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Anteriormente, em questões de terminologia de inúmeras expressões clínicas de modelos de deficiência, 

as condições genéticas recebiam uma identificação em homenagem do nome próprio do cientista responsável 

pela descrição da síndrome em questão, o conhecido epônimo. 

Sabe-se que síndrome de Down homenageia John Langdon Haydon Down, um médico reconhecido pelo 

trabalho com crianças com deficiência intelectual; a síndrome de Edwards homenageia John Hilton Edwards, 

um geneticista que a descreveu. Outro exemplo é a síndrome de Martin-Bell, atualmente conhecida como 

síndrome do X frágil. 

Já há alguns anos vemos um movimento na intenção de reformular as nomenclaturas de forma mais 

descritiva e correlacionando-as com características específicas, por exemplo: a síndrome de Down é melhor 

identificada na expressão citogenética da trissomia do cromossomo 21. O progresso literário de definições é, 

de tempos em tempos, reformulado e traduzido pela CID = Classificação Estatística Internacional de Doenças e 

Problemas Relacionados com a Saúde; pela CIF = Classificação Internacional de Funcionalidade, Incapacidade 

e Saúde; pelo DSM = Manual Diagnóstico e Estatístico de Transtornos Mentais, entre outros. 

 

 



 

 
 

Porém, essas reformulações ocorrem a posteriori, frente aos conhecimentos atuais, enfatizando a 

importância das adaptações de descrições técnico-científicas e “leigas” para oportunizar e sedimentar 

didadicamente e agregar conhecimento. 

Hoje chamamos de trissomia do 21 (T21) os quadros clínicos anteriormente definidos como síndrome de 

Down e que previamente já receberam nomenclatura de idiotia mongólica (mongolismo). Melhores nomes nos 

permitem o adequado conhecimento técnico, a correlação citogenética, permitindo inclusive discussões de 

variantes, tais quais: não-disjunção, translocação, mosaicismo, dentre outras. Sem dúvida trata-se de um 

aprendizado científico compartilhado com o contexto social. 

Curiosamente vivemos um momento epidemiológico pandêmico, onde o vírus, denominado frente a sua 

estrutura molecular, favoreceu a identificação de variantes nomeadas cada qual por suas localizações 

geográficas e por sua força de expressão patológica, o que vem nos permitindo o entendimento mais universal. 

Democratizar essas informações amplia o conhecimento, evita pânico social, reforça a necessidade de 

imunização, bem como a necessidade de medidas preventivas. 

Assim, concluímos que devemos lançar mão de nomenclaturas mais descritivas e que os epônimos, 

paulatinamente, ficarão na memória histórica da medicina. 

 

 

A Sociedade de Pediatria de São Paulo destaca que diagnósticos e terapêuticas publicados neste 

documento científico são exclusivamente para ensino e utilização por médicos. 
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