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Resumo

A Sindrome de Down foi descrita ha 150 anos, por John Langdon Down, e tem como etiologia
uma alteracdo genética decorrente da terceira cépia do cromossomo 21 durante a diviséo
embrionéria. A alta incidéncia da Sindrome de Down lhe torna a modificagdo cromossémica
mais prevalente no mundo, estima-se um total de 300 mil pessoas com Sindrome de Down no
Brasil. Essa sindrome leva ao desenvolvimento de caracteristicas peculiares nos individuos
gue a possuem, além de favorecer o aparecimento de diversas patologias, dentre elas, as
oftalmolégicas, sendo o foco desta pesquisa. As principais alteracdes oftalmoldgicas relatadas
na literatura séo os erros de refracdo e epicanto. Esta pesquisa tem como objetivo fazer um
levantamento epidemiolégico das principais manifestacdes oftalmolédgicas, através da analise
de prontuarios médicos, de pacientes procedentes da APAE de Cascavel-PR. Com isso,
espera-se que os dados coletados sirvam para chamar a atencdo de responséaveis e
profissionais acerca do assunto, uma vez que existe uma maior prevaléncia quantitativa e
qualitativa de patologias oculares em pessoas com Sindrome de Down e uma dificuldade em
diagnostica-las. Desta forma, uma avaliacdo oftalmolégica precoce e de rotina promove o bem-
estar e melhor qualidade de vida dessas pessoas.
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Abstract

Down Syndrome was described 150 years ago by John Langdon Down, and its etiology is a
genetic alteration resulting from the third copy of chromosome 21 during embryonic division.
The high incidence of Down Syndrome makes it the most prevalent chromosomal modification
in the world, it is estimated that there are a total of 300,000 people with Down Syndrome in
Brazil. This syndrome leads to the development of peculiar characteristics in individuals who
have it, in addition to favoring the appearance of several pathologies, among them,
ophthalmological ones, being the focus of this research. The main ophthalmological alterations

1




Revista Multidisciplinar do Nordeste Mineiro, v.03, 2024
ISSN 2178-6925

reported in the literature are refractive and epicanthus errors. This research aims to carry out
an epidemiological survey of the main ophthalmological manifestations, through the analysis of
medical records of patients from APAE in Cascavel-PR. With this, it is expected that the data
collected will serve to draw the attention of guardians and professionals on the subject, since
there is a greater quantitative and qualitative prevalence of ocular pathologies in people with
Down Syndrome and a difficulty in diagnosing them. In this way, an early and routine
ophthalmological evaluation promotes the well-being and better quality of life of these people.
Keywords: Down's syndrome; Ocular manifestations; Ophthalmology; APAE.

1. Introducéao

A Sindrome de Down decorre de uma trissomia no cromossomo 21, sendo
classificada como uma alteracdo genética que resulta em um cromossomo extra em
todas as células do corpo (47, XX/XY, +21). Foi primeiramente descrita por John
Langdon Down, em 1866, e descoberta sua causa genética em 1958 por Jérbme
Lejeune e Pat Jacobs (FBASD; LAIGNIER et al, 2021). Essa sindrome pode se
apresentar em relagdo a alteragdo cromossdmica de 3 maneiras: Translocagéo,
Mosaicismo e Trissomia livre, sendo a Ultima forma a mais frequente.
Frequentemente, esta ligada a um erro meidtico materno, podendo ser detectada
através da amniocentese fetal ou cari6tipo de sangue periférico (LAIGNIER et al,
2021). Na imagem a ilustrada abaixo, podemos observar o cariétipo de uma pessoa

portadora da Sindrome de Down.

Figura 1: Cari6tipo de uma pessoa com Sindrome de Down
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(SCHAFER; JUNIOR, 2015, p. 126.).

Segundo a Federacdo Brasileira das Associagfes de Sindrome de Down,
estima-se um total de 300 mil pessoas com Sindrome de Down no Brasil, o que
corresponde a 1 a cada 700 nascidos vivos. A alta incidéncia dessa sindrome Ihe torna
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a alteracdo genética mais prevalente no mundo, o que representa aproximadamente
25% das pessoas possuem Deficiéncia Intelectual (FBASD).

De acordo com a American Association on Intellectual and Development
Disabilities (AAIDD) o termo Deficiéncia Intelectual € utilizado para caracterizar as
pessoas que possuem ‘limitagcdes significativas no funcionamento intelectual e no
comportamento adaptativo, expressa em habilidades adaptativas conceituais, sociais
e praticas” (KE; LIU, 2015). As pessoas com Sindrome de Down estdo dentro desse
panorama, iSso significa que estas possuem um desenvolvimento incompleto da
mente, que contribui para o atraso no nivel global de intelectualidade. Além disso, as
criangas, os jovens e 0s adultos com Sindrome de Down ndo possuem uma doenca,
mas sim uma sindrome genética que favorece o desenvolvimento de diversas
patologias, as principais delas sdo: cardiopatia congénita, hipotonia, problemas de
audicdo, disturbios de tireoide, obesidade e altera¢ces oftalmoldgicas, que sédo o foco
desse trabalho (MOREIRA; EL-HANI; GUSMAO, 2000).

As pessoas com Sindrome de Down, apesar de possuirem fendtipos
individuais, possuem tragos em comum que as tornam facilmente reconheciveis.
Conforme o livro Thompson & Thompson Genética Médica as aparéncias

caracteristicas sdo as seguintes:

[...] Estatura reduzida e braquicefalia com a regido occipital
achatada. O pescoco € curto, com frouxidao da pele na nuca. A ponte
nasal é baixa; as orelhas sdo de baixa implantacdo e tém uma
aparéncia dobrada caracteristica; os olhos apresentam as manchas
de Brushfield que circundando a iris; e a boca é aberta,
freqlientemente mostrando uma lingua protrusa e sulcada. O
epicanto tipico e a inclinagcdo da fissura palpebral para cima deram
origem ao termo mongolismo, usado no passado para referir-se a
esta condi¢cdo, mas, atualmente, considerado inapropriado. As maos
sdo curtas e largas, freqientemente com uma prega transversa
palmar unica (“prega simiesca”) e o quinto dedo encurvado, ou
clinodactilia. Os dermatoglifos (padrées de linhas dermopapilares)
sdo altamente caracteristicos. Os pés apresentam uma maior
separagcdo entre o hélux e o segundo dedo, com um sulco
estendendo-se proximalmente até a superficie plantar. (NUSSBAUM;
MCLNNES; WILLARD, 2008, p. 204.)

Apesar do grande numero de caracteristicas semelhantes, devemos lembrar
gue cada individuo com Sindrome de Down apresenta personalidade e qualidade
diferentes e Unicas. Nesse contexto, as pessoas com Sindrome de Down podem
alcancar sua autonomia e o desenvolvimento de suas capacidades, sendo essencial

procurar estimulos multidisciplinares para auxilia-los. Sendo assim, eles sdo capazes
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de aprender, ler e escrever, brincar, trabalhar, amar e ocupar um lugar digno na
sociedade como qualquer outra pessoa (FBASD).

A Associacao de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) foi fundada em 1954,
na cidade do Rio de Janeiro, pela Federagcdo Nacional das Apaes. Esta é
caracterizada por ser uma organizacao social constituida por pais, amigos, pessoas
com deficiéncia, voluntarios, profissionais e instituicdes parceiras. Atualmente,
proporciona atencéo integral a mais de 700 mil pessoas, sendo a maior rede de apoio
a Pessoas com Deficiéncia Intelectual ou Deficiéncia Multipla do Brasil. O principal
objetivo da APAE é prestar assisténcia as pessoas com deficiéncia por meio da
educacado, promocdo de saude, luta por seus direitos e, consequentemente, maior
inclusdo social (FEDERACAO NACIONAL DAS APAES).

Os prontuarios que serdo utilizados nesta pesquisa foram documentados por
meio de consultas realizadas pelo Programa Nacional de Apoio a Atencdo da Saude
da Pessoa com Deficiéncia (PRONAS) em seu projeto de promocdo de saude
oftalmoldgica na APAE de Cascavel-PR. Esse projeto tem objetivo de proporcionar,
as pessoas com deficiéncia intelectual e multipla, atencdo a saude oftalmoldgica e
intervencdes especializadas de natureza interdisciplinar. O projeto esta previsto com
duracdo de 24 meses a partir de sua publicacdo em 24 de marco de 2020 pelo
Ministério da Saude, tendo um valor disponivel de R$ 643.236,11 (MINISTERIO DA
SAUDE, 2020).

Em um estudo caso- controle realizado em 1976 por Gardiner, foram
examinados 60 alunos em uma escola, sendo 22 com Sindrome de Down, para que
fosse possivel comparar as diferentes incidéncias de alteracdes oftalmoldgicas entre
eles. Como resultado do estudo foi relatado que a incidéncia de defeitos visuais é
muito maior nas criangas com Sindrome de Down. Além disso, entre as alteracdes
oftalmoldgicas os erros refrativos foram mais prevalentes, sendo representados
principalmente pela miopia. Dessa maneira, eles foram classificados como grupo de
risco para graves defeitos visuais. Levando em consideragdo de que os sintomas
podem ser suprimidos e dificilmente detectaveis, foi sugerido que os exames de
refracdo sejam feitos de rotina e em idade precoce (GARDINER, 1967).

Em outro estudo, realizado por meio de revisdes sistematicas de literatura em
2022, foi constatado a prevaléncia de manifestacdes oftalmolégicas em 85% da

populacdo com Sindrome de Down, sendo evidentes principalmente pelos erros
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refrativos. Foi constatado por esse estudo que as alteracdes mais comuns sao fissura
obliqua, epicanto e epibléfaro. Soma-se a isso, uma baixa prevaléncia de manchas de
Brushfield e uma taxa de catarata em 10.85% dos pacientes. Ao final do trabalho foi
considerado rastreio oftalmologico da populagéo pediatrica com Sindrome de Down a
partir dos primeiros meses de idade, sendo realizado anualmente (MUNOZ-ORTIZ et
al, 2022).

De acordo com os estudos supracitados podemos observar que mesmo
possuindo uma diferenca de 46 anos entre eles e metodologias distintas, os resultados
obtidos em ambos apontam para numeros significativos de manifestacdes
oftalmoldgicas de forma quantitativa e qualitativa em pessoas com Sindrome de Down.
Em conclusdo, faz-se necessario realizar uma maior quantidade de estudos
epidemiologicos em relagdo a esse tema, com objetivo de evidenciar e alertar
responsaveis e oftalmologistas sobre a importancia de consultas oftalmoldgicas,
visando uma promocdo do bem-estar e melhor qualidade de vida as pessoas com

Sindrome de Down.

2. Metodologia

Trata-se de um estudo transversal, retrospectivo, exploratério, de abordagem
guantitativa (SOARES et al, 2018). A coleta de dados ocorreu na APAE, localizado na
cidade de Cascavel, estado do Parana. O estudo foi realizado durante o periodo de 6
meses, com avaliacdo de 44 prontuérios.

Por se tratar de uma pesquisa que utilizou apenas os prontuarios médicos de
pacientes, ndo havendo qualquer interacdo com eles, bem como pelo grande nimero
de prontuarios os pesquisadores solicitardo dispensa de TCLE.

Para a coleta de dados foram utilizados prontuarios médicos de consultas
realizadas na area da oftalmologia durante o ano de 2021 e 2022 pertencentes a
pacientes que estavam inclusos nos critérios estabelecidos. Foram observadas
variaveis como: perfil epidemiolégico dentro do grupo em estudo, anamnese
oftalmoldgica, histéria patoldgica pregressa, métodos e exames utilizados na consulta,
colaboracdo do paciente para sucesso da consulta e quais sdo as patologias
observadas.

Os critérios de inclusdo utilizados na composi¢cdo da amostra foram todos os

pacientes com Sindrome de Down atendidos pelo projeto PRONAS (Programa
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Nacional de Apoio a Atencdo da Saude da Pessoa com Deficiéncia) da area da
oftalmologia na APAE de Cascavel-PR, no ano de 2021 e 2022, independente de sexo
e faixa etéria.

A amostra foi composta por 44 prontuarios no periodo de estudo. Os dados
foram coletados de janeiro a junho de 2023 e foram apresentados em frequéncia
absoluta e percentual. Foram demonstrados em forma de tabelas e graficos de acordo
com as variaveis existentes. Para a producéo estatistica foi utilizado a ferramenta do
Microsoft Office Excel 2010.

O trabalho foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa- CEP, por tratar-se

de um estudo envolvendo seres humanos, e foi aprovado pelo parecer n° 5.930.518.

3. Resultados e Discusséo

Neste estudo buscou-se analisar os dados registrados em prontuarios de
pacientes com Sindrome de Down que foram atendidos no consultério de Oftalmologia
da APAE de Cascavel-PR no periodo de 2 anos. Foram reunidos 44 prontuarios.

A tabela 1 subscrita mostra a faixa etaria e o sexo dos pacientes envolvidos na
pesquisa. Em relacdo ao sexo, 25 pacientes eram do sexo masculino (56,8%) e 19
eram do sexo feminino (43,2%). Na faixa etaria de até 10 anos foram 25 pacientes
(56,8%), entre 10 a 20 anos foram 11 pacientes (25%), entre 20 a 30 anos foram 5

pacientes (11,4%) e mais que 30 anos foram 3 pacientes (6,8%).

Tabela 1- variaveis de género e idade

Variaveis Frequéncia

N %
Género
Masculino 25 56,8%
Feminino 19 43,2%
Idade
Até 10 anos 25 56,8%
10 a 20 anos 11 25%
20 a 30 anos 5 11,4%
Mais que 30 anos 3 6,8%
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As patologias concomitantes a Sindrome de Down observadas nos pacientes
em estudo foram, predominantemente, o hipotireoidismo (29,5%) e o autismo (13,6%).
Também foram relatados alguns casos menos prevalentes de hipercolesterolemia,
bronquite, cardiopatia congénita e TDAH.

A alta prevaléncia de hipotireoidismo observada nos pacientes deste estudo
estd em concordancia com diversas pesquisas que pontuam que este distarbio
enddcrino estd comumente associado a Sindrome de Down. Relatos na literatura
apontam que criancas com Sindrome de Down possuem um risco 35 vezes maior para
apresentar hipotireoidismo congénito que a populacdo em geral (SILVA et al, 2021).

Os pacientes, no periodo em estudo, foram submetidos a avaliacdo
oftalmolégica que incluiu: inspecao ocular, aparelho auto refrator, tabela de Snellen,
biomicroscopia com lampada de fenda e retinoscopia (esquiascopia).

No gréafico 1 foram elencados os erros refrativos prevalentes na populacdo em
estudo, sendo eles: Miopia, Hipermetropia e Astigmatismo. Entre os 44 participantes,
8 ndo apresentavam nenhum tipo de erro refrativo, enquanto 36 possuiam algum grau
de ametropia.

Um estudo realizado pela Sociedade Americana de Pediatria aponta que 0s
erros refrativos sdo as alteracdes oftalmolégicas mais comuns em criancas de
maneira geral. A explicacdo para esse fato se deve pela alteracdo de refracéo
influenciada pelo crescimento ocular conhecido como emetropizacédo. Apesar de ser
um processo fisiolégico do crescimento infantil, o que diferencia em portadores da
Sindrome de Down € o aumento na quantidade e amplitude desses erros (ZAGO et
al, 2020).

O exame oftalmoldégico de acuidade visual foi determinado por meio do
equipamento auto refrator, seguido pela escala de Snellen ou outro teste visual de
preferéncia, dependendo do nivel de cooperacao do paciente. Sabe-se que pessoas
com Sindrome de Down possuem diferentes niveis de cognidade, desenvolvimento
da fala e cooperacdo. Da mesma forma, também podem possuir outras patologias
associadas, assim como Autismo, fator que dificulta ainda mais a avaliacdo correta
dos graus de ametropia. Porém, a impossibilidade de medir a acuidade visual néo foi

um critério de excluséo para este estudo.
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Gréfico 1- erros refrativos
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Em relac&o a variacdes graves e significativas de astigmatismo, bem como o
reflexo em tesoura evidenciado na retinoscopia, levantaram hipétese de ceratocone
nos pacientes. Esta suspeita foi sugerida em 5 pacientes (11,3%), sendo solicitado o
exame de topografia para confirmacdo diagndstica. Entretanto, apenas 3 pacientes
retornaram ao consultério com o resultado do exame, tendo o diagnéstico confirmado
e recebendo as devidas orientagdes a procurar um servigo especializado para
tratamento.

As alteracdes oftalmoldgicas encontradas nas 44 criancas com Sindrome de
Down no exame de biomicroscopia estdo descritas no grafico 2, sendo elas: olho seco
(42,9%), blefarite (40%), epicanto (10%), catarata (20%), ectrépio (8,6%), fissura
palpebral superior (5,7%), pterigio (11,4%), triquiase (22,9%), nistagmo (11,4%) e
infeccdo ocular (14,3%).

A alteragdo mais significativa encontrada na biomicroscopia com lampada de
fenda foi o olho seco (42,9%), ou também conhecida como ceratoconjuntivite sicca.
Esta se trata de uma desordem comum, que afeta grande parte da populacéo, sendo
uma doenca multifatorial das lagrimas e superficie ocular. Essa patologia se manifesta
de maneira assintomatica ou com sintomas como sensacdo de corpo estranho,
gueimacdo, prurido, fotofobia e lacrimejamento excessivo. O tratamento é
predominantemente sintomatico e varia desde a educacdo ao paciente até o uso de
medicacgdes topicas e sistémicas (FONSECA; ARRUDA; ROCHA, 2010).
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Grafico 2- alteracdes oftalmol6gicas na biomicroscopia
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Tratando-se dos pacientes com Sindrome de Down da APAE as lagrimas
artificiais foram as medicac6es mais receitadas, correspondendo a 70% da parte de
conduta médica.

A catarata congénita tem uma incidéncia 5% maior em criangas com Sindrome
de Down quando comparado a criancas em geral. Além disso, as cataratas
relacionadas as idades também sdo frequentes e se manifestam de uma maneira
precoce (HAUGEN; HOVDING; RIISE, 2004).

Entre os 20% dos pacientes que apresentaram diagnéstico de catarata neste
estudo, 2 pacientes chamaram atencdo pela idade precoce e grau avancado de
manifestacéo desta patologia. O paciente numero 1 apresentava 7 anos com catarata
+/4+ bilateralmente com visdo 20/20 e o paciente numero 2 apresentava 13 anos com
catarata 4+/4+ em OE e 2+/4+ em OD com visao 20/150.

AlteracGes na motilidade ocular neste estudo ocorreram em 22,7% pacientes.
Entre eles, 40% apresentaram nistagmo e 60% apresentaram estrabismo. Se tratando
de estrabismo, 66,7% era representado por exodesvio e 33,3% por esodesvio. A alta
taxa de prevaléncia de estrabismo em portadores de Sindrome de Down se
correlaciona com estudos prévios.

Um estudo realizado pelo Departamento de Oftalmologia da Universidade
Gachon na Coreia evidenciou que 43,9% dos pacientes coreanos com Sindrome de
Down possuiam estrabismo, sendo prevalente o esodesvio do tipo adquirido nao-
acomodativo. Nesse contexto, relatou-se que a hipermetropia e a dificuldade de
manter a acomodacao visual devido a fadiga muscular do olho sdo importantes fatores
gue contribuem para a esotropia em pacientes com Sindrome de Down (HAN; KIM;
PAIK, 2012).
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No exame de fundo de olho, foram encontradas alteracdes retinianas em
apenas 4 pacientes, sendo elas: retinopatia diabética em 1 paciente e fundo miépico
em 3 pacientes. Manifestagcfes como retinopatia hipertensiva, degeneragao macular
e descolamento de retina ndo foram observadas.

Desse modo, conclui-se que uma vigilancia oftalmolégica eficaz requer
recursos adequados e uma boa comunicacao multiprofissional da equipe de cuidados
da APAE com o médico oftalmologista, fator que salienta a importancia do projeto
PRONAS para a qualidade de visdo desses pacientes.

Pessoas com Sindrome de Down podem ser desafiadoras para examinar e
requerem o desenvolvimento de consultas apropriadas as limitagdes cognitivas de
cada individuo. Assim, torna-se importante que haja um ambiente livre de distracbes
e consultas com tempo extra somado a uma equipe treinada para otimizar a
performance dos exames e a conduta correta por parte do oftalmologista (STEPHEN
et al, 2007).

4. Consideracdes finais

Destaca-se, portanto, que a investigacdo em saude por meio de estudos
epidemioldgicos é uma ferramenta muito importante para o controle e melhoria de
doencas e agravos. Este tema tem sido admitido e recomendado por muitas
instituicBes. A pesquisa realizada permitiu conhecer alguns dados epidemiolégicos
dentro da area da oftalmologia sobre os pacientes com Sindrome de Down da APAE.

Com base nesses dados, pode-se concluir que as alteracdes oftalmoldgicas
mais prevalentes na populacdo estudada foram miopia e olho seco. Patologias como
catarata, pterigio, estrabismo e ceratocone também puderam ser observadas. Desta
maneira, pode-se reafirmar a importancia de um rastreamento precoce de doencas
oftalmolégicas em pessoas com Sindrome de Down, além de estabelecimento de
associacdo com comorbidades, visando alcancar um desenvolvimento psicomotor
mais adequado, bem como a interacdo dos pacientes com o ambiente, seu
aprendizado e qualidade de vida.

Assim, diante dos resultados obtidos, nota-se a importancia de se estabelecer
mais pesquisas com abordagem epidemiolégica, visando uma melhor compreensao

do tema. Para futuros trabalhos, sugere-se que sejam realizadas novas pesquisas
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avaliando os mesmos parametros em diferentes APAEs do Brasil, com intuito de

averiguar semelhancas e diferencas nos resultados obtidos nesse estudo.
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