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226 BOALA CRONICA

Erori de refractie si anomalii vizuale

Anomaliile oculare si orbitale sunt frecvente la copiii cu SD (60%). Acestea includ blefaritd
(2-7%), keratoconus (5-8%), cataractia (25-85%), anomalii retiniene (0-38%), strabism
(23-44%), ambliopie (10-26%). nistagmus (5-30%). erori de refracfic (18-58%), glaucom
(>1%). anomalii ale irisului (38-90%) si anomalii ale nervilor optici (foarte pufine cazuri).
De asemenea, pot apdrea obstructii ale canalului lacrimal, ectazie corneand, pete Brushfield.
cataracta presenila. Netratate, anomaliile oculare pot afecta in mod semnificativ viata aces-
tor pacienti, motiv pentru care toti pacientii cu SD ar trebui si facd un examen oftalmologic
in primele sase luni de viata si apoi anual. Examinarea completd a ochilor, furnizarea de
ochelari si corectia oftalmologica sunt necesare pentru ca acesti pacienti sa fie mai independenti
si mai bine acceptati si integrati in societate (Akhtar & Bokhari, 2018; Nwokedi ef al.,
2018).

Tulburari otorinolaringologice (ORL)

Problemele la urechi. nas si gat sunt destul de frecvente la pacientii cu SD, fiind cauzate
de hipoplazia nasului, micrognatie, macroglosie, ingustarea ciilor respiratorii, displazia
urechii interne, ce pot conduce la boli cronice ale urechii, pierderca auzului, rinitd cronica.
paralizia coardelor vocale si laringomalacie. Tulburarile auditive sunt cauzate fie de struc-
tura anatomica a urechii, care predispune la deficienie de auz. fie de patologiile urechii
medii, fie de canalele auditive interne inguste, care duc la pierderea auditivd senzoriala
(Patel, Nguyen & White., 2018; Akhtar & Bokhari, 2018).

Apneea obstructivdd de somn este frecvent diagnosticata la copiii cu SD (30-60%) din
cauza hipoplaziilor de la nivelul fetei. a nazofaringelui ingustat. a macroglosiei si a scurti-
mii palatului, care, impreuna cu hipotonia generald specifica, un sistem imunitar imatur,
disfunctii tiroidiene si predispozitia spre obezitate, predispun acesti pacienti la obstructia
cailor respiratorii superioare. Efectele acesteia asupra pacientilor se reflecta in hipertensi-
unca pulmonara, probleme de comportament si fragmentari ale somnului, cu consecin{e in
plan cognitiv si in activitatile din timpul zilei (Maris ef al., 2016). Adenoidectomia este
considerata cea mai frecventd interventie in acest caz, desi uneori pot fi necesare investigatii
suplimentare endoscopice sau efectuare de RMN (Waters, Castro & Chawla, 2020).

Probleme dentare

Pacientii cu SD sunt rareori beneficiarii serviciilor de sdndtate orala si dentard (desi studi-
ile demonstreaza ca procentul de probleme dentare la pacientii cu SD este ridicat), fic ca
urmare a lipsei de cooperare a pacientilor, a problemelor relationale si comportamentale ale
acestora, fie din cauza numirului insuficient de medici stomatologi specializafi in tratarea
copiilor cu nevoi speciale si a lipsei de experientd a acestora. La toate acestea se adauga
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complexitatea tratamentelor, care de cele mai multe ori se realizeaza sub anestezie generala.
Acestea sunt motivele pentru care pacientii cu SD ajung in cabinetele stomatologice doar
pentru urgente, rezolvate in marca majoritate a cazurilor prin efectuarea de obturatii sau
extractii dentare (Savin et al., 2017; Diéguez-Pérez et al., 2016).

Tulburari de vorbire

Desi sunt prietenosi si isi doresc comunicarea cu ceilalti, multi dintre pacientii cu SD au
dificultdfi in a fi in{elesi de cei care nu fac parte din mediul lor familial. Ei sunt caracterizati
descori de intarzieri ale limbajului sau de tulburiri de vorbire, abilititile expresive fiind
mult mai intarziate decat cele receptive, iar tulburdrile de morfosintaxa si inteligibilitate se
menfin $i la varsta adulta.

O cauzi a acestor tulburiiri de naturid motorie pare a fi hipotonia specificd SD, precum
si factorii cognitiv-lingvistici (IQ si memoric scdzute), craniofaciali (macroglosia, bolta
palatind inaltd si ingustd, dintii atipici si incovoiafi, gura mica efc.), senzorio-motorii (timpi
lenti de raspuns, greutdti la masticafie si inghifire) sau auditivi (patologiile urechii medii,
canale auditive interne inguste) (Wilson ef al., 2019a).

Pentru a dezvolta la maximum potentialul lor de a comunica si de a se integra, se reco-
manda terapia logopedica si folosirea mijloacelor de comunicare alternative si augmentative:
carfi, caiete de comunicare, pictograme, fotografii, sisteme de inaltd tehnologie, software
special (Rvachew & Folden, 2018; Barbosa ef al., 2018).

Obezitatea

Rata obezitatii la pacientii cu SD variaza intre 23% si 70%. cu precadere in randul pacientilor
de sex feminin si in perioada 2-6 ani. Cauzele acesteia includ, pe langa inaltimea redusa a
indivizilor, cresterea nivelului de leptita circulanti, niveluri reduse ale adiponectinei, o dieti
necorespunzitoare, prezenta comorbidititilor, tulburdri de mers, activitate fizicd redusa.
Oberzitatea reprezintd un factor de risc pentru multiple probleme de siniitate, precum apneea
in somn sau hipotiroidismul subclinic. Pentru combaterea acesteia sau pentru menfinerca
greutatii in parametri normali, este necesar un program individualizat, cu exercitii adecvate
si reguli nutrifionale bine stabilite (Bermudez ef al., 2019; Pierce, Ramsey & Pinter, 2019;
Foerste ef al., 2016; Bertapelli ef al., 2016; Asim ef al., 2015).

Psihopatologia pacientului cu sindrom Down

Aparte de trasaturile fizice tipice si de multiplele probleme de sanditate pe care le pot dez-
volta, pacientii cu SD sunt asociati si cu retard mintal. SD fiind considerat cea mai comuna
cauzd geneticd de retard mintal usor si moderat. In ciuda faptului cd sunt percepute ca fiind
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prictenoase, afective si simpatice, persoanele cu SD manifestd multe probleme emotionale,
de comportament si psihiatrice (hiperactivitate, neatentie, agitatie. autism, impulsivitate,
tantrum, incapatanare, perturbare, opozitionism, miscari repetitive, dereglare senzoriala si
probleme de vorbire) (Ersoy, Giiler & Cetin, 2018).

Toate persoanele cu SD prezintd un anumit grad de deficien{d de invatare (dislalii, dis-
grafii, discalculii) ca urmare a retardului mintal usor sau moderat, a coeficientului de
inteligentd scazut si a memoriei deficitare (Barbosa ef al.. 2018). Antonarakis si colabora-
torii sdi (2020) subliniazd ideca cd ne putem folosi de noile informafii din domeniul fizio-
patologiei moleculare a SD pentru a explora noi interventii terapeutice de ameliorare a

.....

Managementul pacientilor cu sindrom Down

Data fiind existenfa triadei cromozomului 21 in fiecare celula, pacientii cu SD au afectate
aproape toate sistemele corporale. ingrijirea pacientilor cu SD presupune, mai intdi, diag-
nosticarea afectiunilor medicale cu care fiecare astfel de pacient se confruntd si numai dupa
diagnosticarea corectd a acestora se pune problema asigurdrii unui tratament corespunzator.,
de cele mai multe ori multidisciplinar, motiv pentru care in managementul acestor pacienti
sunt implicafi diversi specialisti: genetician clinician (ofera consiliere genetica pentru con-
firmarea diagnosticului de SD), cardiolog pediatru (evaluare cardiologica si tratarea defec-
telor cardiace congenitale), pneumolog pediatru (pentru infectii ale tractului respirator),
oftalmolog (tulburari oculare), neurolog/neurochirurg (evaluare neurologica, tratarea cazu-
rilor de epilepsie), ortoped, psihiatru (terapii de familie si evaludri psihometrice), fiziote-
rapeut, terapeut ocupational, logoped. audiolog, gastroenterolog etc. (Akhtar & Bokhari,
2018; Asim ef al., 2015).

Pe langd numarul mare de specialisti implicafi in gestionarea SD, este importanta si
educarea parintilor, deoarece acestia trebuie sa fie constienti de diferitele conditii posibile
asociate SD. pentru a putea ajuta la diagnosticarea si supervizarea acordarii unui tratament
corespunzitor (Akhtar & Bokhari, 2018).

Intrucét este necesar un efort interdisciplinar pentru tratarca pacientilor cu SD, Skotko.
Davidson si Weintraub (2013) sunt de pérere ca aceste nevoi interdisciplinare de asistenta
ale copiilor si adolescentilor cu SD sunt mai bine abordate/tratate in clinicile de specialitate
destinate exclusiv unor astfel de pacienti.

Teste cardiace, auditive, olfactive, destinate functiei tiroidei etc. ar trebui efectuate inca
din primele saptdmani/luni ale nou-nascutului cu SD, apoi anual. deoarece descoperirea la
timp a problemelor si actionarea in consecin{d asupra lor pot imbundti{i considerabil
speranta de viata, calitatea vietii si dezvoltarca ulterioara a pacientului (Asim ef al., 2015).

in timp ce unele deficiente fizice pot fi corectate cu o interventie chirurgicald, pentru
diverse afectiuni de sdndtate comorbide sunt adesea folosite medicamentele. Avand in vedere
numdrul mare de afectiuni asociate SD, consumul de astfel de medicamente este mare. Cu
toate acestea, ele nu acopera toate condifiile si anomaliile asociate SD (Hefti & Blanco,
2017). In ultimii ani insd, ca urmare a dezvoltirii tehnicilor chirurgicale pentru corectarea
defectelor congenitale si a imbunatatirii ingrijirii in plan general, supravietuirea sugarilor
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si speranta de viata pentru persoancle cu SD au crescut incurajator (Bermudez ef al., 2019;
Akhtar & Bokhari, 2018; Hefti & Blanco, 2017; Asim ef al., 2015; Holmes, 2014).

Metode de diagnosticare a sindromului Down

Pentru depistarea prenatald a SD se folosesc mai multe metode noninvazive sau invazive.
Prima metoda care indica probabilitatea dezvoltarii unei anomalil genetice este morfologia
(ultrasunete) din primul trimestru (11-14 sdptdmani de sarcind), realizata aldturi de Dublu
Test (teste biochimice serice materne). Dacd in urma efectudrii Dublului Test existd o pro-
babilitate crescutd de anomalii, mai ales dacd mama are peste 35 de ani sau existd un
istoric de sarcini cu SD. se recomandd efectuarea testelor genetice de screening, care au o
probabilitate de depistare a SD de 99%. Testele genetice de screening sunt noninvazive,
se realizeazd prin recoltarca de sange de la mama si testeazi ADN-ul fetal din plasma
materna.

Pentru diagnosticarca exactd a SD trebuie folosite metode de depistare invazive. precum
cariotiparea (analiza cromozomiald prin care se depisteazi anomalii ale genelor) prin amnio-
centezd sau biopsia de vilocitati coriale. Procedurile se realizeazi cu ajutorul ecografului.
Ca urmare a riscului declansirii unui avort (0.5-1%). metodele invazive nu se recomanda
decat in cazurile cu risc crescut de a avea un fit cu cromozomi anormali (Akhtar & Bokhari,
2018; ViCi¢ et al., 2017; Asim ef al., 2015).

In cazul in care SD nu a fost diagnosticat in perioada prenatali, familia nou-niscutului
cu suspiciune de SD este indrumatad spre geneticianul clinic care realizeazi cariotiparea,
pentru a confirma sau infirma diagnosticul. Testul se face de obicei pe baza unei probe de
sange a nou-nascutului, iar prelucrarea rezultatelor durcaza pand la 2-3 sdptamani (Akhtar
& Bokhari, 2018).

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

In general, studiile privind calitatea vietii vizeaza familia sau ingrijitorii pacientului cu SD.
Totusi, Haddad s1 colaboratorii sdi (2018) s-au concentrat pe calitatea vietii pacientilor cu
SD si au aritat ¢d starea de bine a acestora este afectatd de aspectele sociale stabilite. Mulfi
dintre ei au insd tulburdri emotionale $i comportamentale care au impact negativ in comu-
nicarea, interacfiunea cu ceilalti si in participarea in cadrul comunitifii. Pe 1angd acestea,
un alt aspect important in acceptarea sociala vizeaza caracteristicile faciale specifice si,
inevitabil, vizibile ale persoanclor cu SD, care conduc la izolare in caz de neacceptare.

O posibila solutie la aceasta problema poate fi tratamentul cu galat de epigalocatechina
(EGCG). EGCG. un compus chimic din ceaiul verde, a fost identificat ca avand un efect de
atenuare a dismorfiilor craniului, deficientelor scheletice si cognitive ale pacientilor cu SD.
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Rezultatele lui Starbuck si ale colaboratorii sai (2018) demonstreaza efectele benefice ale
folosirii EGCG asupra morfologiei fetei copiilor cu SD. Totusi, autorii atrag atenfia asupra
dozei de EGCG folosite. intrucit cercetarea a relevat faptul ci folosirea unor doze prea mari
arc un efect nedorit asupra aspectului fetel.

S-a constatat ca starea de bine este afectata de problemele de sdndtate cu care se con-
fruntd pacientul cu SD. in special cele intestinale si mintale (depresia). de capacitatea de a
functiona, dar si de numdrul de prieteni; cu cat numdrul de pricteni este mai mare, cu atat
starea de bine/nivelul calitafii vietii este mai ridicat (Haddad ef al., 2018).

Jung. Jung Chung si Lee (2017) considera ¢d fundamentul calitifii vietii pacientilor cu
SD este constituit de aspectul functional. Cu cat gradul de func{ionalitate este mai ridicat,
cu atat gradul de activitate si participare in comunitate este mai mare si calitatea vietii este
mai bund. Cei cu niveluri ridicate de functionalitate au mai multe sanse sa se angajeze.
Locurile de muncd protecjate conferd chiar o calitate a viefii mai bund, aceasta datoritd
sentimentelor de securitate si stabilitate pe termen lung pe care le oferd, dar si a posibilitafii
mai crescute de a dezvolta relatii de la egal 1a egal (Haddad et al., 2018).

In ciuda politicilor de incluziune, existd o ratd ridicatd a somajului in rindul adultilor
cu SD. Numarul de domenii in care acestia pot activa este limitat. in special in sectoarele
alimentatiei, lucrarilor de ingrijire, amenajarilor, lucrului la birou. Putini dintre ei au un loc
de munca plitit cu norma intreagd, fiind preferatd o combinatfie intre angajarea cu norma
partiald si munca voluntard neplatitd (Kumin & Schoenbrodt, 2015).

Pentru a spori sansele de a fi integrati in societate. de a fi autonomi si independenti in
activitafi, este importantd identificarea mijloacelor prin care persoanele cu SD pot comunica.
In situatiile in care acest scop este greu de atins din cauza tulburirilor functionale de vorbire
sau de scriere sau a unui decalaj intre nevoia si capacitatea lor de a comunica, putem apela
la ajutorul mijloacelor de comunicare augmentativa si alternativa. Cercetand principalele
astfel de mijloace folosite cu succes in sprijinul persoanelor cu SD, Barbosa si colaborato-
rii sdi (2018) au identificat 12 mijloace, dintre care: dispozitive generatoare de vorbire,
PECS (sistemul de comunicare pentru schimb de imagini), MAKATON (limbajul semnelor),
PCS (comunicarea prin imagini), COMPIC (pictograme generate de computer), joystick-uri,
placa digitala interactiva etc.

Asigurarea unei bune calitdfi a vie{ii depinde si de o asisten{a medicala interdisciplinara
adecvatd. Parintii pacientilor cu SD au subliniat importanta unei abordiri holistice, a unei
cchipe de specialisti potrivitd fiecarui pacient in parte, deoarece tipul de servicii implicate/
profesionisti implicati diferd pentru fiecare persoand cu SD. De asemenea, se atrage atentia
asupra importanfei serviciilor din afara domeniului medical. Este esential ca specialistii sa
aibd o comunicare clard cu pacientul cu SD, s construiascd o relatic de incredere si sa
acorde atentie altor Iucruri din viata care nu sunt neaparat legate de problema de sdnatate
(van den Driessen Mareeuw ef al.. 2019). O altd preocupare a familiilor/ingrijitorilor paci-
entului cu SD o constituic tranzifia de la serviciile de sanétate pediatrice la cele specifice
vietil de adult, care inca reprezintd o problema la nivel international (van den Driessen
Mareeuw ef al.. 2017).

Skotko, Davidson si Weintraub (2013) considerd cd cea mai bund metoda de a oferi
sprijin medical pacientilor cu SD este in cadrul unei clinici de specialitate. In Olanda, de
exemplu, existd numeroase clinici ambulatorii de pediatrie. in care pacientul cu SD se poate
programa in aceeasi zi la mai mul{i specialisti (pediatru, fizioterapeut, ORL-ist etc.), care
colaboreaza in beneficiul pacientului (van den Driessen Mareeuw ef al., 2017).

Pentru a veni in sprijinul persoanelor cu SD, in ceea ce priveste luarea deciziilor refe-
ritoare la aspectele nutrifionale pe care trebuic sd le respecte, Lazar si colaboratorii sii
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(2018) au dezvoltat o aplicatie cu rolul de a prelua sarcinile de alegere a alimentelor potri-
vite istoricului lor medical. La baza realizarii aplicatiei a stat o echipa multidisciplinara
compusda din informaticieni, medici, geneticieni, neuropsihologi si dieteticieni, iar feed-
backurile primite au fost favorabile. De asemenea, dieta ketogenicd este consideratd a fi
eficientd in tratarea bolii Alzheimer sau a dementei. asociate SD (Kaneko ef al., 2018).

Pentru reducerea stigmatizarii si asigurarea dreptului de a-si atinge obiectivele personale
si de a avea un nivel ridicat al calitdii vietii, Haddad si colaboratorii sai (2018) considera
cd persoancle cu SD au nevoie de sprijin, realizat prin educarea furnizorilor de servicii si
promovarea unui mediu pozitiv si fard prejudecati.

Familia pacientului cu sindrom Down

Ca urmare a numeroaselor boli asociate diagnosticului de SD, cresterea unui astfel de copil
necesita considerabile resurse temporale, emotionale si financiare, ca urmare a volumului
insemnat de ingrijiri medicale si servicii de asistentd personalizate (Marshal et al., 2019;
Reingold & Gostin, 2018; Martinez-Valverde ef al., 2019; Vaughan, 2019).

Aspecte emotionale

Aflarea vestii ¢a vor f1 parintii unui copil cu dizabilitafi constituic pentru multe familii un
motiv de indurerare, intrucat copilul lor nu respecta imaginea ideald pe care si-au creat-o
la aflarea vestii ca vor fi parin{i. Sentimente precum soc, neincredere sau negare pun sta-
panire pe parinti intr-o prima etapa. Un rol important in reactia inifiald vizavi de diagnos-
ticul copilului il are specialistul prin modul in care comunica acest diagnostic. Mul{i parinti
marturisesc ca transmiterca diagnosticului s-a ficut intr-un mod insensibil. superficial.
lipsit de compasiune, multe informatii fiind omise si punandu-se¢ accentul exclusiv pe
greutdtile care decurg din boala copilului. Putini specialisti le-au acordat parintilor timpul
necesar pentru a procesa informatia si au oferit explicafii amdnuntite, proiectind o imagine
acceptabila a copilului si a viitorului lor (Huiracocha ef al., 2017; Zappella, 2016).

Maniera in care este comunicat diagnosticul de SD al viitorului copil are o mare
importanta asupra deciziel parinfilor de a pastra sau nu sarcina si de a accepta sau nu vii-
torul copil. In lipsa unor informatii clare, mama nu poate lua o decizie adecvata. In acest
scop sunt foarte importante cursurile prin care specialistii si studentii la medicina invatd cum
sd comunice un diagnostic, mai ales unul care implica dizabilititi (Aldecoa ef al., 2018).

Alte aspecte care influenteaza decizia femeilor de a pastra sarcina sunt cele financiare.
Viitorii parin{i sunt deseori interesati de costurile medicale, destul de ridicate in cazul
acestor copii, de costurile legate de educatia acestora, de accesul la comunitate (Reingold
& Gostin, 2018; Kageleiry ef al., 2016).

Un rol important in procesul de adaptarc a mamelor la aflarea vestii diagnosticului
copilului il are religia, identificatd ca o importantd sursa de sprijin emotional (Huiracocha
et al., 2017 Vaughan, 2019).



