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RESUMO: Historicamente, as pessoas geradas com variacfes numéricas de cromossomaos, sdo vitimas de diversos
tipos preconceitos e tém sofrido com os entraves e as barreiras que dificultam a sua inclusdo na sociedade ou com
os limites impostos no exercicio de seus direitos. Assim, esse trabalho teve como objetivo analisar a origem
genética de pessoas com alteracdo numeérica (2n + 1) e os aspectos éticos e juridicos que envolvem a protecao
integral do individuo enquanto pessoa, membro integrante da espécie humana, ante esse tipo de diversidade. A
pesquisa teve o intuito de gerar conhecimentos para aplicacdo préatica dirigida a solugéo de problema especifico
que permitem compreender a utilizacdo de estudos cito genéticos de cariétipos como meio de prova de
identificacdo de individuos que apresentam caracteristicas peculiares da sindrome de Down. Quanto aos
procedimentos técnicos foi uma pesquisa descritiva, comparativa, exploratéria e por levantamento. A atividade
investigativa foi realizada simulando um diagndstico da Sindrome de Down que se faz atraves da analise genética
denominada caridtipo. Conclui-se que a Sindrome de Down est associada a uma combinacdo diferenciada de
cromossomos homélogos durante a fecundacdo, podendo ocorrer em qualquer familia indiferente de raca, cor e
classe social. A instituicdo do Estatuto da Pessoa com Deficiéncia, por meio da Lei 13.146/15, significou uma
alternativa para o avanco da igualdade social brasileira, visto que compreender juridicamente o portador da
sindrome de Down é o primeiro passo para que 0 mesmo seja inserido socialmente, e consequentemente haja
uma reducdo nos casos de preconceitos.
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OF BIOLOGICAL DIVERSITY ARISING FROM THE EFFECTS OF
CHROMOSOMAL TRISOMY 21 CAUSAL FACTOR OF DOWN SYNDROME

ABSTRACT: Historically, people generated with numerical variations of chromosomes, are victims of various
types of prejudices and have suffered from the obstacles and barriers that hinder their inclusion in society or with
the limits imposed in the exercise of their rights. Thus, this study aimed to analyze the genetic origin of people
with numerical alteration (2n + 1) and the ethical and legal aspects that involve the integral protection of the
individual as a person, an integral member of the human species, in view of this type of diversity. The research
aimed to generate knowledge for practical application directed to the specific problem solution that allows
understanding the use of cytogenetic studies of karyotypes as a means of proving the identification of individuals
who have peculiar characteristics of Down syndrome. As for technical procedures, it was a descriptive,
comparative, exploratory and survey research. The investigative activity was performed simulating a diagnosis of
Down syndrome that is made through genetic analysis called karyotype. It is concluded that Down syndrome is
associated with a differentiated combination of homologous chromosomes during fertilization, and may occur in
any family indifferent to race, color and social class. The establishment of the Statute of persons with disabilities,
through Law 13.146/15, meant an alternative for the advancement of Brazilian social equality, since legally
understanding the carrier of Down syndrome is the first step for it to be socially inserted, and consequently there
is a reduction in cases of prejudice.
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INTRODUCAO

Historicamente, as pessoas geradas com variagdes numericas de cromossomos, Sao
vitimas de diversos tipos preconceitos e tém sofrido com 0s entraves e as barreiras que
dificultam a sua inclusdo na sociedade ou com os limites impostos no exercicio de seus direitos.
Nesse sentido, a diversidade biologica dos seres humanos esta relacionada com a reproducéo
sexuada. E o principal evento responsavel por essa diversidade ocorre durante a formacéo dos
gametas. A reproducdo sexuada tem como principio a formacdo do embrido a partir da uniédo
de gametas masculino e feminino, dando origem a individuos semelhantes aos pais, mas nao
idénticos. Assim, ela é muito importante no que se diz respeito a variabilidade genética.

Os dvulos e espermatozoides sdo formados a partir de um processo de divisdo celular,
no qual uma célula diploide origina quatro outras células, cada uma com metade do nimero de
cromossomos da célula inicial. Porém, alguns erros de natureza génica podem gerar 6vulos e
espermatozoides com um cromossomo a mais, onde deveria conter apenas um de cada par.
Partindo desse pressuposto, o individuo gerado de um desse tipo gameta, possuird 47
cromossomos e serd portador de algum tipo de aneuploidias.

As aneuploidias s&o variagcfes numéricas que ocorrem em um ou mais cromossomos do
individuo, decorrentes da ndo-disjuncdo de pares de homdlogos durante a gametogénese. A
Sindrome de Down é um dos exemplos dessa nao-disjuncdo cromossdmica, ela é causada pela
trissomia do cromossomo 21, trazendo diversas caracteristicas fisicas relacionadas com o
comprometimento intelectual de forma variavel entre seus individuos. Um individuo com
Sindrome de Down (47, XX + 21 ou 47, XY + 21) tem pais normais. E desta forma, a ideia de
uma sociedade inclusiva, encontra-se fundamentada numa filosofia que reconhece e valoriza a
diversidade, como caracteristica inerente a constituicao de qualquer sociedade.

Atualmente, com a evolugdo das ciéncias biotecnoldgicas, as populagdes humanas tém
aumentado a sua expectativa de vida, gracas a prevencdo e o0s cuidados com a salde.
Juntamente, Moreira et al. (2000) cita que expectativa média de vida da populacdo com
sindrome de Down, que era em 1920 de apenas 9 anos, chega a atingir, atualmente, nos paises
mais desenvolvidos 56 anos. No Brasil a Associacdo dos Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAE) do estado de S&o Paulo, evidenciou, um aumento de 20 anos na expectativa de vida
dessas pessoas, que passou de 35 anos, em 1991, para 55 anos, em 2000.

Em virtude deste crescimento de expectativa de vida das pessoas portadoras de sindrome
Down, associado ao seu nivel de dependéncia, parece-nos pertinente realizar um estudo sobre
esse segmento da populacdo tendo em vista que seu nivel de dependéncia e a promog¢édo de uma
boa qualidade de vida excede os limites da responsabilidade pessoal, sendo vista como um
empreendimento de natureza sociocultural. Em outras palavras, o envelhecimento satisfatorio
ndo depende apenas das a¢bes de um individuo portador de sindrome de Down, sendo também
resultante das interacOes das pessoas que vivem no seu ambiente (BISSOTO, 2005; CASARIN,
2007).

Embora, a diversidade de individuos que existem em nossa sociedade seja inegavel - e
os portadores de Sindrome de Down constituam parcela desta diversidade -, essas diferencas
ndo os tornam inferiores. Trata-se, portanto, de considerar a sindrome de Down na sociedade
inclusiva como diversidade e ndo como doenca, anormalidade ou inferioridade (SAAD, 2003).

Segundo Moreira, El-Hani, Gusméo (2000); Mancini et al. (2003) a sindrome de Down
¢ uma condicdo genética, reconhecida desde 1866 por John Landon Down, que leva seu
portador a apresentar uma série de caracteristicas fisicas e mentais especificas.

A sindrome de Down acontece com frequéncia de 2/1000 aumentando com a idade
materna apos 0s 35 anos, e paterna apos os 55 anos para 1/700; incidindo igualmente em ambos
0s sexos; tendo uma expectativa de vida reduzida, por complicacdes respiratérias, cardiacas e
leucemia com risco de morte; possuindo retardo mental em graus variaveis; hipotonia; occipicio
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e face achatados; fenda palpebral obliqua, manchas na iris, problemas oculares; ponte nasal
baixa; lingua protusa e fissurada; hipoplasia maxilar, palato ogival; anomalias dentarias; orelhas
pequenas dismorficas e de baixa implanta¢do; pesco¢o curto e grosso; auséncia uni ou bilateral
do ultimo par de costelas; hérnia umbilical; genitais externos pouco desenvolvidos; disfuncdes
da tireoide; pelve estreita, nivel iliaco menor do que as pessoas normais; membros curtos: maos
e dedos curtos e largos; clinodactilia; linha simiesca e baixa estatura, menor for¢a muscular e
piores condigdes cardiovasculares, menos equilibrio e maiores niveis de obesidade (FORTES;
LOPES, 2005; LIMA et al., 1996; DAMACENO; CUNHA; STREIT, 2005).

As pessoas portadoras de sindrome de Down necessitam de cuidados profissionais
especializados. E assim sendo, pela Constituicdo Federal e pelo Estatuto da Pessoa com
Deficiéncia, o Poder Publico tem o dever de disponibilizar meios para garantir o direito a satde
e igualar a educacédo dada as pessoas com deficiéncia. O aspecto educacional inserido pela lei
n° 13.146/2015 tem grande relevancia social. Quando entrou em vigor, alterou varios diplomas
legais entre eles a Lei n® 7.853/1989 e o Codigo Civil em que antes as pessoas com sindrome
de Down eram tratadas como relativamente incapazes de exercer os atos da vida civil, agora
elas sdo plenamente capazes e com igualdade com todos os individuos (BRASIL, 2015).

Como bem explica Boff e Caregnato (2008) desde o inicio, as criangas com Sindrome
de Down apresentam desenvolvimento cognitivo mais lento do que as outras, as dificuldades
de aprendizagem alteram o curso do desenvolvimento, sendo que, a medida que a crianga
cresce, as diferencas mostram-se maiores, entretanto, além do atraso no desenvolvimento,
outros problemas de salde podem ocorrer no portador da sindrome de Down: cardiopatia
congeénita (40%); hipotonia (100%); problemas de audicdo (50 a 70%); de visdo (15 a 50%);
alteracOes na coluna cervical (1 a 10%); distarbios da tireoide (15%); problemas neurolégicos
(5 a 10%); obesidade e envelhecimento precoce (MOREIRA; EL-HANI; GUSMAO, 2000).
Felizmente o artigo 3° da lei 13.146/2015 em seus incisos definiu vérias disposi¢des sobre como
melhorar a educacgao dessas pessoas.

Nas diversas etapas do seu desenvolvimento, o portador da sindrome de Down é o
resultado de diferentes interacdes entre o patrimoénio genético herdado de seus pais e familiares,
0 ambiente socioecondmico, cultural e educativo e o seu ambiente individual e familiar. Assim,
esse trabalho teve como objetivo analisar a origem genética de pessoas com alteracdo numérica
(2n + 1) e os aspectos éticos e juridicos que envolvem a protecao integral do individuo enquanto
pessoa, membro integrante da espécie humana, ante esse tipo de diversidade.

MATERIAL E METODOS

A pesquisa teve o intuito de gerar conhecimentos para aplicacdo pratica dirigida a
solucdo de problema especifico que permitem compreender a utilizacdo de estudos
citogenéticos de caridtipos como meio de prova de identificacdo de individuos que apresentam
caracteristicas peculiares da sindrome de Down. Procurou-se analisar, compreender e associar
a forma como o portador desse distlrbio genético é tratado nas discussdes de literatura com
énfase em livros e artigos cientificos publicados na area de direito civil e direito
administrativo. Também foi realizado pesquisa nas paginas eletrdnicas do Superior Tribunal
de Justica e Supremo Tribunal Federal com o intuito de identificar o atual posicionamento
jurisprudencial, tanto na interpretacdo da lei 13.146/2015, como ao alcance dado pela Corte
Suprema.

Quanto aos procedimentos técnicos foi uma pesquisa descritiva, comparativa,
exploratdria e por levantamento. A coleta de dados consistiu na observacéo direta conforme Gil
(2009) e Minayo (1992).
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A atividade investigativa foi realizada simulando um diagndstico da Sindrome de Down
que se faz através da analise genetica denominada cariétipo. Para esta andlise foram
selecionados trés diagnosticos (Figura 1).

Entre os individuos de uma mesma espécie, existe um conjunto de cromossomos comum
a todos esses individuos. Esse conjunto € denominado cariétipo e é identificado a partir de seu
namero, forma, ou mesmo seu tamanho.

O caridtipo de um individuo pode ser observado através de uma fotografia de seus
cromossomos. Este processo €& conhecido como cariotipagem, e € realizado
com células sométicas diploides (2n) durante a metéfase, estdgio do processo de divisdo
celular (mitose) em que 0s cromossomos estdo mais condensados e, portanto, sua identificacdo
é mais facil. Cada cromossomo é entdo isolado, tingido com o uso de corantes e examinado
com o auxilio de microscépio, e uma fotografia € registrada. Esta fotografia é editada diversas
vezes para rearranjar oS cromossomos em ordem decrescente de tamanho.

O cariotipo € a constante cromossomica diploide (2n) de uma espécie. Representa o
namero total de cromossomos de uma célula somatica do corpo. E 0 genoma é a constante
haploide (n) de uma espécie. Representa 0 numero total de cromossomos de um gameta
(espermatozoide ou 6vulo).

Os cariogramas ou cariotipos (Tabela 1), demonstram as representacdes do conjunto de
cromossomos presentes no nucleo celular de um individuo do sexo masculino e um do sexo
feminino.

O conjunto de cromossomos em cada sexo, corresponde a 23 pares, ou seja, 46
cromossomos, sendo 22 pares de cromossomos denominados autossomos e um par de
Cromossomos sexuais ou alossomos ou heterossomos, representados por XY nos homens e XX
nas mulheres. No cari6tipo, os cromossomos sao ordenados por ordem decrescente de tamanho
(Tabela 1).

Os pares de cromossomos ordenados de 1 a 22 sdo chamados de autossomos, nao
possuindo relacdo direta com a determinacdo do sexo, sendo 0s mesmos em ambos 0S Sexos,
estando sempre aos pares. O par 23 é designado de heterossomos, alossomos ou sexuais e sdo
0s responsaveis pelas caracteristicas proprias de cada sexo. Séo de 2 categorias: 0 alossomo X
e 0 alossomo Y.

O sexo feminino é homogameético, e neste caso, € caracterizado por apresentar em suas
células somaticas um numero par de alossomos do tipo XX e produzir apenas um tipo de
gameta, com alossomo X. O sexo masculino é heterogamético, apresenta em suas células
somaticas um numero par de alossomos do tipo XY e produzem dois diferentes gametas, metade
com X e metade com Y. O cromossomo alossomo Y é exclusivo do sexo masculino.

Os carittipos sdo descritos de acordo com a notacdo endossada pelo Sistema
Internacional de Nomenclatura Citogenética Humana (ISCN). Nesse sistema, o numero
atribuido a cada cromossomo tem a ver com seu tamanho, e eles geralmente sdo classificados
do mais alto para o mais baixo. Os cromossomos sdo apresentados nos cariotipos como pares
de cromatides irmds com o braco pequeno (p) voltado para cima.

Na Tabela 1, sdo observados os cromossomos metafasicos humanos e seu respectivo
cariotipo. Grupo A (1-3): 3 pares cromossémicos grandes, sendo A2 submetacéntrico, Al e A3
metacéntricos. Grupo B (4-5): 2 pares cromossdmicos submetacéntricos grandes. Grupo C (6-
12+X): 7 pares submetacéntricos médios mais o cromossomo “X”. Grupo D (13-15): 3 pares
cromossdmicos acrocéntricos médios (satélite). Grupo E (16-18): 3 pares cromossémicos
pequenos, sendo 16 metacéntrico, 17 e 18 metacéntricos. Grupo F (19-20): 2 pares
cromossémicos metacéntricos pequenos. Grupo G (21-22+X): 2 pares cromossémicos
acrocéntricos (satélite) pequenos mais o cromossomo “Y”. Em destaque (vermelho) estdo os
pares cromossémicos relacionados ao sexo.
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Segundo os autores Griffths et al. (2015) o cromossomo X possui caracteristica Unica
no genoma humano. Individuos do sexo feminino apresentam em homozigose em relacdo a
heranca do cromossomo X, ja os individuos do sexo masculino em hemizigose, com apenas
uma copia do cromossomo X herdado.

Em cada célula somaética (2n) do homem e da mulher, existem 46 cromossomos (2n =
46) e em cada gameta 23 cromossomos (n = 23). O conjunto haploide (n) de autossomos de
uma célula é representado pela letra A. Assim, no homem a constituicdo genética células
diploides (2n) é representada por 44A + XY e a dos gametas, células haploides (n) por ele
produzidos, 22A + X e 22A + Y; na mulher 44A + XX e os gametas, 22A + X. De acordo com
0S Cromossomos sexuais, 0 sexo feminino é chamado de homogameético, porque gera s6 um
tipo de gameta, enquanto o sexo masculino € chamado de heterogamético gera dois tipos.

O estudo morfoldgico dos cromossomos mostrou que ha dois exemplares idénticos em
cada ceélula diploide (2n). Portanto, nos nucleos existem pares de cromossomos que Sa0
homologos.

Denominamos (n) o nimero basico de cromossomos de uma espécie, portanto as células
diploides apresentardo em seu nucleo (2n) cromossomos e as haploides (n) cromossomos
(Tabela 1).

Na fecundacdo sdo 23 cromossomos que vém do pai através dos espermatozoides e 23
vindos da mae, através do ovulo. Isso totaliza 46 cromossomos, que dao origem a célula ovo
ou zigoto, que, por sua vez, se transformara no embrido e no feto, até o nascimento do individuo,
transmitindo-lhe a maioria das suas caracteristicas e predisposicoes.

Assim, de acordo com Beiguelman (2008) as mulheres sdo descritas como 44A + XX,
e 0s homens como 44A + XY. No processo da fecundacdo a mée transmite 22A + X para seu
filho através do 6vulo e o pai, atraves do espermatozoide, transmite 22A + X ou Y e também
se torna o responsavel pela determinacdo do sexo.

Tabela 1. Cariétipos de dois individuos, sexo masculino (XY e feminino (XX), apresentando constituicéo
cromossémica normais, diploide com 46 cromossomos no conjunto basico.
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Cada cromossomo mitdtico apresenta uma regido estrangulada denominada centrdmero
ou constricdo primaria que € um ponto de referéncia citoldégico basico dividindo os
cromossomos em dois bracos. Assim, na espécie humana, os cromossomos sao classificados
em 7 grupos (A, B, C, D, E, F, G) de acordo com o tamanho e a posicéo do centrémero (Tabela
1 e 2). Segundo Guerra (1988); Snustad; Simmons, (2013) dependendo da posicdo do
centrébmero, pode-se diferenciar um brago curto denominado p (do francés petit) e um longo
chamado q (do francés queue). O centrdmero recebe denominac6es diferentes dependendo da
sua posi¢do nos cromossomos: metacéntrico - quando o centrémero esta localizado exatamente
no meio do cromossomo; submetacéntrico - quando ele estd "um pouco" afastado do centro e,
em cada cromatide, os bracos tém tamanhos diferentes; acrocéntrico - quando o centrémero esta
mais proximo das extremidades do que do centro (mas ndo nas extremidades de uma
cromatide).

Os cromossomas acrocéntricos (Tabela 2) humanos séo: 13, 14, 15, 21, 22 e 23(Y).

Os cromossomos metacéntricos (Tabela 2) humanos séo: 1, 3, 16, 19 e 20.

Os cromossomos submetacéntricos (Tabela 2) humanos séo: 2, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11,
12, 17, 18 e 23(X).

Também se observa de igual modo, que o numero 23 é atribuido a um acrocéntrico (Y)
e um submetacéntrico (X). Esses cromossomos sao especiais e diferentes dos outros, tem como
finalidade definir as fungdes corporais. Estes s&o XX nas criancas de sexo feminino e XY nas
de sexo masculino. Portanto, as mulheres ndo apresentam cromossomo 23 (Y).

Tabela 2. Tipos de cromossomos encontrados em humanos classificados de acordo com a posi¢cdo do
centrémero.

Nomenclatura Numero atribuido a cada par de cromossomos
3.
Acrocentricos ii 13,14, 15,21,22 e 23(Y)
Submetacéntricos E 2,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 17, 18 € 23(X)
==
) L
Metaceéntricos ﬁﬁ 1,3,16,19¢e20
-

RESULTADOS E DISCUSSAO

As espécies que se reproduzem sexuadamente tém células somaticas, que sao diploides
(2n) e possuem dois conjuntos de cromossomas, um proveniente da mae e outro do pai, e
gametas ou células reprodutoras, que sd@o haploides (n) possuindo apenas um conjunto de
cromossomas.

Os gametas (n) sdo produzidos por meiose de uma célula diploide (2n) da linha
germinativa. Assim, quando um gameta masculino (n) e um gameta feminino (n) se unem,
forma-se um novo organismo diploide (2n).

O numero total de combinac¢des de cromossomos nos gametas é 2", onde (n) € o nimero
cromossémico haploide. Assim sendo, para os seres humanos (n=23), 0 nimero possivel de
combinagBes cromossdmicas é 223, ou cerca de 8 milhdes de combinages cromossdmicas
possiveis. Isso significa que cada gameta que um ser humano produz contém uma das 8 milhdes
de combinagdes possiveis dos cromossomos maternos e paternos.
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Assim, multiplicando-se as possibilidades de combinag&o que existem quando um 6vulo
humano, que representa uma das 8 milhGes de possibilidades, é fertilizado ao acaso por um
espermatozoide, representando uma em 8 milhdes de outras possibilidades. Verifica-se que um
casal pode produzir um zigoto diploide (2n) com uma das 64 trilhdes de combinacdes de
cromossomos possiveis. Desse modo, a natureza casual da fertilizacdo aumenta ainda mais o ja
enorme potencial de variabilidade da descendéncia numa reproducdo sexuada. Esses enormes
valores mencionados sugerem que a orientacdo independente dos cromossomos na metafase |
e a fertilizacéo ao acaso poderiam explicar toda a variedade existente na populacdo humana. Na
realidade, esses dois eventos sdo apenas parte de um quadro mais amplo.

No ser gerado da espécie humana, 0s cromossomos devem manter 0 mesmo ndmero € a
mesma estrutura, pois alteragfes nessas caracteristicas podem desencadear anomalias. Quando
se observa um numero anormal de cromossomos ou entdo malformacgdes, normalmente o
quadro estd associado a algum problema grave de saide. Entre os principais problemas
cromossémicos, podemos citar as aneuploidias que sdo alteragdes que envolvem a diminuicéo
ou 0 aumento em um determinado par de cromossomos.

Os humanos apresentam 23 pares de cromossomos, sendo 22 pares de cromossomos
autossdomicos e um par de cromossomos sexuais. Nas mulheres, 0s cromossomos sexuais sao X
e X; em homens, sdo X e Y. Algumas vezes, no entanto, ocorrem aberracdes
cromossdmicas. Uma dessas aberracdes é a aneuploidia.

As aneuploidias sdo decorrentes de processos de ndo disjuncdo que ocorrem durante a
formagé&o dos gametas na meiose I ou 1. A ndo disjungao consiste em um erro na divisao celular,
que faz com que uma célula fique com excesso ou falta de cromossomos.

No processo de meiose |, pode ocorrer de um cromossomo homologo nédo se separar,
formando assim uma célula com um cromossomo a mais e outra cCom um Cromossomo a menos.
A ndo disjuncdo pode ocorrer também na meiose Il e, nesse caso, ndo ocorre a separacao das
cromatides.

As principais aneuploidias sdo a nulissomia (2n - 2) perda de dois cromossomos do
mesmo par; a monossomia (2n - 1) perda de um cromossomo do mesmo par € a trissomia (2n
+ 1) aumento de um cromossomo. Na espécie humana, € possivel encontrar mais comumente
doencas causadas por monossomia e trissomia.

A trissomia mais conhecida é a sindrome de Down. Essa aneuploidia é caracterizada
pela presenca de trés cromossomos 21. Seu caridtipo é 47, XY ou XX. Dentre as caracteristicas
dessa sindrome, podemos citar: quociente intelectual abaixo do normal, hipotonia muscular,
fendas palpebrais obliquas, lingua protusa, nariz pequeno, mados pequenas com pregas
transversais continuas, cabelos finos, ralos e sedosos. A expectativa de vida é de quarenta anos
ou mais. Exames pré-natais sdo capazes de diagnosticar essa sindrome e sdo importantes, pois
auxiliam na preparacdo psicologica da familia. Hoje se sabe que a idade paterna e materna tem
influéncia no risco de se gerar uma crianga com essa sindrome, entretanto as causas ainda ndo
estdo bem esclarecidas.

Mesmo que as pessoas com sindrome de Down tenham caracteristicas em comum, cada
individuo com sindrome de Down é Unico, parecido com seus familiares, tem sua prépria
personalidade e potencial. Conhecer as singularidades da sindrome de Down, se faz relevante
por proporcionar aos pais, responsaveis e educadores informacgdes essenciais, que podem
auxilia-los na tarefa de minimizar as possiveis dificuldades que a pessoa com sindrome de
Down possa ter no desempenho académico e social.

Para analise dos cromossomos, geralmente sdo utilizados os linfocitos, exceto no
periodo pré-natal, quando sdo utilizados amnidcitos ou células da vilosidade coridnica
placentaria. A anélise do cariétipo envolve o bloqueio das células em mitose, durante a
metéafase, e a coloracdo dos cromossomos condensados. Os cromossomos de células isoladas
séo fotografados e suas imagens séo arranjadas, formando os cariotipos (Figura 1).
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A cariotipagem (Figura 1) foi 0 método que analisou as células do pai, mée e filho para
determinar seu padrdo cromossémico. Essa técnica consiste na montagem fotografica, em
sequéncia, dos pares de cromossomos e permitiu identificar o pai (46, XY) e a mae (46, XX)
normais e o filho com um aumento no cromossomo 21, portanto, a férmula cariotipica € 47,
XY, +21. Nesse caso, alterou-se o nimero, constituindo, assim, uma alteracdo numérica. Além
disso, € uma aneuploidia, pois nao foi modificado todo o conjunto cromossémico.

Quando se trata deste tipo de anomalia, provavelmente a base seja a ndo-disjuncéo
cromossémica que pode ocorrer tanto na mitose como na meiose, no pai ou na mde. Como 0s
cromossomos sdo 0s depositarios dos genes, essa alteracdo numeérica € capaz de modificar a
expressao génica, causando o determinismo caracteristico da sindrome de Down.

Segundo Guerra (1988); Amabis; Martho (2001); BOTAO et al. (2013) a Sindrome de
Down é uma das alteracdes genética mais comum entre os seres humanos, sendo caracterizada
por uma anormalidade genética resultante da trissomia do cromossomo 21, que pode ocorrer
tanto antes quanto apo6s a formacgdo da célula inicial. No caso da trissomia, esse numero €
alterado, sendo que cada célula possuira 47 cromossomos, com a presenca de trés cromossomos
de um tipo especifico ligados ao par 21 (Figura 1).

Conforme Hammer et al. (2010) os pais de uma pessoa com a sindrome de Down,
geralmente ndo tém alteracbes em termos genéticos (Figura 1). E por alguma razéo que ainda
ndo foi cientificamente explicada, ou o 6vulo feminino ou o espermatozoide masculino
apresentam 24 cromossomos no lugar de 23, ou seja, um cromossomo a mais. Ao se unirem
aos 23 da outra célula embrionéria, somam 47. Esse cromossomo extra aparece no par nimero
21 (Figura 1).
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Figura 1. Comparacdo entre os cariétipos de um pai e mae normais diploide com 46 cromossomos no
conjunto bésico e do filho portador da trissomia do cromossomo 21 — Sindrome de Down.
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De acordo com o Movimento Down (2014) depois do nascimento, é 0 exame do
cariotipo que comprova o diagndstico clinico, que vai mostrar se ele € ou ndo portador da
sindrome. Trata-se de um teste de analise de cromossomos, denominado cariétipo ou
cariograma, em gue sao examinados 0 numero e a estrutura dos cromossomaos, a partir de exame
de sangue.

Os filhos se parecem com seus pais por se originarem a partir de células produzidas por
eles. Essas células sdo os gametas e séo eles os elos entre uma geragéo e outra.

Os gametas sao produzidos nas gbnadas a partir de uma sequéncia especifica de eventos
denominada gametogénese. O gameta masculino é o espermatozoide, e 0 gameta feminino é o
ovulo. A producéo de espermatozoides é chamada de espermatogénese e ocorre nos testiculos.
A gametogénese feminina € a oogénese e se da nos ovarios. Esses dois processos inclui um tipo
de diviséo celular chamado meiose. Ao final da meiose, 0 nimero de cromossomos é reduzido
a metade dos cromossomos existentes inicialmente. Ou seja, meiose é quando uma célula
diploide 2n se divide formando 4 células haploides n, cada uma com metade do nimero de
cromossomos presentes na célula original.

As células humanas normais diploides (2n) possuem 46 cromossomos e sao chamadas
de somaticas. Sendo assim, quando as células humanas sofrem meiose, elas geram 4 células
haploides (n) com 23 cromossomos que sdo 0s Gvulos e 0s espermatozoides. Cada ovulo ou
espermatozoide tem uma "amostra" exclusiva do material genético presente na célula inicial.

No processo de fecundagcdo humana, ocorre a unido de um espermatozoide com um lote
de 23 cromossomos do pai com um ovulo com um lote de 23 cromossomos da méae, resultando
em um zigoto com dois lotes de 23 cromossomos. A meiose € responsavel pela diversificacdo
do material genético nas espécies. E a reproducdo sexuada permite a mistura de genes do pai e
da mae para produzir descendentes que diferem entre si e de seus pais em uma série de
caracteristicas.

Cada ser humano pode produzir 8 milhdes de gametas diferentes e em combinacéo com
outro ser humano, resultam 70 trilndes de diferentes zigotos, sem contar as diferentes
possibilidades surgidas através da permutacdo. Com a permutacdo ha 10.000.000.000 x
70.000.000.000.000 zigotos possiveis diferentes para um casal.

Dessa forma, pode acontecer que um par de cromossomos homélogos durante a primeira
meiose ou as cromatides irmas de um cromossomo durante a segunda meiose ndo se separem
(ndo-disjuncdo), assim havera gametas com o0s dois membros de um par cromossémico,
totalizando 24 cromossomos, e outros sem nenhum membro de um par cromossémico, portanto,
com apenas 22 cromossomos. Ao se combinarem com 0s gametas normais do sexo oposto,
formam embrides com 47 cromossomos, trissomia de um cromossomo (Figura 1 e Tabela 3):
sdo situagdes de aneuploidia. Metade das gestacGes termina em aborto espontaneo nas primeiras
semanas, devido principalmente as anormalidades cromossdmicas. Essa selecdo prévia é
responsavel pela baixa incidéncia ao nascimento (0,5%) de criancas afetadas.

A orientacdo da disjuncdo dos cromossomos homologos para os polos da célula €
realizada pelo encurtamento das fibras do fuso meidtico. Esta separacdo dos cromossomos
homologos na anafase | caracteriza a meiose como um processo reducional em que a ploidia da
ceélula é reduzida a metade, isto €, o nimero de cromossomos 2n = 46 cromossomos passam
para n = 23 cromossomos. A reducdo do numero de cromossomos a metade da ploidia nos
gametas é fundamental para a estabilidade do nimero de cromossomos da especie. A ploidia é
reconstituida no momento da fecundacéo.

Assim, a sindrome de Down ndo é uma doenga, como muitos pensam, mas uma
condigdo humana geneticamente determinada, que acontece principalmente na fecundacao
(Tabela 3). Em vez de 46 cromossomos em cada célula, 23 do pai e 23 da mée, a crianga com
sindrome de Down possui 47; recebe um cromossomo alossomo 21 a mais, e por isso ela se
distingue das demais.
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A Tabela 3, da observacdo da Figura 1, demonstra as possibilidades do provavel
mecanismo genético que levou a trissomia do par de autossomos 21. Durante a gametogénese
na formacdo dos espermatozoides ou évulos, ou seja, meiose do pai ou da mée, resultou um
ovulo ou um espermatozoide com 24 cromossomos, devido a dissomia do cromossomo 21. A
fertilizac&o deste Gvulo ou o contrério, podera gerar um zigoto com trés copias do cromossomo.

Esse tipo de anomalia cromossdmica (Figura 1) é bastante frequente na populagédo
humana. Quando se trata deste tipo de anomalia, provavelmente a base seja a ndo-disjuncao
(Tabela 3) cromossémica que pode ocorrer tanto ha mitose como na meiose, No pai ou na méae.

Segundo Santos; Franceschini; Priore (2006) essa alteracdo genética se origina do évulo
em 95% dos casos e do espermatozoide, em 5% dos casos.

Essa trissomia é diagnosticada através de um exame chamado cariétipo, que é a
representacdo do conjunto de cromossomos de uma célula, caracterizado e identificado em
namero, forma e tamanho. Altera¢cbes no nimero de cromossomos, podem ocorrer durante 0s
processos de preparacdo para duplicacdo. Mesmo durante as divisdes mitGticas ou meioticas
acontecem irregularidades na divisdo celular ou ocorrem acdo de agentes externos como as
radiagdes que podem cortar cromossomos. Como 0S cromossomos sdo 0s depositarios dos
genes, qualquer alteracdo numérica ou estrutural é capaz de modificar a expressao génica,
originando organismos anormais ou inviaveis.

Essas alteracGes sdo conhecidas como aneuploidia. Um individuo aneupldide é um
individuo que possui um determinado nimero de cromossomos que ndo € multiplo de 23.
Observa-se um individuo com 47 cromossomos, com um cromossomo de nimero 21 a mais.
Como o portador apresenta trés alossomos 21, a sindrome é também chamada de trissomia do
21 ou sindrome de Down. Essa sindrome leva ao surgimento de caracteristicas muito marcantes,
como a prega palpebral, a lingua fissurada e a prega transversal continua na palma da méo.
Além disso, pessoas com essa sindrome podem ter certo atraso no desenvolvimento e estdo
mais sujeitas a problemas cardiacos.

Segundo Leme & Cruz (2008) embora se saiba que ha correlacdo entre a ocorréncia do
nascimento de uma crianca com Sindrome de Down e a idade materna avancada, a
probabilidade de ocorrer uma gestacdo de um individuo com Sindrome de Down aos 20 anos é
de 0,07%, aos 40 anos é de 1% e aos 45 ¢é de 3%. O Centers of Disease Control and Prevention
(CDC), dos Estados Unidos, estima 1 bebé com sindrome de Down a cada 700 nascimentos
(CDC, 2019).

Tabela 3. Diferentes possibilidades de combinagfes surgidas atraveés da fecundacdo dos gametas para a
origem de um zigoto portador de alteracdo numérica de cromossomos (2n + 1).

Consequéncia
Situagio = na
descendéncia
= § 9
Naio disjun¢do
do par
Ne2l
dos v e
autossomos a8 = ¢ 4
Fenotipo Espermatozoide Ovulo Trissomia do 21
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Na Tabela 4, da observacdo da Figura 1, constatou-se que o pai, mée e filho possuem
um numero de, respectivamente, 11, 10 e 12 acrocéntricos; 25, 26 e 25 submetacéntricos e 10
metacéntricos cada um. Por sua vez, o niumero de acrocéntricos associados a um homem e uma
mulher normais sdo, respectivamente 11 e 10. Assim como de submetacéntricos sao,
respectivamente, 25 e 26. Neste sentido, quando comparamos 0s conjuntos de cromossomos de
pai, mae e filho, verificamos que o filho tem o sexo masculino (Figura 1), porem, possui um
namero de acrocéntrico diferente do seu pai normal, assinalando uma tendéncia para o risco de
desenvolvimento de uma trissomia (2n + 1). Em circunstancias consideradas normais, no ser
humano de sexo masculino sdo encontrados 11 acrocéntricos em cada célula, dos quais 5 s&o
provenientes do évulo da mée e os outros 6 sdo provenientes do espermatozoide do pai.

Tabela 4. Comparacéo dos cromossomos isolados entre o pai e mée normais diploides com 46 cromossomos
no conjunto basico e o filho com alteracdo numérica (2n + 1).

Cromossomos isolados

Ne(Pai)  N°(Mie) N (Filho)

Acrocéntricos 11 10 12

Submetacéntricos 25 26 25

Metacéntricos 10 10 10
Total 46 46 (47

Existem individuos que apresentam um ndmero anormal de cromossomos em seu
cariotipo. Isso ocorre devido a pequenas falhas no momento da separagdo dos cromossomos
homologos (meiose 1) ou na separagdo das cromatides-irmas (meiose II). O zigoto portador
dessa alteracdo no nimero de cromossomos dara origem, por mitose, as células embrionarias
com alteracdo, que poderdo impedir o seu desenvolvimento ou acarretar distdrbios ou
sindromes no individuo. Essas falhas ocorrem em quais fases da meiose I e 1, respectivamente
na anafase | e I1.

Na Tabela 5, da observacdo da Figura 1, ao analisar os cromossomos do pai e da mée,
verificam-se que eles possuem, respectivamente, 22 pares de autossomos (44A) e um par de
cromossomos sexuais, respectivamente, XY e XX. No filho (45A), percebe-se que esse numero
é diferente em relacdo ao pai e a mae, e em vez de 44 autossomos, o filho possui 45A; ha um
autossomo a mais, e isso o distingue das demais.

O mecanismo genético que leva a esse desequilibrio cromossémico, € uma condigdo
humana geneticamente determinada, que acontece principalmente na fecundacédo, determinado
por uma néo disjuncéo do par de cromossomos 21 durante a meiose na gametogénese do pai ou
da mée, resultando num 6vulo ou espermatozoide com n = 24 cromossomos, devido a dissomia
do cromossomo 21. O cari6tipo desse filho sera entdo representado por: 45A + XY ou 47, XY
+21.

Como o portador apresenta trés cromossomos 21, a sindrome é também chamada de
trissomia do 21 ou 2n + 1. A sindrome de Down leva ao surgimento de caracteristicas muito
marcantes, como a prega palpebral, a lingua fissurada e a prega transversal continua na palma
da mao. Além disso, pessoas com essa sindrome podem ter certo atraso no desenvolvimento e
estdo mais sujeitas a problemas cardiacos.
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Tabela 5. Comparacdo da constituicdo cromossdmica entre pai € mae normal diploide com 2n = 46
cromossomos e o filho com alteragdo numérica (2n + 1).

Fenotipos Total de cromossomos Caridtipo Ploidia
46 44A + XY 2n
46 44A + XX 2n

(47 45A + XY 2n+1

Tal como muitas espécies com reproducdo sexuada, os seres humanos tém cromossomas
sexuais especiais ou alossomos ou heterossomos X e Y, que sdo diferentes dos autossomas, que
tem como finalidade definir as fungdes corporais. Estes sdo XX nas mulheres e XY nos homens.
Nas mulheres, um dos dois cromossomas X esta inactivo e pode ser visto em microscépio como
o0 corpusculo de Barr.

Na Tabela 6, os cromossomos que compdem os cariotipos (Figura 1) também se dividem
em dois tipos: autossémicos, que Sao 0s responsaveis por armazenar as caracteristicas comuns
aos individuos de ambos 0s sexos em uma mesma espécie; e 0s sexuais ou alossomos ou
heterossomos, que sdo os que codificam as caracteristicas relacionadas ao sexo de cada
individuo, como por exemplo, os 6érgdos e horménios sexuais femininos e masculinos.
Individuos normais da espécie humana possuem um total de 46 cromossomos (23 pares), dentre
0s quais 44 (22 pares) sdo autossémicos e apenas 2 (1 par) de alossomos que 0s sdo responsaveis
pelas caracteristicas sexuais.

Ao analisar a constituicdo cromossdmica do pai e da mae, observa-se que eles possuem,
respectivamente, 44 autossomos e dois heterossomos. No filho, percebe-se que o nimero de
autossomos é diferente em relacéo ao pai e a mée, e em vez de 44 autossomos, o filho possui
45; ha um autossomo a mais, e isso o distingue das demais.

A Sindrome de Down, ¢é entendida como uma condicdo genética inerente a pessoa que
a possui. Na Classificacdo Estatistica Internacional de Doencas e Problemas Relacionais a
Salde - CID10 (2008, online), a Sindrome de Down consta no Capitulo XVII, que corresponde
as malformacdes congénitas, deformidades e anomalias congénitas, entre o grupo Q90 e Q99,
com codigo de definicdo Q90.0 (Trissomia 21, ndo-disjungdo meidtica), Q90.1 (Trissomia 21,
mosaicismo, ndo-disjuncdo meiotica), Q90.2 (Trissomia 21, translocacdo) e Q90.9 (Sindrome
de Down ndo especificada).
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Tabela 6. Constituicdo cromossdmica em trés individuos, sendo o pai e a mae normais diploide, com 46
€romossomos no conjunto basico e o filho com alteragdo numérica (2n + 1).

= = I@ﬂ
g v

=)
Constituicdo cromossdomica &)/
Ne (Pai) Ne (Mae) Ne¢ (Filho)
Autossomos 44 44 45
Alossomos 2 2 2
Total 46 46 (a7’
Fenotipo Normal Normal Sindrome de Down

A importancia deste trabalho ndo se deve apenas a incidéncia desta deficiéncia, mas sim
as carateristicas muito especificas do portador da trissomia 21. E baseado em diferentes
referéncias bibliogréaficas e na observagdo de casos reais. Nos, profissionais de direito e do
ensino, sentimos dificuldades em trabalhar com este tipo de populacdo. Existe grande
necessidade de sabermos mais acerca dos portadores de sindrome de Down.

Assim sendo, Martins & Zacheo (2019) citaram que ndo se pode somente estabelecer
parametros fundados na homogeneidade da sociedade, pois uma sociedade que se nomina por
democratica e pautada em valores como a igualdade, tornam-se prementes meios adequados,
como a educacéo, para a garantia de que todos possam usufruir de um desenvolvimento pleno
e digno e que traga efetividade na formacdo de todos, principalmente quanto as pessoas com
deficiéncia existentes no pais.

Existem estudos como os de Hickey; Hickey; Summar (2012) que citam que a sindrome
é assim denominada em memdria de John Langdon Down, o médico britanico que descreveu
integralmente essa condicdo em 1866. Algumas caracteristicas ja tinham ja sido descritas
por Jean-Ettiénne Esquirol em 1838 e Edouard Séguin em 1844 (EVANS-MARTIN & FAY,
2009). Os efeitos de que tal descoberta sdo de natureza genética foi em 1958 por Jéréme
Lejeune (HICKEY; HICKEY; SUMMAR, 2012).

Jerome, Gautier e Raymond (1959), descobriram a presenca de um cromossomo extra
nos pacientes com a sindrome de Down. Citando como um acontecimento genético natural e
universal, existindo em todas as racas, religifes e classes sociais.

Shapiro (1983) considera a sindrome de Down um modelo de disrupgdo da homeostasia
génica e afirma que esse distarbio afeta ndo apenas o0s produtos do cromossomo trissdémico,
mas também os de outros cromossomos. Epstein (1986) observa também que as contribuicdes
ao fendtipo provém de todo o conjunto do genoma ndo balanceado e que ha consideravel
diferenca entre os individuos afetados pela sindrome.

A Sindrome de Down esta entre as encefalopatias cronicas, ndo progressiva, congeénita,
com incapacidade mental que apresenta como anormalidade bésica, a presenca de uma
guantidade extra de material no cromossomo 21. Tal acometimento é chamado de néo-
disjungdo, comum na meiose materna ou paterna. Sinais clinicos dismorficos ou fenétipos séo
tipicos e determinantes para o diagnostico desde 0 momento do nascimento e as alteracdes
relacionadas ao sistema nervoso central sdo as responsaveis por todo comprometimento
intelectual desta sindrome (FORTES; LOPES, 2005; TUNES et al., 2007; FLORES;
PATTERSON, 2009; BANKOFF, 2010; PEREZ, SANTOS, 2011).

Segundo Brice (2009) a Sindrome de Down é a forma mais comum de aneuploidia
constitucional, afetando cerca de 1 em 700 nascimentos. Esta associada a presenga de uma copia
adicional, total ou parcial, do cromossoma 21, sendo por isso também denominada de trissomia
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21. As criangas com esta sindrome apresentam caracteristicas morfologicas tipicas que parecem
resultar da dosagem anormal de certos genes presentes na copia adicional do cromossoma 21.

Sampedro, Blasco e Herndndez (1997), afirmaram que em circunsténcias consideradas
normais, existem no ser humano 46 cromossomas em cada célula, dos quais 23 sao provenientes
do 6vulo da mée e os outros 23 sdo provenientes do espermatozoide do pai. Contudo, pode
acontecer que uma das células germinativas possua 24 cromossomas, resultando
consequentemente, durante a concepg¢éo, a origem de uma nova célula com 47 cromossomas,
em vez de 46. No caso deste cromossoma extra ocorrer no par 21, nascera uma crianga com
sindrome de Down, caracterizada por Trissomia 21. E uma anomalia cromossémica que origina
perturbacGes de varia ordem devido a defeituosa distribuicdo da divisdo celular dos
cromossomas.

Segundo Weijerman & Winter (2010) essa condicédo esta geralmente associada a atraso
no desenvolvimento infantil, feicdes faciais caracteristicas e deficiéncia intelectual leve a
moderada. Malt et al. (2013) citaram que quociente de inteligéncia de um jovem adulto com
sindrome de Down &, em média, 50, sendo equivalente a capacidade mental de uma crianca de
oito ou nove anos, embora isto possa variar significativamente.

Para Malinge et al. (2009) a sindrome de Down é a causa genética mais comum de défice
cognitivo, afetando cerca de 1 em 700 nascimentos. Contudo, Wiseman et al. (2009) relataram
que a prevaléncia varia de acordo com a raca e a idade materna, aumentando nas mulheres
gravidas acima dos 35 anos a data do nascimento. E segundo Malt et al. (2013) a sindrome de
Down € uma das alteragcbes cromossémicas mais comuns nos seres humanos, ocorrendo em
cerca de um entre cada 1 000 bebés nascidos em cada ano (WEIJERMAN & WINTER,
2010). Em 2015, cerca de 5,4 milhdes de pessoas em todo o mundo tinham sindrome de Down.
Em 2013, a condicéo foi a causa de 27 000 mortes, uma diminuicdo em relacdo as 43 000 em
1990 (GBD 2015a; GBD 2015b; GBD 2013).

Atualmente com todo o avanco tecnoldgico, para a sindrome de Down ainda néo existe
a cura. E como relataram Roizen & Patterson (2003) a educacdo e cuidados adequados
aumentam a qualidade de vida da pessoa com sindrome de Down.

De acordo com National Association for Down Syndrome (2012) algumas criancas
portadoras da sindrome de Down frequentavam escolas comuns, enquanto outras
requeriam ensino especializado. E segundo Steinbock (2011) algumas concluiram o ensino
secundario e outras frequentaram o ensino superior.

Por outro lado, Szabo (2013) cita a inclusdo de portadores da sindrome de Down no
mercado de trabalho e que durante a idade adulta, executaram trabalhos remunerados embora
seja frequente que necessitem de um ambiente de trabalho protegido (National Association for
Down Syndrome, 2012).

De acordo com Klieg & Robert (2011) em muitos casos, os portadores de sindrome de
Down necessitam de um apoio financeiro e em questdes legais. Em paises desenvolvidos e com
cuidados apropriados, a esperanca media de vida com a condicdo é de 50 a 60 anos (MALT et
al., 2013; KLIEG & ROBERT, 2011).

O dia 21 de marco é celebrado como o Dia Internacional da Sindrome de Down. Essa
data encontra-se no calendario oficial da ONU, sendo comemorado pelos 193 paises-membros,
fazendo alusdo aos 3 cromossomos no par numero 21, caracteristico das pessoas com sindrome
de Down. A data foi escolhida pela Down Syndrome International, ideia do geneticista
Stylianos E. Antonarakis, da Universidade de Genebra, com o intuito de conscientizar as
pessoas sobre a importancia da luta pelos direitos igualitarios, pelo bem-estar e a pela inclusdo
das pessoas portadoras da sindrome de Down na sociedade.

O Ministerio da Educacdo e do Desporto discorre que a ideia de uma sociedade
inclusiva, encontra-se fundamentada numa filosofia que reconhece e valoriza a diversidade,
como caracteristica inerente a constituicdo de qualquer sociedade. Partindo desse pressuposto
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e focando eticamente os direitos humanos, sinaliza-se a necessidade de garantir 0 acesso e a
participacdo de “todos”, a todas as oportunidades, independente das peculiaridades de cada
individuo e/ou grupo social. Neste contexto, destacam-se as pessoas com Sindrome de Down,
visto que apresentam, na sua maioria, habilidades tanto sociais, quanto emocionais, que
facilitam a interagdo em ambientes diversos (GRAMINHA; MARTINS, 1997; BRASIL, 2004,
SILVA; KLEINHANS, 2006).

Por outro lado, de acordo com o objetivo deste trabalho € adequado afirmar, em
consonancia com os adeptos da corrente historicista, que os direitos ndo surgem todos ao
mesmo tempo. Ao revés, nascem a medida que se torna necessario proteger-se determinado
bem juridico. Assim ocorre, em especial, com os direitos da personalidade quando adotada a
teoria tipificadora, pela qual pode ser fracionado esse instituto juridico em vérios direitos de
acordo com os variados atributos decorrentes da personalidade. O direito a intimidade genética
néo foge a esse esquema.

Os direitos fundamentais sdo direitos que visam a manutencéo da vida humana de forma
livre e digna. Modernamente, os direitos fundamentais protegidos pelas diversas constituicdes
no mundo tém como base a Declara¢do Universal dos Direitos do Homem cuja realizacédo se
deu pelos esforcos da Organizacdo das Nacdes Unidas, ONU. Quando se trata de direitos
fundamentais, embora estes ndo sejam principios, deve-se aplicar a mesma forma de solugédo
de conflito destes, uma vez que os direitos fundamentais, enquanto direitos destinados a manter
a vida humana dentro dos valores de liberdade e dignidade, servem de alicerce ao principio
fundamental da dignidade da pessoa humana, ndo podendo, assim, ser objeto de exclusédo em
caso de conflito.

De acordo com Petterle (2007) a Constituicdo Federal de 1988 consagrou expressamente
o0 principio da dignidade da pessoa humana como um dos fundamentos do Estado Democrético
de Direito. Dessa forma, na esteira do que foi visto, podemos delimitar os contornos do direito
a origem genética, seu reconhecimento e sua protecdo no sistema constitucional, notadamente
a partir do direito a vida e, de modo especial, com base no principio fundamental da dignidade
da pessoa humana, no ambito de um conceito materialmente aberto de direitos fundamentais,
como clausula geral implicita que tutela todas as manifestacfes essenciais da personalidade
humana.

Como extensdo do direito de personalidade, o direito a origem genética compreende o
conhecimento a identidade genética como base fundamental da personalidade, uma vez que é a
personalidade que nos confere nossa prépria individualidade, diferenciando-nos enquanto
pessoas, conferindo-nos a nossa unicidade. Assim, os biodireitos fundamentais sdo a
concretizacdo dessas ideias, social, politica, bioética e filosoficamente, os quais estdo presentes
na limitacdo, na normatizacdo e na tentativa de protecdo integral do ser humano, com a
finalidade de garantir as suas liberdades e de fundamentar as suas garantias em um Estado
Democrético de Direito (XAVIER, 2004).

Na Constituicdo da Republica, logo no seu primeiro artigo, vemos a dignidade da pessoa
humana sendo colocada como um dos pilares sobre os quais nosso Estado se fundamenta. E a
dignidade da pessoa humana, enquanto principio, esta intimamente ligado a Lei 13.146/15. O
art. 10 do Estatuto diz que compete ao poder publico garantir a dignidade da pessoa com
deficiéncia ao longo de toda a vida. Quando falamos a respeito da dignidade da pessoa humana
temos que levar em consideracdo o que viria ser “pessoa humana” e o que seria “dignidade”.
Camargo (1994) relatando sobre tais conceitos, afirmou que “pessoa humana, pela condi¢do
natural de ser, com sua inteligéncia e possibilidade de exercicio de sua liberdade, se destaca na
natureza e diferencia do ser irracional. Estas caracteristicas expressam um valor e fazem do
homem ndo mais um mero existir, pois este dominio sobre a prépria vida, sua superagéo, € a
raiz da dignidade humana. Assim, toda pessoa humana, pelo simples fato de existir,
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independentemente de sua situacdo social, traz na sua superioridade racional a dignidade de
todo ser".

E nesse sentido, a sindrome de Down é um distlrbio genético que ndo é considerado
como uma doenca. E uma condicéo inerente a pessoa, que dentre outras caracteristicas, acarreta
deficiéncia intelectual. E deficiéncia intelectual ndo é o mesmo que deficiéncia mental. Por isso,
nao ¢ apropriado usar o termo “deficiéncia mental” para se referir as pessoas com sindrome de
Down. A deficiéncia mental € um comprometimento de ordem psicol6gica. Dados estatisticos
informam que no Brasil, tem-se mais de 300 mil pessoas com esta patologia, niUmero expressivo
e que somados a outros casos de deficiéncia asseguraram a preocupacao do legislador em criar
uma norma que assegura seus direitos, com isso foi estabelecido a Lei 13.146/15, que €
conhecida como Estatuto da Pessoa com Deficiéncia (FBASD, 2016).

A Convencdo sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia foi assinada e ratificada
pelo Brasil, passando a ter o status de Emenda Constitucional em decorréncia do §3° art. 5° da
Constituicao Federal. Ela cita que cabe ao Estado e a sociedade buscar formas de garantir os
direitos a todas as pessoas com deficiéncia em igualdade de condi¢cbes com os demais. E
garantir os direitos das pessoas com deficiéncia intelectual sem priva-las de exercer os atos da
vida civil sempre que possivel ainda é um desafio no Brasil. Ndo ha normativa especifica que
trate dos direitos da pessoa com sindrome de Down, sendo que esses vém resguardados na
legislacdo concernente aos direitos das pessoas com deficiéncia.

A Constituicdo da RepuUblica Federativa do Brasil de 1988 tem como um de seus
fundamentos a dignidade da pessoa humana, estabelecendo como objetivo fundamental, dentre
outros, promover o bem de todos, sem qualquer tipo de preconceitos. A todos assegura garantias
e direitos fundamentais inviolaveis.

A Lei n° 7.853/1989 dispde sobre o apoio as pessoas portadoras de deficiéncia, sua
integracdo social, sobre a Coordenadoria Nacional para Integracdo da Pessoa Portadora de
Deficiéncia — Corde, institui a tutela jurisdicional de interesses coletivos ou difusos dessas
pessoas, disciplina a atuagdo do Ministério Publico, define crimes, e da outras providéncias.

A Lei n° 8.069/1990 dispBe sobre o Estatuto da Crianca e do Adolescente e da outras
providéncias. Dentre os direitos assegurados na referida lei, destacam-se 0s seguintes:

* Atendimento a crianca e ao adolescente com deficiéncia, sem discriminacdo ou
segregacao, nas necessidades gerais de salde e especificas de habilitacdo e reabilitacdo (art. 11,
8§ 1°); prioridade na tramitacdo de seu processo de adoc¢do (ha condicao de adotando) (art. 47, §
9°); atendimento educacional especializado, preferencialmente na rede regular de ensino (art.
54, 11);

* Trabalho protegido ao adolescente portador de deficiéncia (art. 66);

* Prioridade de atendimento as familias com criancas e adolescentes com deficiéncia,
nas acdes e politicas publicas de prevencao e protecédo (art. 70-A; paragrafo Unico);

* Aos adolescentes portadores de doenca ou deficiéncia mental receber tratamento
individual e especializado, em local adequado as suas condi¢des, quando verificada a pratica
de ato infracional (art. 112, § 3°); incidéncia das disposicdes do ECA nas acbes de
responsabilidade por ofensa aos direitos assegurados a crianca e ao adolescente, referentes ao
ndo oferecimento ou oferta irregular de atendimento educacional especializado aos portadores
de deficiéncia (art. 208, II).

O Decreto n° 3.298/1999, que regulamenta a Lei n° 7.853/1989, dispbe sobre a Politica
Nacional para a Integragdo da Pessoa Portadora de Deficiéncia, consolida as normas de
protecdo, e da outras providéncias.

O Decreto n° 3.956/2001 promulga a Convencdo Interamericana para a Eliminagédo de
Todas as Formas de Discriminacdo contra as Pessoas Portadoras de Deficiéncia. Trata-se de
Convencéo adotada na Cidade da Guatemala, Guatemala, no dia 08.06.1999. No documento,
os Estados Partes reafirmam que as pessoas portadoras de deficiéncia ttm os mesmos direitos
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humanos e liberdades fundamentais que outras pessoas e que estes direitos, inclusive o direito
de ndo serem submetidas a discriminacdo com base na deficiéncia, emanam da dignidade e da
igualdade que sdo inerentes a todo ser humano.

O Decreto n° 6.949/2009 promulga a Convencéo Internacional sobre os Direitos das
Pessoas com Deficiéncia e seu Protocolo Facultativo, assinados em Nova York, em 30 de margo
de 2007. Trata-se de convencao por meio da qual os Estados partes se comprometem a assegurar
e promover o pleno exercicio de todos os direitos humanos e liberdades fundamentais por todas
as pessoas com deficiéncia, sem qualquer tipo de discriminacdo por causa de sua deficiéncia.

A Lei n° 11.958/2009 e os Decretos n° 6.980/2009 e n° 8.162/2013 referem-se a
Subsecretaria Nacional de Promocdo dos Direitos da Pessoa com Deficiéncia (SNPD),
atualmente, 6rgéo integrante da Secretaria de Direitos Humanos da Presidéncia da Republica.

O Beneficio de Prestacdo continuada da Assisténcia Social foi instituido pela
Constituicdo Federal de 1988 (art. 203, V) e regulamentado pelas Leis n® 8.742/1993, n°
12.435/2011 e n° 12.470/2011 e pelos Decretos n°® 6.214/2007 e n° 6.564/2008. O BPC é um
beneficio da Politica de Assisténcia Social, que integra a Prote¢do Social Basica no &mbito do
Sistema Unico de Assisténcia Social — SUAS. Para acessa-lo ndo é necessario ter contribuido
com a Previdéncia Social. Trata-se de beneficio individual, ndo vitalicio e intransferivel, que
assegura a transferéncia mensal de 1 salario minimo a pessoa com deficiéncia, de qualquer
idade, com impedimentos de longo prazo, de natureza fisica, mental, intelectual ou sensorial,
0s quais, em interacdo com diversas barreiras, podem obstruir sua participacao plena e efetiva
na sociedade em igualdade de condi¢gdes com as demais pessoas. Necessario comprovar ndo
possuir meios de garantir o proprio sustento, nem té-lo provido por sua familia. A renda mensal
familiar per capita deve ser inferior a %2 do salario minimo vigente.

A Lei n°8.899/1994, regulamentada pelo Decreto n° 3.691/2000, concede passe livre as
pessoas portadoras de deficiéncia no sistema de transporte coletivo interestadual, desde que
comprovadamente carentes (com renda familiar mensal por pessoa igual ou inferior a um salario
minimo nacional). Somente nos casos de imprescindibilidade da presenca de acompanhante,
comprovada no atestado médico do beneficiario, havera concessao para o acompanhante.

A Lei n°8.213/1991, que dispde sobre os Planos de Beneficios da Previdéncia Social e
da outras providéncias, em seu art. 93, e 0 Decreto n° 3.298/1999, que regulamenta a Lei n°
7.853/1989, que dispde sobre a Politica Nacional para a Integracdo da Pessoa Portadora de
Deficiéncia, consolida as normas de protecéo, e da outras providéncias, em seu art. 36, preveem
que a empresa com 100 ou mais empregados esta obrigada a preencher de 2% a 5% dos seus
cargos com beneficiarios reabilitados ou pessoas portadoras de deficiéncia, habilitadas (até 200
empregados: 2%; de 201 a 500: 3%; de 501 a 1.000: 4%; mais de 1.001: 5%).

A Lei n°9.394/1996 estabelece as diretrizes e bases da educacdo nacional.

A Resolucdo CNE/CEB n° 2/2001 MEC institui as Diretrizes Nacionais para a Educacgéo
Especial na Educagéo Basica.

A Resolucdo CNE/CEB n° 4/2009 MEC institui Diretrizes Operacionais para 0
Atendimento Educacional Especializado na Educacdo Basica, modalidade Educacao Especial.

O Decreto n°® 7.611/2011 dispGe sobre a educacéo especial, o atendimento educacional
especializado e da outras providéncias, revogando o Decreto n° 6.571/2008.

O Decreto n° 5.598/2005 regulamenta a contratagdo de aprendizes e da outras
providéncias. Retira o limite de idade para o aprendiz com deficiéncia (art. 2°, paragrafo Gnico)
e estabelece que, para fins do contrato de aprendizagem, a comprovacgédo da escolaridade de
aprendiz portador de deficiéncia mental deve considerar, sobretudo, as habilidades e
competéncias relacionadas com a profissionalizagdo (art. 3°, paragrafo Gnico). Ainda, determina
a realizagéo da selecdo de aprendizes a partir do cadastro publico de emprego, disponivel no
portal eletrénico Mais Emprego e devera priorizar a inclusdo de jovens e adolescentes em
situacdo de vulnerabilidade ou risco social, tais como jovens e adolescentes com deficiéncia
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(art. 23-A, § 5°, VI).

A Lei n° 10.098/2000 estabelece normas gerais e critérios basicos para a promocao da
acessibilidade das pessoas portadoras de deficiéncia ou com mobilidade reduzida, e da outras
providéncias.

O Decreto n® 5.296/2004 regulamenta a Lei n® 10.048/2000 (d& prioridade de
atendimento as pessoas que especifica) e a Lei n® 10.098/2000.

As pessoas portadoras da Sindrome de Down séo dotadas da capacidade de sentir, amar,
aprender, se divertir e trabalhar. Podem ler, escrever e ir a escola como qualquer outra crianca,
podendo ocupar um lugar préprio e digno na sociedade. Portanto, ap6s a Convencéao sobre 0s
Direitos das Pessoas com Deficiéncia adotada pela ONU e ratificada pelo Brasil em 2008 e com
a edicdo da Lei Brasileira de Inclusdo (13.146/2015), as pessoas com deficiéncia intelectual
passaram a gozar de direitos em igualdade de condi¢cdes com os demais cidaddos. Assim, séo
assegurados aos portadores de deficiéncia mental e intelectual, direitos sexuais e reprodutivos,
além da garantia de uma vida autdbnoma, possuem a oportunidade de realizar o sonho de se casar
e constituir familia.

Sendo assim, com tais mudancas, Stolze (2017) citou que “com o advento da Lei n.
13.146, de 6 de julho de 2015, uma verdadeira reconstrugdo juridica se operou. Com efeito, de
maneira inédita, o Estatuto retira a pessoa com deficiéncia da categoria de incapaz. Trata-se de
uma mudanca paradigmatica, sendo ideoldgica”. Completa considerando ser uma “verdadeira
reconstrucdo valorativa na tradicional tessitura do sistema juridico brasileiro da incapacidade
civil”.

Para Assis Neto; Jesus; Melo (2017) de acordo com a nova previsdo, a pessoa com
deficiéncia ndo sera considerada absolutamente incapaz. A partir da Lei n. 13.146/15, as causas
transitdrias que impedem a manifestacdo da vontade tornam o sujeito relativamente incapaz, de
acordo com o artigo 4°, inciso 11, do Cadigo Civil. Entdo, as pessoas relativamente incapazes
de exercer seus direitos devem ser assistidas para a pratica dos atos da vida civil, sob pena de
anulabilidade do ato ou negdcio. Os enfermos, deficientes mentais e acometidos de causas
transitdrias (incapazes condicionados) serdo assistidos por curadores, também nomeados na
forma da lei.

Assim sendo, o objetivo da lei é o de preservar, a0 maximo, a autonomia do deficiente,
respeitadas as limitacdes do caso concreto. A regra é de que a curatela sO atinja relagdes
patrimoniais, logo, o curador ndo devera interferir nas relagdes existenciais, preservando-se,
assim, a autonomia e a dignidade do curatelado (FIUZA, 2015).

Aqui, vale destacar a Tomada de Decisdao Apoiada (TDA), incorporado ao Cadigo
Civil pela Lei n. 13.146, possibilitando que pessoas com deficiéncia possam tomar suas
decisbes nos aspectos da vida civil de acordo com suas vontades, mas sendo auxiliados e
informados para que consigam exercer sua capacidade sem que sofram prejuizo. Tal instituto,
que difere da curatela, em que hd uma interversdo maior nas decisGes patrimoniais, € para
pessoas que possuem alguma deficiéncia, mas que conseguem exprimir sua vontade, como € 0
caso de uma pessoa portadora de Sindrome de Down. Assim, a curatela ou tutela sdo para
pessoas incapazes (absolutamente ou relativamente) e ndo seria eficiente tratar com a mesma
magnitude uma pessoa capaz, mas que tem certo retardamento psiquico e/ou intelectual
(GALISA, 2020).

Dessa forma, de acordo com Brasil (2007) percebeu-se que a Convencao Internacional
sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia gerou uma evolucéo social, introduzindo em seu
artigo 12, item 2, que “os Estados Partes reconhecerdao que as pessoas com deficiéncia gozam
de capacidade legal em igualdade de condi¢Ges com as demais pessoas em todos os aspectos da
vida”.

O tratamento da sociedade face as pessoas com deficiéncia evoluiu significativamente,
tendo como maior avango a incluséo social. A deficiéncia torna-se um dever coletivo de

Revista Biodiversidade - v.20, n.3, 2021 - pag. 182



adaptacdo as diferengas. Nesse sentido, para a inclusdo de todas as pessoas, a sociedade deve
ser modificada, partindo do entendimento de que ela é que precisa ser capaz de atender as
necessidades de seus membros. Atraves da educacdo, reabilitacdo, qualificacdo profissional,
entre outros, o desenvolvimento das pessoas com deficiéncia deve acontecer dentro do processo
de inclusdo, e ndo como um pré-requisito para estas pessoas poderem fazer parte da sociedade,
como se elas “precisassem pagar ‘ingresso’ para integrar a comunidade” (CLEMENTE FILHO,
1996 apud SASSAKI, 1999).

Para Farias; Cunha; Pinto (2016) a sociedade torna-se menos excludente e, por
consequéncia, mais inclusiva, a partir do momento em que reconhece a diversidade humana e
as necessidade especificas dos varios segmentos sociais, incluindo as pessoas com deficiéncia,
para que se promova ajustes razodveis e corre¢Bes que sejam imprescindiveis para seu
desenvolvimento pessoal ¢ social, “assegurando-lhes as mesmas oportunidades que as demais
pessoas para exercer todos os direitos humanos e liberdades fundamentais”. A pessoa com
deficiéncia, numa perspectiva dignificante, passou a ser plenamente capaz. O Estatuto
compreendeu que o conceito de capacidade é umbilicalmente ligado ao valor supremo da
dignidade da pessoa humana (GAGLIANO, 2017).

Com a Sindrome de Down ndo seria diferente, vez que para alguns estudiosos a parte
do atraso ou da falta de desenvolvimento intelectual de algumas pessoas se da principalmente
pelo ambiente de reclusdo e abandono que sdo diariamente submetidos, especificamente nos
primeiros anos de sua vida, momentos esses essenciais para o progresso de seu desenvolvimento
(PENA, 20009).

Para tanto, € possivel vislumbrar a necessidade de medidas efetivas quanto ao direito
a inclusdo, visto que o abandono e a segregacdo das pessoas com Sindrome de Down trazem
danos irreversiveis a essas pessoas, haja vista que o estimulo motivado nos primeiros anos de
vida é essencial na formac&o e no devido aprendizado dessas pessoas.

Desse modo, cabe ao judiciario intervir quando o fato ocorrer e fazer com que as
obrigagdes do Estado sejam realizadas com eficacia direta e imediata, devendo analisar
principalmente as politicas publicas relacionadas a tematica e a violacdo do direito da pessoa.

A visdo que a Lei n® 13.146/2015, ou Lei Brasileira de Inclusdo, tenta implantar no
seio da sociedade brasileira, necessita de tempo para se efetivar e, provavelmente, teremos
noticias de muitos eventos de conflitos decorridos dessa quebra de paradigmas, pois assim
como existem familias que buscam, dia a dia, o cultivo da independéncia tanto quanto
possivel, da pessoa com sindrome de Down, existem outras que, ao contrario, por ignorancia
e por medo amilde, promovem a segregacao de suas criancas. Segregam, € bem verdade, com
0 objetivo de proteger, embora ndo percebam que com isSO nega a pessoa a convivéncia tdo
necessaria para que ndo precise viver em protecdo extrema, uma vez que € através desse
convivio que cada um de nos se desenvolve enquanto pessoa.

E inegavel que o Estatuto da pessoa com deficiéncia foi um salto em direcdo a defesa,
inclusdo e respeito a dignidade das pessoas com deficiéncia, sendo-lhes garantidos diversos
direitos fundamentais nas areas de salde, educacdo, assisténcia social, cultura, esporte, turismo,
lazer, mobilidade etc. As alteracGes no quadro das incapacidades, talvez o tema que gere mais
controvérsia na Lei, é também o ponto onde podemos avistar diversos avancos na vida de varios
grupos. Os portadores da sindrome de Down, cuja capacidade civil foi reconhecida, podem
viver de forma mais inclusiva, tendo em vista que, apesar de suas particularidades, muitos deles
conseguem ter autonomia e expressar livremente suas opinides e desejos. Possivelmente, dentro
desses mesmos grupos, existam portadores da sindrome de Down com maiores dificuldades de
exercerem 0s atos da vida civil livremente, razdo pela qual a mudanca no quadro da teoria das
incapacidades se tornou controversa.

Isso posto, observa-se que a jurisprudéncia ja tem dado os seus passos, para a
uniformizacdo e harmonizagdo de um novo quadro normativo para a realidade dessas pessoas.
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A atencdo tanto da sociedade quanto do Estado se faz necesséria para o pleno desenvolvimento
das pessoas portadoras da sindrome de Down nos diversos meios sociais.

Segundo Lobo (2015), a pessoa com deficiéncia € legalmente capaz, ainda que
pessoalmente ndo exerca os direitos postos a sua disposicdo. Portanto a inclusdo de pessoas
portadoras da sindrome de Down, realizada de modo correto s6 traz beneficios a todos
participantes, possibilitando, por outro lado, uma percepcdo sensorial e cognitiva mais
avancada e consequentemente uma melhora no processo de desenvolvimento intelectual e na
aprendizagem dessas pessoas.

Para fins de pesquisa e de planejamento de programas e servicos de assisténcia a salde,
existem sistemas classificatorios que séo internacionalmente adotados. Neste caso, sendo o
Brasil signatario de diversas convengdes e tratados, 0 nosso sistema de saude publica (SUS)
também os adota. Em relacdo ao diagndstico e a classificacdo das doencas, usamos a
Classificagdo Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados a Salde, mais
conhecida pela sigla CID. Estamos na decima versao da referida publicagdo (CID-10),

O uso de tais classificacGes tem grande importancia na vida pratica de pacientes (com
qualquer diagndstico) e de seus familiares, pois 0 acesso a procedimentos, beneficios,
terapéuticas, servigos especializados etc. esta associado a CID-10.

Na Classificacdo Internacional de Doengas (CID-10) a SD recebe o codigo Q - 90. Por
estar classificada no capitulo Q00 - Q99 das malformacGes, deformidades e anomalias
cromossémicas. Dentro deste capitulo se encontra no grupo Q 90 - Q99 das anomalias
cromossémicas e na categoria Q90 da Sindrome de Down.

Na categoria Q90 existem 0s seguintes subgrupos:

Q 90.0 - Sindrome de Down, trissomia do 21, por ndo disjuncdo meidtica

Q 90.1 - Sindrome de Down, trissomia do 21, mosaicismo por ndo disjuncao mitotica
Q 90.2 - Sindrome de Down, trissomia 21, translocagéo

Q 90.9 - Sindrome de Down, nédo especifica.

De acordo com o Movimento Down (2014) muito da condi¢édo dos portadores da
sindrome de Down no futuro dependera daquilo que a familia, a escola e a sociedade fizerem
por eles no presente. Acreditar no potencial dele é essencial para o seu desenvolvimento.

O tratamento igualitario, a estimulacdo precoce e a crescente expectativa de vida, levam
a crer que os programas de intervencdo ndo devem se limitar somente as criangas, mas a todas
as faixas etarias, proporcionando a otimizacdo da qualidade de vida e a construcdo de sua
autonomia.

CONCLUSAO

Conclui-se que a Sindrome de Down esta associada a uma combinacdo diferenciada de
cromossomos homélogos durante a fecundacdo, podendo ocorrer em qualquer familia
indiferente de raca, cor e classe social.

Para integrar um individuo portador da Sindrome de Down na sociedade € preciso
estimula-lo o mais cedo possivel. Trabalhos multidisciplinares com profissionais das areas de
psicologia, medicina, fonoaudiologia, fisioterapia, terapia ocupacional, educacao fisica, entre
outros, pode ajudar em seu desenvolvimento. E além do trabalho profissional é importante que
os familiares e escola estejam engajados neste processo, buscando ajuda-los na conquista de
autonomia e cidadania.

O arcabouco normativo de protecdo das pessoas com deficiéncia tem avancado, sendo
certo que a Lei n 13.146/15 significou importante avanco em direcdo a pretendida igualdade
social brasileira, visto que compreender juridicamente o portador da sindrome de Down,
equilibrando os mecanismos de protegéo e inser¢do social, constitui importante passo para
que o ele seja visto e se perceba como sujeito de direitos, e consequentemente, seja incluido
na sociedade.
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