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Introdução: A síndrome de Down (SD), também denominada trissomia do 

cromossomo 21, consiste em uma condição genética decorrente de uma divisão 

celular atípica. Esse processo incomum resulta na presença de material genético 

extra no cromossomo 21.1 A prevalência da SD em âmbito global apresenta uma 

variação de aproximadamente 1 a cada 700 nascidos vivos, a incidência dessa 

condição está ligada a diversos fatores de risco, entre eles a idade materna 

avançada e aspectos ambientais.2 Objetivo: Compreender os fatores de risco 

associados ao desenvolvimento da Síndrome de Down. Método: Foi realizada uma 

revisão de literatura na base de dados Google Acadêmico, Scientific Eletronic 

Library Online (Scielo) e National Library of Medicine (PubMed), utilizando as 

palavras-chave "síndrome de down" e "trissomia 21". Foram incluídos artigos 

publicados entre os anos de 2000 a 2023, em português, inglês e espanhol, que 

apresentavam acesso público e abordavam diretamente a temática proposta. Foram 

excluídos os estudos publicados antes de 2000, sem acesso gratuito ou que não 

apresentavam relevância direta para o tema. Resultados e Discussão: A SD é 
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uma condição genética descrita pela primeira vez em 1866 por John Langdon 

Down.3 Portadores da trissomia 21 geralmente apresentam múltiplas características, 

como estatura abaixo da média, dedos curtos, boca e orelhas pequenas, língua e 

lábios grandes, olhos puxados para cima com cantos internos mais afastados, 

pouco cabelo e pele levemente amarelada e com menor elasticidade.4,5 Um dos 

principais fatores de risco para a SD é a idade materna avançada. Isso ocorre 

porque, com o aumento da idade da mãe, há uma maior probabilidade de erros na 

separação dos cromossomos durante a formação do óvulo. Essa falha na divisão 

celular resulta em um óvulo com uma cópia extra do cromossomo 21, elevando o 

risco de o bebê desenvolver a síndrome. Estima-se que, para mães com 40 anos ou 

mais, o risco seja cerca de 16 vezes maior em comparação com mães de 25 anos. 

Um estudo que analisou 127 crianças com SD revelou uma maior frequência de 

casos em filhos de pais com idades entre 30 e 39 anos, tanto para mães (44,9%) 

quanto para pais (44,9%), em comparação com grupos de pais mais jovens ou mais 

velhos.2,4 Fatores ambientais, como o uso de tabaco, álcool, drogas e outras toxinas 

também podem influenciar o risco de erros na separação dos cromossomos, 

dependendo do nível e da duração da exposição.2 Conclusão: A SD é uma 

condição genética resultante, em grande parte, da presença de uma cópia adicional 

do cromossomo 21. Fatores como a idade materna avançada e exposição a agentes 

ambientais podem influenciar esse risco. Compreender os fatores de risco SD é 

crucial para a prevenção e para assegurar um acompanhamento gestacional 

atencioso e informativo, visando a saúde e o bem-estar de mães e bebês. 
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