (15%) disseram que sabiam e explicaram
corretamente como essa sindrome € causada. J4 cinco entrevistados (12,5%)
responderam que sabiam o que causava a sindrome de Down, mas responderam de
maneira incorreta, enquanto 29 (72,5%), ndo sabiam o que realmente causa a

sindrome de Down (Gréfico 1).

GRAFICO 1: ENTENDIMENTO SOBRE COMO A SINDROME DE
DOWN E CAUSADA

= Respondeu que sim e
explicou corretamente

= Respondeu que sim e
explicoude maneiraincorreta

Nao sabia
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4.3.2 Entendimento acerca do aconselhamento genético e risco de recorréncia

Dos 40 entrevistados, apenas oito casais (20%) realizaram o
Aconselhamento Genético, sendo que seis deles foram realizados no Ambulatério de
Genética Médica do Hospital de Clinicas da Universidade Federal do Parana. No
entanto, 31 casais da amostra (77,5%) néo realizaram o aconselhamento genético,
porque nao tinham conhecimento de que este recurso existia e muito menos que era
ofertado gratuitamente pelo SUS (Sistema Unico de Satde). Apenas uma familia
(2,5%), apesar de encaminhada, n&o foi procurar o servico de Aconselhamento
Genético para fazer a consulta (Tabela 9).

TABELA 9 — REALIZACAO DO ACONSELHAMENTO GENETICO EM RELAGAO AO
NASCIMENTO DA CRIANGA COMO A SINDROME DE DOWN

ACONSELHAMENTO GENETICO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Realizado 8 20
N&o realizado, pois ndo foi encaminhado (a) 31 77,5
N&o realizado, mas foi encaminhado (a) 1 2,5
Total 40 100

Dentre as pessoas que realizaram o aconselhamento genético (oito casais),
a duas delas foi atribuido um risco de recorréncia de até 5%. Para uma familia foi
atribuido um risco de recorréncia maior que 50% (caso onde a mée tinha
translocacado equilibrada). No entanto, dois casais que realizaram o aconselhamento
genético ndo lembram qual o valor do risco que |hes foi atribuido e trés alegaram
gue ndo foi passado esse dado a eles (uma destas méaes ja estava lagueada no
momento da consulta com o aconselhador).

Foi perguntado ao entrevistado se o aconselhamento genético influenciou na
decisdo de ter ou ndo mais filhos. Trés casais (37,5%) disseram que o0

aconselhamento genético influenciou na sua tomada de decisdo. Ja os outros 5
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casais (62,5%) disseram que nao foram influenciados pela consulta com o

geneticista (Tabela 10).

TABELA 10 — INFLUENCIA DO ACONSELHAMENTO GENETICO NA TOMADA DE
DECISAO DE TER OU NAO MAIS FILHOS

INFLUENCIA DO ACONSELHAMENTO

GENETICO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Sim, influenciou 3 37,5
N&o influenciou 5 62,5
Total 8 100

4.3.3 Vida reprodutiva do casal

Como se pode observar na Tabela 11, 14 familias (35%) tiveram apenas um
filho, sendo este portador da sindrome de Down. Em 21 casos (52,5%) os casais
tiveram outros filhos além do portador da sindrome de Down, mas sendo o propdsito
o ultimo nascido. Podemos notar na tabela 12 o motivo desses pais ndo quererem
mais ter filhos apds a concepcdo da crianca portadora da sindrome de Down.
Apenas cinco casais (12,5%) vieram a ter outros filhos apds o nascimento do

portador da sindrome de Down.

TABELA 11 — FILIACAO DOS GENITORES DOS PORTADORES DA SINDROME DE

DOWN
FILIACAO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
Tiveram mais filhos 5 12,5
Ultimo filho é Down 21 52,5
Tiveram apenas o Down 14 35
Total 40 100

Em um dos casos onde as familias tiveram mais filhos ap6s o nascimento do
portador da sindrome de Down, os pais ndo tinham a consciéncia de que sua filha
era portadora da sindrome, e sé foram descobrir quando a mae foi levar a filha mais

nova no médico, pois esta tinha problemas na regulacéo da tiredide. Nesta consulta
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a portadora da sindrome estava presente e entdo foi quando o médico contou para a
mae que a menina tinha sindrome de Down e a crianga ja estava com nove anos.
Em outros casos, os casais tiveram outros filhos por opcdo e na maioria das vezes
nao tinham o conhecimento do risco de recorréncia.

Algumas maes que nao tiveram mais filhos apés a concepc¢éo do portador da
sindrome de Down, mas anteriormente tiveram mais filhos com outro parceiro,
relataram que logo apos a concepcdo do filho com a sindrome entraram na
menopausa, ou ja tinham o numero de filhos que queriam.

No entanto, perguntamos aos entrevistados, qual o motivo do casal ndo ter
tido mais filhos. Um grupo de sete pessoas (18,42%), respondeu que a méae ja ndo
tinha mais idade para uma nova gestacao, isso pode ser afirmado pelo fato de
algumas maes apresentarem idade superior a 40 anos no momento da concepc¢ao
do ultimo filho (a). Algumas mées relataram que logo ap6s o nascimento do Ultimo
filho, entraram na menopausa ou simplesmente acharam que ja estavam com a
idade avancada para a realizacdo de uma nova gestacdo. Por outro lado, nove
casais (23,68%) responderam que ja tinham o numero de filhos que desejavam.
Como foi relatado anteriormente, algumas maes tinham mais filhos de outros
relacionamentos. Uma familia (2,63%) disse que ndo tinha condicbes financeiras
para criar outro filho (a). Dois casais (5,26%) relataram que n&ao tinham mais tempo
disponivel para outro filho (a) e quatro (10,54%) gostariam de dar toda a atencao
para o filho (a) portador (a) da sindrome de Down. Em seis casos (15,79%), o casal
nao queria correr o risco de ter outro filho (a) com a mesma sindrome. Apenas um
casal (2,63%) gostaria de ter mais filhos, mas a mae n&o conseguiu engravidar.
Houve dois casos (5,26%) em que a mae faleceu e dois casais querem mais filhos,
tendo em vista que o portador da sindrome (primogénito) ainda tem idade inferior
dois anos e os casais sao jovens. Em um caso (2,63%) a mée relatou que correria
risco de vida se realizasse uma nova gestacédo e cinco familias (13,16%) tiveram
mais filhos (Tabela 12).
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TABELA 12 — MOTIVO DOS GENITORES NAO REALIZAREM UMA NOVA GESTAGCAO

FILIACAO FREQUENCIA FREQUENCIA RELATIVA (%)
A mée ja ndo tinha mais idade 7 18,42
Ja tinham o namero de filhos que
gueriam 9 23,68
N&o tinham condi¢cdes econdmicas
para outro filho 1 2,63
N&o tinham mais tempo disponivel
para outro filho 2 5,26
Gostariam de dar toda atencéo
para o filho (a) com a sindrome 4 10,54
N&o queria correr o risco de ter
outro filho (a) com a sindrome 6 15,79
Queria mais, mas nao conseguiu
engravidar 1 2,63
Mée faleceu 2 5,26
M&e corria risco de vida 1 2,63
Tiveram mais filhos 5 13,16
Total 38 100
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5 DISCUSSAO

5.1 ESTUDO CITOGENETICO

Dentre os portadores da sindrome de Down que compuseram a amostra
utilizada neste estudo, grande parte ndo havia realizado o estudo citogenético
(32,5%), o que é muito preocupante, pois o resultado desse exame é de grande
importancia ndo s6 para o paciente, mas como para toda a familia. O resultado
obtido neste presente estudo, em relacdo ao resultado do exame do cariétipo, se
assemelha ao que se tem nas literaturas. Sendo o mais frequente a trissomia do
cromossomo 21 (cerca de 94% dos casos). Ndo foi obtido nenhum caso de
mosaicismo, 0 que se explica pela sua raridade. Segundo a literatura, a translocacao
também ndo é muito freqlente, no entanto, aparece mais que 0 mosaicismo, mas
fica em torno de 3 a 5% de frequiéncia de aparecimento (Danielski, 1999, p.22). No
estudo do presente trabalho, foi observado um caso de translocacdo, onde a mae
tem translocagéo balanceada do cromossomo 21 com o 14. A frequéncia observada
no presente estudo foi de 6,67% sendo esta a freqiéncia minima, pois s6
encontramos um caso. Esse fato pode ser explicado pelo pequeno numero da nossa
amostra.

Alguns genitores ndo realizaram o exame citogenético de seus filhos (as),
pois ndo teriam informacgéo formal (prescricdo) para a realizagcdo deste exame, ou
seja, alegaram que o exame nao foi pedido. Sendo isso verdade, é de se preocupar,
tendo em vista uma alteracdo genética notavel fisicamente ndo se pode aceitar que
o paciente fique apenas com o diagnéstico verbal passado pelo médico que o
atendeu. Trés genitores disseram que 0 exame ja estava marcado, e esses tinham
seus filhos (as) com até trés anos de idade e, portanto, os exames ndo haviam sido
realizados. Com isso, queremos enfatizar que esses casais até poderiam vir a ter
uma nova gestacao sem saber qual € a constituicdo cromossdémica de seus filhos, e

guanto menos qual seria o risco de recorréncia.
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5.2 IDADE MATERNA EM RELACAO O NASCIMENTO DA CRIANCA
PORTADORA DA SINDROME DE DOWN

A idade materna influéncia no grau de incidéncia do aparecimento da
sindrome de Down. Assim como observamos em nosso estudo, a frequéncia do
aparecimento da sindrome € mais elevada em maes que possuem mais de 35 anos.
Quando estas maes ja tém um filho (a) com sindrome de Down, o risco de
recorréncia aumenta conforme a idade. Uma méae com 40 anos de idade que ja tem
um filho (a) com sindrome de Down, por exemplo, além do risco de recorréncia que
€ de 2%, tem-se a adicdo de 1% devido a idade materna, sendo o risco de

recorréncia igual a 3%. Esse risco relacionado a idade pode ser observado na
Tabela 13.

TABELA 13 — INCIDENCIA DE SINDROME DE DOWN EM RELACAO A IDADE MATERNA

IDADE MATERNA (ANOS)  INCIDENCIA AO NACIMENTO

15| —20 1/1.250

20| —25 1/1.400

25| —30 1/1.100
30 1/900
31 1/900
32 1/750
33 1/625
34 1/500
35 1/385
36 1/300
37 1/225
38 1/175
39 1/140
40 1/100
41 1/80
42 1/65
43 1/50
44 1/40
45 ou mais 1/25

Fonte: Robert L. Nussbaum; Roderick R. Mclnnes; Huntington F.
Willard. Genética Médica, 2002.
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5.3 ENTENDIMENTO SOBRE A SINDROME DE DOWN

O nascimento de um filho (a) afetado (a) pela sindrome de Down é sempre
um momento dificil para a familia. O episddio pode evocar uma vasta faixa de
reacfes emocionais, que pode vir desde a protecdo absoluta até a exclusado deste
filho (a). Na amostra estudada, uma mae relatou que ao receber a noticia de que
seu filho era portador da sindrome de Down, entrou em depressao e nao queria ver
e nem se aproximar da crianca. Ela s6 comecou a aceitar o filho depois de mais ou
menos 15 dias, tendo muitas conversas com médicos e psicélogos.

Das 40 entrevistas realizadas com os genitores dos afetados, trés (7,5%)
nao souberam dizer que o filho (a) tem sindrome de Down. Um caso bem
interessante foi onde a mée, a qual tinha menos de 20 anos, relatou que ndo sabe o
porqué que o filho frequenta a escola da APAE, pois ela acha que ele é normal e so
tem o rostinho um pouco diferente, mas nao que isso fosse uma doenca. Segundo
essa mae, o desenvolvimento de seu filho € normal. O fato de essa mae ter
estudado até a sétima série e seu esposo até completar o segundo grau, sugere que
mecanismos emocionais estao envolvidos na compreenséo dos fatos médicos, além
do grau de escolaridade.

Tendo em vista que o diagnéstico da sindrome de Down pode ser feito até
mesmo nos exames pré-natais (Nussbaum et al, 2002, p.140) e que as
caracteristicas fisicas de um portador sdo bem marcantes, ainda € de se preocupar
com a demora da passagem do diagnéstico para as familias. Como foi observado no
caso das seis familias que levaram mais de um més para saber o diagnéstico de
seus filhos (as), onde os casos mais marcantes foram os que levaram mais de um
ano para obterem um diagnostico, como foi 0 caso da menina de nove anos que ja
foi relatado anteriormente.

Grande parte dos entrevistados (72,5%) ndo sabia o que causa a sindrome
de Down, ou como ela ocorre. Sendo que este deveria ser um dos primeiros pontos
passados para 0s pais apds o nascimento da crianga portadora da sindrome de
Down. Ao ser explicado a esses pais, de uma forma simples, o que causa a
sindrome, foi possivel observar certa satisfacdo dos pais e em alguns casos eles até
se livraram do sentimento de culpa que carregavam consigo mesmo. Foi muito

interessante a reacdo de uma mée, a qual disse que finalmente entendeu como esse
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fendmeno tinha acontecido com seu filho, pois quando o foram passar estas
informacdes a ela usaram termos muito técnicos que acabaram a confundindo ainda
mais. No entanto, cinco entrevistados que responderam que sabiam como a
sindrome de Down ocorre, responderam de maneira incorreta. Houve um caso onde
a mae disse que o filho nasceu com a sindrome, pois o tipo sanguineo dela e do pai
da crianca ndo combinava. Nao se sabe de onde essa informacdo chegou até esses
genitores, mas o importante € corrigir esse tipo de erro e tomar uma atitude para que

mais pessoas ndo pensem da mesma maneira.

5.4 O ACONSELHAMENTO GENETICO

Para o presente estudo, utilizamos a conceituacdo de Aconselhamento

Genético preconizada por Brunoni (2002), que diz o que segue:

“Com o diagndstico definitivo, ou ndo, o paciente e a familia comegcam a ser
esclarecidos dos recursos terapéuticos ou, mais frequentemente, das
possibilidades de prevencdo priméria, secundéaria ou terciaria. Este evolver
de consultas, exames complementares, intervencdes, esclarecimentos,
apoio e respeito nas decisfes, praticados em pacientes e familias visando
ao diagnéstico, tratamento e prevencdo de doencas genéticas € o
Aconselhamento Genético.”

Os servicos de Aconselhamento Genético tém, entre seus varios objetivos,
a definicdo do diagndstico, informar a familia sobre ele, sobre o progndstico e sobre
o risco de recorréncia. Além disso, 0s geneticistas devem orientar os pais quanto as
caracteristicas do desenvolvimento e quais os atendimentos/tratamentos que se
fazem necessario para o melhor desenvolvimento da crianca (Petean; Pina-Neto,
1998). Tendo isto em vista, um fato muito preocupante foi observado no presente
estudo. Dos 40 entrevistados, apenas oito familias (20%) realizaram o
aconselhamento genético e entre os que nao realizaram apenas um casal (2,5%) foi
encaminhado, os demais nem se quer tinham conhecimento sobre o
aconselhamento genético, e ndo sabiam onde procurar e nem para que serve.

Nas palestras ofertadas, foi passado aos genitores, onde eles podem

encontrar esse tipo de ajuda, indicando o servico de genética meédica do Hospital de
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Clinicas da Universidade Federal do Parana. Também foram sanadas algumas
davidas que poderiam ser tiradas em uma consulta com o aconselhador. Muitos dos
presentes na palestra se mostraram interessados em realizar a consulta de
aconselhamento genético. Um bom exemplo foi o de uma moca que tem uma irma
portadora da sindrome de Down. Ela havia casado recentemente e gostaria muito de
engravidar, mas tinha muito medo de ter um filho (a) com a mesma sindrome de sua
iIrma.

O aconselhamento genético também auxilia aquelas pessoas que néao
desejam ter mais filhos por medo de que a sindrome de Down se repita nas futuras
gestacdes. Como se sabe, os genitores dos portadores da trissomia do cromossomo
21 tém como risco de recorréncia cerca de 2% (Beiguelman, 1982, p.194). As
chances de ter outro filho (a) com a sindrome de Down sdo pouco superiores aos de
casais que nunca tiveram filhos com essa sindrome. Mas se houver translocacéo
balanceada em um dos pais, as chances da sindrome de Down se repetir sédo cerca
a 33% (Thompson, 2002, p.140). Entédo, esse dado é passado aos pais no momento
da consulta com o aconselhador, que tem como objetivo ser claro em suas
informagdes, mas em momento algum pode ser diretivo.

Dos casais que fizeram parte deste estudo, que vieram a realizar o
aconselhamento genético (oito familias), em cinco as informac¢des passadas pelo
aconselhador n&o influenciaram na tomada de decisdo de os casais terem ou nao
mais filhos. Ja em trés casos, a consulta ao aconselhamento genético influenciou na
decisdo do casal ter ou ndo mais filhos. Um deles foi no caso em que a mée tem
translocacdo equilibrada. Outro casal que relatou que foi influenciado pelo
aconselhamento genético veio a ter mais dois filhos apdés a concepcéo do filho
portador da sindrome de Down. Este casal explicou que antes da consulta com o
aconselhador, eles ndo queriam termais filhos por medo de que nascesse mais um

com sindrome de Down.
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5.5 PLANEJAMENTO REPRODUTIVO E MUDANCAS NA COMPOSICAO
FAMILIAR

Dentre as 35 mulheres que néo tiveram outros filhos, quando questionadas
diretamente sobre os seus motivos, apenas seis relataram que o motivo de nao
terem outro filho (a) foi o risco de recorréncia da sindrome, tinham medo de ter outro
filho (a) com sindrome de Down. A idade materna e o fato de ja terem o niamero de
filhos que queriam foram os principais motivos por elas relatados.

Estas respostas objetivas das mulheres estdo de acordo com os resultados
obtidos na amostra, pois a idade materna foi significativamente menor nas cinco
mulheres que tiveram outros filhos. Apenas uma destas cinco havia realizado o
aconselhamento genético, as outras quatro tiveram mais filhos porque realmente
ndo sabiam nada em relacdo a sindrome de Down, nem que é uma anomalia
genética. Uma mae relatou que teve outros filhos, pois antes do nascimento da
menina portadora da sindrome da Down, ela ja tinha tido sete filhos normais. Apos o
nascimento da filha com a sindrome ela teve mais seis filhos. No caso desta familia,
€ possivel notar que as outras gestacfes ocorreram pela falta de informacao e
também pela cultura.

Grande parte das maes que relataram que nao tiveram mais filhos devido a
idade avancada, realmente foi comprovada pelos dados passados por elas mesmas.
Muitas tiveram mais de cinco filhos sendo o ultimo portador da sindrome de Down e
tendo elas no momento do nascimento deste mais de 35 anos (21 mées). Em outros
casos, estavam em seu segundo matriménio, onde o esperado € que estas tenham
a idade um pouco mais avancada do que aquelas mulheres que estdo em seu
primeiro casamento.

Analisando o impacto do nascimento do afetado na vida conjugal, verificou-
se uma frequéncia de separacdo relativamente baixa, foram dois casais dos 38
casais que viviam juntos antes do nascimento do propdsito (5%), concordando com
a literatura, que relata de 1,7% a 6,6% de separacdo conjugais ap0s 0 nascimento
de criancas com disturbio congénito (Pina-Neto & Petean, 1999).

Nesses casos onde houve separacdo conjugal, o paciente ficou sob os
cuidados maternos. Sete pacientes perderam um dos genitores: trés a mae e quatro

0 pai; aquele que perdeu ambos os pais vive com uma tia, um que perdeu a mae
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vive com uma irma mais velha, pois o pai fugiu apés o falecimento da esposa, e o
outro que perdeu a mae mora com o pai. Ja 0s que perderam o pai e os filhos de
pais que nunca moraram juntos vivem com a mae.

Cabe néo esquecer que os servicos de aconselhamento genético e os
geneticistas em particular geram conhecimentos para informar e educar a populacéo
tanto direta como indiretamente (Silveira, E. L., 2001). A abordagem direta com o
paciente € a forma mais adequada para realizar uma andlise dos préprios
sentimentos frente as escolhas a serem tomadas, como realizar ou ndo exames pré-
natais (biopsia de vilo-corial e/ou amniocentese), e discutir o que serd decidido
acerca de um possivel resultado indesejado. Além disso, esses profissionais tém

como papel melhorar o entendimento coletivo acerca dos avancos genéticos.
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6 CONCLUSAO

As seguintes conclusdes foram obtidas com o presente estudo:

1. Os pais que tem filhos portadores da sindrome de Down possuem
pouca informacgao sobre a anomalia de seus filhos. Eles desconhecem a etiologia da
sindrome (fato ocorrido com 72,5% da amostra) e o risco de recorréncia, pensando
na maioria das vezes que este risco é mais elevado do que ele realmente é. Entdo
se necessita de um meio que passe maiores informagdes sobre a sindrome, para 0s
genitores.

2. O Aconselhamento Genético € de suma importancia para as familias
gue apresentam algum integrante com a sindrome de Down.

3. A realizacdo do exame citogenético também é de grande importancia,
pois além da confirmagdo da sindrome, servira também de auxilio quando essa
familia for realizar o Aconselhamento Genético, pois com o exame nas maos o
conselheiro podera dizer ao casal qual o risco de recorréncia em futuras gestacoes e
qual o risco que os irmdos ou demais familiares correm de ter filhos com sindrome
de Down.

4. Em relacdo ao planejamento reprodutivo dos genitores ap6s o
nascimento do filho com a sindrome de Down, é possivel relatar que a idade
materna, o medo de ter outros filhos com a sindrome e o fato dos entrevistados ja
terem o numero de filhos que queriam, influenciou significativamente a interrupcéo
da vida reprodutiva. As mulheres que tiveram mais filhos ou que ainda desejavam té-
los, no momento da entrevista, eram significativamente mais jovens que as demais.

5. O indice de separacao conjugal apés o nascimento do propésito foi

semelhante ao encontrado na literatura, sendo este baixo.
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ANEXOS

ANEXO A- Carta de convocacao aos pais

Prezado Sr. (a):

Estamos realizando uma pesquisa no Curso de Graduacéo de Ciéncias
Biologicas da Universidade Federal do Parana, para realizar um trabalho de
concluséo de curso.

Através das escolas das APAEs e coirmas, obtivemos o seu contato.
Somos uma equipe multidisciplinar, e entrevistaremos aproximadamente 80 familias.

Esta entrevista consta de alguns dados pessoais e familiares, sendo
importante esclarecermos que ha total garantia de anonimato, pois esses dados
nao seréo analisados individualmente.

O objetivo dessa pesquisa € dar a vocés uma melhoria na qualidade de
informacéo sobre a sindrome de Down e apresentar, aos que ndo conhecem, o que
€ 0 aconselhamento genético e qual a sua importancia. A entrevista sera realizada

no dia [/ as horas na prépria escola do seu filho (a). Favor

trazer a carteirinha de saude da crianca.

Contamos com 0 seu apoio e colaboracao.

Para participar, basta entregar essa carta assinada na propria escola
do seu filho.

Sua participacao € muito importante, mas ela deve ser espontanea.

Desde j4, aceite nossos agradecimentos.

Assinatura do responsavel

Curitiba, de de 2010




ANEXO B - Questionario de Atendimento

Data: __ /__ /2010

Apae / Coirma de:

IDENTIFICACAO DO PACIENTE E SUA FAMILIA

Nome do(a) Paciente:

Data de Nascimento: [/ / idade: Sexo:M[]: F[]
Local de Nascimento: ( )
Numero da Declaracdo de Nascido Vivo: Campo 34:

Nome da Mae:

Data de Nascimento: / /

Escolaridade: n&o alfabetizadal_] 1° grau incompleto[_] 1° grau completo[ ]
2° grau incompleto [_] 2° grau completo [ ]

3° grau incompleto[ ] 3°grau completo [ ] p6s-graduagio [ ]

Profissdo da Mae:

Nome do Pai:

Data de Nascimento: / /

Escolaridade: n&o alfabetizadal_] 1° grau incompleto ] 1° grau completo[ ]
2° grau incompleto [_] 2° grau completo [ ]

3° grau incompleto[_] 3°grau completo [ ] p6s-graduagdo [ ]

Profissao do Pai:
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Condic¢des Conjugais

Os pais estéo:

O Vivendo juntos
Nunca viveram juntos

Separaram-se, ap0s o nascimento deste filho

o O 0O

Separaram-se, mas ja estavam em processo de separacdo

O Outras:

Com quem vive o paciente:

0 Com os pais
0 Com a mae
0 Com o pai

0 E adotado

O Com algum familiar:

Contato
Endereco: Ne:
Bairro: Cidade: Estado:

Telefone Residencial: ()

Telefone Comercial: ( ) Telefone Celular: ( )

E-mail:

HISTORICO DO PARTO

Recém-nascido com Idade gestacional (IG) semanas

Apresentacdo: Cefalica ] Pélvica[_] Transversa[ ]

Parto: Vaginal [_] Ceséareo[ |

Peso ao nascer:
Perimetro Cefalico:

Apgar: 1° Min: _

g Comprimento ____ cm
_cm Perimetro Toracico: ____cm

50 Min:
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IRMANDADE:

Por ordem de nascimento. Nome e data de nascimento

1)

2)

3)

4)

5)
6)
7
8)
9)

ESTUDO CITOGENETICO (CARIOTIPO) DO PACIENTE

O Nao Realizado

Qual o motivo?

[ Realizado

O O o g o o od

Resultado:

Trissomia regular do cromossomo 21.
Trissomia em mosaico.

t(13g21q) Trissomia por translocacao.
t(14921q) Trissomia por translocacao.
t(15g921q) Trissomia por translocacao.
t(21g21q) Trissomia por translocacao.

t(21g922q) Trissomia por translocacao.
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ESTUDO CITOGENETICO (CARIOTIPO) DO CASAL

O Na&o Realizado
Haveria indicag&o formal de realiza-lo Sim O NaoQO

Qual o motivo?

O Realizado Resultado:

a t(13g21q) translocacao equilibrada na méae
O t(13921q) translocacgao equilibrada no pai
t(14921q) translocacao equilibrada na méae

t(14921q) translocacao equilibrada no pai
a t(15g921q) translocacao equilibrada na méae
0 t(15921q) translocac¢ao equilibrada no pai
t(21g21q) translocacao equilibrada na mae
t(21921q) translocacao equilibrada no pai
t(21g22q) translocacao equilibrada na méae

a t(21g922q) translocac¢ao equilibrada no pai

O Outro tipo de translocacéo

Tem conhecimento de outro caso da sindrome de Down na familia?
O Sim; O Nao

Se sim, qual o grau de parentesco?

QUESTOES RELATIVAS AO ENTENDIMENTO DA ENFERMIDADE DO
PACIENTE

# O gue o seu filho tem? (sera considerado dizer: sindrome de Down ou trissomia do
21ou mongolismo)

O Soube dizer

0 N&o soube dizer
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# Algum médico conversou com vocé sobre a sindrome de Down?
0 Sim. Especialidade do médico
0 Nao

# Quando vocé descobriu que seu filho (a) era afetado (a) pela sindrome de Down?
O Antes do nascimento

0 Até 7 dias apds o0 nascimento

0 Até um més

O Dos 30 dias até os 3 meses

0 Dos 4 meses até um ano

O Apo6s um ano de idade

# Vocé sabe o que causa a sindrome de Down?
O Respondeu que sim e explicou corretamente
O Respondeu que sim e respondeu de maneira incorreta

0 Nao sabia

# Foi realizado aconselhamento genético em relacao ao nascimento da crianga com
a sindrome de Down?
0 Sim. Onde

O Nao, pois ndo foi encaminhado (a)
O Nao, mas foi encaminhado (a)

# Se vocé fez o aconselhamento genético, que risco de recorréncia foi atribuido?
Até 5%

De 5% a 10%

De 10% a 25%

De 25% a 50%

Maior que 50%

N&o lembra

OO 0o o o od

N&o foi passado o risco
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# Houve encaminhamento para o diagnostico pré-natal apés o hascimento da crianga com
a sindrome de Down?

O Sim

0 Sim, porém néo tinhamos mais desejo de uma nova gravidez

0 Nao

Quem indicou?

# Se vocé nao teve mais filhos, qual o motivo?

0 Ja nédo tinha mais idade

0 Jatinha o numero de filhos que queria

0 Nao tinha condi¢cdes econémicas para outro filho

O Nao tinha mais tempo disponivel para outro filho

O Porque gostaria de dar toda a atencédo para o filho (a) com a sindrome de Down
O N&o queria correr risco de ter outro filho com sindrome de Down

O Queria mas ndo consegui engravidar

0 Outro

# O aconselhamento genético influenciou na sua tomada de deciséo de ter ou ndo
mais filhos?

O Sim
0 Nao influenciou
O Nao fiz



