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Rezumat

Sindromul Down reprezintd cea mai frecventa afectiune genetica la specia umand si cea mai comuna cauza de retard neuropsihic. Aceasta anomalie
cromozomiald, produce modificdri fenotipice diverse, iar handicapul cronic al acestor copii reprezintd un interes pentru multe specialitati medicale incluse
in echipa Programului de Interventie Timpurie. A fost efectuat un studiu retrospectiv, selectiv si descriptiv al unui egantion general format din 30 de familii
care au un copil cu Sindrom Down. Rezultatele obtinute au constatat ca Sindromul Down reprezinta o problema medico-sociald. Evaluarea bolnavilor si
a familiilor lor necesitd o colaborare de echipd intre medidi, asistenti sociali, psihologi, educatori. Succesul dezvoltarii si integrarii sociale a copiilor cu
Sindromul Down depinde in prim plan de implicarea cat mai precoce (0-3 ani) a acestor copii in Programele de Interventie Timpurie.

Cuvinte cheie: Sindrom Down, Program de Interventie Timpurie.

Summary

Down Syndrome is the most common genetic disorder in the human species and the most common cause of neuropsychiatric retardation. This chromosomal
abnormality produces various phenotypic changes and the chronic disability of these children is a concern for many medical specialties included in the
Early Intervention Program team. It was performed a retrospective, selective and descriptive study of a general sample of 30 families having a child with
Down Syndrome. The obtained results shows that Down Syndrome is a health and social problem. Evaluation of patients and their families require a team
collaboration between doctors, social workers, psychologists, educators. The success of the development and social integration of children with Down

Syndrome depends first of all of the early involvement of these children (0-3 years) in the Early Intervention Programs.
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Introducere

Pentru cei mai mul{i dintre parinti naste-rea copilului lor
este un motiv de bucurie. Cu toate acestea, aproape 4% dintre
périnti prinmesc vesti stresante despre sanatatea copilului lor
[4, p. 260]. Printre afectiunile depistabile incd de la nastere
se numara si anomaliile cromozomiale, care au astdzi o larga
implicare clinica [6, p. 149].

Astfel, printre aberatiile cromozomiale intalnite la copii se
regdseste si Sindromul Down, care reprezintd cea mai frecventa
afectiune genetica la specia umana si cea mai comuna cauzd de
dizabilitate intelectuald - retard neuropsihic [5]. O problema
esentiala este si elucidarea etiologiei acestei trisomii frecvente.
Se cunoaste cd varsta maternd este singurul determinant evident
al nedisjunctiei, dar numai circa 25% dintre pacientii cu sindrom
Down se nasc din femei peste 35 de ani [8].

In Republica Moldova, in ultimii ani creste ponderea
nasterilor la femeile dupa 35 ani. Conform datelor Centrului
National de Statisticd, pe parcursul anilor 1980 - 2010, din
numdrul total de nasteri pe republicd, ponderea natalitétii la
femei peste 35 ani a crescut de la 3,74% pani la 7%. Urbanizarea
populatiei a imbinat conditiile mai favorabile de trai, si o

crestere a valorilor rolului profesional in societate [2]. Totodata,
aceastd evolutie a schimbat si viziunea femeii de a fi mama
prin prisma oferirii unei eficacitati, calitati si stabilitati pentru
viitorul sdu copil. Din acest considerent este atit de importantd
sustinerea femeii dupd 35 ani, care a hotarat sa devind mamd,
prin preintdmpinarea riscurilor cauzate de sarcina tarzie.

Multe studii denota riscuri minime ale evolutiei unei sarcini
la femeile cu o varstd inaintatd, dacd acestea au o stare generala
de sénitate satisfacatoare si un echilibru psiho-emotional stabil.
Insa, odatd cu varsta, sistemul reproductiv al organismului
femeii se epuizeazd, favorizand aparitia defectelor de dezvoltare
ale fatului, care pot apdrea in prezenta anomaliilor materialului
genetic, anomalii morfologice ale diferitelor organe sau
modificdri in homeostazia biochimicd a organismului, ceea ce
duce la cresterea riscului de a da nastere unui copil cu anomalii
cromozomiale.

Potrivit datelor Biroului National de Statistica din Republica
Moldova anomaliile cromozomiale si malformatiile congenitale
ocupd un loc esential in structura mortalititii perinatale a
copiilor din tara noastra, aproximativ 25,3% [7].

La randul sau, Sindromul Down produce modificari
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fenotipice diverse, iar handicapul cronic al acestor copii
reprezintd un interes pentru multe specialitdti medicale incluse
in echipa Programului de Interventie Timpurie. (medic de
familie, pediatru, neurolog, psiholog, logoped, etc.) [3, p. 110].

Serviciile de Interventie Timpurie in copilarie sunt instituite
pentru a solutiona nevoile de dezvoltare ale copilului de la
nastere pana la varsta de 3 ani, in cazul in care acesta prezintd
tulburari de dezvoltare fizicd, cognitivd, neuro-psihica, a
comunicdrii, sferei emotionale, sociale, de adaptare sau in
cazul in care el are o stare de sdnitate cu un grad inalt de risc
de manifestare a acestor tulburari. Programele de interventie
timpurie sunt destinate atat pentru copii, in vederea stimularii
potentialului cognitiv si diminuarea retardului in dezvoltare, cat
si pentru périnti, in vederea obtinerii unor informatii, abilitati
educative [1, p. 17].

In Republica Moldova copiii cu Sindromul Down
reprezintd o problema de sanatate publica, iar imbunatatirea
managementului pacientilor diagnosticati cu aceastd anomalie
cromozomiald si al familiilor lor (prin sfat genetic, diagnostic
prenatal, conduita postnatald) trebuie sd se regdseascda in
strategiile de viitor in tara noastra.

Scopul studiului a fost evaluarea copiilor cu Sindrom Down
si a familiilor acestora, in Republica Moldova, si elaborarea
recomandarilor ce tin de conduita si integrarea acestor copii in
societate.

Obiectivele studiului:

1. Evaluarea clinico-genetica a copiilor cu Sindromul Down;

2. Evaluarea gradului de implicare a familiilor in Procesul de
Interventie Timpurie;

3. Elaborarea recomandarilor ce tin de integrarea in societate
a copiilor cu Sindrom Down.

Materiale si metode

Studiul a fost efectuat in cadrul Centrului Republican de
Reabilitare a Copiilor, in care a fost examinat un esantion de 30
de familii care au un copil cu Sindrom Down.

In procesul de examinare a copiilor inclusi in studiu a fost
utilizata fisa individuald a copilului. Un aport important in
privinta veridicitdtii informatiilor furnizate l-au avut parintii
si specialistii. De asemenea, a fost aplicat un chestionar care
a urmarit studierea particularititilor de evolutie a sarcinii si
nasterii in cazul unui copil cu Sindrom Down. Totodata, s-a
urmarit evidentierea principalelor aspecte ale comunicarii
diagnosticului, particularitatile de dezvoltare ale acestor copii,
dar si gradul de implicare a acestor familii in procesul de
interventie timpurie.

Rezultate obtinute

Din grupul de 30 de mame incluse in studiu circa 14 (46,6%)
sunt pana la varsta de 35 de ani, iar 16 (53,3%) au peste 35 ani.

Din grupul de 30 de tati inclusi in studiu circa 7 (23,3%) sunt
pana la varsta de 35 ani, iar 23 (76,6%) au varsta de peste 35 ani.

Figura 1. Varsta mamelor la
nasterea copiilor
m Virsta pand la
47% 35 ani

B Virsta peste la
35 ani

Figura 2. Varsta tatilor la nasterea
copiilor

23% m Varsta pand la
35 ani

B Virsta pestela

77% 35 ani

Din totalul de 30 de copii, circa 26 (86,6 %) sunt din mediul
urban, iar din mediul rural provin circa 4 (13,3 %).

Figura 3. Mediul de trai al copiilor
13%

= Urban

® Rural

Aproximativ 12 (40%) din sarcinile cu copii cu Sindrom
Down decurg fird particularitati. Dintre afectiunile prezente la
mama in perioada sarcinii primul loc il ocupa nefropatiile 5
(16,6%), fiind urmate de toxicoze si eminentd de avort/nastere
prematura cate 4 (13,3%), polihidramnios 3 (10%), stres/factori
nocivi 2 (6,6%).

Figura 4. Anamneza sarcinii
B Toxicoza
13%
B Eminentd de avort/
nagtere prematura
m Nefropatie

® Polihidramnios

m Stres, factori nocivi

% 10%

m Fara particularitati

Din cei 30 de copii inclusi in studiu circa 20 (66,6%) s-au
ndscut la termen, iar in 10 (33,3%) din cazuri s-au inregistrat
nasteri premature. Aproximativ 19 (63,3%) au avut masa in
limitele normei. Din totalul de copii inclusi in studiu, cei cu
greutate micd la nagtere au alcatuit circa 7 cazuri (23,3%), iar cei
cu greutate mare la nastere circa 4 cazuri (13,3%) (aceste date
corespund cu cele din literatura).
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Figura 5. Termenul la care s-au
nascut copii cu Sindrom Down

33% l
Figura 6. Masa copiilor cu
Sindrom Down la nastere

13%

Perioada perinatald in aproximativ 13 din cazuri (43,3%)
a decurs fira particularitati. In circa 9 cazuri (30%) perioada
perinatald a decurs cu probleme legate de masa corporald
(malnutritie), in aproximativ 7 cazuri (23,3%) au suferit infectii
respiratorii frecvente, iar in 2 cazuri (6,6%) s-a inregistrat o
perioada icterica prelungita.

® Nastere la
termen

B Nastere
prematurd

= Nasd micd la
nastere <2500g

m Normoponderali
2500-4500g

mM\asa mare la
nastere >4500g

Figura 7. Principalele aspecte ale
perioadei perinatale

B Malnutritie
6%

Aproximativ in 28 cazuri (93,3%) diagnosticul a fost stabilit
postnatal. In 2 cazuri (6,6%) diagnosticul s-a stabilit prenatal,
iar parintii si-au dorit acesti copii.

® Infectii
respiratorii

[ Fc?é'v&"léfungit

B Fard
particularitati

Figura 8. Perioada stabilirii
diagnosticului de Sindrom Down

7%
In majoritatea cazurilor - 25 (83,3%) - diagnosticul clinic a

fost comunicat de citre medicul pediatru, iar in circa 5 cazuri
(16,6%) acesta a fost anuntat de catre medicul genetician.

B Postnatal

m Prenatal
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Figura 9. Comunicarea parintilor a
diagnosticului confirmat

17%

B Genetician

® Pediatru

Printre malformatiile cardiace congenitale prezente in lotul
de studiu locul de frunte il ocupa FOP 5 cazuri (15%) fiind
urmat de DSV 3 cazuri (10%), CAP 2 cazuri (6,6%). Stenoza
Aortica §i Stenoza AP s-au inregistrat in circa 3,3% din cazuri
(aceste date corespund cu cele din literaturd).

Figura 10. Variantele MCC
prezentela copii cu Sindrom Down
EDSV (Defect de
5 sept ventricular)
10%
4
BEFOP (Foramen
3 oval patent)
) 15%
1 u CAP (Canal
arterial
0 persistent) 6.6%

Circa 12 cazuri (40%) din familii sunt implicate in procesele
de interventie timpurie, iar circa 18 cazuri (60%) din copii nu
beneficiazi de ajutor specializat.

Figura 11. Gradul de implicare in
procesul de interventie timpurie a
familiilor care au un copil cu
Sindrom Down

40%
mDa
60% " Nu

Copiii care au fost implicati in PIT sunt mai dezvoltati
motor, cognitiv, cat si social, comparativ cu cei care nu au urmat
un tratament individualizat.

Tabelul 1
Dezvoltarea copiilor implicati in PIT comparativ cu cei care nu sunt implicati
Criterii Copii cu Sindrom Copii cu Sindrom | Copii
Down care nusunt | Down ce sunt sdnatosi
implicatiin PIT implicatiin PIT
Achizitii motorii dobandite
Se tardste 8-22 luni 8-15 luni 6-12 luni
Std in picioare 1-3 ani 1-2 ani 8-15 luni
Merge singur 2-4ani 2-3ani 9-18 luni
Limbaj
Primul cuvant 1,5-4ani 1-3ani 1-2ani
Propozitii din 2 cuvinte 2,5-7,5 ani 2-4ani 15-32 luni
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Integrare sociala/
Independenta
Zambeste 2-7 luni 2-5 luni 1-3 luni
Bea din canad singur 16-32 luni 12-24 luni 9-17 luni
Control sfincterian 3,5-7 ani 3-5ani 16-42 luni
Se imbracd singur 5-8,5ani 4-6 ani 3,2-5 ani

Concluzii:

1. Sindromul Down reprezintd o problema medico-sociald
in toate tarile. Evaluarea bolnavilor si a familiilor lor necesita
o colaborare de echipa intre medici, asistenti sociali, psihologi,
educatori.

2. Fiecare caz de nastere a unui copil cu Sindrom Down ne-
cesitd un examen complex, cu implicarea medicilor din diferite
specialitati: genetician, medic de familie, pediatru, neurolog,

cardiolog, logoped pentru a cunoaste tabloul clinic in ansamblu.

3. Prenatal este nevoie de un examen citogenetic al parintilor
si informarea viitoarei familii despre particularitatile de ingrijire
a unui astfel de copil.

Recomandari:

1. Adaptarea programelor internationale de evaluarea a
familiilor cu astfel de copii si implementarea in conditiile
Republicii Moldova.

2. Strategiile nationale adresate copiilor cu Sindrom Down si
familiilor acestora ar trebui sa fie axate pe facilitarea accesului la
Programele de Interventie Timpurie, la serviciile educationale,
medicale si sociale, integrarea profesionala si sociald a acestor
copii.
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