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Asocia!iei Riana pentru dezvoltarea vie!ii și
sprijin familial din dorin a de a fi un punct de referin pentru persoanele cu sindrom
Down, familiile acestora, cadrele medicale, cadrele didactice i pentru to i cei
interesa i de acest tem .
Scopul nostru este de a organiza campanii de informare, de a contribui la
incluziunea colar , i social sub toate aspectele, de sensibilizare asupra
realelor lor capacit i fizice i psihice de cooperare cu mass-media, institu iile
publice i alte asocia ii sau funda ii n realizarea acestor scopuri.
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Introducere

Această scurtă ărticică despre controalele medicale ale copiilor cu sindrom Down fost
concepută pentru a oferi informaţii generale părinţilor cu privire la principalele
controale medicale recomandate la nivel internaţional şi de a explica importanţa
fiecăruia dintre ele.
Textul nu este adresat medicilor sau personalului socio-sanitar, ci părinţilor
persoanelor cu sindromul Down, în consecinţă vor fi folosi!i adesea termeni care nu
sunt întotdeauna “exac!i din punct de vedere tehnic” pentru a descrie anumite situaţii
sau condiţii.
Vă rugăm să reţineţi că orice iniţiativă medicală trebuie să fie luată împreună cu medicii
responsabili şi nu în mod independent.
Informaţiile medicale conţinute în acest document pot modificări în timp, în
lumina noilor cercetări știin!ifice.
În con!inutul căr!ii, în plus faţă de controalele medicale de bază, sunt incluse pe scurt și
recomandări aleAsocia!iei Europene a Sindromului Down, regăsindu-se de asemenea
și unele indicii de tip educaţional, de aprofundat cu specialiştii din domeniu (de
exemplu: grădini!a, reabilitarea, controalele neuro-psihiatrice, etc.).
La persoanele cu sindrom Down (SD) este posibil să apară unele probleme de
sănătate, comune și în cazul populaţiei generale, dar cu o incidenţă mai mare.Aceasta
justifică necesitatea efectuării controalelor medicale periodice, de obicei o dată pe an.
Sensul acestor controale nu este acela de a găsi cu siguran!ă ceva patologic, ci,
dimpotrivă, de a confirma că totul este "în regulă".
Este oportun ca aceste controale sa fie efectuate de către personalul care a acumulat o
vastă experienţă practică în efectuarea de controale medicale la copii cu sindrom
Down.
De asemenea, este important ca monitorizarea să urmărească ghidurile specifice şi să
nu fie condusă în mod contrar de convingerile sau experienţele personale ale medicilor
dintr-o singură structură/specializare.
Controalele periodice recomandate de către organizaţiile majore, cum ar fi de exemplu
Academia Americana de Pediatrie (AAP) sau Asocia!ia Europeană Sindrom Down
(EDSA), vizează în principal promovarea sănătăţii persoanelor cu sindrom Down,
pentru a permite fiecărei persoane să se dezvolte la potenţialul lor maxim şi de a oferi
acestor persoane o via!ă plină și importantă.
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Aceste m sur tori vor deveni un bun indicator despre starea
general de s n tate a copilului, în special în primii 3 ani.

Graficele de creștere sunt o unealt important de monitorizare a
dezvolat rii copiilor cu sindrom Down, dar sunt doar una din multele
metode folosite pentru a ne asigura c un copil crește i se dezvolt
normal.

Curbele ce urm resc procentajele, reprezint procentul din copiii cu
sindrom Down ce au aceeași înal!ime sau greutate. Procentul de
50% este înal imea sau greutatea medie pentru fiecare grup de
vârst , astfel încat 50% din copii vor fi peste acest punct i 50% sub
aceast valoare. Dac o feti cu sindrom Down de 3 ani are 11kg
atunci ea se încadreaz în procentajul de 25% pentru aceast
vârst . Asta înseamn c 75% din feti ele cu sindrom Down de 3 ani
cântaresc mai mult decât ea dar i c ea cânt re te mai mult decât
25% din feti ele de aceea i vârst .

Felul în care copilul dumneavoastră crește poate fi mai important
decât procentajul în care se încadreaz . Copiii care se încadreaz în
grupul de 5% pentru greutate pot avea o dezvoltare normal dac
viteza de cre tere sau rata de cre tere este normal . Este important
s urmari i o cifr cu diferite valori de înal ime i greutate în timp
pentru a v da seama de rata de cre tere a copilului.
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Nu uita i! Mul i factori influen eaz felul în care copiii cresc,
inclusiv poten ialul genetic (în l imea p rin ilor i a altor
membri ai familiei), problemele medicale i starea general de
nutri ie.
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Controale medicale ale nou născutului
(de la naștere până în 1 lună)

În multe cazuri, diagnosticul clinic este posibil la naştere. Acesta
poate fi dificil în cazul copiilor foarte mici, ca şi în cazul de nou-născuţi
prematuri sau de vârstă gesta!ională mică, sau în cazul în care există
probleme grave clinice care distrag aten!ia de la caracteristicile
fenotipice ( ) ale nou-
născutului. Diagnosticul, sau suspiciunea lui, ar trebui să fie
comunicate ambilor părinţi cât mai curând posibil, chiar dacă nu este
încă disponibil rezultatul examenului cromozomial, într-un mod
simplu, concis, ilustrând caracteristicile fizice ale nou-născutului şi
sco!ând în evidenţă aspectele pozitive ale dezvoltării în viitor,
capacitatea de a învăţa şi posibilităţile pentru o viaţă independentă.
De obicei este necesara efectuarea mai multor întâlniri. De
asemenea, este de dorit să se ofere sprijin psihologic şi apoi
recomandarea unei consilieri genetice.

Harta cromozomială (cariotipul) este necesară nu numai şi nu atât de
mult pentru a confirma diagnosticul, ci este mai degrabă pentru a
defini tipul de SD al copilului.
Cel mai comun tip este trisomia 21liberă (95% din cazuri), în care
toate celulele corpului au un cromozom 21 în plus (trei în loc de doi),
apoi urmează formele de translocaţie şi de trisomia 21 liberă în
mozaic cromozomial. Trebuie men!ionat că, deşi există trei forme
principale de anomalii cromozomiale, manifestarea SD la copii este
în esenţă aceeași, cu excepţii, în unele cazuri de mozaicism, în care
unele aspecte ale sindromului pot fi mult mai nuanţate. Fiecare cuplu
care a avut un copil cu sindromul Down ar trebui să aibă o întâlnire cu
un genetician sau cu un medic specialist pentru definirea riscului de
recurenţă SD (

), care variază după caz, şi de posibilităţile
de diagnostic prenatal pentru ulterioarele sarcini. În cazul formelor
de translocaţie, printr-o                                ar trebui să fie identificat
părintele purtător "sănătos" al translocării iar în cazul când un părinte
este purtător, studiul genetic trebuie extins la rude. În cazul formelor
de translocaţie în care unul dintre părinţi este un purtător, riscul de
recurenţă este mai mare decât alte forme de SD.

caracteristici fenotipice = aspectul fizic

posibilitatea ca următorul nou-născut al cuplului să fie
un copil cu sindrom Down

prelevare de sânge

5

Diagnosticul
clinic și

comunicarea
lui părin#ilor

Analiza
citogenetică

(Analiza
citogenetică

cariotip)=

28



Aproximativ patru din zece copii cu SD, prezintă o cardiopatie
congenitală. În general, defectele cardiace constau într-o închidere
incompletă a pere!ilor care delimitează cele patru camere, care

sunt în mod normal prezente în inimă.
“ ”

În scop informativ vă
prezentăm o listă a frecvenţelor principalelor defecte în perete şi nu
numai: Canal atrioventricular (CAV) (41%), defect intraventricular
(DIV) (35%), defect septal interatrial (DSA) (8%), persistenţa de
canal arterial (PCA) (7%), Tetralogia Fallot (TF) (1%).
Incidenţa mare a bolilor cardiace congenitale justifică o evaluare
cardiologică a tuturor copiilor născu!i 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 influen!ă în creşterea speran!ei de viaţă a
persoanelor cu Sindrom Down. Un copil cu sindromul Down şi cu boli
cardiace congenitale ce necesită o corecţie chirurgicală şi care este
operat în timp util, va avea o evolu!ie și o speran!ă de via!ă
comparabile cu cele ale unui copil născut cu sindromul Down, fără
boli cardiace.

Este indicat la naştere sau foarte devreme, în primul rând pentru a
exclude prezenţa cataractei congenitale, eveniment rar, dar care se
regăsește mai frecvent decât în cazul populaţiei generale.

Posibilitatea unei pierderi de auz congenital de tip neuro-senzorială
este mai frecvent la copii cu SD, dar este încă rară în termeni
absoluţi. Mult mai răspândit este pierderea auzului din cauza
acumulării de flegma (a se vedea mai târziu).
Deficitele senzoriale (

), dacă sunt prezente,
sunt de mare importanţă în dezvoltarea psihică a unui copil cu
sindrom Down, deoarece acestea pot reduce în mod semnificativ
eficacitatea oricărui program de reabilitare, chiar şi cel mai
performant precum și dobândirea de noi competenţe. Acest lucru
este valabil în special în primul an de viaţă. Din acest motiv, AAP
recomanda o evaluare audiologica prin tehnici instrumentale,
(otoemisii acustice (OAE) și potenţiale evocate auditive
precoce(ABR/AEP)), la naştere sau în termen de trei luni.

Controlul hematologic se face printr-o simplă analiză de sânge
pentru: policitemie (

), reacţia leucemoida (

), leucemie. În ceea ce priveşte leucemia, aceasta apare
rar, la mai puţin de 1% din copii.

deficit senzorial = func!ionarea defectuoasă a
organelor de sim!, cum ar fi vederea şi auzul

Policitemia = prezenţa unui număr mare de
globule roșii în sânge reacţie leucemoida = boli
hematologice, cum ar fi leucemia, dar care prezintă o recuperare
spontană

Controlul
oculistic

Controlul
audiologic

Controlul
hematologic

6

Controlul
cardiologic
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(

) Printre acestea este verificată și funcţia tiroidei,
care este uneori afectată la copii cu SD.
Posibilitatea apariţiei unui hipotiroidism congenital este mai
frecventă în cazul copiilor cu SD decât la populaţia generală,
rămânând totuși un eveniment rar întâlnit. Cel mai frecvent este
hipotiroidismul dobândit ulterior pe parcursul vieţii (a se vedea mai
târziu).

Screening-ul neonatal de rutină = analizele de sânge de rutină
efectuate tuturor nou-născu!i la naştere, stabilite prin lege, cu privire
la unele boli comune

7

Analizele de
screening

neonatal
de rutină
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Ar trebui să se sublinieze importanţa unei alimentaţii echilibrate,
precum și înţărcare într-un timp adecvat (aceleași ca și în cazul
copiilor fără SD).
În cazul persoanelor cu sindrom Down sunt folosite curbele de
creştere specifice (a se vedea mai târziu), pentru a evalua
dezvoltarea organismului şi pentru a o pune în rela!ie cu starea de
sănătate în modul cel mai oportun.

Dacă nu au fost efectuate, este necesară efectuarea lor cât mai
curând posibil şi în conformitate cu AAP, să se repete la vârsta de un
an.
Principalele probleme oculare la copiii cu sindrom Down sunt:
cataractă congenitală, strabismul (30%), erorile de refrac!ie (60%),
(hipermetropie, astigmatism, miopie).
În primii ani de viaţă, aproximativ 6 din 10 copii cu sindrom Down au
probleme de refracţie. Aceste probleme sunt de obicei ușor de
rezolvat prin prescrierea de ochelari, care pot fi purta!i de către copiii
mai mici sau cu alte strategii terapeutice, specifice după caz.

Aceste controale vizează în principal funcţionalitatea tiroidei şi
controlul în cazul unei eventuale intoleranţe la gluten.
Tiroida este o glandă care produce printre alte lucruri importante și
hormonii fundamentali în dezvoltarea fizică şi mentală a copiilor. De-
a lungul anilor, circa 3 din 10 persoane cu sindrom Down sunt
identifica!i cu hipotiroidism. Posibilitatea apari!iei hipotiroidismului la
un copil cu sindrom Down odată cu trecerea anilor, justifică
monitorizarea periodică a hormonilor tiroidieni. Nu este indicată
neefectuarea controalelor, bazându-se numai pe posibilitatea de a
recunoaşte simptomele şi semnele hipotiroidismului prin vizite
medicale, deoarece SD şi hipotiroidismul au multe în comun şi este
practic imposibilă punerea unui diagnostic în timp util, fără ajutorul
laboratorului.
Controlul func!iei tiroidiene, în afară de cel de la naştere şi de cel la 6
luni, este recomandabil sa se efectueze ulterior la interval de un an.
În ceea ce priveşte intoleranţă la gluten trebuie să spunem ca

Controlarea
alimenta#iei
şi a
dezvoltării
specifice SD

Controlul
audiologic și
oftalmologic

Analize la
sânge

8

Controale medicale în primul an de via&ă
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aproximativ 5% din persoanele cu sindrom Down au această
problemă.
Incidenţa destul de mare a bolii celiace la persoanele cu SD justifică
analize la sânge pentru găsirea anticorpilor direc!i împotriva
glutenului, care sunt lumina eventualei intoleranţe. Testele actuale
disponibile nu arată o acurate!e de 100%, motiv pentru care de
obicei, se preferă să se repete o parte a acestui control de câteva ori
pe an.

În perioada neonatală apar frecvent unele dificultăţi de alăptare, din
cauza unei „vivacită!i” reduse în prima perioada a nou-născutului,
hipotoniei, cavita!ii bucale mai mici, dar cu unele mici trucuri, cum ar fi
men!inerea nărilor curate înainte de hrănire, creşte frecvenţa
meselor, dar mai ales nedescurajarea permite adesea depăşirea
acestor mici obstacole, care de obicei se rezolvă. Doar în cazuri rare
dificultă!ile de supt pot fi importante şi necesită sprijinul unui
specialist (de ex. copii cu boli cardiace majore, copii cu malformaţii
gastro-intestinale, copii foarte prematuri, etc.).

Acesta este frecventă în primele luni de viaţă şi necesită o abordare
normală din partea pediatrului. Numai în cazuri deosebit de severe
sau rezistente la terapii este necesară consultarea unui specialist,
având în vedere posibilită!ii mai crescute la copiii cu SD să dezvolte o
patologie a intestinului care poate conduce la o constipaţie
accentuată.

Este mai frecvent în primele luni, testele de diagnostic şi tratamentul
în cazul acestei probleme fiind aceleaşi ca şi în cazul populaţiei
generale. În cazurile mai grave este utilă consultarea unui specialist
pentru a exclude unele malforma!ii în partea iniţială a intestinului,
care pot duce rareori la forme deosebit de importante de reflux
gastro-esofagian.

Majoritatea persoanelor cu SD prezintă altera!ii nespecifice la diferiţi
parametri de laborator lega!i de func!ia sistemului imunitar. Însă
acești parametri, se reflectă, în general, într-o sensibilitate la infecţii
ridicată, dar nu atât de gravă, astfel încât este justificat un control
imunobiologic "obligatoriu" pentru toate persoanele cu SD. Aceste
controale aprofundate sunt necesare numai la pacienţii care au
prezentat infec!ii severe sau dau dovadă de imunodeficien!e,
(acelaşi lucru este valabil pentru populaţia generală).
Calendarul de imunizare/vaccinare a copiilor cu SD, cu privire la

ALTE PROBLEME ÎNTÂLNITE ÎN PRIMULAN DE VIA!Ă

9
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vaccinările prevăzute prin lege nu este diferit de cel care este urmat
în cazul copiilor fără SD.
Sunt, de asemenea, recomandate vaccinările opţionale (este
adecvată consultarea pediatrului încă de la primul consult), şi este,
de asemenea, util să se ia în considerare posibilitatea de
administrare a vaccinului antigripal. Nu există nici o contraindicaţie
pentru vaccinările obligatorii şi recomandările legate de SD. Cazurile
foarte rare în care există o contraindicaţie pentru o vaccinare sunt
aceleași ca și în cazul populaţiei generale.

Sunt fundamentale pentru a monitoriza progresele înregistrate în
dezvoltarea psihomotorie şi pentru a organiza o reabilitare "pe
măsură"începând din primele luni de viaţă.

Retenţia testiculară este foarte frecventă la copii cu Sindrom Down.
Neverificarea coborârii complete a unui testicul şi neintervenirea
chirurgicala la timp, duce la apari!ia de leziuni testiculare şi unui risc
crescut de boli degenerative ale testiculului în sine (aceste controale
sunt efectuate de medicul pediatru, încă din primele luni de via!ă).

ALTE RECOMANDĂRI PENTRU PRIMULAN DE VIA!Ă

Controlul
coborârii
testiculare

10
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Consultaţi asociaţiile de părinţi sau grupurile de sprijin
pentru SD.
Consultaţi DGASPC-ul din apropiere și centrele specializate
de reabilitare.
Sprijini&i familia, acordând o atenţie deosebită fraţilor.
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Controale medicale și 6 aniîntere 1

Tendinţa de obezitate în SD este bine cunoscută. Apare de obicei în
principal la adulţii tineri: pentru aceasta trebuie să fie pus în aplicare
un plan de prevenire încă din copilărie, cu o atenţie deosebită în
perioada de adolescen!ă. Este important să se concentreze atât pe
activitatea fizică, cât și pe nutriţie. Aportul caloric cere o atenţie
specială. Controlul greutăţii corporale se poate dovedi a fi o sarcină
dificilă uneori, dar prin monitorizarea precoce și regulată a creșterii în
greutate se poate avea o posibilitate foarte bună în menţinerea unei
condiţii fizice optime iar implicarea persoanei cu SD în problemă,
îmbunătăţește respectul de sine şi percepţia de sine.

Sunt în general prezente conforma!ii particulare ale gurii, anomalii de
forma și de dimensiune a din!ilor, întârzierea/lipsa erup!iei, anomalii,
pozi!ionări greșite, boala parodontala.
Anomaliile aparatului dentar sunt o problemă frecventă, a cărei
solu!ie este adesea complexă. Dificultăţile obiective întâmpinate în
consultarea şi tratarea copiilor şi adulţilor cu dizabilităţi intelectuale
duc la subestimarea incidenţei acestor probleme. În ciuda acestui
fapt, cariile sunt mai puţin frecvente decât la populaţia generală.
Examinările dentare trebuie să fie programate în mod constant din
copilărie până la maturitate pentru a preveni consecinţele deteriorării
aparatului dentar. Corecţiile problemelor dentare după o anumită
vârstă, prin utilizarea de „dispozitive” comune, permite obţinerea nu
numai a avantajelor estetice, dar mai presus de toate a celor
funcţionale.
Îngrijirea cât mai atentă a igienei orale (utilizând periu!a dentară și
a!a dentară) și efectuarea vizitelor dentare regulate permit pe termen
mediu-lung păstrarea la maxim a stabilită!ii din!ilor.

Aproape constante sunt relaxarea ligamentară și hipotonia
musculară. Piciorul plat, genunchiul valgus (

), instabilitate de
rotulă sunt principalele cauze implicate în dificultatea de a merge
împreună cu problemele de postură cum ar fi scolioza şi cifoza
(

genunchi valgus =
genunchi a cărui axă mare este deviată în afară

cifoza = o curbură a spatelui care formează o convexitate

11

Controale
periodice ale

alimentaţiei
și pentru

prevenirea
obezită#ii

Controlul
dentar

Controlul
ortopedic
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posterioară

instabilitatea atlanto-axială = "lentoarea/încetinirea" articula!iilor
între prima vertebră cervicală, cunoscută sub denumirea de atlante,
şi a doua, numita axis

).
Prevenirea este posibilă şi constă în practicarea timpurie a
activită!ilor motorii, stilului de via!a activ, sport, şi în caz de
necesitate, prin consultarea unui specialist ortoped.
Un alt aspect de subliniat este instabilitatea atlanto-axială
(

), care are o importanţă deosebită în ultimii ani;
prevalenţa este ridicată la SD (10-15%) şi este, de obicei, o anomalie
asimptomatica. Riscul crescut de disloca!ii este legat în principal, de
traumatisme cervicale sau de mişcare bruscă a capului, cu
complica!ii neurologice în cazul în care survine compresia măduvei
spinării. Însă în realitate, doar o mică parte a cazurilor reprezintă
cazuri clinice reale. Raritatea posibilită!ii unei suferin!e a măduvei
spinării și capacitatea limitată a examinări radiologice comune
pentru a detecta o situaţie patologică, înseamnă că nu există un
acord cu privire la definireă cazurilor în care este necesar un control
radiologic al coloanei vertebrale.
Indica!iile cele mai folosite pentru moment sunt de a efectua o
radiografie a zonei atlanto-axială, în funcţie de criterii precise în cazul
activită!ilor cu risc de traumatism cervical (cum ar fi călăria, sporturi
de contact).
O evaluare neurologică de urgenţă şi eventual, un studiu prin
intermediul TAC sau RMN-ul este necesar, în schimb, în cazurile
simptomatice (pierderea de urină / scaun inexplicabil, probleme
bruște de mers, etc.).

Principala problemă la copiii cu SD este otita medie umedă, adică o
acumulare de flegmă în interiorul urechii, (de fapt, urechea medie, în
termeni medicali). Se estimează că aproximativ 50-70% din copiii cu
sindrom Down prezintă această problemă. Ar trebui să se efectueze
în primele zile de naștere o evaluare atentă a auzului, de obicei, prin
poten!iale evocate auditive, completate de impedansmetria,
(utilizată pentru a evalua cantitatea de secre!ie acumulată), și
repetarea împreună cu o vizita la ORL, dacă sunt dubii. Verifica!i
dacă capacitatea auditivă este la nivelele maxime acceptabile, este
de o importanta fundamentală pentru a da copiilor cu SD posibilitatea
de a dezvolta la maxim propriul limbaj. Eventuala prezenţă a unei
cantită!i excesive de secre!ii în spatele timpanului este de multe ori
rezolvată cu tratamentul stabilit în func!ie de caz de către specialistul
ORL-ist.
De asemenea, este important să se continue, la termenele
men!ionate de specialist, controalele oftalmologice, eventual,
apelând la un oftalmolog cu experienţa pediatrică.

12

Evaluarea
audiologică
şi
oftalmologică

21



13

Evaluările
altor

probleme
ORL

Analize
la sânge

Sunt destul de frecvente problemele de hipertrofie amigdaliană și
adenotonsilară, probleme mecanice respiratorii, apneea în somn.

Se continuă evaluarea anuală a funcţiei tiroidiene, iar atunci când
este necesar a eventualei prezen!e a anticorpilor anti gluten
(Celiachia).

ALTE RECOMANDĂRI DIN PARTEA PENTRU PERIOADA
1 ȘI 6ANI

EDSA

Continuarea programelor de reabilitare (în continuare).
Logopedia.
Incluziunea socială, (grădini&a).
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Repetaţi evaluările în mod regulat în func!ie de indica!iile
specialistului: stomatologie, oftalmologie, analize la sânge, controlul
greută!ii şi înălţimii.

Atunci când este necesar, (de exemplu în cazul problemelor de otită
recurentă sau obstruc!ia cailor respiratorii), este necesară o vizită la
ORL(completată eventual de măsurători de auz).

Când este necesar, să se recurgă la o evaluare din partea unui
ortoped pediatru, (scolioză, genunchi valgus, etc.).

Maturizarea sexuală este similară cu cea a populaţiei generale.
La barba!i, volumul testicular şi mărimea penisului ating valorile
normale în timpul pubertă!ii. La femei, dezvoltarea caracteristicilor
sexuale secundare urmărește evolu!ia sa normală. Menstrua!ia este
regulată. Menopauza este prematură. Sunt recomandate vizite
regulate ginecologice ca în cazul celorlalte femei şi o educaţie a
persoanei cu SD în privin!a igienei menstruale. Fertilitatea este
redusă la femei: a fost raportat doar un număr mic de sarcini, naşteri
de copii, atât cu SD cât și fără SD. În cazuri speciale, poate fi
prevăzută contracep!ia.
Barba!ii sunt aproape întotdeauna sterili (există doar două cazuri
raportate de non-mozaic, care au avut un fiu). Această cifră va fi
reevaluată în funcţie de oportunităţile ridicate de interacţiune socială,
este sigur că o persoană cu SD de sex masculin are o fertilitate mult
mai mică decât cea a bărbaţilor de aceeaşi vârstă. Deoarece
includerea socială a persoanelor cu sindromul Down a devenit tot
mai frecventă, adolescen!ii ar trebui să fie pregăti!i pentru o via!ă
sexuală activă. Este responsabilitatea părinţilor, psihologilor şi
medicilor să instruiască cu sensibilitate şi răbdare tinerii cu sindromul
Down despre posibilităţile pe care viaţa le poate oferi acestora,
precum şi riscurile posibile.

ALTE RECOMANDĂRIALE EDSA

Repetarea
evaluările

Evaluarea
problemelor
ORL

Evaluarea
ortopedică

Dezvoltarea
sexuală
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Controale medicale între vârsta de 7 ani și sfârșitul adolescen&ei

Acordarea de sprijin familiilor.
Introducerea în şcoli şi activităţi recreative.
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Controale medicale  ntre șiî ă maturitateadoleșcen!

Nu este scopul acestei cărţi acela de a trata pe larg problemele de
sănătate ulterioare vârstei pediatrice, dar este important să ne
amintim că și la maturitate, ar trebui să continue monitorizarea stării
de sănătate a persoanelor cu SD, precum și pe lângă unele boli care
pot apărea în primii ani de viaţă şi continua în perioadele ulterioare,
pot să apară unele probleme de sănătate specifice persoanei adulte
cu sindromul Down.
Recomandările, (parţial modificate) ale EDSA, cu privire la vârsta
adulţilor sunt următoarele.

Controale medicale generale.

Ecocardiografia pentru reflux aortic sau prolaps de valvă mitrală
(

). Nu sunt disponibile date atât de
numeroase ca în cazul copiilor cu privire la statutul cardiac al adul!ilor
cu sindromul Down. Din datele recente din literatura de specialitate
rezultă clar că adul!ii cu sindrom Down pot avea alte probleme
cardiace decât defectele congenitale. Cele mai frecvente anomalii la
adulţii asimptomatici sunt prolapsul de valvă mitrală și refluxul aortic
cu o prevalenţă de până la 70%. Aceste defecte par să apară numai
în cazul adulţilor, deoarece acestea nu au fost detectate în copilărie.
Evident, este recomandat efectuarea examenelor medicale precise
la adul!ii tineri, mai ales înainte de proceduri chirurgicale și de
interventii dentare pentru descoperirea acestor defecte. Ar trebui să
fie luate în considerare în profilaxia cu antibiotice pentru endocardită
(

).

reflux aortic sau prolaps de valvă mitrală = "încetinirea" activită!ii a
două valve care fac parte din inimă

profilaxia cu antibiotice pentru endocardită = administrarea de
antibiotice pentru a preveni ataşarea de germeni la structurile inimii,
eventualitatea mai probabilă în cazul interven!iilor chirurgicale, de
exemplu, de tip dentar atunci când coexista unele anomalii
structurale ale inimii

15

Controale
clinice
anuale

Controale
cardiologice

Copiii cu sindrom Down pot prezenta unele probleme de
sănătate, cu o frecvenţă mai mare decât populaţia generală.

Acest lucru justifică efectuarea controalelor medicale regulate
şi a unor teste de specialitate.

Marea majoritate a problemelor de sănătate care pot apărea în
cazul copiilor cu sindrom Down sunt uşor de gestionat.

Este important efectuarea controalelor în centrele cu experienţă
vastă, în acest scop, este util să se consulte cu
pediatrul/medicul lor de familie şi cu asocia!iile care se ocupa de
sindromul Down pe teritoriul lor.

Efectuarea cu regularitate a puţinelor controale necesare
pentru a interveni rapid în cazul oricărei boli care permite
fiecărui copil să se dezvolte la 100% din potenţialul de
dezvoltare al acestuia.

Concluzii

18



Îmbătrânirea prematură, depresia, boala Alzheimer, autismul:
problemele neuropsihiatrice devin frecvente o dată cu vârsta. Cu
toate acestea, studiile recente sugerează că majoritatea adulţilor cu
SD imbătrânesc normal, deşi, probabil, devreme şi pot fi la un risc
mai mic de boalăAlzheimer decât cel presupus anterior.
De asemenea, este posibil ca o reabilitare intensivă precoce de
integrare socială să fie eficientă în încetinirea declinului mental şi în
îmbătrânire.

La persoanele cu SD unele boli patologice neoplazice sunt mai
reprezentate, în timp ce multe altele sunt mult mai rare fa!ă de
populaţia generală.

Gripa, anti-pneumococice, etc.
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Controale
neurologice
și psihiatrice

Controale
clinice și
instrumentale
pentru boli
oncologice

Vaccinările
specifice
vârstei sau
conditiilor
de risc

Controale periodice ale alimenta#iei

Controale ortopedice

Controale dentare

Controale ginecologice

Controale oculare

Controale audiologice

Analize de sânge pentru anemie, boli tiroidiene, boala celiacă,
imunitate, etc.

Programe pentru îmbunătă#irea/întreţinerea competenţelor
dobândite

Încurajarea activităţii fizice

Încurajarea activităţilor recreative

Consiliere psihol gică individuală

Posibile includeri în structuri reziden#iale adecvate
(comunitate)

o

Importan&a pediatrului/medicului de familie

Este necesar şi principal pentru sănătatea copiilor.
Pediatrul/medicul de familie ar trebui să fie implicat şi informat
de medicul din spital cu privire la externarea din spital a nou-
născutului după controalele de specialitate.
De obicei, pediatrul/medicul de familie nu este un coordonator
al controalelor de specialitate (dar ar putea să fie), dar în afara
controalelor periodice este un profesionist care poate detecta
de multe ori eventuale probleme de sănătate urgente.
Pediatrul/medicul de familie ar trebui să fie informat în legătură
cu posibilele probleme de sănătate care pot apărea la un copil
cu sindromul Down şi de aşa-numitele semne și simptome de
alarmă.
Trebuie să fie pe cât posibil favorizat un contact între
pediatrul/medicul de familie şi structura în care sunt efectuate
controalele de specialitate periodice.
Din punct de vedere al asisten!ei, pediatrul/medicul de familie
poate urmări un copil cu sindrom Down ca orice alt pacient
(vaccinări, înţărcare, episoade febrile, etc.), pur şi simplu !inând
cont de eventualele boli asociate.
Nu pretinde!i ca pediatrul/medicul de familie sa aibă imediat o
competentă in privin!a SD (da!i-i timp pentru a învăţa / a-și
actualiza informa!iile).
Controale le generale de sănă ta te efectuate de
pediatrul/medicul de familie sunt esenţiale, vizitele regulate la
centrele specializate în SD sunt o completare, dar nu pot şi nu ar
trebui să înlocuiască vizitele generale ale pediatrului/medicului
de familie.
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