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Resumo – A síndrome de Down (SD), é uma deficiência causada por 
uma condição cromossômica que está associada com incapacidade 
intelectual e fraqueza do tônus muscular na infância. O objetivo do 
presente estudo foi realizar uma análise cienciométrica sobre a 
síndrome de Down e avaliar o perfil epidemiológico desta deficiência 
na cidade de Sobral. Inicialmente, realizaram-se coletas de dados 
através da aplicação de questionários para pacientes e funcionários da 
Instituição Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE). 
Concomitantemente, realizou-se uma análise cienciométrica sobre o 
assunto, utilizando as bases de dados: Scielo, Medline, Lilacs e Ibecs. 
Os resultados indicam que a APAE atende 53 pacientes (36 do sexo 
masculino e 17 do sexo feminino) com SD, constatando-se a 
deficiência mais frequente diagnosticada em pacientes nesta 
instituição. Os dados mostram pacientes com idades entre 8 meses e 
10 anos de idade e residentes de Sobral e outras cidades, como 
Groaíras, Martinópole, Granja e Meruoca. Estes pacientes necessitam 
de alguns cuidados especiais devido ao desenvolvimento de algumas 
doenças e complicações respiratórias. A análise cienciométrica 
mostrou 62 artigos relacionados com o tema, sendo a maioria na 
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língua inglesa, e os quais abordavam vários assuntos sobre o tema 
estudado. O uso da análise cienciométrica mostrou-se uma ferramenta 
eficiente para a quantificação e identificação de fontes de pesquisa 
para o referente tema e relata alguns dos fatores associados com a 
etiopatologia e problemas encontrados em pacientes com SD. 
Adicionalmente, a pesquisa realizada na APAE demonstra a 
necessidade de haver mais estabelecimentos de apoio para auxiliar nos 
cuidados de pessoas com SD.  
 
Palavras-chaves: Síndrome de Down, Epidemiologia, Sobral, 
Cienciometria. 
 
 
 
1  INTRODUÇÃO 
 

A síndrome de Down (SD), é o resultado do aumento de 

material genético do cromossomo 21, que resulta em implicações 

relacionadas ao desenvolvimento psicomotor, características físicas e 

deficiência intelectual de seus portadores (RACHIDI; LOPES, 2008).  

A principal causa genética da SD é a não-disjunção dos cromossomos 

21 homólogos durante a meiose, sendo 95% dos casos na meiose 

materna e 5%, apenas na paterna (NUSSBAUM et al., 2008). O 

diagnóstico clínico é realizado assim que a criança nasce, através de 

suas características físicas, sendo confirmada por análise 

cromossômica (RIBEIRO et al., 2003). Sua incidência é de 

aproximadamente um caso em cada 600 a 700 nascidos vivos, sendo 

maior o índice em mães com idade superior a 30 anos (CAMERA et 

al., 2011). 
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As crianças com SD precisam além de atendimento especial, 

também de cuidados clínicos. É de extrema importância para evolução 

da criança à inclusão da equipe multidisciplinar no seu tratamento, 

contendo diferentes profissionais que atuam nas áreas da: medicina, 

fisioterapia, terapia ocupacional, psicologia, fonoaudióloga, pedagogia, 

assistência social e principalmente dos familiares (GARCIA; 

MENONCIN, 2007). As redes de apoio aos excepcionais e familiares 

surgiram em decorrência da necessidade de um cuidado mais 

específico por parte dos profissionais, em relação a estas crianças e 

seus cuidadores. A orientação devida a estes e o acompanhamento 

necessário passou a ser desenvolvido em unidades de convivência e 

terapêutica, dentre elas, a Associação de Pais e Amigos dos 

Excepcionais (APAE), que é um exemplo de rede de apoio na 

assistência aos especiais (RAMOS et al., 2006). No município de 

Sobral, a APAE é composta por funcionários com várias 

especialidades (fisioterapeuta, fonoaudiólogo, assistente social, 

terapeuta ocupacional, psicólogo, dentista, pediatra, neuropediatra, 

professore de artes), além de serviços gerais (cozinheiro, motorista e 

administração), os quais propiciam um bom acolhimento para 

pacientes com SD (MELO; QUINTO; SOUZA, 2015). Apesar da 

presença da unidade da APAE em Sobral, atualmente existem poucos 

dados na literatura científica sobre SD na região.  

A epidemiologia pode ser definida como a ciência que estuda 

o processo saúde-doença em coletividades humanas, fornecendo 
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indicadores que sirvam de suporte ao planejamento, administração e 

avaliação das ações de saúde de determinada região (BOING; ORSI; 

JUNIOR, 2010). Além da pesquisa epidemiológica como ferramenta 

fonte de dados, o avanço da ciência da informação, e das ciências em 

geral, se dá pela constante elaboração de novas pesquisas e pela 

divulgação de seus resultados que se processam em diferentes tipos de 

suportes. A cienciometria é uma ferramenta que possibilita a 

mensuração da difusão do conhecimento científico e do fluxo da 

informação sob enfoques diversos, através de estudos quantitativos da 

produção científica, permitido entender melhor a amplitude e a 

natureza das atividades de pesquisa desenvolvidas nas diferentes áreas 

do conhecimento (BITTENCOURT; PAULA, 2012). Desta maneira, 

o uso de investigação epidemiológica, assim como a realização de 

análises cienciométricas, poderão contribuir como indicadores de 

impacto científico e social da SD. 

  

 
2 OBJETIVO 

 
O objetivo do presente estudo foi realizar uma avaliação do 

perfil epidemiológico apresentado por pacientes atendidos da APAE 

de Sobral, Ceará. Adicionalmente, realizou-se análise cienciométrica e 

bibliográfica sobre a síndrome de Down. 
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3 METODOLOGIA 
 
O presente estudo seguiu a metodologia conforme descrito 

por Melo e colaboradores (2015). Adicionalmente, o presente estudo 

foi autorizado pela APAE de Sobral e, por não se tratar de pesquisa 

em seres humanos, não necessitou de aprovação por comitê de Ética e 

Pesquisa, segundo o mesmo. 

Para a obtenção de dados epidemiológicos, realizaram-se 

visitas à referida instituição (APAE), onde aplicaram-se questionários a 

instituição e a familiares de pacientes. Os questionários visavam à 

obtenção das seguintes informações sobre os pacientes atendidos: 

quantidade, idade, etnia, local de residência e problemas de saúde.  

Para a análise cienciométrica, a pesquisa de artigos foi 

realizada nos idiomas inglês, português e espanhol, utilizando a 

palavra-chave “Síndrome de Down” e abrangendo artigos publicados 

no período de 2000 a 2014. Como critério de inclusão, utilizaram-se 

estudos que se relacionavam à Síndrome de Down (Tabela 1). 

Adicionalmente, os artigos obtidos foram utilizados para o 

desenvolvimento de uma revisão de literatura sobre o presente tema 

abordado.  
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Tabela 1- Parâmetros utilizados na análise cienciométrica 
 

Bases de 
dados 

Palavras-
chave 

utilizada 

Tipo de 
estudo 

Assunto da 
revista 

Idioma Período 

SCIELO, 
MEDLINE, 

LILACS e 
IBECS 

Síndrome 
de Down 

Estudo 
de casos 

e 
controles 

Neurologia 
Neurociências 

Ciências da 
Saúde 

Inglês, 
Português, 
Espanhol 

2000 a 
2014 

 
Fonte: Dados da autora, Scielo, Medline, LILACS e IBECS. 

 
 
4. RESULTADOS E DISCUSSÕES 
 
4.1. Perfil Epidemiológico 
 

Ao todo, 306 pacientes são atendidos, atualmente na APAE 

de Sobral, sendo que, de acordo com os dados obtidos, a Síndrome de 

Down é a deficiência mais frequente da referida instituição, sendo 

outras deficiências também encontradas, como Paralisia Cerebral, 

Síndrome de West, Síndrome Cri-du-chat, Síndrome de Bouneville, e 

Microcefalia. 

Constatou-se um total de 53 pacientes com SD, dos quais 36 

são do sexo masculino e 17 do sexo feminino. A idade média 

apresentada foi de cinco anos, variando de 8 meses a 10 anos de idade. 

A maioria apresenta etnia de cor parda e são residentes de outras 

cidades além de Sobral, como Groíras, Martinópole, Granja e 

Meruoca. Entre os problemas de saúde identificados, podem-se citar 

os problemas alérgicos e/ou respiratórios, os quais fazem com que os 
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pacientem necessitem de uso de pelo menos um tratamento 

farmacológico, além de fisioterapia e terapias ocupacionais. 

Adicionalmente, nas demais entrevistas realizadas, muitas dos pais não 

sabiam relatar a deficiência dos filhos, nem quais são os reais objetivos 

da APAE. Mesmo assim, todos os pais consideraram a APAE como a 

instituição de maior importância para o acompanhamento de seus 

filhos. Contudo, o conjunto de informações levantadas através da 

aplicação dos questionários permitiu conhecer o perfil dos portadores 

de SD, fatores relacionados à sua inclusão social e algumas 

características dos cuidadores e das suas famílias. 

A necessidade do acompanhamento familiar associado com 

auxílio profissional vem dos problemas relacionados à SD. Dentre as 

características mais perceptíveis em um paciente com SD, além do 

déficit mental, podem-se citar: os problemas de memória, de 

linguagem e de locomoção. A capacidade da memória de trabalho 

visual-espacial em indivíduos com SD apresenta desempenho reduzido 

(VICARI; BELLUCCI; CARLESIMO, 2006). Os indivíduos com SD 

têm um déficit de memória de trabalho verbal, mesmo quando os itens 

nomeados são apresentados visualmente sendo que, a idade mental 

parece ser um fator determinante da memória de codificação de 

estágio em indivíduos com SD (LANFRANCHI et al., 2014).  

Em estudos envolvendo as habilidades linguísticas e de 

memória em crianças portadoras de SD, estas revelaram um déficit 

linguístico, produzindo frases mais telegráficas e incompletas, quando 
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comparadas a outras crianças da mesma idade (VOLTERRA et al., 

2003). A linguagem de crianças com SD, quanto aos erros de 

morfossintáticas, é discutida quanto a habilidades de memória verbal e 

de suas características linguísticas quanto ao seu país de origem 

(CASELLI; MONACO; VICARI, 2008). 

Além dos problemas de memória e fala, outro fator 

encontrado em portadores de SD são os distúrbios de locomoção. A 

análise da atividade locomotora em pacientes com SD são analisados 

em diferentes estágios do seu desenvovimento (CIMOLIN et al., 

2010). De acordo com a literatura, a análise de crianças com SD 

demonstram que estas aprendem a andar com desenvolvimento 

atípico (RIGOLDI et al., 2009; MATTOS; BELLANI, 2010). Para 

Felício e colaboradores (2008), as crianças normalmente apresentam 

um desenvolvimento normal da atividade de marcha por volta dos 13 

meses, enquanto que crianças com SD adquirem a mesma capacidade 

com aproximadamente 20 meses. Desta maneira, o desenvolvimento 

locomotor de um portador de SD mostra-se comprometido desde o 

primeiro ano de vida. 

 
4.3. Análise Cienciométrica 

 
A partir da análise cienciométrica sobre SD, obtiveram-se ao 

todo 62 artigos, entre os quais foram encontrados 37 artigos na 

MEDLINE, 24 na SCIELO, 01 na LILACS e nenhum na IBECS, 

respectivamente (Tabela 2). Em adição, a análise de dados revelou 
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uma maior percentagem de artigos publicados em língua inglesa, em 

relação aos outros idiomas (Gráfico 1). 

 
Tabela 2 - Análise cienciométrica 
 

Base de dados MEDLINE SCIELO LILACS
Quantidade de 

artigos 
37 24 01 

 
Fonte: Dados da autora, Scielo, Medline, LILACS e IBECS. 

 
 
Gráfico 1- Idiomas de publicação dos artigos em cada base de dados. Os dados representam a 
quantidade de artigos publicados por base de dados (SCIELO, MEDLINE, LILACS e 
IBECS) durante o período de período de 2000 a 2014, considerando a palavra
Down. 
 

 
Fonte: Dados da pesquisa, Scielo, Medline, LILACS e IBECS. 
 

Na base da MEDLINE, onde houve a maior quantidade de 

artigos, em relação às outras bases, 36 apresentam-se

apenas 01 em português. Na SCIELO, foram encontrados 20 artigos 
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LILACS IBECS 
00 

Idiomas de publicação dos artigos em cada base de dados. Os dados representam a 
SCIELO, MEDLINE, LILACS e 

durante o período de período de 2000 a 2014, considerando a palavra-chave Síndrome de 

 

Na base da MEDLINE, onde houve a maior quantidade de 

se em inglês e 

apenas 01 em português. Na SCIELO, foram encontrados 20 artigos 
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em inglês e 04 em português. Na LILACS, apenas 01 artigo em 

português. Não foram encontrados artigos relacionados com o tema 

abordado na base da IBECS e nem no idioma espanhol. Desta forma, 

o presente estudo sugere a utilização das bases da MEDLINE e da 

SCIELO como fonte de pesquisa sobre SD. Adicionalmente, 

temporal da quantidade de artigos publicados durante os anos de 2000 

a 2014 revelou uma variação entre os respectivos anos, com média de 

aproximadamente 4 artigos publicados por ano e maior ín

publicação nos anos de 2003 e 2009 (Gráfico 2).  

 
Gráfico 2 - Quantidade de artigos publicados por ano. Os dados representam a quantidade de 
artigos publicados por ano (período de 2000 a 2014), considerando a palavra
Down, utilizando como banco fonte de pesquisa a SCIELO, MEDLINE, LILACS e IBECS.
 

     
Fonte: Dados da pesquisa, Scielo, Medline, LILACS e IBECS. 
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Dentre estes artigos, apenas um artigo publicado no ano de 

2006, por Ramos e colaboradores, descreve estudo realizado com 

pacientes de SD no município de Sobral. O autor aponta a Teoria 

Humanística, com enfoque na participação da família, sua convivência 

com a SD, o combate ao preconceito e busca do bem estar social.  

Aspectos pouco abordados na literatura, mas de grande 

importância científica, são descritos nos estudos encontrados, como a 

associação da SD com outras patologias, como a doença de 

“Moyamoya” e a doença de Alzheimer, bem como alterações 

neuroquímicas e gênicas associadas ao processo de envelhecimento e 

memória.  

De acordo com Junqueira e Moura-Ribeiro (2002), pacientes 

com SD podem apresentar anormalidades cerebrovasculares 

semelhantes às detectadas na doença “Moyamoya”, uma patologia em 

que o fluxo de certas artérias cerebrais é constringido ou bloqueado 

por coágulos sanguíneos.  

Para Lott (2012), é bem estabelecido que os indivíduos com 

SD apresentem um maior risco de desenvolver o envelhecimento 

precoce e doenças relacionadas ao processo de demência, como a 

doença de Alzheimer (DA). Relata-se que peptídeos beta (β)-amilóide 

depositam-se progressivamente em cérebros de indivíduos com SD no 

início da vida (MORI et al., 2002). E, corroborando com estes dados, 

estudos mais recentes têm demostrado um acúmulo de placas β-

amilóide em indivíduos com SD com 30 anos de idade (HANDEN et 
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al., 2012). De acordo com Mehta e colaboradores (2003), com o 

avanço da idade de um portador de SD, existe um aumento de 

peptídeos β-amilóide-42 no plasma, similar a pacientes com DA. Entre 

outras similaridades da SD com a DA, é a Gelsolina, uma proteína 

ligante a actina, que desempenha um papel importante na regulação da 

fibrilogênese de peptídeos β-amilóides, e que consequentemente está 

correlacionada a gravidade da DA em cérebros de indivíduos adultos 

(43-69 anos) com SD (JI L et al, 2010). 

Outro fator abordado associado à SD é a diminuição dos 

telômeros, que são as extremidades dos cromossomos, que consistem 

de repetições TTAGGG altamente conservadas, e se tornam mais 

curtos a cada divisão celular. O grau de encurtamento dos telômeros 

está associado com uma variedade de condições, o qual é descrito na 

literatura como um indicador relacionado tanto com a DA, quanto a 

SD (JENKINS et al., 2008).  

Em estudo de Calamandrei e colaboradores (2000), o fator de 

crescimento neurotrófico (NGF) foi comparado em crianças normais 

e em indivíduos afetados por síndromes congênitas associadas com 

deficiências e aprendizagem na SD. De acordo com estudos, altos 

níveis circulantes de NGF atuariam como agentes protetores em 

pacientes com SD, como em complicações clínicas normalmente 

apresentadas, como a aterosclerose. No entanto, em estudo posterior 

realizado por Corsi e colaboradores (2006) a diminuição marcante de 

níveis de NGF periférico está associada a uma predisposição de uma 
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manifestação clínica de demência em portadores de SD após a idade 

adulta. Assim, uma terapia que consista do uso de fatores 

neuroprotetores, como o NGF, pode ser uma forma de prevenção que 

poderia ser iniciada décadas antes de perda de memória recente em 

adultos com SD (IULITA et al., 2014). 

Outro fator associado à SD, apontado nos artigos 

encontrados, são as alterações gênicas. Segundo com Salemi e 

colaboradores (2013), o aumento da expressão do RNA mensageiro 

(RNAm) do gene SPAG5, o qual desempenha um papel funcional na 

meiose e morfogênese de espermátides, pode apresentar um papel 

patogênico no desenvolvimento testicular em sujeitos com SD. Já 

alterações nos níveis de expressão do gene KIF21A, um membro da 

super família 21A cinesina (KIF21A), envolvido no transporte rápido 

axonal anterógrado, podem afetar o transporte axonal e o 

desenvolvimento do sistema nervoso em indivíduos com SD. 

Em resumo, estudos que contribuem para um melhor 

entendimento fisiopatológico desta deficiência, bem como a análise de 

novas formas de inclusão de um portador de SD na sociedade, 

auxiliam no desenvolvimento de novas estratégias para a melhoria da 

vida de indivíduos com SD. 
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CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

A APAE de Sobral atende vários pacientes com SD de 

diferentes cidades, principalmente crianças do sexo masculino e com 

uma média de 4 anos de idade, as quais demonstram problemas 

respiratórios. A análise cienciométrica revelou-se como uma 

ferramenta eficiente de análise quantitativa, demonstrando ao todo 62 

artigos relacionados com o referido tema, sendo a maioria na língua 

inglesa, e os quais abordavam vários tópicos de interesse sobre o tema 

estudado. Dentre os quais, puderam-se identificar alguns dos fatores 

associados com a etiopatologia da SD, bem como alguns problemas e 

limitações evidenciados em portadores desta síndrome. 

 
 
 
DOWN SYNDROME: EVALUATION OF THE 

EPIDEMIOLOGICAL PROFILE IN SOBRAL CITY/CEARÁ 
AND SCIENCIOMETRIC ANALYSIS 

 
Abstract – Down syndrome (DS) is a deficiency caused by a chromosomal 
condition that is associated with intellectual disability and weak muscle tone in 
infancy. The aim of the present study was to performer a scienciometric analysis 
about Down syndrome and to evaluate the epidemiological profile of this deficiency 
at Sobral city. Initially, data were collected through questionnaires applied to 
patients and staff of the Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE). 
Concomitantly, we performed a scientometric analysis about the theme, using as 
database: SciELO, Medline, Lilacs and IBECS. We results indicate that 
APAE has 53 patients (36 male and 17 female) with DS, confirming the most 
common deficiency diagnosed in this institution. The data show patients with age 



Enfermagem 

201 
Essentia, Sobral, v. 17, n. 1, p. 187-206, 2016 

between 8 months and 10 years old and residents of Sobral and others cities as 
Groaíras, Martinópole, Granja e Meruoca. These patients require some special 
care due to the development of some diseases and respiratory complications. The 
scientometric analysis showed 62 articles related to the theme, mostly in English, 
and which addressed various topics on the theme studied. The use of scientometric 
analysis proved to be an efficient tool for the quantification and identification of 
research sources for related theme and reports some of the factors associated with 
etiopathology and problems found in patients with DS. Additionally, this research 
conducted at APAE demonstrates the need for more support facilities to assist in 
the care of people with DS.  
 
KEYWORDS: Down syndrome, Epidemiology, Sobral, Scienciometry. 
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