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RESUMO
JUSTIFICATIVA E OBJETIVO: A sindrome de Down (SD) ¢é

a anormalidade cromossdmica mais comum em recém-nascidos
(RN) vivos. Em virtude do maior conhecimento sobre todos
os aspectos que envolvem a sindrome de Down, nas duas dlti-
mas décadas a expectativa de vida das pessoas com sindrome
de Down mais que dobrou. Ela representa um desafio para o
clinico, devido aos diversos e complexos problemas de satide que
os acometem e o atendimento adequado ao paciente necessita
de conhecimento atualizado sobre as suas principais intercor-
réncias, que apresenta algumas particularidades relacionadas ao
sistema imune. O objetivo deste estudo foi rever os principais
problemas de saide relacionados ao sistema imunolégico do
paciente com SD, bem como atualizar o clinico sobre os novos
conhecimentos da sindrome de Down. CONTEUDO: Foram
consultadas as bases de dados para a busca dos artigos recentes
e relevantes sobre a resposta imunolégica do paciente com sin-
drome de Down. No presente artigo, sao abordados temas que
focam a aten¢do no cuidado ao paciente adulto com sindrome
de Down tais como infecgées recorrentes, respostas as vacinas,
doengas autoimunes e outros assuntos relacionados a resposta
imunoldgica dessas pessoas. CONCLUSAO: Devido 3 maior
expectativa de vida, um nimero crescente de pessoas adultas e
idosas com sindrome de Down serd atendido por todas as espe-
cialidades médicas, tornando-se necessaria uma constante atua-
lizagao sobre a sindrome. Em relagio ao sistema imunolégico, o
clinico deve ter especial atengao com infecgoes, resposta vacinal
diminuida e maior prevaléncia de doengas autoimunes.
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ABSTRACT
BACKGROUND AND OBJECTIVE: Down syndrome

(DS) is the most common chromosomal abnormality in live
newborns. Due to the greater knowledge of all aspects involving
DS, in the last two decades the life expectancy from people with
Down syndrome more than doubled. It represents a challenge
to physicians due to the diverse and complex health problems
that affects this patient and the proper care needs current
knowledge about its main complications, which presents some
particularities related to the immune system. The objective of
this study was to review the major health problems related to
the immune system of patients with Down syndrome, also to
update the physician on the new clinical knowledge in Down
syndrome. CONTENTS: We consulted databases for the search
of relevant and recent articles on the subject. In the present
manuscript, issues are addressed with focus on attention in
the care of adult patients with Down syndrome among which
we highlight the recurrent infections, responses to vaccines,
autoimmune diseases, as well as other matters related to the
immune response of these individuals. CONCLUSION: Due
to the longer life expectancy, a growing number of adults
and elderly patients with Down syndrome will be attended
by all medical specialties, requiring the acquisition of more
knowledge about this syndrome. Regarding the immune system,
the physician should pay special attention to infections, decreased
vaccine response and a higher prevalence of autoimmune diseases.

Keywords: Down syndrome/immunology; Autoimmune diseases;
Immune system/physiopathology; Respiratory tract infections/
immunology; Vaccines

INTRODUGAO

A sindrome de Down (SD) ¢ a principal causa genética co-
nhecida de retardo mental. H4 mais de 50 anos, *Lejeune et al.,
em 1958, identificaram que a doenca era determinada pela tris-
somia do cromossomo 21, alteracio genética que causa comple-
xos problemas de satide em seus portadores.

Ao nascimento e logo nos primeiros anos de vida, a crianga
Down jé apresenta vdrias complicagbes de saide, das quais as
mais importantes incluem: cardiopatias congénitas, hipotonia,
déficit auditivo, distirbios da tiredide e maior suscetibilidade
a infecgbes. Com o passar dos anos, as manifestacoes clinicas
descritas em pacientes com SD se assemelham as do envelheci-

*Lejeune J, Gauthier M, Turpin R. Etude des chromosomes somatiques de neuf

enfants mogoliens. CR Hebd Seances Acad Sci. 1959;(248):1721-1722 apud™-
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mento, apresentando maior prevaléncia de infeccoes bacterianas
e virais, doengas autoimunes e evolugio precoce para deméncia
ap6s os 40 anos de idade. Por essas caracteristicas a SD foi con-
siderada por muito tempo com uma doenga progeréide®. Além
disso, o problema que chama maior aten¢ao ao clinico sio as
infecgoes do trato respiratdrio, que por muitas vezes podem se
tornar recorrentes e que ainda continuam sendo uma das prin-
cipais causas de morte em todas as idades®?.

Nas duas dltimas décadas, a expectativa de vida das pessoas
Down mais que dobrou”, gragas ao maior conhecimento de to-
dos os aspectos que envolvem a SD. No que se refere ao sistema
imunoldgico, a partir da década de 80 alguns autores descreve-
ram algumas alteragées imunoldgicas, incluindo o modelo no
qual a SD era vista como uma senescéncia precoce do sistema
imune. Atualmente, a hipdtese mais aceita ¢ que alteragdes mor-
fofuncionais do timo sdo as principais causas das anormalidades
imunolégicas?. O timo ¢ o érgao linféide primdrio responsdvel
pela diferenciacio, selecio e maturacio de linfécitos T. Em vir-
tude disso, as alteragoes timicas observadas em pacientes com
SD indicam que a funcio dos linfécitos T é afetada, causando
também um desequilibrio da rede de citocinas. Como conse-
quéncia, o sistema imune da pessoa com SD aparentemente apre-
senta uma desorganizagio, acarretando a esses uma maior proba-
bilidade de ocorréncia de doencas autoimunes e infecgoes®.

A presente revisio tem como objetivo atualizar o clinico sobre
os aspectos imunoldgicos da SD e as mudangas que ocorreram
nos tltimos anos nesta 4drea, dando maior enfoque para infeccoes
de repeticdo, doencas autoimunes e respostas s vacinas nesses
individuos.

MUDANCA DO PARADIGMA IMUNOLOGICO NA
SINDROME DE DOWN

Por muito tempo, acreditou-se que na SD ocorria uma se-
nescéncia precoce de todas as dreas do organismo. O sistema
neuroldgico dos pacientes Down parece envelhecer mais rapi-
damente. Um exemplo ¢ o aparecimento precoce da doenga de
Alzheimer, a qual pode aparecer por volta dos 40 anos nestes
pacientes. Além disso, a perda de elasticidade da pele e cataratas
em idades nio tdo avancadas corroborava tal impressio®. As
doencas relacionadas com o sistema imune vinham sendo anali-
sadas neste mesmo contexto”®,

Por outro lado, estudos recentes mostram que, ao contrério do
que se pensava, a deficiéncia do sistema imunoldgico jd estd pre-
sente desde a sua prépria formagio e nio decorre, apenas devido
ao envelhecimento®. Fetos com SD apresentam alteragio dos
parAmetros usados na avaliagio da fun¢io timica: anatomia ti-
mica anormal e baixa contagem de linfécitos TREC (em inglés:
T receptor excision circles) que sao usados como marcadores da
funcio timica. E provavel que isso ocorra porque alguns genes
que controlam a divisio e proliferacio dos timdcitos estejam
presentes no cromossomo 21. Além disso, jd foi descrito uma
diminuicio do nimero de células B ¢ T naive a partir do nasci-
mento, menor expansio e proliferacio das células de meméria
que, em conjunto, levam a um déficit da funcio linfocitdria.
Nio ¢ ainda totalmente claro, mas ¢ possivel que além das anor-

malidades do timo, os linfécitos T e linfécitos B também sejam
funcionalmente defeituosos?.

As alteracoes linfocitdrias descritas, seja de linfécitos T ou B,
levam a uma desorganizagio do sistema imune, com produgio

alterada de citocinas, o que ird dificultar a comunicacio celular

e o correto funcionamento do sistema imune.

Na tabela 1 estdo representados os principais achados imu-

noldgicos nos pacientes com SD.

Tabela 1. Principais achados imunoldgicos nos pacientes com sindro-

me de Down

Linfécitos-T
Linfécitos-T CD3*
Linfécitos T auxiliar (CD4+)
Linfécitos T citotéxicos (TCD8)
Proliferacao de linfécitos-T
Timo
Razio Th1/Th2
Razao CD4/CDS8
Linfécitos B
Linfécitos-B CD19*
Proliferacao de linfécitos-B

Imunoglobulinas

IgG

IgM
IgA
Autoanticorpos
Resposta a vacinas
Tétano
Polissacarideo pneumocdcico
Conjugado Meningocdcico
Pertussis (Coqueluche)
Hepatite B
Hepatite A
Influenza
Pélio (oral)
Resposta as infecgoes bacterianas

Sepse
Pneumonias

Infecgoes de vias aéreas superiores
Doengas autoimunes

Tiredide

Diabetes mellitus

Doenga celfaca
Neoplasias

Hematolégicas

Nio hematoldgicas

Diminuido/normal
Diminuido
Diminuido/normal
Diminuido/normal
Pequeno, estrutura anormal
Aumentado

Diminuido

Diminuido

Diminuido

Aumentado apds
2 anos de idade

Diminuido
Normal

Aumentado

Diminuida
Diminuida/normal
Diminuida
Diminuida
Diminuida
Normal
Diminuida/Normal

Diminuida

Maior
suscetiptibilidade/gravidade

Maior
suscetiptibilidade/gravidade

Aumentada

Maior prevaléncia
Maior prevaléncia do tipo 1

Maior prevaléncia

Maior prevaléncia

Menor prevaléncia

Fonte: Adaptado e traduzido”.
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Sindrome de Down e as infec¢oes bacterianas
recorrentes

As infecgoes (principalmente pneumonia bacteriana) ainda
representam uma das maiores causas de morbidade e mortalida-
de em pacientes Down de todas as idades®, apesar dos avancos
no diagndstico e nas formas de tratamento.

O sistema imunolégico da pessoa Down tem maior dificul-
dade de combater os patdgenos, principalmente bactérias capsula-
das como o pneumococo, o que favorece a ocorréncia de in-
feccoes; aumenta o risco de morte e recorréncia®!. As infecgoes
de repeticdo causam grande impacto em criangas com SD, cau-
sando atraso no desenvolvimento, problemas comportamentais
e menor indice de qualidade de vida relacionada 2 satide, quan-
do comparadas com criangas sem tais infecgoes!'?.

Estudo realizado com 1332 pessoas com SD na Austrdlia mos-
trou que nas diferentes fases da vida, as pneumonias ainda sio a
causa de morte mais comum, representando 33% das mortes na
infincia e adolescéncia (0-18 anos), 23% na idade adulta (19-40
anos), e quase 40% entre os idosos (>40 anos)!'?.

Muitas vezes, as infecgbes podem estar associadas a outras
doengas, como as cardiopatias congénitas, o que contribui para
o aumento da mortalidade. No Brasil, um estudo realizado com
45 criangas associou positivamente infecgdo recorrente ou sepse
com a presencga de cardiopatias congénitas. Ainda nesse estudo,
encontrou-se dois casos de deficiéncia de IgG2, duas criangas
com numero diminuido de linfécitos CD4+ e cinco com redu-
c¢do de atividade das células NK@4. Farias et al., descreveram as
cardiopatias congénitas encontradas em 127 criangas Down no
Brasil e em relagio a presenca de infecgdes graves, pneumonia
e sepse foram diagnosticadas em 23,6% e 5,5% dos casos, res-
pectivamente. Dentre os casos de pneumonia, 70% das criancas
apresentavam cardiopatia e nos casos de sepse, em 85% eram
cardiopatas™.

E de crucial importincia que o clinico esteja atento is condi-
¢oes que favoregam a ocorréncia de infecgdes do trato respiratorio.
Deve orientar seu paciente quanto a medidas de prevencio, tais
como evitar aglomeragoes, procurar precocemente atendimento
médico quando apresente sinais e/ou sintomas respiratdrios e mo-
bilizacio precoce do leito quando acamado. Além disso, aten¢ao
redobrada para pacientes com SD que apresentem quadro in-
feccioso recorrente, sendo recomendada a pesquisa de imuno-
deficiéncia humoral (anticorpos) e celular nesses pacientes, uma
vez que o diagndstico precoce permite que a adequada conduta
terapéutica seja rapidamente iniciada®. Ressalta-se ainda que
alteracbes anatdmicas e funcionais como estreitamento do con-
duto auditivo, menor movimentagio ciliar, hipotonia e outras
condicoes presentes no paciente inerentes 8 SD podem contri-
buir para o aumento do nimero de infecgoes®.

Sindrome de Down e a resposta as vacinas

A vacinagio do paciente Down apresenta algumas peculiari-
dades, tendo em vista as caracteristicas do seu sistema imune.
Em pessoas com SD, a menor taxa de linfécitos T e B presentes
j& a0 nascimento associada a deficiéncia funcional dessas células
dificulta a resposta imune adaptativa a antigenos das vacinas.
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E provével que a resposta ao antigeno vacinal seja mais lenta, de
menor intensidade e se apresente com menor avidez dos anticor-
pos!"”?. Sendo assim, para algumas vacinas, a soroconversio tende a
ser menos eficiente na formagio de meméria imunolégica quan-
do comparada 4 populagio em geral.

A resposta deficiente as vacinas na SD jd foi descrita tanto
para vacinas dependentes da resposta T-auxiliar, como a de té-
tano"'® e influenza A"”, assim como para as independentes da
resposta T-auxiliar, como a observada com polissacarideo pneu-
mocdcico (PPV)19,

Estudo realizado no Brasil por Ferreira et al."”, mostrou so-
roconversao satisfatéria para hepatite A em criancas com SD
(94% de resposta positiva). No entanto em relagio a vacina
para hepatite B, estudo realizado por Nisihara et al.*”, com 140
criancas e adolescentes com SD vacinadas com esquema triplice
para hepatite B, apontou que apenas 47,6% delas conseguiram
efetiva imunizacdo (anticorpo anti-Hbs positivo). Tal fato causa
preocupagio, uma vez que atualmente mais jovens Down tém
vida sexual ativa e ficam expostos & contaminacio pelo virus da
hepatite B. Principalmente pela disponibilidade, é recomendd-
vel que seja solicitado o exame anticorpo anti-HBs para se verifi-
car se houve soroconversio.

O calendério vacinal na SD segue um calenddrio especi-
fico. Além das vacinas normalmente recebidas nas Unidades
Bésicas de Saude, deve-se receber a vacina contra a influenza
sazonalmente e a vacina contra hepatite A apés o 1 ano de vida.
Criangas Down prematuras ou cardiopatas também devem re-
ceber palivizumabe, para prevenir infecgio pelo virus sincicial
respiratério (VSR)@V.

Virios estudos j4 foram feitos sobre a resposta vacinal aos
diferentes imundgenos. Na tabela 1 apresentamos o que se pode
esperar em relagdo A soroconversio nos pacientes com SD para
algumas vacinas utilizadas. No entanto, fica evidente que embora
recebam a vacina, nem sempre os mesmos estario protegidos.

Associacao da SD com doencas autoimunes

Diversos autores jé demonstraram a associacao entre a SD e
doengas autoimunes, sendo que as mais prevalentes em diferentes
populagoes foram a tireoidite autoimune e doenca celfaca®9.
Doenca celiaca

A doenca celiaca (DC) se manifesta em sua forma cldssica
através de sinais e sintomas de md absor¢ao intestinal, com a
presenca de vomitos, diarréias, dores abdominais, flatuléncia e
eliminagao de fezes volumosas, espumosas ou gordurosas. No
entanto, a apresenta¢ao da DC é extremamente varidvel podendo
ocorrer de uma forma silenciosa ou latente, o que pode causar
confusio diagnéstica®.

A prevaléncia de DC em pacientes Down de acordo com
a literatura ¢ varidvel, ficando entre 4,6%% até 13%?? o que
representa uma prevaléncia de 20 a 200 vezes maior do que na
populacio em geral. No Brasil, Nisihara et al., descreveram uma
prevaléncia de DC confirmada em 5,6% (1:20) dos pacientes
com SD®, significativamente aumentada quando comparada
com a popula¢io em geral da mesma 4rea geografica (0,5%;
1:417)®. Cabe resssaltar que no individuo com SD, existe a
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tendéncia de se considerar alguns dos sintomas gastrointestinais
como consequéncias naturais proprias da sindrome. Dessa for-
ma, ¢ frequente o atraso no diagndstico da DC nestes pacientes
ou até mesmo a sua inexisténcia®’. Assim, recomenda-se a rea-
lizagdo de testes soroldgicos sensiveis e especificos como o anti-
corpo anti-endomisial e anticorpos anti-transglutaminase teci-
dual para a triagem para DC nas pessoas com SD apds os dois
anos de idade, mesmo que nio apresentem sintomas evidentes
da DC®. Caso o resultado do exame soroldgico seja positivo, a
confirmagio deve ser feita com biépsia duodenal.

O conhecimento da maior prevaléncia da DC deve alertar
pediatras e clinicos para o risco do nio diagnéstico e complica-
¢oes da DC nio tratada®*3b,

Doengas da tiredide

As manifestacoes das alteragbes da funcio tireoidiana na SD
podem variar do hipertireoidismo ao hipotireoidismo, sendo
este ultimo o mais frequente. Nos pacientes mais jovens hd pre-
dominio de quadros congénitos (hipotireoidismo) e no adulto,
de doengas autoimunes, com detecgio de anticorpos antitireoide
(antitireoglobulina e antimicrossomal)®. Os achados mais fre-
quentes das disfungoes tireoidianas nos pacientes com SD sio
diminuicio da produ¢io dos hormoénios tireoidianos e aumento
nos niveis séricos de horménio estimulante da tireéide (TSH)2%3?.
Estudo realizado em 72 pacientes com SD atendidos no am-
bulatério do Hospital de Clinicas da Universidade Federal do
Parand demonstrou que 42,9% dos pacientes apresentaram au-
mento nas concentragoes de TSH e 15,4% positividade para o
anti-TPO e doenga de Hashimoto confirmada®?-

Outra manifestacio que pode ocorrer no paciente Down ¢
o hipotireoidismo subclinico (HS). Este é definido como uma
elevacio suave do TSH, com niveis de T4 livre normal e ausén-
cia de sintomas®. Pacientes Down e com HS podem apresen-
tar uma maior frequéncia de hipotonia moderada A grave em
comparagio com pacientes com SD e um TSH normal®. O
aumento do TSH pode estar relacionado com disfungoes tireoi-
dianas inerentes 4 SD, neste caso a elevacio geralmente nao é defi-
nitiva, resolvendo-se espontaneamente em mais de 70% das vezes.

Convém ressaltar, que além da sintomatologia das disfun-
coes tireoidianas passarem facilmente despercebidas, algumas
vezes podem ser atribuidas & prépria sindrome. Sendo assim, a
avalia¢io da funcio tireoidiana é fundamental e deve ser realiza-
do periodicamente em pacientes com SD, mesmo na auséncia
de manifestagoes clinicas caracteristicas®”. A triagem anual é
recomendada pelo protocolo da American Academy of Pediatrics
(AAP), apesar de referéncias como a U.S. Preventive Services Task
Force ainda sugerirem falta de evidéncias®”. Mesmo assim, esta
conduta deve ser adotada, na medida em que o diagnéstico pre-
coce impede a deficiéncia hormonal responsével por prejuizos
no desenvolvimento fisico e mental dos pacientes. Além disso,
evita que os pacientes portadores de hipotireoidismo subclinico
com anticorpo antitiredide positivo, por exemplo, evoluam para
um quadro de disfungio tireoidiana definida®.

Ressalta-se também que ¢ frequente que doengas autoimunes
sejam concomitantes no paciente com SD, inclusive DC asso-
ciada com doenca de tiredide. A DC é uma doenca disabsortiva,
com atrofia das vilosidades do intestino delgado. O clinico deve

atentar para pacientes que recebem medicaco via oral para tra-
tamento de hipotireoidismo e nio atingem niveis hormonais
adequados, devem ser investigados para DC, uma vez que o
mesmo ndo consegue absorver corretamente a levotiroxina.

Outras doengas autoimunes

Além de se investigar as doengas da tiredide e a DS nos pa-
cientes com SD, cabe a0 médico generalista um olhar cuidadoso
a pele do paciente Down. A deficiéncia imunolégica dos pacien-
tes portadores da SD provavelmente estd ligada & maior suscepti-
bilidade s ectoparasitoses € as infecgoes de pele, sejam elas bacte-
rianas, fingicas ou virais. Os médicos devem estar atentos a este
fato, uma vez as infecgoes de pele e mucosas podem ser a porta
de entrada para agentes causadores de infeccoes invasivas, como
pneumonia, endocardite bacteriana e meningite.

Dentre as doengas de pele observadas nos pacientes com SD do
que na populagio em geral encontra-se o vitiligo, que tem uma
frequéncia entre 0,38% a 2,9% da populagio mundial®®. E re-
corrente na literatura a afirmacio da frequéncia aumentada em
individuos com SD, contudo ainda faltam estudos consistentes
que estimem essa evidéncia na prdtica médica.

Recente estudo relatou uma possivel ligacio fisiopatolégica
entre a psorfase e a SD, a partir da apresentagio de uma série de
casos de pacientes com psorfase crénica em placas e concomitante
SD. Contudo, somente um nimero maior de pesquisas deverd
ser realizado para comprovar tal hipétese®.

Mudanca na expectativa de vida dos pacientes com
SD e causas de mortalidade

A combinagio de fatores como a vida em sociedade, ao invés
de uma vida mais restrita a institui¢oes de saide; o acompanha-
mento clinico feito de forma precoce e continua, aliada & me-
lhora da saide da populagio em geral e esforgos exaustivos para
inclusio social dos pacientes com SD aumentou nao somente a
qualidade de vida, mas também gerou um expressivo aumento
) Os prospectos de
sobrevivéncia aumentaram drasticamente na crian¢a com SD,

na expectativa de vida dos pacientes Down'

passando de menos de 50% de sobrevida até um ano de idade®?
para mais de 90% em um perfodo de 50 anos“?. Ao mesmo
tempo, a estimativa de vida que era de 25 anos em 1983 passou
para 49 anos em 1997% e atualmente atinge cerca de 60 anos
em populagoes de paises desenvolvidos!*#%. Dessa forma,
cada vez com maior frequéncia, pessoas adultas com SD agora
chegam aos consultérios de clinicos gerais e médicos especia-
lizados no tratamento de idosos. E esperado que parte desses
profissionais tenham a sensagio que nio estdo suficientemente
preparados para atender um adulto com SD, dado as peculiari-
dades que a sindrome apresenta.

Um estudo prospectivo publicado em 2008 avaliou o efeito da
menor capacidade cognitiva e funcional e comorbidade fisica sobre
o risco de morte ao longo do tempo em um grupo de pessoas
com SD, com idade acima de 45 anos. Os autores concluiram
que a idade, a presenca de deméncia e as restricoes de mobilida-
de sdo os mais importantes preditores de mortalidade, além das
j& conhecidas complicagoes respiratérias“®. Assim, ao contrdrio do
que se observa na populagio em geral, nio sio os fatores respon-
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saveis pelo aumento do risco cardiovascular os principais determi-
nantes da sobrevivéncia nesse grupo de pessoas.

Outro aspecto interessante estd relaciondo as neoplasias.
Criangas com SD tém um risco de desenvolver leucemia 10 a 20
vezes maior do que a populagio em geral®”. Tanto a leucemia
linfobl4stica aguda (LLA) quanto a mieldide aguda ocorrem em
uma frequéncia igual de 1 em cada 300 pacientes com SD®9.
Embora j4 se conhecam diversos oncogenes relacionados 2 leu-
cemia e que sdo localizados no cromossomo 21, o mecanismo
de leucogénese ainda nio estd bem claro. Por outro lado, o perfil
epidemioldgico dos tumores observados na SD, demonstraram
que alguns deles sao menos frequentemente observados em gru-
pos de pessoas com SD do que na populagio geral. Por exemplo,
tumores com alta prevaléncia na populagio geral como neoplasia
colorretal, pulmio, pele, mama e uterinos sio raros em pessoas
com SD. Estes dados sugerem que pode haver no cromossomo
21 genes que protejam do cancer®.

CONSIDERACOES FINAIS

O paciente com SD apresenta complicagoes de satide espe-
cificas da doenga e dentre estas, as alteragoes imunoldgicas esta-
rio sempre presentes ¢ podem acarretar graves conseqiiéncias na
vida da pessoa que nasceu com tal sindrome. Dessa forma, reco-
menda-se que o médico que atende esse paciente esteja atento as
infec¢des (principalmente pneumonias) e também a ocorréncia
de doencas autoimunes. Além disso, deve indicar as vacinas se-
guindo o calenddrio especifico para a SD, e se possivel, verificar
se obtiveram resposta adequada 4 vacina. No caso da SD, em
muitos casos a vacinagio poderd nio proteger de fato o paciente.

O conhecimento médico sobre todos os temas relacionados
com a SD aumentou significativamente nos tltimos anos, en-
tretanto muitos estudos ainda serdo necessdrios, principalmente,
em relacao aos adultos com SD. O que demonstramos nessa re-
visdo é uma pequena faceta de uma sindrome complexa. Mais de
50 anos depois da descoberta da origem da SD, pessoas com esta
doenga continuam a sofrer as conseqiiéncias de uma cépia extra
do cromossomo 21. Ainda hoje, o preconceito e a discriminagao
ainda continuam sendo os piores inimigos dos pacientes com
SD. Avancos recentes mostram que pode ser possivel em breve
decifrar as bases genéticas e moleculares da SD e a criacio de
tratamentos eficazes. Novos estudos e maiores investimentos em
pesquisa sobre terapia génica e bloqueio de algumas moléculas
deletérias ao paciente com SD sio a esperanca de transformar a
vida dessas pessoas.
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