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Regressdo em Pessoas com Sindrome de Down:
atualizacdo do consenso para familias

O que é Regressao?

Regressdo é um termo geral para a perda de habilidades do desenvolvimento previamente
adquiridas por um individuo. Isso pode ocorrer nas areas das atividades de vida diaria,
linguagem, habilidades/fun¢des motoras ou na interacdo social. A regressdo pode ocorrer ao
longo de semanas a meses ou mais rapidamente, e a época do aparecimento pode ajudar na
determinac¢do da causa mais provdavel da regressdo. A regressdo pode ser causada por muitos
fatores e estd associada a um declinio acentuado nas fun¢des previamente estabelecidas.

Uma das causas da regressao é um disturbio especifico conhecido como Desordem regressiva
da sindrome de Down (DRSD), Desordem desintegrativa da sindrome de Down (DDSD) ou
Regressdo Inexplicavel da sindrome de Down (RISD) e esses termos as vezes sdo usados de
como sinbnimos.

Neste documento, utilizaremos o termo “Desordem Regressiva da sindrome de Down” (DRSD).

Quais sdo alguns dos sintomas associados a Desordem Regressiva da sindrome de Down?

\  Afastamento social de amigos, familiares e colegas da escola.

\' Perdaou diminuicdo da linguagem.

e Diminuicdo ou perda da fala, perda do uso de certas palavras, mudangas na estrutura

das frases, “falar como bebé”, falar como um sussurro.

Perda de marcos ou habilidades do desenvolvimento previamente adquiridos

Perda da independéncia para atividades ou necessidade de assisténcia significativa

(por exemplo, ndo consegue mais ir ao banheiro ou usar o banheiro de forma

independente, alimentar-se, vestir-se ou tomar banho quando anteriormente era

capaz).

V' Desenvolvimento de caracteristicas semelhantes 3s do autismo gue ndo estavam
presentes anteriormente (inicio ao longo de semanas, e ndo mais cronicamente).

e Diminui¢do do contato visual, repetindo coisas que outras pessoas dizem ou repetindo
falas de filmes/televisdo, diminuicdo da demonstragdo de empatia ou emogdes para
com os outros, raiva ou frustracdo com ou sem explosdes comportamentais,
estereotipias (movimentos repetitivos das maos ou do corpo), falta de interesse nas
outras pessoas.

\  Alteracbes na atividade motora (rigidez, movimentos lentos, congelamento, tiques
e/ou movimentos que ndo sdo intencionais).

e Movimentos repetitivos e sem propdsito (aleatérios), resisténcia a movimentos
passivos (rigidez) e perda subita de tonus (cataplexia) as vezes também podem ser
observados.

e “Congelamento” ou lentid3o nos movimentos. As vezes, isso pode se parecer com uma
marcha lenta e arrastada, onde os pés ndo se levantam do chao.

e (Catatonia é um termo que descreve inflexibilidade ou rigidez dos musculos quando
colocados em determinadas posicdes (se mover como um manequim). Pessoas com
catatonia também podem se mover lentamente ou ndo iniciar bem os movimentos,
manter posturas estranhas ou podem ter hiperatividade repetitiva ou sem propdsito.

V' Mudanca nos padrdes alimentares (por exemplo, n3o querer ou n3o ter interesse em
comer, extrema lentiddo ao se alimentar).
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e Isso pode ou ndo estar associado a perda de peso.

Ins6nia e dificuldade para dormir.

Comportamentos compulsivos e/ou obsessivos (por exemplo, alinhar brinquedos,

rigidez com rotinas que ndo estavam presentes anteriormente, falar sobre apenas

sobre um programa, atividade ou jogo especifico).

\  Caretas faciais (rosto contorcido como se estivesse com dor ou sentindo um gosto de
algo azedo) ou movimentos repetitivos da boca que podem imitar o comportamento
de mastigacdo.

V' Conteudo ou experiéncias de pensamentos bizarros (psicose)

e Isso pode incluir alucinagdes (ver ou sentir coisas que ndo existem), delirios
(crenca em coisas que ndo sdo verdadeiras), consciéncia alterada ou distor¢oes
de memdrias ou de conhecimento histoérico.

V' Humor e afeto inadequados (chorar sem motivo aparente, rir incontrolavelmente para

si mesmo, mesmo em situagdes de formalidade).

Agressividade consigo mesmo ou com os outros.

Aumento do conversar com si mesmo (“falar sozinho”) ou iniciar o comportamento de

conversar com si mesmo que nao estava presente anteriormente.
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E de se notar que as pessoas com DRSD geralmente apresentam um inicio subagudo (menos de
3 meses) desses sintomas, em oposicdo a um declinio mais gradual. Se o seu familiar tiver um
conjunto destes sintomas, recomendamos uma avaliagdo por um especialista o mais rapido
possivel. A presenca de “gatilhos” (desencadeantes) que precedem o inicio dos sintomas pode
estar presente e inclui experiéncias de vida negativas, como mudancas no ambiente doméstico
ou escolar, doencas ou hospitalizacao.

Preciso ser avaliado?

Se o seu familiar apresentar alguns destes sintomas, recomenda-se uma avaliagdo imediata.
Pode haver problemas médicos ou psicoldgicos que causam sintomas que imitam a DRSD e que
podem ser reversiveis. Portanto, é muito importante para a pessoa com sindrome de Down
fazer uma avaliagdao médica assim que apresentar os sintomas de regressao conforme descrito
acima. Embora os médicos ndo tenham certeza, também se presume que o diagndstico e o
tratamento precoces podem melhorar os resultados.

Quais sao as outras causas de regressao em pessoas com sindrome de Down?

v Causas médicas: individuos com sindrome de Down tem um risco aumentado de
desenvolver diversas condi¢cées médicas. Isso pode incluir apnéia obstrutiva do sono
(AOS), hipotireoidismo, disturbios da coluna cervical e doenca celiaca, para citar
algumas. Embora ndo tenha sido feita uma associacdo direta entre essas condi¢Ges
médicas e a regressao, € muito importante que consultar o médico para descartar
quaisquer possiveis diagndsticos que possam ser um fator que contribua para a
apresentac¢do dos sintomas.

V  Causas psiquidtricas/psicolégicas: sabe-se gue pessoas com sindrome de Down
apresentam taxas mais altas de depressdo, ansiedade, catatonia, transtornos do
espectro do autismo e transtorno de déficit de aten¢do em relagdo as pessoas da
populacdo geral. A presenca dessas condi¢des psiquidtricas em um




[EMIG-USA’

Down Syndrome Medical Interest Group

individuo com sindrome de Down é complicada pelo fato de que a deficiéncia
intelectual também estd quase sempre presente, limitando a capacidade do individuo
de expressar o que esta vivenciando, pensando ou sentindo. Uma hipédtese é a de que
a regressdo possa ser desencadeada ou resultante de doenca psiquiatrica.

o Nao existe “exame de sangue” para diagnosticar disturbios
psiquiatricos/psicoldgicos. Um profissional da psiquiatria ou da psicologia pode
utilizar ferramentas de triagem, listas de verificagcdo de sintomas, entrevistas e
algumas avaliagGes formais para determinar qual diagndstico se ajusta.

o A catatonia tem sido reconhecida como uma caracteristica comum associada a
DRSD. A catatonia pode ser causada por condicdes psiquiatricas e/ou médicas.
Os sintomas podem ser facilmente negligenciados. A catatonia é importante de
ser detectada porque existem tratamentos especificos para ela. Os
benzodiazepinicos (especialmente Lorazepam) sdo eficazes no tratamento da
catatonia, mas outros medicamentos psiquidtricos também podem ser Uuteis.
Um tratamento denominado eletroconvulsoterapia (ECT) também é eficaz no
tratamento de individuos com regressao.

o Individuos com regressdo mediada por condi¢des psiquiatricas/psicolégicas
também podem responder aos antidepressivos, medicamentos
anticonvulsivantes (medicamentos para convulsdes/estabilizadores de humor),
medicamentos antipsicéticos e/ou eletroconvulsoterapia (ECT).

e Recomenda-se a consulta com um especialista antes de iniciar estas
intervengdes. Cada paciente é Unico e ndo existe um Unico medicamento ou
intervengdo que seja a melhor, o que pode exigir a tentativa de varios
medicamentos diferentes antes de encontrar uma resposta positiva.

o Ostranstornos do espectro do autismo sao mais comuns em individuos jovens
com sindrome de Down. Para a regressdo cronica ou de desenvolvimento
lento, a associacdo com o autismo pode ser uma explicacdo possivel,
especialmente quando outras causas sdo descartadas. O préprio transtorno do
espectro do autismo (independentemente da presenca da sindrome de Down)
também esta associado a uma maior incidéncia de catatonia.

Causas neuroldgicas: pessoas com sindrome de Down sdo de risco para varias doencgas
neuroldgicas. E importante descartar entidades comuns como convulsdes (também
chamadas de epilepsia), deméncia (também chamada de doenca de Alzheimer),
acidente vascular cerebral e doenga mitocondrial. Dada a maior prevaléncia destas
condicdes na sindrome de Down, geralmente recomendamos que todas as pessoas
com sindrome de Down que apresentem regressdo sejam avaliadas por um
neurologista, de preferéncia um profissional familiarizado com a avaliacdo de pessoas
com sindrome de Down, ou um médico familiarizado com a doenca de Alzheimer na
Sindrome de Down.

o Alguns dos exames que os neurologistas podem solicitar incluem um EEG
(eletroencefalograma, que avalia a presenca de convulsées e/ou epilepsia),
ressonancia magnética (realizada com e sem contraste para avaliar causas
estruturais de regressdo e alteraces cerebrais associadas a inflamacdo e
infecgao) e, as vezes, um exame de andlise de liquor (colhido através da
puncgao lombar), que ajuda a avaliar presenca de infecgdes, alteragdes nos
neurotransmissores e inflamac¢do. Os médicos também podem solicitar um
tipo especial de ressonancia magnética chamada MRA, que é usada para
observar os vasos sanguineos, especificamente no cérebro e no pescoco. As
vezes os pacientes terdo indicacdo de fazer um tipo especial de tomografia
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computadorizada chamada CTA em vez de MRA, dependendo da necessidade
de sedacdo e do tipo de exame de imagem disponivel em determinado
hospital.

o Algumas familias sdo informadas de que o seu familiar com sindrome de Down
e regressao tem “doenca de Alzheimer de inicio precoce”. Isto é
extremamente raro em pessoas com menos de 40 anos e outras causas devem
ser descartadas antes de se afirmar este diagndstico.

o Se uma pessoa com sindrome de Down apresentar sintomas de inicio subito
(<24 horas) de fraqueza, fala arrastada, dificuldades de visdo, problemas de
degluticdo, dificuldade para caminhar ou assimetria facial, isso pode indicar
uma emergéncia médica e uma avaliagdo urgente é recomendada.

V' Causas neuro-imunolégicas: em um subgrupo de individuos com sindrome de Down e
regressao foi encontrada inflamacdo do cérebro. Isso normalmente é identificado e
confirmado por meio de uma puncao lombar (exame do liquor), EEG
(eletroendefalograma) e ressonancia magnética do cérebro. As pun¢bes lombares
exigem que uma agulha seja inserida entre os ossos da coluna vertebral em um espacgo
cheio de liquido ao redor da medula espinhal. O fluido que envolve o cérebro e a
medula espinhal é analisado em laboratdrio para informar aos médicos se ha
evidéncias de infec¢do que exija tratamento ou se ha células do sistema imunoldgico
que possam estar causando inflamagao.

o Se for encontrada inflamacdo, ha algumas evidéncias que sugerem que o uso
de terapia imunoldgica pode ser util na DRSD, embora a consulta com um
especialista nesta area seja fortemente recomendada. As causas da inflamacao
no cérebro sdo varidveis e as vezes o termo “encefalite autoimune” pode ser
aplicado. Embora esse termo possa ser usado para fins descritivos, ainda nao
esta claro se esse processo é realmente uma encefalite autoimune ou ndo. O
teste de anticorpos especificos, conforme mencionado acima, pode ser util nos
casos em que ha suspeita de fendmeno neuroimunoldgico.

o Imunoterapias foram identificadas como sendo benéficas em individuos com e
sem alteragGes dos exames diagndsticos em dois grandes estudos, no entanto,
nem todos os individuos devem receber estes tratamentos. A discussao dos
riscos e beneficios da imunoterapia é fortemente aconselhada com a equipe
de atendimento multidisciplinar.

V' Causa imunoldgicas/endocrinoldgicas: pessoas com sindrome de Down tem mais risco
de desenvolver uma série de disturbios inflamatdrios e enddcrinos, como doencas da
tireoide, doenca celiaca, condigdes reumatoldgicas (incluindo doencas inflamatdrias da
pele, como psoriase) e diabetes. Embora estas condicGes de salde estejam mais
relacionadas a sintomas de regressao de longa data (crdnicos), confirmar ou excluir
estas doencgas é muito importante, uma vez que sdo causas trataveis.

V' Causas genéticas: a maioria das pessoas com sindrome de Down tem trissomia (trés
copias) de cromossomo 21. Apesar dessa semelhanca, outras variacGes genéticas
podem estar presentes em qualquer pessoa. Assim, a possibilidade de haver mais de
uma variacdo genética em uma Unica pessoa esta bem estabelecida e relatada.
Dependendo dos sintomas e da presenca de outros problemas médicos, a avaliacdo
diagndstica pode incluir um painel direcionado ou uma analise mais ampla, conhecida
como sequenciamento completo do exoma. Algumas vezes testes metabdlicos de
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sangue ou urina podem detectar variagdo genética, mas nem todas as pessoas com
regressao necessitam de testes genéticos ou metabdlicos.

v Causas nutricionais/ambientais: alguns casos de regressdao podem ser causados por
graves deficiéncias vitaminicas, infeccdo ou exposicao a metais pesados ou toxinas.
Estas causas sao relatadas com menos frequéncia em pessoas com regressdo, mas
também podem ser avaliados, especialmente se houver histérico de exposicdo ou
alimentacdo/dieta muito restrita.

Determinar a causa mais provavel da regressdo em uma pessoa com sindrome de Down é
muito importante, pois as terapias oferecidas variam a depender da causa. Encorajamos a
discussdo com outras familias sobre regressao, mas esteja ciente de que nenhum caso de
regressao é exatamente igual ao outro.

NGs, como comunidade médica, ainda estamos aprendendo as melhores maneiras de testar,
diagnosticar e tratar pessoas de DRSD e um didlogo aberto entre vocé e seu médico é a melhor
maneira de otimizar o atendimento.

Quais exames devem ser feitos?

Como existem muitas causas potenciais de regressdo em pessoas com sindrome de Down,
propomos um amplo trabalho que avalia a possibilidade de diversas etiologias com base no
perfil de sintomas de cada individuo. Diretrizes publicadas recentemente (2022) estdo
disponiveis na secdo de referéncias abaixo.

Sugerimos que vocé incentive seu médico a ler os artigos referenciados no final deste
documento para se familiarizar com a regress3o e alguns dos exames utilizados. E possivel que
o seu médico ndo se sinta confortavel para indicar a realizagdo de cada exame e peca que vocé
consulte um médico “especialista” para avaliacdo e testes adicionais.

Preciso fazer todos os testes?

Os exames sdo baseados nos sintomas de um individuo e, em seguida, na determinacdo da
causa mais provavel da regressao. A DRSD é um diagndstico de exclusao e, por esta razao,
recomenda-se uma avaliacdo abrangente. As vezes uma combinacdo de tratamentos serd
considerada e discutida. Vocé nao precisa realizar todos os exames antes de iniciar um
tratamento, embora alguns testes (como ressonancia magnética ou punc¢do lombar) possam
ajudar a orientar os tratamentos mais apropriados para comecar.

Existe um tratamento?

N3o existe um tratamento Unico para pessoas com DRSD. No entanto, uma vez encontrada
uma razao para a regressao, o(s) seu(s) médico(s) pode(m) trabalhar em conjunto para
fornecer as melhores op¢Ges de tratamento.

Recomendamos consultar um especialista em psiquiatria, neurologia e/ou um profissional
familiarizado com o tratamento de pessoas com sindrome de Down e regressao antes de iniciar
uma terapia. O cuidado multidisciplinar é fortemente encorajado quando disponivel.
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Seus médicos podem recomendar tratamento enquanto ainda aguardam a realizagdo dos
exames. Normalmente, isso ndo interferira na precisdo dos exames quando realizados apds o
inicio do tratamento.

Para considerar a terapia imunolégica (por exemplo, corticéides ou imunoglobulina
endovenosa), vocé deve estar sob os cuidados de um neurologista ou imunologista com
experiéncia prévia no uso de terapia imunoldgica. Ao considerar medicamentos psiquiatricos
ou eletroconvulsoterapia, vocé deve consultar um psiquiatra ou neurologista familiarizado com
a sindrome de Down. Buscar o atendimento de profissionais de salde trabalhando em equipe,
incluindo psicélogos, terapeutas e servico social, também pode ser benéfico, quando
disponivel.

Existem estudos clinicos ou pesquisas disponiveis para regressao na sindrome de Down?

Os profissionais que trabalham com a comunidade da sindrome de Down estdo investigando
ativamente as causas e o tratamento da regressdao em pessoas com sindrome de Down. Todos
os ensaios clinicos (ndo apenas relacionados a regressao) estdo listados em:
https://clinicaltrials.gov/
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