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ASOCIATIA RIANA

pentru dezvoltarea viell 51 sprijin famlial

Incepand cu anul 2010 am pus bazele Asociatiei Riana pentru dezvoltarea vietii si
sprijin familial, din dorinta de a fi un punct de referinta pentru persoanele cu sindrom
Down, familiile acestora, cadrele medicale, cadrele didactice si pentru toti cei
interesati de acesta tema.

Scopul nostru este acela de a organiza campanii de informare, de a contribui la
incluziunea scolara, in munca si sociala sub toate aspectele, de sensibilizare asupra
realelor lor capacitati fizice si psihice, de cooperare cu mass-media, institutiile
publice si alte asociatii sau fundatii in realizarea acestor scopuri.

Pentru mai multe informatii vizitati site-ul: http://www.sindromuldown.ro
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Introducere

Aceasta scurta carticica despre controalele medicale ale copiilor cu sindrom Down fost
conceputa pentru a oferi informatii generale parintilor cu privire la principalele
controale medicale recomandate la nivel international si de a explica importanta
fiecaruia dintre ele.

Textul nu este adresat medicilor sau personalului socio-sanitar, ci parintilor
persoanelor cu sindromul Down, in consecinta vor fi folositi adesea termeni care nu
sunt intotdeauna “exacti din punct de vedere tehnic” pentru a descrie anumite situatii
sau conditji.

Varugam sa retineti ca orice initiativa medicala trebuie sa fie luata impreuna cu medicii
responsabili sinuin mod independent.

Informatjile medicale confinute in acest document pot suferi modificari in timp, in
lumina noilor cercetari stiintifice.

in continutul cartii, in plus fata de controalele medicale de baza, suntincluse pe scurt si
recomandari ale Asociatiei Europene a Sindromului Down, regasindu-se de asemenea
si unele indicii de tip educational, de aprofundat cu specialistii din domeniu (de
exemplu: gradinita, reabilitarea, controalele neuro-psihiatrice, etc.).

La persoanele cu sindrom Down (SD) este posibil sa apara unele probleme de
sanatate, comune si in cazul populatiei generale, dar cu o incidenta mai mare. Aceasta
justifica necesitatea efectuarii controalelor medicale periodice, de obicei o data pe an.
Sensul acestor controale nu este acela de a gasi cu sigurantd ceva patologic, ci,
dimpotriva, de a confirma ca totul este "in regula".

Este oportun ca aceste controale sa fie efectuate de catre personalul care a acumulat o
vasta experienta practica in efectuarea de controale medicale la copii cu sindrom
Down.

De asemenea, este important ca monitorizarea sa urmareasca ghidurile specifice si sa
nu fie condusa in mod contrar de convingerile sau experientele personale ale medicilor
dintr-o singura structura/specializare.

Controalele periodice recomandate de catre organizatiile majore, cum ar fi de exemplu
Academia Americana de Pediatrie (AAP) sau Asociatia Europeana Sindrom Down
(EDSA), vizeaza in principal promovarea sanatatii persoanelor cu sindrom Down,
pentru a permite fiecarei persoane sa se dezvolte la potentialul lor maxim si de a oferi
acestor persoane o viata plina siimportanta.



Aceste masuratori vor deveni un bun indicator despre starea
generala de sanatate a copilului, in special in primii 3 ani.

Graficele de crestere sunt o unealta importantd de monitorizare a
dezvolatarii copiilor cu sindrom Down, dar sunt doar una din multele
metode folosite pentru a ne asigura ca un copil creste si se dezvolta
normal.

Curbele ce urmaresc procentajele, reprezinta procentul din copiii cu
sindrom Down ce au aceeasi inaltime sau greutate. Procentul de
50% este Tnaltimea sau greutatea medie pentru fiecare grup de
varsta, astfel incat 50% din copii vor fi peste acest punct si 50% sub
aceasta valoare. Daca o fetita cu sindrom Down de 3 ani are 11kg
atunci ea se Tncadreaza in procentajul de 25% pentru aceasta
varsta. Asta inseamna ca 75% din fetitele cu sindrom Down de 3 ani
cantaresc mai mult decat ea dar si ca ea cantareste mai mult decét
25% din fetitele de aceeasi varsta.

Felul Tn care copilul dumneavoastra creste poate fi mai important
decét procentajul in care se incadreaza. Copiii care se incadreaza in
grupul de 5% pentru greutate pot avea o dezvoltare normala daca
viteza de crestere sau rata de crestere este normala. Este important
sa urmariti o cifrd cu diferite valori de naltime si greutate in timp
pentru a va da seama de rata de crestere a copilului.

Nu uitati! Multi factori influenteaza felul in care copiii cresc,
inclusiv potentialul genetic (inaltimea parintilor si a altor
membri ai familiei), problemele medicale si starea generala de
nutritie.
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Inaltime (cm)

Grafic de crestere pentru fete cu sindrom Down (2- 18 ani)
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Controale medicale ale nou nascutului
(de la nastere pana in 1 luna)

In multe cazuri, diagnosticul clinic este posibil la nastere. Acesta
poate fi dificil in cazul copiilor foarte mici, ca si in cazul de nou-nascutj
prematuri sau de varsta gestationald mica, sau in cazul in care exista
probleme grave clinice care distrag atentia de la caracteristicile
fenotipice (caracteristici fenotipice = aspectul fizic) ale nou-
nascutului. Diagnosticul, sau suspiciunea lui, ar trebui sa fie
comunicate ambilor parinti cat mai curand posibil, chiar daca nu este
inca disponibil rezultatul examenului cromozomial, intr-un mod
simplu, concis, ilustrand caracteristicile fizice ale nou-nascutului si
scotdnd Tn evidentd aspectele pozitive ale dezvoltarii in viitor,
capacitatea de a invata si posibilitatile pentru o viata independenta.
De obicei este necesara efectuarea mai multor ntalniri. De
asemenea, este de dorit sa se ofere sprijin psihologic si apoi
recomandarea unei consilieri genetice.

Harta cromozomiala (cariotipul) este necesara nu numai si nu atatde
mult pentru a confirma diagnosticul, ci este mai degraba pentru a
defini tipul de SD al copilului.

Cel mai comun tip este trisomia 21libera (95% din cazuri), in care
toate celulele corpului au un cromozom 21 in plus (trei in loc de doi),
apoi urmeaza formele de translocatie si de trisomia 21 libera in
mozaic cromozomial. Trebuie mentionat ca, desi exista trei forme
principale de anomalii cromozomiale, manifestarea SD la copii este
in esenta aceeasi, cu exceptii, in unele cazuri de mozaicism, in care
unele aspecte ale sindromului pot fi mult mai nuantate. Fiecare cuplu
care a avut un copil cu sindromul Down ar trebui sa aiba o Intalnire cu
un genetician sau cu un medic specialist pentru definirea riscului de
recurenta SD (posibilitatea ca urmatorul nou-nascut al cuplului sa fie
un copil cu sindrom Down), care variaza dupa caz, si de posibilitatile
de diagnostic prenatal pentru ulterioarele sarcini. In cazul formelor
de translocatje, printr-o prelevare de sénge ar trebui sa fie identificat
parintele purtator "sanatos" al translocarii iar in cazul cand un parinte
este purtator, studiul genetic trebuie extins la rude. In cazul formelor
de translocatie Tn care unul dintre parinti este un purtator, riscul de
recurenta este mai mare decat alte forme de SD.

Diagnosticul
clinic gi
comunicarea
lui parintilor

Analiza
citogenetica
(Analiza
citogenetica
= cariotip)



Controlul
cardiologic

Controlul
oculistic

Controlul
audiologic

Controlul
hematologic

Aproximativ patru din zece copii cu SD, prezinta o cardiopatie
congenitala. In general, defectele cardiace constau intr-o inchidere
“‘incompleta” a peretilor care delimiteaza cele patru camere, care
sunt in mod normal prezente in inima. In scop informativ va
prezentam o lista a frecventelor principalelor defecte in perete si nu
numai: Canal atrioventricular (CAV) (41%), defect intraventricular
(DIV) (35%), defect septal interatrial (DSA) (8%), persistenta de
canal arterial (PCA) (7%), Tetralogia Fallot (TF) (1%).

Incidenta mare a bolilor cardiace congenitale justifica o evaluare
cardiologica a tuturor copiilor nascuti cu sindrom Down, de
asemenea, efectuarea unei ecocardiografii. Posibilitatea de a
corecta chirurgical bolile de inima congenitale a fost unul dintre
factorii cu cea mai mare influenta Tn cresterea sperantei de viata a
persoanelor cu Sindrom Down. Un copil cu sindromul Down si cu boli
cardiace congenitale ce necesita o coreciie chirurgicala si care este
operat in timp util, va avea o evolutie si o sperantd de viata
comparabile cu cele ale unui copil nascut cu sindromul Down, fara
boli cardiace.

Este indicat la nastere sau foarte devreme, in primul rand pentru a
exclude prezenta cataractei congenitale, eveniment rar, dar care se
regaseste maifrecvent decatin cazul populatiei generale.

Posibilitatea unei pierderi de auz congenital de tip heuro-senzoriala
este mai frecvent la copii cu SD, dar este inca rara in termeni
absoluti. Mult mai raspandit este pierderea auzului din cauza
acumularii de flegma (a se vedea mai tarziu).

Deficitele senzoriale (deficit senzorial = functionarea defectuoasa a
organelor de simt, cum ar fi vederea si auzul), daca sunt prezente,
sunt de mare importanta in dezvoltarea psihica a unui copil cu
sindrom Down, deoarece acestea pot reduce in mod semnificativ
eficacitatea oricarui program de reabilitare, chiar si cel mai
performant precum si dobandirea de noi competente. Acest lucru
este valabil Tn special in primul an de viata. Din acest motiv, AAP
recomanda o evaluare audiologica prin tehnici instrumentale,
(otoemisii acustice (OAE) si potentiale evocate auditive
precoce(ABR/AEP)), la nastere sau in termen de trei luni.

Controlul hematologic se face printr-o simpla analiza de sange
pentru: policitemie (Policitemia = prezenta unui numar mare de
globule rosii in sénge), reactia leucemoida (reactie leucemoida = boli
hematologice, cum ar fi leucemia, dar care prezinta o recuperare
spontana), leucemie. In ceea ce priveste leucemia, aceasta apare
rar, la mai putin de 1% din copii.

Greutate (kg)

Grafic de crestere pentru fete cu sindrom Down (2- 18 ani)
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Lungime (cm)

Grafic de crestere pentru fete cu sindrom Down (0- 3 ani)
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(Screening-ul neonatal de rutind = analizele de sange de rutina
efectuate tuturor nou-ndscuti la nastere, stabilite prin lege, cu privire
la unele boli comune) Printre acestea este verificata si funcija tiroidei,
care este uneori afectata la copii cu SD.

Posibilitatea aparitiei unui hipotiroidism congenital este mai
frecventa in cazul copiilor cu SD decat la populatia general3,
raméanand totusi un eveniment rar intalnit. Cel mai frecvent este
hipotiroidismul dobandit ulterior pe parcursul vietii (a se vedea mai
tarziu).

Analizele de
screening
neonatal

de rutina



Controale medicale in primul an de viata

Controlarea
alimentatiei
sia
dezvoltarii
specifice SD

Controlul
audiologic si
oftalmologic

Analize la
sédnge

Ar trebui sa se sublinieze importanta unei alimentatii echilibrate,
precum si intarcare intr-un timp adecvat (aceleasi ca si in cazul
copiilor fara SD).

In cazul persoanelor cu sindrom Down sunt folosite curbele de
crestere specifice (a se vedea mai tarziu), pentru a evalua
dezvoltarea organismului si pentru a o pune in relatie cu starea de
sanatate in modul cel mai oportun.

Daca nu au fost efectuate, este necesara efectuarea lor cat mai
curand posibil si in conformitate cu AAP, sa se repete la varsta de un
an.

Principalele probleme oculare la copiii cu sindrom Down sunt:
cataracta congenitala, strabismul (30%), erorile de refractie (60%),
(hipermetropie, astigmatism, miopie).

In primii ani de viat&, aproximativ 6 din 10 copii cu sindrom Down au
probleme de refractie. Aceste probleme sunt de obicei usor de
rezolvat prin prescrierea de ochelari, care pot fi purtati de catre copiii
mai mici sau cu alte strategii terapeutice, specifice dupa caz.

Aceste controale vizeaza in principal functionalitatea tiroidei si
controlul in cazul unei eventuale intolerante la gluten.

Tiroida este o glanda care produce printre alte lucruri importante si
hormonii fundamentali in dezvoltarea fizica si mentala a copiilor. De-
a lungul anilor, circa 3 din 10 persoane cu sindrom Down sunt
identificati cu hipotiroidism. Posibilitatea aparitiei hipotiroidismului la
un copil cu sindrom Down odatd cu trecerea anilor, justifica
monitorizarea periodica a hormonilor tiroidieni. Nu este indicata
neefectuarea controalelor, bazandu-se numai pe posibilitatea de a
recunoaste simptomele si semnele hipotiroidismului prin vizite
medicale, deoarece SD si hipotiroidismul au multe Tn comun si este
practic imposibila punerea unui diagnostic in timp util, fara ajutorul
laboratorului.

Controlul functiei tiroidiene, in afara de cel de la nastere si de cel la 6
luni, este recomandabil sa se efectueze ulterior la interval de un an.
In ceea ce priveste intoleranta la gluten trebuie sa spunem ca

Greutate (kg)

Grafic de crestere pentru fete cu sindrom Down (0- 3 ani)
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Circumferinta capului (cm)
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aproximativ 5% din persoanele cu sindrom Down au aceasta
problema.

Incidenta destul de mare a bolii celiace la persoanele cu SD justifica
analize la sange pentru gasirea anticorpilor directi Tmpotriva
glutenului, care sunt lumina eventualei intolerante. Testele actuale
disponibile nu arata o acuratete de 100%, motiv pentru care de
obicei, se prefera sa se repete o parte a acestui control de cateva ori
pe an.

ALTE PROBLEME INTALNITE IN PRIMUL AN DE VIATA

in perioada neonatala apar frecvent unele dificultti de al&ptare, din
cauza unei ,vivacitati” reduse in prima perioada a nou-nascutului,
hipotoniei, cavitatii bucale mai mici, dar cu unele mici trucuri, cum ar fi
mentinerea narilor curate inainte de hranire, creste frecventa
meselor, dar mai ales nedescurajarea permite adesea depasirea
acestor mici obstacole, care de obicei se rezolva. Doar in cazuri rare
dificultatile de supt pot fi importante si necesita sprijinul unui
specialist (de ex. copii cu boli cardiace majore, copii cu malformatii
gastro-intestinale, copii foarte prematuri, etc.).

Acesta este frecventa in primele luni de viata si necesita o abordare
normala din partea pediatrului. Numai in cazuri deosebit de severe
sau rezistente la terapii este necesara consultarea unui specialist,
avand in vedere posibilitatii mai crescute la copiii cu SD sa dezvolte o
patologie a intestinului care poate conduce la o constipatie
accentuata.

Este mai frecvent in primele luni, testele de diagnostic si tratamentul
in cazul acestei probleme fiind aceleasi ca si in cazul populatiei
generale. In cazurile mai grave este util& consultarea unui specialist
pentru a exclude unele malformatii in partea initialad a intestinului,
care pot duce rareori la forme deosebit de importante de reflux
gastro-esofagian.

Majoritatea persoanelor cu SD prezinta alteratii nespecifice la diferiti
parametri de laborator legati de functia sistemului imunitar. Tns&
acesti parametri, se reflecta, in general, intr-o sensibilitate la infectii
ridicata, dar nu atat de grava, astfel incat este justificat un control
imunobiologic "obligatoriu" pentru toate persoanele cu SD. Aceste
controale aprofundate sunt necesare numai la pacientii care au
prezentat infectii severe sau dau dovada de imunodeficiente,
(acelasilucru este valabil pentru populatia generala).

Calendarul de imunizare/vaccinare a copiilor cu SD, cu privire la

Probleme de
alaptare la
san

Constipatia

Refluxul
gastro-
esofagian

Vaccinarile
si infectiile



Vizitele dese
la neuro-
psihiatrul
infantil

Controlul

coborarii
testiculare

10

vaccinarile prevazute prin lege nu este diferit de cel care este urmat
n cazul copiilor fara SD.

Sunt, de asemenea, recomandate vaccinarile optionale (este
adecvata consultarea pediatrului inca de la primul consult), si este,
de asemenea, util sa se ia in considerare posibilitatea de
administrare a vaccinului antigripal. Nu exista nici o contraindicatie
pentru vaccinarile obligatorii si recomandarile legate de SD. Cazurile
foarte rare in care exista o contraindicatie pentru o vaccinare sunt
aceleasi ca si in cazul populatiei generale.

Sunt fundamentale pentru a monitoriza progresele inregistrate in
dezvoltarea psihomotorie si pentru a organiza o reabilitare "pe
masura"incepand din primele luni de viata.

Retentia testiculara este foarte frecventa la copii cu Sindrom Down.
Neverificarea coborarii complete a unui testicul si neintervenirea
chirurgicala la timp, duce la aparitia de leziuni testiculare i unui risc
crescut de boli degenerative ale testiculului in sine (aceste controale
sunt efectuate de medicul pediatru, inca din primele luni de viata).

ALTE RECOMANDARI PENTRU PRIMUL AN DE VIATA

¢ Consultati asociatiile de parinti sau grupurile de sprijin
pentru SD.

e Consultati DGASPC-ul din apropiere si centrele specializate
de reabilitare.

e Sprijiniti familia, acordand o atentie deosebita fratilor.

Inaltime (cm)
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Greutate (kg)

Grafic de crestere pentru baieti cu sindrom Down (2- 18 ani)

Varsta (Ani)

GREUTATE
]
7
.
/|
/
,,,4;,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,;,,7477 I ,,,rg [
P4
7 7
l'
J P
7
- o
/
p.4
y 4 >
pd /
/
/ Pa
4 P
p. s 1
y.4 A
. - ~
"4 >
. .
o 4/ >
"
g =
v A ~d
o A =
@ -~
S PP Lot
] -
——
3 4 5 6 7 8 9 10 M1 12 13 14 15 16 17

18

Controale medicale intere 1 si 6 ani

Tendinta de obezitate in SD este bine cunoscuta. Apare de obicei in
principal la aduliji tineri: pentru aceasta trebuie sa fie pus in aplicare
un plan de prevenire inca din copilarie, cu o atentie deosebita Tn
perioada de adolescenta. Este important sa se concentreze atéat pe
activitatea fizica, cat si pe nutritie. Aportul caloric cere o atentie
speciala. Controlul greutatii corporale se poate dovedi a fi o sarcina
dificila uneori, dar prin monitorizarea precoce si regulata a cresterii in
greutate se poate avea o posibilitate foarte buna in mentinerea unei
conditii fizice optime iar implicarea persoanei cu SD in problema,
imbunétateste respectul de sine si perceptia de sine.

Sunt n general prezente conformatii particulare ale gurii, anomalii de
forma si de dimensiune a dintilor, intarzierea/lipsa eruptiei, anomalii,
pozitionari gresite, boala parodontala.

Anomaliile aparatului dentar sunt o problema frecventa, a carei
solutie este adesea complexa. Dificultatile obiective intdmpinate Tn
consultarea si tratarea copiilor si aduliilor cu dizabilitati intelectuale
duc la subestimarea incidentei acestor probleme. In ciuda acestui
fapt, cariile sunt mai putin frecvente decéat la populatia generala.
Examinarile dentare trebuie sa fie programate in mod constant din
copilarie pana la maturitate pentru a preveni consecintele deteriorarii
aparatului dentar. Coreciiile problemelor dentare dupa o anumita
varsta, prin utilizarea de ,dispozitive” comune, permite obtinerea nu
numai a avantajelor estetice, dar mai presus de toate a celor
functionale.

Ingrijirea cat mai atents a igienei orale (utilizand periuta dentara si
ata dentara) si efectuarea vizitelor dentare regulate permit pe termen
mediu-lung pastrarea la maxim a stabilitatii dintilor.

Aproape constante sunt relaxarea ligamentara si hipotonia
musculara. Piciorul plat, genunchiul valgus (genunchi valgus =
genunchi a carui axd mare este deviata in afard), instabilitate de
rotula sunt principalele cauze implicate in dificultatea de a merge
impreuna cu problemele de postura cum ar fi scolioza si cifoza
(cifoza = o curburd a spatelui care formeazd o convexitate

Controale
periodice ale
alimentatiei
si pentru
prevenirea
obezitatii

Controlul
dentar

Controlul
ortopedic

11



Evaluarea
audiologica
si
oftalmologica
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posterioara).

Prevenirea este posibila si consta in practicarea timpurie a
activitatilor motorii, stilului de viata activ, sport, si In caz de
necesitate, prin consultarea unui specialist ortoped.

Un alt aspect de subliniat este instabilitatea atlanto-axiala
(instabilitatea atlanto-axiald = "lentoarea/incetinirea” articulatiilor
intre prima vertebra cervicala, cunoscuta sub denumirea de atlante,
si a doua, numita axis), care are o importanta deosebita in ultimii ani;
prevalenta este ridicata la SD (10-15%) si este, de obicei, o anomalie
asimptomatica. Riscul crescut de dislocatii este legat in principal, de
traumatisme cervicale sau de miscare brusca a capului, cu
complicatii neurologice in cazul in care survine compresia maduvei
spindrii. Insa in realitate, doar o mica parte a cazurilor reprezinta
cazuri clinice reale. Raritatea posibilitatii unei suferinte a maduvei
spinarii si capacitatea limitatd a examinari radiologice comune
pentru a detecta o situatie patologica, inseamna ca nu exista un
acord cu privire la definirea cazurilor in care este necesar un control
radiologic al coloanei vertebrale.

Indicatiile cele mai folosite pentru moment sunt de a efectua o
radiografie a zonei atlanto-axiala, in functie de criterii precise in cazul
activitatilor cu risc de traumatism cervical (cum ar fi calaria, sporturi
de contact).

O evaluare neurologica de urgenta si eventual, un studiu prin
intermediul TAC sau RMN-ul este necesar, in schimb, in cazurile
simptomatice (pierderea de urina / scaun inexplicabil, probleme
bruste de mers, etc.).

Principala problema la copiii cu SD este otita medie umeda, adica o
acumulare de flegma in interiorul urechii, (de fapt, urechea medie, in
termeni medicali). Se estimeaza ca aproximativ 50-70% din copiii cu
sindrom Down prezinta aceasta problema. Ar trebui sa se efectueze
in primele zile de nastere o evaluare atenta a auzului, de obicei, prin
potentiale evocate auditive, completate de impedansmetria,
(utilizata pentru a evalua cantitatea de secretie acumulata), si
repetarea impreund cu o vizita la ORL, daca sunt dubii. Verificati
daca capacitatea auditiva este la nivelele maxime acceptabile, este
de o importanta fundamentala pentru a da copiilor cu SD posibilitatea
de a dezvolta la maxim propriul limbaj. Eventuala prezenta a unei
cantitati excesive de secretii in spatele timpanului este de multe ori
rezolvata cu tratamentul stabilit in functie de caz de catre specialistul
ORL-ist.

De asemenea, este important sa se continue, la termenele
mentionate de specialist, controalele oftalmologice, eventual,
apeland la un oftalmolog cu experienta pediatrica.

Lungime (cm)
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Greutate (kg)
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Sunt destul de frecvente problemele de hipertrofie amigdaliana si
adenotonsilara, probleme mecanice respiratorii, apneea in somn.

Se continua evaluarea anuala a funciiei tiroidiene, iar atunci cand
este necesar a eventualei prezente a anticorpilor anti gluten
(Celiachia).

ALTE RECOMANDARIDIN PARTEA EDSA PENTRU PERIOADA
1SI16ANI

¢ Continuareaprogramelor de reabilitare (in continuare).
¢ Logopedia.
* Incluziuneasociala, (gradinita).

Evaluarile
altor
probleme
ORL

Analize
la sdnge
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Controale medicale intre varsta de 7 ani si sfarsitul adolescentei

Repetarea
evaluarile

Evaluarea
problemelor
ORL

Evaluarea
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Dezvoltarea
sexuala
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Repetati evaludrile in mod regulat in functie de indicatiile
specialistului: stomatologie, oftalmologie, analize la sdnge, controlul
greutatii si inaltimii.

Atunci cand este necesar, (de exemplu in cazul problemelor de otita
recurenta sau obstructia cailor respiratorii), este necesara o vizita la
ORL (completata eventual de masuratori de auz).

Cand este necesar, sa se recurga la o evaluare din partea unui
ortoped pediatru, (scolioza, genunchivalgus, etc.).

Maturizarea sexuala este similara cu cea a populatiei generale.

La barbati, volumul testicular si marimea penisului ating valorile
normale in timpul pubertatii. La femei, dezvoltarea caracteristicilor
sexuale secundare urmareste evolutia sa normala. Menstruatia este
regulata. Menopauza este prematura. Sunt recomandate vizite
regulate ginecologice ca Tn cazul celorlalte femei si o educatie a
persoanei cu SD in privinta igienei menstruale. Fertilitatea este
redusa la femei: a fost raportat doar un numar mic de sarcini, nasteri
de copii, atdt cu SD cat si fara SD. In cazuri speciale, poate fi
prevazuta contraceptia.

Barbatii sunt aproape intotdeauna sterili (existd doar doua cazuri
raportate de non-mozaic, care au avut un fiu). Aceasta cifra va fi
reevaluata in functie de oportunitatile ridicate de interactiune sociala,
este sigur ca o persoana cu SD de sex masculin are o fertilitate mult
mai mica decat cea a barbatilor de aceeasi varsta. Deoarece
includerea sociala a persoanelor cu sindromul Down a devenit tot
mai frecventa, adolescentii ar trebui sa fie pregatiti pentru o viata
sexuala activa. Este responsabilitatea parintilor, psihologilor si
medicilor sa instruiasca cu sensibilitate si rabdare tinerii cu sindromul
Down despre posibilitatile pe care viata le poate oferi acestora,
precum siriscurile posibile.

ALTE RECOMANDARIALE EDSA

+ Acordareade sprijin familiilor.
¢ Introducereain scoli si activitati recreative.

Circumferinta capului (cm)
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Concluzii
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Copiii cu sindrom Down pot prezenta unele probleme de
sanatate, cu o frecventa mai mare decat populatia generala.

Acest lucru justifica efectuarea controalelor medicale regulate
siaunorteste de specialitate.

Marea majoritate a problemelor de sanatate care pot aparea in
cazul copiilor cu sindrom Down sunt usor de gestionat.

Este important efectuarea controalelor in centrele cu experienta
vasta, Tn acest scop, este util sa se consulte cu
pediatrul/medicul lor de familie si cu asociatiile care se ocupa de
sindromul Down pe teritoriul lor.

Efectuarea cu regularitate a putinelor controale necesare
pentru a interveni rapid in cazul oricarei boli care permite
fiecarui copil sa se dezvolte la 100% din potentialul de
dezvoltare al acestuia.

Controale medicale intre adolescenta si maturitate

Nu este scopul acestei carti acela de a trata pe larg problemele de
sanatate ulterioare varstei pediatrice, dar este important sa ne
amintim ca si la maturitate, ar trebui sa continue monitorizarea starii
de sanatate a persoanelor cu SD, precum si pe langa unele boli care
pot aparea in primii ani de viata si continua in perioadele ulterioare,
pot sa apara unele probleme de sanatate specifice persoanei adulte
cu sindromul Down.

Recomandarile, (partial modificate) ale EDSA, cu privire la varsta
adultilor sunturmatoarele.

Controale medicale generale.

Ecocardiografia pentru reflux aortic sau prolaps de valva mitrala
(reflux aortic sau prolaps de valva mitrala = "incetinirea" activitatii a
doua valve care fac parte din inima). Nu sunt disponibile date atat de
numeroase ca in cazul copiilor cu privire la statutul cardiac al adultilor
cu sindromul Down. Din datele recente din literatura de specialitate
rezultd clar ca adultii cu sindrom Down pot avea alte probleme
cardiace decétdefectele congenitale. Cele maifrecvente anomaliila
adultii asimptomatici sunt prolapsul de valva mitrala si refluxul aortic
cu o prevalenta de pana la 70%. Aceste defecte par sa apara numai
in cazul aduliilor, deoarece acestea nu au fost detectate in copilarie.
Evident, este recomandat efectuarea examenelor medicale precise
la adultii tineri, mai ales nainte de proceduri chirurgicale si de
interventii dentare pentru descoperirea acestor defecte. Ar trebui sa
fie luate Tn considerare in profilaxia cu antibiotice pentru endocardita
(profilaxia cu antibiotice pentru endocarditd = administrarea de
antibiotice pentru a preveni atasarea de germeni la structurile inimii,
eventualitatea mai probabild in cazul interventiilor chirurgicale, de
exemplu, de tip dentar atunci cand coexista unele anomalii
structurale ale inimii).

Controale
clinice
anuale

Controale
cardiologice
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Imbatranirea prematurd, depresia, boala Alzheimer, autismul:
problemele neuropsihiatrice devin frecvente o data cu varsta. Cu
toate acestea, studiile recente sugereaza ca majoritatea adulfilor cu
SD imbatranesc normal, desi, probabil, devreme si pot fi la un risc
mai mic de boala Alzheimer decat cel presupus anterior.

De asemenea, este posibil ca o reabilitare intensiva precoce de
integrare sociala sa fie eficienta in incetinirea declinului mental si in
imbatranire.

La persoanele cu SD unele boli patologice neoplazice sunt mai
reprezentate, in timp ce multe altele sunt mult mai rare fata de
populatia generala.

Gripa, anti-pneumococice, etc.

Controale periodice ale alimentatiei
Controale ortopedice

Controale dentare

Controale ginecologice

Controale oculare

Controale audiologice

Analize de sdnge pentru anemie, boli tiroidiene, boala celiaca,
imunitate, etc.

Programe pentru imbunatatirea/intretinerea competentelor
dobéandite

Incurajarea activitétii fizice
Incurajarea activitatilor recreative
Consiliere psihologica individuala

Posibile includeri in structuri rezidentiale adecvate
(comunitate)

Importanta pediatrului/medicului de familie

Este necesar si principal pentru sanatatea copiilor.
Pediatrul/medicul de familie ar trebui sa fie implicat si informat
de medicul din spital cu privire la externarea din spital a nou-
nascutului dupa controalele de specialitate.

De obicei, pediatrul/medicul de familie nu este un coordonator
al controalelor de specialitate (dar ar putea sa fie), dar in afara
controalelor periodice este un profesionist care poate detecta
de multe ori eventuale probleme de sénatate urgente.
Pediatrul/medicul de familie ar trebui sa fie informat in legatura
cu posibilele probleme de sanatate care pot aparea la un copil
cu sindromul Down si de asa-numitele semne si simptome de
alarma.

Trebuie sa fie pe cat posibil favorizat un contact intre
pediatrul/medicul de familie si structura in care sunt efectuate
controalele de specialitate periodice.

Din punct de vedere al asistentei, pediatrul/medicul de familie
poate urmari un copil cu sindrom Down ca orice alt pacient
(vaccinari, intarcare, episoade febrile, etc.), pur si simplu tinand
contde eventualele boli asociate.

Nu pretindeti ca pediatrul/medicul de familie sa aiba imediat o
competenta in privinta SD (dati-i timp pentru a invata / a-si
actualiza informatiile).

Controalele generale de sanatate efectuate de
pediatrul/medicul de familie sunt esentiale, vizitele regulate la
centrele specializate in SD sunt o completare, dar nu pot si nu ar
trebui sa Tnlocuiasca vizitele generale ale pediatrului/medicului
de familie.
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