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Anteriormente, em questdes de terminologia de inuUmeras expressdes clinicas de modelos de deficiéncia,
as condic¢Oes genéticas recebiam uma identificagdo em homenagem do nome préprio do cientista responsavel
pela descri¢cdao da sindrome em questdo, o conhecido epénimo.

Sabe-se que sindrome de Down homenageia John Langdon Haydon Down, um médico reconhecido pelo
trabalho com criangas com deficiéncia intelectual; a sindrome de Edwards homenageia John Hilton Edwards,
um geneticista que a descreveu. Outro exemplo é a sindrome de Martin-Bell, atualmente conhecida como
sindrome do X fragil.

J4a ha alguns anos vemos um movimento na intencdo de reformular as nomenclaturas de forma mais
descritiva e correlacionando-as com caracteristicas especificas, por exemplo: a sindrome de Down é melhor
identificada na expressao citogenética da trissomia do cromossomo 21. O progresso literdrio de defini¢bes &,
de tempos em tempos, reformulado e traduzido pela CID = Classificagdo Estatistica Internacional de Doengas e
Problemas Relacionados com a Saude; pela CIF = Classificagdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade

e Saude; pelo DSM = Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais, entre outros.
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Porém, essas reformulagGes ocorrem a posteriori, frente aos conhecimentos atuais, enfatizando a
importancia das adapta¢Oes de descricbes técnico-cientificas e “leigas” para oportunizar e sedimentar
didadicamente e agregar conhecimento.

Hoje chamamos de trissomia do 21 (T21) os quadros clinicos anteriormente definidos como sindrome de
Down e que previamente ja receberam nomenclatura de idiotia mongélica (mongolismo). Melhores nomes nos
permitem o adequado conhecimento técnico, a correlacdo citogenética, permitindo inclusive discussdes de
variantes, tais quais: ndo-disjungao, translocacdo, mosaicismo, dentre outras. Sem duvida trata-se de um
aprendizado cientifico compartilhado com o contexto social.

Curiosamente vivemos um momento epidemiolégico pandémico, onde o virus, denominado frente a sua
estrutura molecular, favoreceu a identificacdo de variantes nomeadas cada qual por suas localizagdes
geograficas e por sua forca de expressdo patoldgica, o que vem nos permitindo o entendimento mais universal.
Democratizar essas informag¢des amplia o conhecimento, evita panico social, reforca a necessidade de
imunizagdo, bem como a necessidade de medidas preventivas.

Assim, concluimos que devemos lancar mdao de nomenclaturas mais descritivas e que os epdnimos,

paulatinamente, ficardo na memdria histérica da medicina.

A Sociedade de Pediatria de Sao Paulo destaca que diagndsticos e terapéuticas publicados neste

documento cientifico sdo exclusivamente para ensino e utilizagao por médicos.
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