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SINDROM DOWN




Ce este sindromul Down?

Sindromul Down (Trisomia 21) este o afectiune genetica cauzata de

Testare prenatala

In sarcing, suspiciunea apare cel mai frecvent in cadrul testului
screening combinat de trimestru |, care, conform protocoalelor
FMF, se bazeaza pe:
e Varsta materna
e Ecografia de 11-13+6 saptamani (CRL 45-84 mm), cu masuratori
standardizate:

prezenta unui cromozom 21 suplimentar, ceea ce duce |la un total de 47
de cromozomi in loc de 46, afectand dezvoltarea fizica si mentala, dar
persoanele cu acest sindrom pot avea o viata implinita cu sprijin si
terapie adecvata. Aceasta modificare apare, de regula, intamplator si nu
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sarcinii. o~ = Translucenta nucala (NT)
= Prezenta/absenta osului nazal
» Doppler duct venos

Cat de frecvent este?

Sindromul Down este cea mai frecventa anomalie cromozomiala = Regurgitare tricuspidiana
e Teste biochimice materne:
= free B-hCG
= PAPP-A
Aceste elemente sunt integrate intr-un calcul de risc personalizat
lar rezultatul are o acuratete de 90-95%.
\ Important: Screeningul nu pune diagnosticul, ci estimeaza

~ probabilitatea ca fatul sa aiba Trisomia 21.

viabila. Riscul creste odata cu varsta materna, insa poate aparea la
orice varsta.

Care este prognosticul?

Copiii cu Sindrom Down pot prezenta o intarziere variabila in

dezvoltare si au un risc crescut pentru anumite probleme medicale,
precum defecte cardiace congenitale, afectiuni digestive, hipotonie
(tonus muscular scazut), tulburari de vedere si auz, precum si Rezultatul va fi exprimat ca risc scazut/risc intermediar/risc crescut.
afectiuni endocrine, de exemplu hipotiroidism. Totusi, multi copii
Risc intermediar > Testarea ADN-ului fetal din sangele matern

(NIPT)- test screening cu acuratete de 99,5% pentru Sindrom Down

beneficiaza semnificativ de interventie timpurie (kinetoterapie,
logopedie, terapie ocupationala), de monitorizare pediatrica

multidisciplinara si de suport educational adaptat nevoilor lor. Cu ' . . . . . .
Risc crescut - Biopsie de viozitati coriale sau Amniocenteza

diagnostic precoce, urmarire corecta si acces la ingrijire specializata, , ] , ,
(manevre invazive diagnostice - acuratete 100%)

calitatea vietii poate fi buna.

Daca diagnosticul se confirma, ce urmeaza?
Permiteti echipei noastre de

medici si personal de exceptie

sa aiba grija de dumneavoastra.

Consiliere genetica (explicarea rezultatului si a implicatiilor)
Ecocardiografie fetala

Plan de monitorizare a sarcinii

Discutie despre optiunile medicale si personale, in functie de
legislatia si cadrul medical aplicabil



