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RESUMO
Introdução: A síndrome de Down (SD) é uma das mais
frequentes anormalidades cromossômicas autossômicas
numéricas, sendo a causa mais comum de déficit intelectual
com caráter genético. A idade materna, a partir dos 35
anos, é o principal fator de risco. Objetivo: verificar a fre-
quência de mães com idade igual ou superior a 35 anos com
filhos portadores da SD na Associação de Pais e Amigos
dos Excepcionais - APAE do município de Ipatinga-Minas
Gerais. Métodos: estudo transversal realizado com 50 mães
que possuem filhos portadores da SD. Foi realizada uma
entrevista, coletando dados referentes às idades materna e
paterna no início da gravidez, uso de drogas, acompanha-
mento pré-natal, diagnóstico, abortos prévios, entre outros.
Os dados foram analisados no programa Epi-Info versão
3.5. Resultados: A idade mínima das mães foi de 16 anos e
a máxima 47. Das 10 mães que declararam o uso de drogas
durante a gestação, o tabaco foi o mais prevalente (80%).
Verificou-se que 82% realizaram pré-natal e 66% ultras-
sonografia. Quanto ao diagnóstico, 62% foram feitos ao
nascimento por meio da avaliação das características feno-
típicas. Em 30,6% das mães foram verificados abortos pré-
vios e 36% informaram intercorrências, sendo a hiperten-
são arterial sistêmica a principal. Conclusão: Nesse estudo,
mais da metade da amostra estava em idade de risco no
momento da concepção. O resultado condiz com a literatu-
ra atual, que acusa uma relação direta da SD com o avan-
çar da faixa etária materna.

PALAVRAS-CHAVE: Trissomia do 21, idade materna,
aneuploidia.

ABSTRACT
Introduction: Down syndrome (DS) is one of the most common
autosomal chromosomal abnormalities, being the most com-
mon cause of intellectual disability with genetic character.

Maternal age, from 35 years old, is the main risk factor. Aim:
To determine the frequency of mothers aged over 35 years with
DS children in the Associação de Pais e Amigos dos Excep-
cionais (APAE) - Association of Parents and Friends of Excep-
tional Children - from Ipatinga city, Minas Gerais. Methods: A
cross-sectional study of 50 mothers who have children carriers
of DS was carried out. An interview was conducted; data on
maternal and paternal ages in early pregnancy, drug use, pre-
natal care, diagnosis, previous abortions, among others were
collected. Data were analyzed using Epi Info version 3.5. Re-
sults: The minimum age of the mothers was 16 and the maxi-
mum 47 years old. Of the 10 women who said they had used
drugs during pregnancy, tobacco use alone was the most prev-
alent (80%). 82% had prenatal and 66% of them had ultraso-
nography. Regarding diagnosis, 62% were made at birth by
evaluating the phenotypic characteristics. In 30.6% of mothers
previous abortions were checked and 36% reported complica-
tions, being systemic hypertension the main one. Conclusion:
In this study, more than half of the sample was at risk of age at
the time of conception. The result corroborate with the current
literature, which demonstrate a direct DS relationship with
advancing maternal age.

KEYWORDS: Trisomy 21, maternal age, aneuploidy.

1. INTRODUÇÃO
A síndrome de Down (SD) é descrita como uma das

mais frequentes anormalidades cromossômicas autossô-
micas numéricas, sendo a causa mais comum de defici-
ência intelectual com caráter genético (SOUZA et al.,
2015). A sua incidência é de 1 para cada 660 nascidos
vivos (MALUF; RIEGEL, 2011).

A SD ocorre como trissomia livre (não-disjunção
cromossômica) em 95% dos casos. Resulta de uma falha
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na distribuição do material genético, que pode ocorrer
quando os cromossomos homólogos ou as cromátides
irmãs não se separam durante a meiose I ou meiose II,
respectivamente. Essa alteração leva a formação de um
par cromossômico supranumerário, o 21, derivando as-
sim a nomenclatura trissomia do 21. Existem três vari-
antes da síndrome detectáveis na cariotipagem: a trisso-
mia simples, a translocação e o mosaicismo (TEMPSKI
et al., 2011).

O portador da SD apresenta manifestações clínicas
que são decorrentes desse desequilíbrio genético, as
quais são tanto de caráter funcional, quanto estrutural e
cognitivo (TEMPSKI et al., 2011).

É sabido que a faixa etária ideal para a reprodução
está compreendida entre 18 e 35 anos. Após a mãe com-
pletar 35 anos a probabilidade de ocorrência de erros
aumenta significativamente, incluindo as falhas que
culminam na trissomia do 21. Essa relação é marcante,
uma vez que gestantes com idade inferior a 25 anos
apresentam risco inferior a 2% de apresentar uma gesta-
ção com feto portador de SD, já nas mulheres acima de
40 anos esse risco pode atingir a marca dos 35% (MO-
ORE; PERSAUD, 2008).

Diante da expressiva associação entre a idade mater-
na avançada e a gestação de crianças com SD descrita na
literatura, este estudo objetivou verificar a frequência de
mães, quando gestantes, com idade igual ou superior a
35 anos que conceberam filhos portadores de tal defici-
ência na Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais
– APAE do município de Ipatinga-MG.

2. MATERIAL E MÉTODOS
Trata-se de um estudo transversal de caráter descri-

tivo-analítico realizado na APAE do município de Ipa-
tinga – MG.

Foram incluídas na pesquisa mães que possuem fi-
lhos portadores da SD os quais são atendidos nessa sede.
Devido ao reduzido tamanho da população alvo, foi rea-
lizado um censo que envolveu cinquenta mães que fre-
quentam a instituição.

Os Termos de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE) foram entregues, sendo efetivada a participação
das mães, uma vez que preencheram o TCLE concor-
dando em responder livremente a entrevista.

Foi realizada uma entrevista individual, em ambiente
privativo com aplicação de um formulário estruturado
composto de 12 questões, abordando dados referentes às
idades materna e paterna correspondentes ao início da
gravidez, intercorrências durante o período gestacional,
uso de drogas, realização de exames pré-natais, ultras-
sonografia, como e quando foi diagnosticado a SD e se
houve histórico de abortos ou deficiências mentais na
família, incluindo a SD.

Após a coleta dos dados, esses foram processados e
analisados por meio do programa estatístico Epi-Info

versão 3.5. Foi realizada análise descritiva por meio de
tabelas de distribuição de frequências (frequências ab-
solutas e percentuais), medidas de tendência central
(média e mediana) e de variabilidade (mínimo, máximo
e desvio padrão).

O estudo seguiu todos os princípios éticos para a
pesquisa envolvendo seres humanos, conforme Resolu-
ção CNS nº. 466/2012, e foi aprovado pelo CEP –
UNILESTE sob o nº 80.372.14.

3. DISCUSSÃO
No total, cinquenta mães foram entrevistadas, as quais ti-

nham filhos portadores da SD e que estavam cadastrados na
APAE de Ipatinga – MG. Dentre essas, 36% estudaram da
primeira a quarta série do Ensino Fundamental e a renda fami-
liar, da maioria (64%), corresponde a cerca de um a dois salá-
rios mínimos.

Verificou-se que 82% das mães realizaram o pré-natal,
tendo a maioria iniciado no primeiro mês (Tabela 1). Além
disso, 92,7% realizaram as consultas até o quarto mês de ges-
tação.

Tabela 1. Distribuição de frequência de acordo com a época de início
da primeira consulta pré-natal das mães de filhos portadores da SD.

Mês de início do pré-natal Frequência Percentual
1º mês 18 43,9%

2º mês 11 26,8%

3º mês 9 22,0%

4º mês 0 0,0%

5º mês 1 2,4%

7º mês 1 2,4%

8º mês 1 2,4%

Total 41 100,0%

A maior parte das mães realizou a ultrassonografia durante o
pré-natal (Figura 1).

Figura 1: Distribuição da população avaliada de acordo com a reali-
zação da ultrassonografia durante o período gestacional.

Com relação ao uso de drogas lícitas e ilícitas dois anos
antes e/ou durante o período gestacional foi observado que 10
mães fizeram uso de drogas (20%), sendo o uso do tabaco
(80%) o mais evidenciado (Tabela 2). Não foi declarado o uso
de crack e cocaína na amostra estudada.
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Tabela 2: Distribuição de frequência das mães que declararam que
fizeram uso de drogas pelo menos 2 anos antes ou durante a gestação.

Uso de drogas Frequência Percentual

Cigarro 8 80,0%
Álcool 1 10%
Cigarro e maconha 1 10%
Total 10 100,0%

Na amostra em análise observou-se que 62% dos diagnós-
ticos de SD foram feitos ao nascimento (Tabela 3), sendo que o
método diagnóstico de escolha foi a observação das caracterís-
ticas fenotípicas do recém-nascido (74%). Apenas em um caso
o diagnóstico foi feito no período intrauterino (2%). Além
disso, o diagnóstico foi confirmado por exame do cariótipo em
24% dos casos.

Tabela 3. Distribuição de frequência quanto à época do diagnóstico de
síndrome de Down na amostra avaliada.

Época do diagnóstico da SD Frequência Percentual
Durante a gestação 1 2,0%
Ao nascimento 31 62,0%
Até 1 ano 11 22,0%
1 a 5 anos 6 12,0%
Após 5 anos 1 2,0%
Total 50 100,0%

Nessa pesquisa, a média da idade paterna verificada foi de
38,4 anos com o mínimo de 18 e o máximo de 70 anos. Em
apenas 10% dos casos houve história familiar positiva de SD e
com relação a presença de abortos, 30,6% das mães relataram
tal evento em gestação anterior.

Figura 2. Distribuição de faixa etária, quando da confirmação da ges-
tação das mães de filhos portadores de síndrome de Down

Com relação às intercorrências durante o período gestaci-
onal, 36% das mães informaram a presença de episódios even-

tuais. Dentre essas, a mais citada foi a Hipertensão Arterial
Sistêmica (HAS) com 22,3%, seguida pelas intercorrências de
ameaça de aborto, hiperêmese gravídica e pré-eclâmpsia, com
ocorrência de 4% em média para cada um dos eventos.

Quanto ao suporte de outros profissionais, além dos dispo-
nibilizados na Instituição da APAE, 46% das mães declararam
fazer uso desse recurso para otimizar o desenvolvimento do
portador. Foi relatado acompanhamento multidisciplinar com
diversos profissionais da área da saúde como fisioterapeutas,
fonoaudiólogos, terapeutas ocupacionais, neurologistas, psi-
quiatras, cardiologistas, endocrinologistas e pediatras.

No que diz respeito à distribuição de faixa etária, no perí-
odo que confirmaram a gravidez, verificou-se que a idade mí-
nima foi de 16 e a máxima de 47 anos, o que resultou em uma
média de idade de 35,2 anos. Além disso, de acordo com os
resultados apresentados na Figura 2, 32% das mães apresenta-
vam idade entre 40 e 44 anos. Ao avaliar as mães com idade
igual ou superior a 35 anos, observou-se um percentual de 62%
da amostra estudada.

4. DISCUSSÃO
Vários fatores influenciam de maneira negativa o pe-

ríodo gestacional, mas poucos estudos relatam a preva-
lência de parâmetros de risco específicos como é o caso
da idade materna elevada. Esses fatores podem contribu-
ir de maneira significativa com o êxito ou as falhas, du-
rante o desenvolvimento embrionário/fetal. Entretanto,
tais fatores, podem ser controlados por meio de progra-
mas de orientação e acompanhamento às gestantes.
Apesar de a cobertura pré-natal ter-se ampliado na rede
pública, o intervalo entre as consultas e os serviços ofe-
recidos são ainda insuficientes e podem contribuir com a
condição de risco (LIMA et al., 2014).

Apesar dos dados encontrados na literatura para a SD,
é sabido que a escolaridade e o acesso à informação po-
dem impactar, sobremaneira, em parâmetros correlacio-
nados com a saúde e o bem-estar (ALMEIDA; MO-
REIRA; TEMPSKI, 2013). Esse fato poderia explicitar
uma eventual falta de informação por parte destas mães
sobre o que é considerado um dos principais fatores
causadores da SD, a idade materna avançada.

Outra realidade evidenciada foi a baixa renda da
amostra em análise, sendo que 80% das mães declararam
renda familiar de até dois salários mínimos, o que cor-
robora com dados da literatura (FIGUEIREDO; ROS-
SONI, 2008). A presente realidade limita o acesso aos
profissionais de saúde e consequentemente aos cuidados
essenciais, podendo atrasar e até limitar o desenvolvi-
mento neuropsicomotor do portador da trissomia.

Segundo o estudo Nascer no Brasil em 2011 e 2012,
a realização da assistência pré-natal foi de 98,7%, sendo
que 75,8% das mulheres iniciaram antes da 16ª semana
gestacional. Essa relevante abrangência foi notada nessa
pesquisa, na qual a grande maioria das mães realizou o
pré-natal com uma cobertura de 82%, dessas 92,7% ini-
ciaram antes do quarto mês, ou seja, antes da 16ª semana,
com predomínio notável logo após o diagnóstico de ges-
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tação, no primeiro mês, totalizando 43,9%. Tais parâme-
tros influenciam positivamente a gestação, sobretudo
para fetos portadores de SD, uma vez que o diagnóstico
precoce constitui a estratégia mais eficiente para se
abordar tal anomalia, de maneira a garantir aceitação
familiar, suporte terapêutico e acompanhamento desde a
vida antenatal (PAVARINO-BERTELLI et al., 2005).

Para aumentar as chances de diagnóstico precoce de
aneuploidias, o rastreio ultrassonográfico (US) desponta
como um forte aliado e deve ser realizado idealmente no
final do primeiro trimestre gestacional, pelas vantagens
do diagnóstico precoce e por apresentar, comparativa-
mente, maiores taxas de detecção. Trata-se de um méto-
do amplamente utilizado, sendo a translucência nucal
(TN) um marcador isolado de maior sensibilidade para
identificação da SD (PERALTA; BARINI, 2011). Na
amostra em questão, 66% das gestantes fizeram uso da
US como exame de rastreio durante a assistência
pré-natal. Outro indicador na US de aneuploidia é a me-
dida do osso nasal, tendo em vista que os fetos com SD
têm um atraso na ossificação dessa estrutura (COSSI et
al., 2008). Em contrapartida, foi demonstrado no pre-
sente estudo que a maior parte da amostra realizou o
rastreio US no período ideal para avaliação, no final do
primeiro trimestre (45,2 %), porém não foram detectadas
alterações no exame. Quando o parâmetro US está asso-
ciado à idade materna, a sensibilidade do diagnóstico por
imagem é maior em cerca de 75 a 80%.

Apesar da TN perder sensibilidade com o avançar da
idade gestacional, existe benefício ao se utilizar os exa-
mes de imagem na segunda metade do segundo trimestre,
pois torna-se possível a identificação de anomalias es-
truturais adicionais, avaliação morfológica, que auxilia-
riam no diagnóstico da SD (BENACERRAF, 2001). A
partir do momento que algum teste de triagem evidenciar
a possibilidade de SD torna-se necessário a confirmação
através de análise genética, a obtenção de amostra para
tais exames são invasivas e possuem indicação restrita,
devido aos riscos, inclusive o de abortamento (SOM-
MER; HENRIQUE-SILVA, 2008).

A ocorrência de um filho com SD é ao acaso, sem
distinção de raça ou sexo. Contudo, em algumas famílias
pode-se notar maior frequência dessa síndrome. O risco
de reincidência de trissomias é 0,75% maior conside-
rando-se somente as idades materna e gestacional (NI-
COLAIDES; FIGUEIREDO, 2004). Sendo assim, em
uma mulher de 35 anos com história prévia de SD, o
risco na 12ª semana de gestação aumenta de um em 249
(0,40%) para um em 87 (1,15%); entretanto, para uma
mulher de 25 anos, o risco aumenta de um em 946
(0,106%) para um em 117 (0,855%). Ainda que pouco
comum, atingindo cerca de 5% dos casos, evidências
científicas sugerem que a recorrência é cromossomo
específica; portanto, o mecanismo mais provável é o
mosaicismo em um dos genitores ou a presença de al-

guma alteração genética que interfere na não disjunção
cromossômica, na maioria dos casos. Em conformidade
com esses dados, a presente pesquisa demonstrou pouca
influência da hereditariedade nos casos de SD, visto que
em 90% dos casos não houve relatos de história familiar
da doença.

Alguns fatores externos incluindo o tabagismo, o
uso de álcool, as drogas ilícitas, a radiação e outros, têm
sido propostos como possíveis causadores de aneuploi-
dias (FRIAS et al., 2002). No estudo realizado, das 50
mães entrevistadas, 20% fizeram o uso de drogas dois
anos antes ou durante a gestação. Houve relato do con-
sumo de tabaco, de maconha e de álcool, sendo que a
droga mais frequentemente utilizada foi o cigarro.

A suspeita de SD ocorre frequentemente através de
achados morfológicos na avaliação do feto e/ou do re-
cém-nascido (KAMINKER; ARMANDO, 2008). As
malformações cardíacas estão presentes em 40 a 50%
dos pacientes, sendo das alterações morfológicas as mais
frequentes e correspondem a principal causa de mortali-
dade precoce (BRAVO-VALENZUELA, 2011).

Diante das diversas características morfológicas e
clínicas apresentadas ao nascer, a maioria dos portadores,
no presente estudo, foi diagnosticada nesse período,
sendo que o principal método diagnóstico utilizado foi a
avaliação das características morfológicas (74%).

O cariótipo é indispensável na confirmação do diag-
nóstico da SD, somente através dele é possível à visua-
lização do cromossomo supranumerário. Na amostra
estudada, este foi realizado em apenas 24% dos casos e
deixa evidente a baixa adesão, por vários motivos, na
confirmação do diagnóstico clínico. A SD, como já
mencionado, pode ocorrer por meio de trissomia simples,
translocação e mosaico. Dessa forma, torna-se funda-
mental o estudo cromossômico para que, de posse da
confirmação laboratorial, o profissional da saúde possa
atuar no aconselhamento genético da família. Pois so-
mente através do estudo citogenético familiar será pos-
sível avaliar se é uma forma casual ou herdada de não
disjunção cromossômica. Além disso, o esclarecimento
auxilia na aceitação e superação do diagnóstico da sín-
drome pelos familiares (BRASIL, 2012).

Em análise transversal de caráter descritivo-analítico,
constatou-se que a idade das mães com filhos portadores
de SD resultou em uma média de 35,2 anos. Dessa forma,
observou-se que na APAE do município de Ipatinga,
apesar do elevado desvio padrão do estudo, a maioria
das mães engravidou com idade superior a 35 anos de
idade. Este fato corrobora os dados da vigente literatura,
já que a idade da mãe é tida como fator básico no risco
associado à prevalência da SD, demonstrando que a ex-
pectativa do nascimento de uma criança com tal síndro-
me geralmente se eleva mediante a progressão da idade
materna (SANTOS; FRANCESCHINI; PRIORE, 2006).

A incidência da SD possui relação direta com a idade
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materna, sendo que esta é considerada avançada para as
mulheres que são mães acima dos 35 anos de idade. A
associação da SD com a idade materna avançada está
relacionada ao fato da mulher nascer com todos os ovó-
citos formados, os quais permanecem bloqueados na
prófase I da meiose desde antes do nascimento até a
ovulação. Um determinado ovócito pode permanecer
nesse estágio de desenvolvimento suspenso até o período
anterior à ovulação. Quanto maior a faixa etária da mu-
lher, mais predisposta ela estará a desenvolver uma gra-
videz trissômica, devido ao envelhecimento dos ovócitos,
provavelmente em função da destruição das fibras cro-
mossômicas ou pela deterioração do centrômero
(BURNS; BOTTINO, 1991).

A chance de uma mulher entre 35 e 39 anos gerar um
filho portador da SD é aproximadamente 6,5 vezes mai-
or do que entre 20 e 24 anos, sendo que esse risco au-
menta para 20,5 vezes quando a mulher atinge a idade de
40 a 44 anos (SANTOS; FRANCESCHINI; PRIORE,
2006). Na presente pesquisa, o número de mães com
filhos portadores da SD entre 40 e 44 anos de idade foi
superior aos das mães com 35 a 39 anos, em concordân-
cia com os dados literários. Esses dados demonstram que
existe uma relação direta da idade materna avançada
com o nascimento de crianças portadoras da SD (BER-
THOLD et al., 2004).

Considera-se que a idade materna ideal para a repro-
dução seja dos 18 aos 35 anos. Em mulheres com idade
inferior a 25 anos, em torno de 2% das gestações são de
fetos aneuploides, nas mulheres acima de 40 anos esse
número sobe para aproximadamente 35% (NAKADO-
NARL; SOARES, 2006). Segundo a avaliação da amos-
tra estudada, as mulheres com idade inferior a 25 anos
corresponderam a 10% dos casos e aquelas acima de 40
anos, atingiu 38% dos casos, em acordo com o relatado
na literatura (BERTHOLD et al., 2004).

Atualmente sabe-se que a idade paterna também in-
fluencia, mesmo que menos pronunciadamente em rela-
ção à idade materna, na concepção de filhos com SD
(GRIFFITHS et al., 2002). Estima-se que em cerca de
1/3 das trissomias a não disjunção ocorre na gametogê-
nese paterna. Uma possível especulação é a existência de
um acúmulo de mutações durante as repetidas divisões
mitóticas da espermatogênese23. No presente estudo, a
média de idade paterna encontrada foi de 38,4 anos, o
que não corroborou com a literatura, já que há um au-
mento no risco de SD entre pais com idade considerada
mais elevada, maior ou igual a 55 (KAZAURA; LIE,
2002).

A intercorrência gestacional mais retratada na pre-
sente pesquisa foi a Hipertensão Arterial Sistêmica
(HAS), em 22,3% dos casos. Em consonância com os
dados apresentados, a literatura relata que essa patologia
é a mais frequente na gestação, com prevalência de 10 a
22%, ocorrendo principalmente em mulheres com idade

avançada (GONÇALVES; MONTEIRO, 2012). Quando
crônica, é quatro vezes mais comum acima dos 35 anos,
em comparação com a faixa etária dos 30 aos 34 anos.
Outro distúrbio hipertensivo evidenciado no estudo foi a
pré-eclampsia (4%), que também coincide com dados
nacionais, na população obstétrica geral tem prevalência
de 3 a 4% e na população maior de 40 anos aumenta
para 5 a 10%. Os autores associam essa prevalência au-
mentada com a idade, devido ao comprometimento vas-
cular decorrente do envelhecimento (VERBERG et al.,
2005). As gestantes supracitadas carecem de um cuidado
obstétrico rigoroso, uma vez que níveis pressóricos ele-
vados podem precipitar o descolamento prematuro de
placenta, coagulação intravascular disseminada, hemor-
ragia cerebral, falência hepática e renal, com 60 a 86%
de mortalidade materna5.

No que tange a hiperêmese gravídica (HG), que cor-
respondeu a 4% dos casos no presente estudo, sua causa
tem suporte na presença de níveis elevados de gonado-
trofina coriônica humana (HCG). A HG tem maior inci-
dência em gestações com níveis elevados de HCG e já
foi observado que em gestações de filhos com SD há
maior prevalência de níveis elevados desse hormônio
(VERBERG et al., 2005).

Baseado numa análise simples do estudo observa-se
redução na taxa de ameaça de aborto com o avançar da
idade, mas deve-se levar em consideração a faixa etária
de maior número de concepções em mulheres, que cor-
responde à faixa etária de até 30 anos.

5. CONCLUSÃO
Os dados deste estudo evidenciaram que a maioria da

amostra estudada estava em idade de risco no momento
da concepção. Tal resultado converge com a literatura
atual, já que existe uma relação direta da SD com o
avançar da idade materna. Mediante o conhecimento
dessa realidade faz-se necessário campanhas de esclare-
cimento para a população a respeito dos riscos oriundos
de uma gravidez em idade avançada e orientação com
relação aos cuidados preventivos em uma futura gesta-
ção.
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