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Erori de refractie si anomalii vizuale

Anomaliile oculare si orbitale sumt Mrecvente bl copuin cu SD (60%). Acestea includ blefarniia
(2=7%), keratoconus (5=8%n), cataractd (25-85%), anomalil retiniene (0-38%). strabism
{23-44%), ambliopie (10=26%6), nistagmus { 3=30%), erori de relraciie (18-38%). glaucom
{=1%%), apomalii ale irisului {38-200%) i anomalii ale nervilor optici (foae patine cazari)
Dz ascmenca. pot aparea obstructii ale canalului lacrimal, ectazic comeani. peic Brushficld.
cataracti presenild. Netratate, anomalitle oculane pot afecta in mod semnificativ vinga sces-
tor pacienti, matiy pentre carc ol pocienjie cu S0 ar treban si Gl o examen oflalmologic
in prmele sase lum de viafi 51 apoi anusl. Examimarcs completd a ochilor, furmizanca de
ochelan si corecia oftalmologich sunl necesare peim G acest pacienls §3 He mai independen
s ni bine acceptagl st ontegrafi in societe (Akhtar & Bokhar, 2018, Nwokedi e al,
200 8)

Tulburdri otorinolaringologice (ORL)

Problemele fa urechi, nas si gt sunt destul de frecvente la pacienin cu SD. fund cawsate
de hipoplasia pasulul, microgmatie, microglosic, ingustarea ciilor respiratoni. displazia
urechil imieme, o pot conduce la boli cronice ale urechii, pierderes awsulu, nnita cronica,
paralizia coardelor vocale 51 lanngomalacie. Tulburdrile awditive suni cauzaie De de struc-
tura anatomicd a weechii, care predispune la deficiente de auz, fic de patclogiile urechn
medii, fic de canalele audiive infeme inguste, care doc Ly pierderca anditiva seneoriald
{Patel, Npuyen & White, 2015, Akltar & Bokhan, 2018)

Apneea obstructivd de somn este frecvent diagnoshicid la copin cu 5D CGO-60%5 din
cauwes hipoplazillor de la nivelul fefed. a nasolaringelul ingustal. a macroglosied $i a scurni-
it palatulud, care. impreuna co lipotonia geserald specilicl. un sestem unurmlar nnatur,
disfunc(ii tirgidiene i predispozifia spre obezitate, predispun acesti pacienii [ obstruciia
ciilor respamatom supenoare, Efectele acesieia asupra pacicniilor s¢ reflectd In hipericnsi-
unca pulmonard, probleme de comportament §i fragmentiin ale sommilui, cu consecinie in
plan cognitiv 51 in activititile din timpol wlei (Maris e af., 2000). Adenoidectomis csic
considenitd coa man frecventd mierventic i aces! cax,; dest uneon pol [ necesiare myvestigagn
suphmentare endoscopice sau efectuare de BEMN (Waters, Castro & Chawla, 2020

Probleme dentare

Piacienti cu 51 suni mircon beneficmm servicilor de sindtac omli st dentard (desi sindi-
tle demonstreazd ci procentul de probleme dentare la pacien|ii cu 53D este ridicat). Tie ca
urmare a hpsel de coopenre & pacientibor, a pmblemelor relapionale 51 comportamendale ale
acestor, e din cavza numdmnln msuficient de medici stomatologs specializali in tratarca
copiilor cu nevoi speciale 51 a ipsci de cxpenentd a acestora, La toale acesica s¢ adaugd
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complexilaten ttamentelor, cane de cele man mulie on se realizeasd sub ancsterie gencrali,
Acesled sunl motivele pemim care pacientil cu 5D ajung in cabinetele stomatologice doar
pemtmu urzenle, resolvale in marea majorntsle a cearlor pnn electuares de obluraiu sau
extractii demtare (Savin-ef of . 2007, Didgues-Péres ef ol 2016).

Tulburdri de vorbire

Degi sunt prictenost 51 151 doresc comunicarea oo ceilalfi, mulfl dinmre pacientn co 5D an
dificultafi in a i infelesi de cei care ma fac parte din mediul lor Pamilial. Ei sunt caracterizati
deseon de intdrzien ale limbajului sau de tulburdn de vorbire, abilitifile expresive lind
ol t mei Tngarziade decan oele receptive. iar tulburdrile de morfosintaxd si michgibilitme se
memin 5 Ia wirsta adultd,

O cezd a acestor wlbordn de natued motorie pang a 11 hipotomia specificd 5D, precum
51 [actort cognitiv-lingvistict (1) si memorie sciite), cramiofaciall (macroglosia bolta
palatng inaltd st ingwstd, dinfon Mipict siincovosas, surs mecd eic.). semsono-moetons {mp
lentn de rispans, greutdll Lo masticape si inglafire) sau auditivi (patologiile urechin medii,
canale anditive imeme Tngusie) (Wilson ef af.. 2019).

Pentru a deavolta by maxomm potenfiaiul lorde a comumca si de @ Se ilegra. ¢ rece-
mandi terapia logopedica si folosirea mijloacclor de comunicare allemative sk augmentative;
céinli, casete de comunicare, pictograme, fotografii, sisleme de Tnaltd ichnologic, software
spectal (Rvachew & Folden, 2018; Barbosa ef o, 2018),

Obezitatea

Rataobezitatii Ia pacientii cu S vanaza intrg 2 3% s 70%, cu precidere in rindul pacienilor
de sex feminin 56 in perioada 2-6 ani. Cauzcle acesteia includ, pe 1angh indlimea redusd a
inclivizilor, cresterca nivelulu de leptith circulantd, nivelun reduse ale mdiponectined, o dietd
necorespunedifoane, prezena comorbiditifilor, lbudn de mers, sctivitate fizcd redush
Oberitatea represantid un factor de nisc pentrn multiple probleme de sindtate, precum apneea
in somn sau hipotrowdisimil subclime. Pentin combatéres acesten sau pentm meninerea
greutiin in pammeln sormali, este necesar un prograim individualizad, cu exercijii adecvaie
sioreguli nutrigionale bine stabilite (Bermudez er ., 2019, Pierce. Ramsey & Pinter, 201%;
Foerste ef «f., 2016; Berntapelli ef al, 20016; Asim ar af,, 2013),

Psihopatologia pacientulul cu sindrom Down

Apane de (risiturile lizace upice st de multiplele probleme de sindtate pe care le pot dez-
volta, pacienfil cu D sunt asociafi si o retard mintal, 5D find considerat cea mai comund
canwsd genetci de retard mintal usor g moderat. In cnda laptubn ¢ suit percepute ca Mind
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prciencase, afective st simpance, persoancle co SD manifestd multe probleme emotionale,
de comporiament 51 psthiatnce (hipemctivitale, neatenjic, agitajic, auwtism, impulsivitate,
fantrum, incipatanare, perturhare, opoZifionism, miscin repetitive, dercglare senzoniald i
probleme de vorbire) (Ersov, Goler & Cetin, 2018),

Toate persoanche cu SD presinta un amumit grad de deficienta de imvagare (dislalii. dis-
grafn. discalculiny ca wrmare 3 retardulul mantal usor san moderl, a coelicienlubn de
infeligentd scizul st a memoried deficitare (Barbosa ef @l 2018). Antomnmkis s colabom-
tori 58 (20207 sublimiazi ideca o ne putem folosi de noile informatn din domeniul fzio-
patologiei moleculare a SO pentru a explora nol inerveniii ierapeutice de amelionire a
dizabiliti|ii imelecale a acestor pacien|

Managementul pacientilor cu sindrom Down

Datd fiind existenta tiindel cromozomulm 21 in Decare celuld, pacieniii cu SD au afeciate
aproape toale sistemele corporale. Ingrijirea pacien|ibor cu 5B presupung, man intii, diag-
nosticarea afeclinnitor medicale cu care ficcare astfel de pacient se confruntd 51 numsai dupd
diagnosticarca corceld a accsiora sc pune problema asiguririi umii tratament corespunzitor,
de cele mai mulie on multidisciplinar, motiv pentri case In managementul acestor pacicnii
sunt implica)i diversi specialistic penetician clinician (oferd consiliere genetic pentni con-
firmares dingnosticului de SD). cardiolog pediatru (evaluare cardioblo g i tratarea defec-
lelor canhace congemtale), preumolog pedistm (pendma infeciin ale mctuln respimtor),
aftalmolog (tulburdn oculare). nenrolog/nenmchinirg (evalnare neumbogici, tratarca carm-
rlor de epilepsic). ortoped, psihiatm (lerapii de familic g8 evaladin psihometnice). fiaoe-
rapeut, ierapeul ocupational, logoped, andiolog, gastrocnterolog ¢te, (Akhtar & Bokhari,
201 8; Asim el afl., 20015).

Pe lined numined mare de specialist anplicat in pestionares SD. este inportantd s1
edncarca pannfilor, deoarcee socgtii trebuie &4 fic constiendi de difenicle condifn postbile
asockate S0, penim & putea ajuta Ia diagnosticarca i supervizarca acordani unui tratament
corespanzator (Akar & Bokhan, 2018).

Intrucht este necesir un efort interdisciplinar pentn tratarea pacientilor cu SD, Skotka,
Davidson s1 Wemnltraub (2013} sunl de pirere ¢ aceste nevol mierdisciplinare de aswsten)i
ale copittor 1 adolesceniilor cu S0 sunt mai bine sbordstedratate in climcile de specialitale
destinate exclusiv unor astfel de pacienti

Teste cardiace, auditive, olfactive, destinale functiei tiroidet elc. ar trebui efectieate inch
din primele shptaminyTun ale mou-wiscutului cu 5D, apot anual, decarece descopenrea la
hmp a problemelor §i acfiomrea in consecinld ssopra lor pol imbundl@f considerabil
sperania de viajd. calitstea viejil $i deovoltanes nlienoard a paciemtulu {(Asim of al, 2015),

in timp o uncle deficienie fizice pol 1 corectate cu o inlervenjic chimmzicald. peatr
drverse afectiuni de sindtate comorbide sunt adesea folosiic medicamenicle, Aviind invederc
mumarul mare de afeclivni asociate 530D, consumul de asifel de medicamente csie mare, Co
toate acestea, ele mu acoperd wate condifiile si anomaliile asociate SD (Hefi & Blanco.
2001 7). In ultimii ani insi. ca urmare a desvoliani tehnicilor chirurgicale pentm corectarea
defectelor congemitale 51 a imbundtfifing ingnjim in plan general, suprvictuirea suganlor
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g1 speranta de viafi pentr persoancle cu SD au crescul incunyjator (Bermuder ef al., 2019,
Akhar & Bokhari, 2018; Hefti & Blanco, 2017, Asim ef af., 201 3; Holmes, 2014)

Metode de diagnosticare a sindromului Down

Pentrn depisturea prenatald a 5D se folosesc mail mulle metode nommvazive sau invazve
Prima metodd care indich probabilitatea desvelldri unct anomalin genctice ¢sie morlologia
{ultrasuncte) din primul tromestr {11-14 sdptamini de sarcind). realizatd alarn de Dublu
Test (teste biochimice serice materne). Dacd in urma efectsdrii Dablului Test existd o pro-
babilitate crescutd de anomalii, mm ales dacd mama are peste 35 de am san existd un
istonc de surcim cu S50, se recomand efectudrea testelor senctice de screening, care au o
probabilitaie de depistare a 5D de 99%. Testele genetice de screcning sunt noninvazive,
z¢ realizeazd pnn recoltarca de sange de B mamd 51 1esteasd ADN-ul fetal din plasma
IMALCrnaA

Pemtru diagnosticarea exactid a 5D trebuie folosile metode de depistare invazive. preculn
canolparea (goaliza cromossmiald prin cane se depisteasd anomalii ale genclor) prin mnno-
cenlesd san biopsia de vilocitilh conale. Procedurile se realizensd cu ajotorl ecogrmfubu
Ca urmare a nisculni declanssnn unni avort (0,3-1%), metodele invazive nu s¢ recomandi
decdt incazunbe cu nsc crescut de a avea un Bt cu cromozomi anormal (Akhtar & Bokhart,
200 8; Vidic e e, 2007 Asim et af., 2013)

It cazal in care SO nu a Tost diagnostical in pecioada prenaiala. familia sou-ndscutului
cu suspiciune de 5D este indrumatd spre geneticianul clime care realiseazd canotipare
pentry 4 confirma sau infirma diagnosticul, Testul sc face de obicei po baza unci probe de
singe a mou-ndscutului, iar prelucrarca rezultatelor durcazd pand 1a 2-3 siptimdni (Akhtar
& Bokhari, 2018).

Calitatea vietii pacientului cu sindrom Down
(sociala, medicala, nutritionala)

In mencral, studinle privind calitadea viejti vizeaxd familia san ingrijitoni pacientuh cu 5D
Totust, Haddad 51 colabomtoni siii (2018) s-au concentrat pe calitatea vicfii pacienfilor cu
S 51 an aridat o starcs de bine a acestora este afectatd de aspectele sociale stabalite. Mulf
dimtre ¢1 an insd tulburdni emojionale 51 comportamentale carc au impact negativ in comu-
micared, interacliunca cu ceibalfi si in parttcipares in cadrual comunitdfii. Pe Lingd acesten,
un alt aspect imporiant In acceptarch sociald vizcazd caractensticile faciale specifice si,
ingvitabil. vizibile ale persoanclor cu S, care condug [a izolare in caz de neacceptare.

O posibild solugie Ia accastd problomd poate i tratamentul cuw galat de epigalocatechind
(EGCG), EGCG, un compus chimic din ceail verde, a fost dentificat ca avind un efect de
atenuare a dismoriilor crmulud, deficieneélor scheletice s cognitive ale pacienlilor cu 5D



230 BOALA CRONICA

Resultalcle lm Starbuck si ale colaboratorit si (20018) demonstreasi electele benelice ale
[ologinl EGCG asupra morfologied lefet copiilor cu SD. Totush, autori atrage aten(ia asupra
dozei de EGCG folosite, intrucsit cercetarea a releval Taptul ¢ folosirea unor doze prea man
arc un efect nedomt asupra ;-iﬁp-::cnliui felei,

S-u constatat cd sares de bine estc afecind de problemele de sfinfitate cu care s¢ con-
[runtd paceentul cu 8D, in special cele inestinale 51 mintale (depresia), de capacitmea de a
fanctiona, dar §i de nomarul de pricteni; cu ¢t numdnil de prictend este mai mare. cu atat
starca de hing/nivelul calititii vietii este mai ndicat (Haddad e af, | 2018),

Jung, Jung Clung 1 Lee {201 7) considerd o fundamentul calitdjic viefn pacieniilor cu
S0 este constitudl de aspeciul funclional. Cu cit gradul de functionalitate este mad rcicat,
cuati gradul de activitate si paricipane in comunitate este ma imare si calitatea vielii este
mai bund. Cei co nivelari ndicaie de fnclionalilate au mai mule sanse s sc angajess
Locurnle de muncd protejale conferd chiar o calitate a vicin ma bund, aceasta datoriia
sentimentelor de securitale si stabilitate pe termen lung pe care le ofedi. dar si a posibilitiim
mai crescute de a dezevolta relalii de 1a egal la egal (Haddad er o/, 2018)

In cinda politicilor de inclwriung, existd o ratd ndicatd a somajuluo in rindul adulfilor
i SD. Nmmdml de domenii in care acestia pot acliva este lnnitat, in special in sectoansle
altmentapier, lucrinlor de mgnpre, amengantor, lucralm L birow, Pulim dintre e aa un loc
de muncd plitit cu normd imtreagd, Nind preferatd o combimfic intre angajarca cu BOTME
partiakl st munca voluntard neplitd (kumin & Schoenbrodt, 20135)

Pentm & spori sansele de o fi integragi in socictate, de a fi aptonomi 51 independenti Tn
activibd|e este unportantt went licares nujloacelor pnn care persoanele cu 5D pot comomea
[ situafiile in care acest scop este gren de atins din cawe tulburdnlor funclionale de vorbire
s de seriere sau a i decala) imre nevoia s1 capacitatea lor de a comunica, putem apela
ln aputoml mijloacelor de comumcare sugmentativii i aliernalvd. Cercetand principalele
astlel de myjloace folosite cu succes in sprjuml persoanelor cu 5D, Barbosa si colaboraio-
pid sdi (2018 au idendificat 12 mijloace, dindre care: dispozitive generatoare de vorbirs,
PECS (sistenm| do comunicars pentr schimb de imagini), MAKATON (limbajul semnelor),
PCS (comunicarca prin imagini ), COMPIC {pictogmme genoraie de computer), jovstick-uri,
placih digitald miermctiva elc.

Astourarea unel bune caliidyi a vigju depinde si de o asisten)i medwcald unerdisciplinara
adecvatd. Parintii pacientilor cu S au sublindat impoertanta unei aborddn holistice, a unei
echipe de specialistt potrivitd ficcing pacicnd in parte, deoanzee tipul de servicti implicate/
profesiomsti implicali difend pentm liecare persoand cu 5D, De asemenen, sc atrage aten|is
asupra importanjet serviciilor din afam domenulul medical. Este esenfial ca specialistii 3
aibd o comunicare clard cu pacientul cu SD. s& construiascd o relafic de increden: §i 53
acorde atenfie altor logmm din viagh care no sunt neapdnat legate de problema de sindtale
{van den Dnessen Marceuw ef af., 2019), O altd preocupare a famulnloringnitorilor paci-
entidui cu 5D o constituie transatia de ln senaciile de sdndiale pediairice la cele specifice
vielii de adoll, care inch reprezintd o problema la nivel internafional {van den Dricssen
Mareeaw ef af., 2017),

Skotko, Davidson s1 Wemtranb (20013) consaderd i cea mu bund metods de a ofen
sprijin medical pacientilor cu SD este in cadrul unei clinici de specialitate. in Olanda, de
exemplu, existd numeroase clinici ambulatoni de pediatrie, in care pacientul cu 5D s¢ poate
programa in aceeast 2 la man mualp specializh (pediatmy, fizioterapent, ORI.-15t ¢l ), citre
colaboreaza in beneliciu] pacientulul (van den Dressen Mareeuw ef al, 2017).

Pentm a vent in sprajinul persoanclor cu 51, in ceca ce priveste luarea decizidor refe-
ritoare la aspectele nutrijionale pe care trebue 86 le respecte, Lazar $1 colaboratoni s
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{2018 au dexvoltat o aplicape co rodul de a prelna sarcinile de alcgere a alimentelor potr-
vile istoriculul lor medical. La baza realizan aplicajien a stal o echipd multidisciplinacs
compusd din informatcient, medici, genetcien, peuropsthologr s dreteliciem, 1ar feed-
backurile primite aun fost favorabile. De asemenen, dieta ketogemcl este consideratd a i
eficientdl in tratarca bolin Alzheimer san a demenjel, asociate SD (Kancko ¢f e, 2018},

Pt reduvcerea stigmatizani 5 asigurarca drepioboi de a-51 atinge abicctnvele personale
g1 de a aven un nivel ridicat al calitiitii vietii, Haddad si colaboratorii sfi (20018) consider
¢di persoancle cu 5D an nevoie de sprijin, realizd pnn edoncares furniconlor de servicii gi
promgnvarca umn medin poaty 51 G prejucecdn.

Familia pacientului cu sindrom Down

Ca wrmare @ nnomeroaselor boli asociate diagnosticulun de 50, cresterea unui astfel de copil
necesitl considerabile resumse femporale, emoljiomile si fimanciare, ca unmare 8 volumlo
Insemnat de ingnjin medicale s servicii de asistentd personalizate (Marshal of el 2019,
Reingold & Gostin, 2018 Mantines-Valverde ¢f af, 2019, Vaughan, 2019},

Aspecte emotionale

Aflarca vestil ol vor fi parinin unui copil oo dizabilitag constitiic pentru mulic faniln un
moliv de indurenire, introcal copilul for mu respecti imaginea idealli pe care si-an creal-o
L aflares vesin cd vor fi pinnfi. Senfunenie precum soc, nencredere sau negane pun sti-
panire pe pacing mir-o prma ctagd. Un ol mponant in reactia imfiala vieave de diagnos-
Lol copalulud il are specialisiul pnn modul in care comumica acest diagnostec, Mulf panng
maArtunsese o transmiterea duenosticalu s-a [out intr-un mod insensibil, superficial,
lipsit de compasiune, muliec informatii find omise si punandu-se accentul exclusiv pe
greutitile cane decurg din boala copilylui, Putin spectalisti le-an acordat pdringilor timpnl
NECCsAr pontr a process informatia 5 an ofent explicati amdmmiite, proicctingd o imagine
ncceplabild a copilulum s a viitorulo lor (Hmmeochs ef af, 20017, Zappella, 2006).

Mamicra in care ésle comumcal diagnosticul de 5D al votorubm copil are o mare
Huportnid asupra decixien parinjilor de a pistra sao m sarcing §1 de a accepli sau nu vii-
torul copil. In lipsa unor informajii clare, mama nu poate lua o decizie adecvatd, In acest
soop sunt foarte imponamte cursurile prin cane specialistii i studentii B medicing invald cum
it comumnice un diagnostic, mai akes uml came implic dizabilithi (Aldecoa er o, 2018},

Al aspecic care influenicazi decizs femetlor de a pastr sarcing sunl cole Nnanciare,
Vilomi pirinfi sund deseort interesali de costurile medicale, destul de adicate in carzul
acestor copit, de costurile legate de educafia seestom. de accesul I comumtate {Reingaold
& Gostin, 2018 Kagelemry ef al, 2016).

Un rol unporant m procesul de adaptare 3 mannelor b allarea vesin dugnosticulin
coptlului 1l are rehgia, wdentlicati ca o importantd sursd de sprijin emolional {Huracocha
el al., 2007, Vauehan, 201493,



