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RESUMO

A realizagdo do pré natal representa papel fundamental em termos tanto de
prevencgao, quanto de detecgéo precoce de patologias maternas e fetais, permitindo
um desenvolvimento saudavel do bebe e reduzindo os riscos da gestante. Em
criancas deficientes, o pré-natal estabelece a conduta diante da deteccdo de
determinadas doencas perinatais como Edwards e Prader-Willi, bem como prepara o
ambiente familiar para a chegada de uma crianga com necessidades especiais, uma
vez a antecipacdo da noticia. Outras doencas como a Sindrome de Down e a
Sindrome de Turner, podem ser diagnosticadas ainda no periodo pré-natal,
mediante teste ndo invasivo, promovendo uma maior aceitacdo por parte da familia
e estabelecendo o melhor progndstico. A metodologia aplicada nesta revisao, foi a
extragdo de artigos utilizando os Descritores em Ciéncias da saude (DeCs),
combinados com o operador booleano "AND", publicados nos ultimos 17 anos.
Quanto ao objetivo, o estudo visou reunir informagdes relevantes relacionadas ao
tema, buscando preparar tanto o ambiente familiar, quanto os profissionais de
saude. Diante dos resultados encontrados na pesquisa, foram separados os
principais achados acerca da sindrome de Turner e sindrome do Down e a
importancia de se fazer um pré-natal adequado. Diante aos dados expostos,
evidenciou-se a importancia da realizacdo do pré-natal, assim estabelecendo um
diagndstico precoce e um progndstico correto, além de preparar o ambiente familiar
a recepgao de uma crianga com necessidades especiais.
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INTRODUCAO
O pré-natal, por meio de medidas de prevengao, tem o objetivo de garantir o

desenvolvimento adequado do feto durante a gestagdo e promover,
concomitantemente, o cuidado da saude da m&e em questdo, para que haja o
nascimento de um individuo saudavel e se preserve a vida da mulher gravida
(MARQUES et al., 2021).

De acordo com Henn, Piccinini e Garcias (2008), o nascimento de um bebé
que apresente alguma deficiéncia € um momento traumatico e que de alguma forma
ira desestruturar a familia. Assim sendo, para os pais, que esperam por uma crianca
semelhante a projetada em seu imaginario durante os 9 meses de gravidez, é
indispensavel que essa noticia seja dada o quanto antes para preparar o ambiente
familiar para receber um novo integrante que apresente alguma deficiéncia
(BRUNONI et al., 2016).

Tal fato mencionado anteriormente é possivel com uma realizagao efetiva do
pré-natal, que permite identificar a doenga o mais rapido possivel e relatar a mae e
ao pai o quadro clinico, para que desenvolvam a ideia do bebé real que irdo receber
apo6s o parto e, com isso, promovem um cuidado adequado desse novo ser humano
(ROSA et al., 2013).

No entanto, as principais doengas diagnosticadas sao a Sindrome de Down
(SD) e a Sindrome de Turner (ST), que por sua vez tém potencial para serem
diagnosticadas precocemente no pré-natal, precavendo situacbes complexas
(VILACA et al., 2020).

Assim, tém-se a questdo norteadora: qual a importadncia do pré-natal no
tratamento de criangas deficientes? Portanto, diante do exposto, este presente
trabalho tem como objetivo ressaltar o papel importante do pré-natal no tratamento
de criangcas deficientes, evidenciando a possibilidade do médico agir de forma
planejada e antecipada no cuidado das doengas que afetam o feto em
desenvolvimento. Visto isso, este estudo visa contribuir no preparo da familia para
lidar com os fatores de riscos que envolvam o bebé e a mae, ocasionando um

cuidado eficiente com as criangas que possuam alguma deficiéncia.
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FUNDAMENTAGAO TEORICA

O Brasil, apos a introducdo de agdes voltadas para a saude e da elevada
cobertura do pré-natal pelo Sistema Unico de Saude (SUS) conseguiu reduzir de
forma expressiva a mortalidade de maes e criancas. Dessa forma, o pré-natal se faz
imprescindivel, visto que, por meio dele, mae e filho sdo resguardados tanto antes
como apds o0 nascimento, evitando baixo peso do feto, diabetes gestacionais e
prematuridade, dentre outras complicacées (MARQUES et al., 2021).

Muitos estudos evidenciam que a promocg¢ao do pré-natal durante todo o
tempo necessario na gravidez tém sido essencial para se evitar complicagdes tanto
durante a evolucdo fetal quanto no periodo apdés o parto. Assim sendo, o
entendimento relacionado a conduta adequada que deve ser empregada diante de
certas doencgas perinatais s6 é possivel através de sinais clinicos encontrados
durante esse exame, como alteragcdes genéticas observadas na sindrome de
Edwards, a qual pode estar presente no feto, ou a sindrome de Prader-Willi, que é
notada pela diminuicdo dos movimentos fetais (PASSONE et al., 2018).

Alem disso, é importante pontuar que, com o diagndstico antecipado de
determinados problemas genéticos, é permitido preparar o ambiente para receber
esse futuro bebé&, por exemplo, com tratamentos adequados, especificos e
eficientes. Podendo,também, identificar e suavizar fatores de risco (VILACA, 2020).

A Sindrome de Down (SD) é uma das doengas que o diagndstico pode ser
realizado precocemente por meio do teste pré-natal ndo-invasivo, o qual tem indice
de precisdo de 99% para a SD. Isso faz com que essa deficiéncia possa ser
descoberta no bebé ainda no utero da mae, o que permite, desse modo, um cuidado
melhor da saude da crianga que apresenta essa manifestagado genética e possibilita
que os pais sejam orientados pelo médico adequadamente acerca dessa
enfermidade, gerando mais aceitacdo da situagdo por parte da familia e o seu
empenho em recorrer a recursos para que incentivem o desenvolvimento pleno
desse individuo, como a realizacdo de atividades fisicas (REALES, LANZA e
ALMENDARES, 2021).

Ademais, outra doenga que pode ser diagnosticada na gravidez é a Sindrome
de Turner (ST), porém, um estudo em que se analisaram pacientes com essa

manifestagdo, se obteve que apenas 10% foram diagnosticadas ainda no periodo
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pré-natal, sendo muitos diagnédsticos realizados tardiamente, mesmo que em 30%
dos casos ja sejam notadas varias manifestagcdes fenotipicos que sugerem a
presencga da sindrome (GONCALVES et al., 2021).

Nesse contexto, € evidente, diante desses dados, que o pré-natal ndo seja,
em algumas situagdes, realizado cautelosamente buscando todas as possiveis
doengas que podem acometer o feto, embora esse exame apresenta grande
relevancia, como, por exemplo, segundo Coutinho (2006), para se estabelecer um
acompanhamento ponderado do desenvolvimento do bebé e permitir diagnosticar a
ST e as suas possiveis complicagcbes antes mesmo do nascimento, o que contribui

no diagndstico precoce e possibilita um bom progndstico (ROSA et al., 2011).

METODOLOGIA

O presente trabalho trata-se de uma pesquisa bibliografica, que de acordo
com Creswell e Creswell (2021), é desenvolvida com base em material ja elaborado,
constituido principalmente de livros e artigos cientificos, sendo uma forma de
pesquisa fundamental.

Para desenvolver a pesquisa utilizou-se producdes cientificas que buscavam
descrever a importancia do pré-natal no diagnéstico precoce de doengas
sindrbmicas e como essa descoberta pode auxiliar no acompanhamento e
tratamento de complicagdes nos recém nascidos. Sendo assim, o estudo foi
realizado a partir de artigos extraidos das bases de pesquisa utilizando os seguintes
Descritores em Ciéncias da Saude (DeCs), combinados pelo operador booleano
“AND”, publicados nos ultimos 17 anos conforme exposto no Quadro 1.

Quadro 1: Descritores em Ciéncias da Saude (DeCs) utilizados para pesquisa nas bases de pesquisa
Base de pesquisa Descritores

“Pré - Natal ”

“Sindrome de Down ”
“Tratamento”

Scientific Electronic Library Online (SciElo) “Criancas deficientes”
Google Scholar (Google Académico) “Sindrome de Turner”
“Sindrome de Prader Willi”

“Sindrome de Edwards”
“Diagnéstico precoce”

Fonte: Elaborado pelos autores
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O uso de diferentes descritores nas diferentes bases de dados se deu pelo
fato de que, utilizando apenas um descritor, ndo foi possivel encontrar artigos
relacionados ao tema, sendo necessario mais descritores para ampliar as buscas.

Os critérios de inclusdo adotados foram: artigos disponiveis na integra e de
forma gratuita, terem sido publicados entre os anos de 2006 a 2021 que se
adequaram ao tema deste trabalho. Os critérios de exclusdo foram: artigos
indisponiveis gratuitamente e trabalhos que ndo se adequaram ao tema proposto.

Foram encontrados com base nos dados, 35 artigos correlacionados, sendo
entdo selecionados 20 artigos para leitura completa, sendo excluido 9, pois néo

foram relevantes ao tema proposto, e referenciados 11.

RESULTADO E DISCUSSAO

Diante dos exemplos acima e com base nos artigos analisados foram
separados os principais achados sobre a Sindrome de Down, Turner e a importancia
de se fazer o acompanhamento pré-natal de maneira adequada. Somente assim,
problemas de saude poderao ser evitados ou receberdo os cuidados adequados, se

necessario.

Quadro 1 - Quadro sintese dos artigos relacionados para a construgéo da reviséo.

N Autores (ano) Principais Achados

1 BRUNONI et al., (2016) O presente trabalho destaca sobre o sistema de
assisténcia a saude encontrar-se perante
grandes desafios, buscando reconhecer o amplo
espectro de manifestagdes clinicas com o intuito

de elaboragédo de mecanismos de intervencao.

2 COUTINHO (2006) Evidencia sobre o diagndstico clinico ser
idealizado, normalmente, durante a infancia,
quando comegcam a se manifestar as
caracteristicas. O aconselhamento genético é
preconizado, uma vez que as familias portadoras
de criancas especiais devem ter esclarecimentos

sobre as patologias que possuem.

3 GONCALVES et al., (2021) Apesar da alta prevaléncia na Sindrome de

Turner, ainda ha agravo subdiagnosticado e de
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grande impacto clinico.

4 HENN, PICCININI e GARCIAS (2008) [ Alguns pais e maes relatam pontos positivos de
convivéncia com seus filhos, evidenciando
interacbes sincrénicas com 0S mesmos, assim
como uma adaptacédo adequada as exigéncias e
aos cuidados necessarios.

5 MARQUES et al., (2021) A prevaléncia de informagdes passadas através
dos profissionais de saude as gestantes foi

considerada elevada em relagao ao pré-natal.

6 REALES, LANZA e ALMENDARES O conhecimento das manifestagdes clinicas e o
(2021) prognostico de pacientes com Sindrome de
Down, é de grande importancia para o cuidado
neonatal, além da tomada de decisdes para

realizagéo de procedimentos.

7 ROSA et al., (2011) Os pacientes com a sindrome 22g11 apresentam
alteragdes que envolvem diversos sistemas, o

que desencadeia dificuldades e a complicagées.

8 ROSA et al., (2013) Destacou-se sobre as questbes perinatais, com
relagdo a familia, implicagbes de sindromes,

buscando decisdes plausiveis com os pacientes.

9 PASSONE et al,. (2018) Infere-se sobre a Sindrome Prader Willi se tornar
mais familiar ao pediatra, buscando um

diagnéstico e tratamento precoce.

10 [ VIEIRA etal., (2017) Existem complicacdes relacionadas as gestantes
com Sindrome de Turner, sendo necessario
destacar complicacdes que requerem
acompanhamento multidisciplinar pré-

concepcional e pré-natal.

11 VILACA et al., (2020) Demonstra o acompanhamento do pré-natal ser
de extrema relevancia para os familiares e
individuos que tenham diagnosticos com

Sindrome de Down.

Fonte: Elaborado pelos autores.
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Importancia do Pré-Natal para diagnésticos
Diante do exposto, € evidente o quanto o pré-natal € de suma importancia

para o desenvolvimento saudavel do feto e para resguardar a mae de possiveis
complicacdes. Além disso, € por meio dele que é descoberto doencas que somente
sdo possiveis diagndsticos precoces durante este exame, uma vez que
determinadas enfermidades podem desenvolver-se de forma silenciosa. Contudo,
mesmo diante deste fato, estudos mostram que apenas 68,3% dos
acompanhamentos de pré natal sdo tidos como adequados (MARQUES et al.,
2021).

Ademais, o diagndstico para identificar alteragbes genéticas pode ser feito por
meio de triagem neonatal ndo invasiva, como também por exames mais invasivos. A
exemplo deste ultimo, tem-se, apds a 15° semana a amniocentese. Entretanto, o
mais indicado é fazer-se o teste pré-natal ndo invasivo (NIPT), em mulheres com
fatores de risco e com idade igual ou superior a trinta e cinco anos, uma vez que nao
é utilizado recursos invasivos. Sendo ambos eficientes da mesma maneira (VILACA
et al., 2020).

O exame NIPT identifica problemas genéticos no bebé, feito por meio de uma
amostra de sangue colhida da mae a partir da nona semana gestacional, sendo o
resultado obtido em menos de 15 dias e possui diagndstico, na maior parte dos
casos, certeiros (ROSA et al., 2013).

Sindrome de Down

A sindrome de Down (trissomia do 21) é uma anomalia genética comum em
nascidos vivos, sendo de 1 para cada 500 e 1000 bebés. E importante lembrar que
uma crianga com Sindrome de Down (SD) apresenta um desenvolvimento
diferenciado em relacdo a outra sem anomalias, como malformagdes cardiacas e
alteracdes visuais. Sendo a deficiéncia mental a caracteristica mais comum a elas,
apresentando, por exemplo, dificuldades para realizar atividades motoras (HENN,
PICCININI e GARCIAS et al., 2008).

Vale ressaltar que 20 em cada 100 casos de SD é decorrente da nao
segregagao na gametogénese do pai. Logo, € evidente que o aumento da idade do
homem eleva os riscos de ocorrer aneuploidias. Contudo isso € mais percebido em
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pessoas do sexo masculino com idades acima de 55 anos. Diante desse fato, a
idade do homem néo é tao ligada a trissomia do 21, diferentemente da mulher acima
dos seus 35 anos (VILACA et al., 2020).

Diante disso, a familia € muito afetada quando ha o nascimento de uma
crianca com SD, devido as dificuldades de adaptacado as atividades cotidianas do
dia-a-dia, tanto para o pueril quanto para os adultos responsaveis. Por isso, &
evidente o quanto o pré-natal € de suma importancia para que ocorra uma
compreensao desde antes do nascimento sobre as melhores formas de se cuidar de
um bebé com a trissomia do 21. Para que assim, de fato, esse futuro adulto tenha
seu potencial desenvolvido da melhor maneira possivel (REALES, LANZA e
ALMENDARES, 2008).

Sendo assim, o pré-natal ndo s6 é importante para uma melhor gestagao,
mas também para um bom puerpério, uma vez que leva a mae a se sentir segura
durante esse periodo cheio de novidades e insegurangas, dado que leva a um bom
andamento da gestagdo. Todavia, isso n&o significa uma gestagdo sem nenhuma
complicagdo, mas resguarda mae e bebé de problemas graves em um futuro
proximo (MARQUES et al., 2021).

Sindrome de Turner

A Sindrome de Turner (ST, monossomia do X ou disgenesia gonadal) ocorre
em 2 para cada 5000 nascido vivos, sendo mais prevalente no sexo femino. E
caracterizada pelo gendtipo 45,X0/46,XX. A ST tem pouca ligagdo com o histdrico
familiar, uma vez que os progenitores ndo sdo portadores dessas alteragcdes. Além
disso, portadores da monossomia do X apresentam palato em ogiva, pescogo curto
e alado e infantilismo sexual, por exemplo. Ademais, o atraso do crescimento € a
caracteristica mais comum (GONCALVES et al., 2021).

O diagndstico intrauterino é feito também pela amniocentese, mas também
pode ser realizado pela coleta de amostras celulares do caridtipo, feito nas primeiras
semanas gestacionais. De maneira inata, ou ndo, a morbimortalidade ocorre,
mormente, por doengas da aorta toracica. Para mais, o diagndstico se mostra dificil
devido ao fato de os portadores ndo apresentarem sintomas antes da deteccio de

maiores agravos. Em pesquisas foi descoberto que apenas 10% de 67 pacientes
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foram diagnosticados ainda em vida intrauterina, ou seja, no periodo pré-natal
(VIEIRA et al., 2017).

CONSIDERACOES FINAIS
Diante do exposto, consiste em corroborar que o pré-natal é realmente

eficiente para que as criangas portadoras de deficiéncia tenham um futuro com uma
boa qualidade de vida, além de preparar os pais para a vinda de um bebé que vai
precisar de um cuidado maior do que esperado. No mais, os resultados de exames
feitos somente no pré-natal é capaz de descobrir algumas doengas que podem ser
silenciosas e prejudiciais para a vida do bebé e sua relagdo com a familia. Ademais,
cabe ressaltar sobre limitagcbes existentes em relagao a disponibilidade de materiais

sobre a tematica abordada.
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