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Despre Sindromul Down

Sindromul Down (trisomie 21) reprezinta o afectiune
cromozomiala cauzata de prezenta unui cromozom 21 suplimentar.
Cromozomii sunt structuri microscopice prezente in fiecare celula
din fiecare tesut al organismului. Indivizii prezinta 47 de
cromozomi (2n+1=47). Frecventa trisomiei 21 este de 1 la 600/700
nou-nascuti.

|Q-ul mediu al unui tanar adult cu sindrom Down este de 50,
echivalent cu capacitatea mentala a unui copil de 8 sau 9 ani, dar
acest lucru poate varia. | |







Diagnosticul Sindromului Down

» Exista 2 tipuri de teste prenatale disponibile pentru depistarea
sindromului Down la fat: teste de monitorizare si teste
diagnostice.

- Testele de monitorizare estimeaza riscul unui fetus de a avea
sindrom Down. In general,sunt neinvazive si nedureroase. Dar,
datorita faptului ca nu pot da un raspuns definitiv asupra
posibilitatii unui fetus de a suferi de sindrom Down, este
folosit, de cele mai multe ori, pentru a ajuta parintii in luarea
deciziei de a face sau nu testul diaghostic.




Diagnosticul Sindromului Down

- Testele diagnostice pot releva daca fetusul are sau nu aceasta
maladie. Ele au o acuratete de 99% in diagnosticarea
sindromului Down si a altor anomalii cromozomiale. Cu toate
acestea, datorita faptului ca se fac in interiorul uterului, sunt
asociate cu un risc de avort si de alte complicatii. Din acest
motiv, sunt recomandate doar femeilor peste 35 de ani, care au
o istorie familiala de defecte genetice sau care au un rezultat
anormal la testele de monitorizare. Medicul genetician poate
ajuta parintii asupra avantajelor si dezavantajelor fiecaruia
dintre teste si asupra deciziei finale.




Testele de monitorizare

» Testarea transluciditatii nucale - acest test este facut intre
saptamanile 11 si 14 de sarcina si foloseste ecografia, pentru a
masura spatiul translucid din spatele gatului fetusului. Copiii cu
sindrom Down sau cu alte anomalii genetice au tendinta de a
acumula lichid la acest nivel, acest spatiu vazandu-se mai mare
la ecografie. Aceasta masuratoare, alaturi de varsta mamei
si varsta gestationala a copilului, pot fi folosite pentru a calcula
riscul copilului de a avea sindrom Down.

|
}
J




Testele de monitorizare

» Triplul screening si testarea alfa-fetoproteinei plasmatice -
aceste teste masoara cantitatea de diferite substante din
sangele mamei si asociate cu varsta mamei, se estimeaza
posibilitatea dezvoltarii sindromului Down. Se face intre
saptamanile 15 si 20 de sarcina.




Testele de monitorizare

» Ecografia detaliata - aceasta se face adesea in conjunctie cu
testele sangvine si verifica daca fetusul are vreuna din
trasaturile caracteristice sindromului Down.

Cu toate acestea, acuratetea testelor de monitorizare este de
doar 60% si duc adesea la rezultate fals pozitive sau fals
negative.




Testele diagnostice

» Amniocenteza - acest test se realizeaza intre saptamanile 16 si
20 de sarcina. El implica extragerea unei mici cantitati de lichid
amniotic (lichidul in care sta fetusul) printr-un ac introdus prin
abdomen. Celulele sunt analizate pentru depistarea anomaliilor
cromozomiale. Amniocenteza are un risc scazut de complicatii,
cum ar fi debutul travaliului inainte de termen si avortul.




Testele diagnostice

» Biopsia vilozitatilor corionice - acest test implica recoltarea
unei mici mostre de placenta, facuta de asemenea, prin
introducerea unui ac prin abdomen. Avantajul acestui test
consta in faptul ca, poate fi realizat mai devreme decat
amniocenteza, adica intre saptamanile 8 si 12 de sarcina.
Dezavantajul este ca are un risc usor mai crescut de avort sau
alte complicatii.

» Proba din sangele ombilical - acest test se realizeaza dupa
saptamana 20 de sarcina si necesita folosirea unui ac pentru
extragerea unei mici probe de sange din cordonul ombilical. Are
riscuri asemanatoare amniocentezei.




Cauzele sindromului Down

» Cauzele sunt de natura genetica si nu ne sunt cunoscute
deocamdata, desi cercetarile genetice evolueaza permanent.
Anomalia cromozomiala se produce in momentul conceptiei,
atunci cand diviziunea celulara nu are loc in mod corect, fara a
implica vina vreunui parinte. Din acest motiv, nu exista metode
de prevenire a conceptiei unui bebelus cu Down. De asemenea,
trebuie sa stii ca sindromul Down nu este ereditar, desi in 1%
din cazurile de sindrom Down prin translocatie s-a observat ca
exista o componenta ereditara.




Factorii de risc

» Factorii de risc asociati cu Sindromul Down sunt variabili 1n
functie de clasificarea acestuia. Factorii care cresc riscul ca un
copil sa aiba Sindrom Down includ:

- mama varstnica: femeile mai in varsta de 35 de ani, prezinta un
risc crescut pentru a avea un copil cu Sindrom Down tip
trisomia 21; acest risc creste continuu cu 1naintarea in varsta;

- tata varstnic: cercetatorii din domeniul medical investigheaza
legatura dintre varsta tatalui si riscul de a avea un copil cu
Sindrom Down; studiile recente indica faptul ca daca tatal are
varsta mai mare de 40 de ani si mama mai mare de 35, ei au un
risc crescut de a avea un copil cu Sindrom Down

- frate/sora cu Sindrom Down: femeile care au deja un copil cu
Sindrom Down tip trisomia 21 au un risc de 1% de a mai avea un
copil cu aceasta afectiune.




Simptomatologie

» Talia si greutatea sub limita normala corespunzatoare varstei,
hipotonie musculara, hiperextensibilitate articulara si rapsuns la
stimuli auditivi redus sau absent.

» Craniul este mic si rotund (brahicefalic), cu calota aplatizata si
fontanele largi care se vor inchide cu intarziere.

» Fata este rotunda, profilul facial este plat datorita dezvoltarii
incomplete a oaselor nasului, iar fruntea este bombata. Fantele
pleoapei sunt orientate OblIC in sus si in afara.

» Aproximativ jumatate dintre pacienti prezinta un repliu semilunar al
pielii, aproape vertical si de obicei simetric, care acopera cateodata
ungh1ul intern al ochiului, fara sa adere la el. Irisul poate avea un
aspect patat. Urechile sunt ma jos inserate, mici, rotunde si
displazice.







Simptomatologie

» Lobul urechii are un aspect rulat. Conductul auditiv este mic,
iar hipoacuzia si surditatea poate afecta 50% din pacienti cu
sindrom Down, la orice Varsta.

» Gura este mica, deschisa, defect septal atrioventricular
complet, cu protru21e lmguala Limba este mare, brazdata de
santuri. Bolta palatina este 1nalta si ingusta.

Gatul este scurt, gros, cu exces de piele pe ceafa.

Mainile sunt scurte si late cu deget V ce poate prezenta
brahidactilie sau clinodactilie si cu un singur pliu de flexie
palmara (pliu simian). Spatiul interdigital’l de la picior este
mult mai larg comparativ cu normalul.

» Aproximativ 40-50% dintre copiii cu sindrom Down prezinta
malformatii congenitale cardiovasculare. Dintre acesti copii 30-
40% pot prezenta defect septal atrioventricular complet.
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