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Ky raport klinik éshté krijuar pér té ndihmuar pediatrin né kujdesin
pér fémijén, adoleshentin dhe familjen me diagnozé té sindromés Down
té konfirmuar nga analiza e kromozomeve ose té dyshuar né bazé té
depistimit prenatal. Edhe pse kontakti fillestar i njé pediatri me fémijén
éshté zakonisht gjaté foshnjérisé, ndonjéheré gruaja shtatzéné me
diagnozé prenatale té sindromés Down do té referohet pér rishikim

té gjendjes dhe késhillim gjenetik; ky raport ofron udhézime edhe pér
kété situaté. Udhézuesi sipas moshés pér klinicistin gjendet né figurén
plotésuese 1.

Pediatrit luajné njé rol té réndésishém né kujdesin e fémijéve dhe
adoleshentéve me sindromén Down dhe té familjeve té tyre. Sindroma
Down éshté shkaktari mé i zakonshém kromozomik i aftésisé sé kufizuar

intelektuale dhe ka pasur njé pérmirésim té ndjeshém né cilésiné e jetés sé

individéve me kété sindromé. Ndérgjegjésimi pér ¢éshtjet e réndésishme
pér fémijét dhe adoleshentét me kété sindromé dhe pér ofruesit e tyre té

pérkujdesjes mund té sjellé njé ndryshim té madh né rezultatet gjaté gjithé

jetégjatésisé.

Fémijét me sindromén Down mund té kené shumé sémundje dhe démtime
konjitive pér shkak té pranisé sé materialit gjenetik shtesé nga kromozomi

21 (Tabela 1).12Megjithése fenotipi éshté i ndryshueshém, zakonisht ka

karakteristika té shumta qé i mundésojné klinicistit me pérvojé té dyshojé

pér diagnozén. Ndér gjetjet fizike mé té zakonshme jané hipotonia, koka
e vogél brakicefalike, palosjet/plikat epikantale, ura e sheshté e hundés,
fisurat palpebrale me pjerrési pér lart, njollat Brushfield, goja e vogél,
veshét e vegjél, lékura e tepért né pjesén e pasme té qafés, plika palmare
transverse unike, gishti i pesté i shkurtér me klinodaktili dhe hapésira e
gjeré midis gishtit té paré dhe gishtit té dyté té kémbés, shpesh me njé
hark té thellé té shputés sé kémbés. Shkalla e démtimit konjitiv éshté e
ndryshueshme dhe mund té jeté e lehté (IQ 50-70), zakonisht éshté e
moderuar (IQ 35-50) ose heré pas here éshté e réndé (1Q 20-35).

Ndér gjendjet mjekésore té zakonshme te fémijét me sindromén Down
jané humbja e dégjimit (75%), apnea obstruktive e gjumit (50%-79%),
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TABELA 1 Problemet mjekésore té zakonshme té sindromés Down

Gjendja

Probleme me dégjimin
Probleme me shikimin

Nistagmé

Glaukomé

Bllokim i kanalit té lotit

Perde né sy

Strabizém

Gabime refraktive

Keratokonus
Apne obstruktive e gjumit
Oftit i mesém sekretor
Sémundije e lindur e zemrés
Véshtirési né ushqyerje
Infeksion i traktit respirator
Probleme dermatologjike
Hipodonti dhe dalje e voné e dhémbéve
Hipotiroidizém i lindur
Antitrupa pozitivé kundér tiroides

(tiroidit Hashimoto; incidencé né varési té moshés)

Hipertiroidizém
Sémundie e tiroides né moshé madhore
Atrezi gastrointestinale
Konvulsione
Probleme hematologjike
Anemi
Mungesé hekuri
Mielopoezé jonormale kalimtare
Leucemi
Sémundje autoimune
Tiroidit Hashimoto
Sémundja Graves
Sémundje celiake
Diabet i tipit 1
Artrit idiopatik i té rinjve
Alopecia
Instabilitet atlantoaksial simptomatk
Autizém
Sémundja e Hirschsprung
Sémundja "moyamoya”

75
60-80
3-33
<17
3-36

36
36-80
1-13
50-79
50-70
40-50
31-80
20-36
56

23

13-39
0,65-3
50

12
1-13

<1

5
1-2
7-19
<1

Incidenca e sindromés Down te pacientét me sémundjen

"moyamoya" éshté 26 heré mé e larté sesa te lindjet e gjalla

otiti i mesém (50%-70%),
problemet me syté (60%-80%),
duke pérfshiré perden né sy
(<1%-3%),%bllokimi i kanalit té lotit
(3%-36%), strabizmi dhe gabimet
e rénda refraktive (36%-80%),
defektet e lindura té zemrés (50%),
¢rregullimi neurologjik (1%-13%),
atrezia gastrointestinale (12%),
luksacioni i legenit dhe anomalité

e legenit (2%-8%),**instabiliteti
atlantoaksial simptomatik (1%-
2%),%” sémundja e tiroides (24%-
50%)%**dhe, mé rrallé, mielopoeza
jonormale kalimtare (4%-10%)
dhe mé voné leucemia (1%),

2

sémundjet autoimune,?8-°duke
pérfshiré tiroiditin Hashimoto
(13%-39%), me incidencé né

varési té moshés, sémundja celiake
(1%-5%), sémundja e Hirschsprung
(<1%),*dhe autizmi (7%-19%).11

Individét me sindromén Down
shpesh funksionojné né ményré mé
efektive né situata sociale sesa do té
parashikohej né bazé té rezultateve
té vlerésimit konjitiv, pérveg

rasteve kur ka prani té autizmit
bashkéshoqérues. Edhe pse niveli i
funksionimit social-emocional mund
té ndryshojé, kéto aftési mund té
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pérmirésohen me ndérhyrje dhe
terapi té hershme deri né moshén e
rritur té hershme.

Né ~96% té fémijéve me sindromén
Down, gjendja éshté sporadike pér
shkak té trizomisé jofamiljare 21,
né té cilén ka 47 kromozome, duke
pérfshiré praniné e njé kromozomi
21 té liré, shtesé. Né ~3% deri

né 4% té individéve me fenotipin

e sindromés Down, materiali
kromozomik shtesé éshté rezultat i
njé translokacioni jo té ekuilibruar
midis kromozomit 21 dhe njé
kromozomi tjetér akrocentrik,
zakonisht kromozomi 14 ose 21.
Péraférsisht tre té katértat e kétyre
translokacioneve jo té ekuilibruara
jané té reja dhe pjesa e mbetur
rezulton nga translokacioni i
trashéguar nga njé prind. Nése
fémija ka njé translokacion,
prindérve duhet t'u ofrohet njé
kariotip pér té pércaktuar nése
translokacioni éshté familjar apo i
ri. Né pjesén e mbetur prej 1% deri
né 2% té individéve me fenotipin e
sindromés Down, ka njé kombinim
té 2 linjave gelizore: 1 normale dhe
tjetra me trizomi 21. Kjo gjendje
quhet mozaicizém. Individét me
mozaicizém mund té kené njé formé
mé té lehté se individét me trizomi
21 té ploté ose me kromozomin 21
té translokacionit, por nuk ndodh
gjithmoné késhtu dhe gjendja e
tyre mund té pérfshijé ndonjé nga
problemet mjekésore té lidhura dhe
mund té jeté e padallueshme nga
trizomia 21. Mundésia e recidivés
pér familjet me njé fémijé me kété
sindromé varet nga shumé faktoré
dhe varion ndjeshém, nga 1%

né shumicén e familjeve deri né
100% né disa rrethana.Né tabelén
2 pérshkruhen karakteristikat

e ndryshme kromozomike té
sindromés Down.

Pér té gjitha familjet rekomandohet
késhillim formal nga njé gjenetist
klinik ose késhillues gjenetik.

Disa fusha kérkojné vlerésim té

vazhdueshém gjaté gjithé fémijérisé
dhe duhet té rishikohen né ¢do
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TABELA 2 Baza kromozomike e sindromés Down

Pérgindja

Baza kromozomike

96 Mosndarja mejotike (95% ndodh né vezé, me risk recidive prej 1% derisa risku i moshés
sé nénés kalon 1% né moshén 40 vjeg, dhe mé pas rritet sipas moshés sé nénés)

3-4 Translokacioni (zakonisht ndodh me 1 kromozom 21 té lidhur me kromozomin 14, 21

ose 22)

Translokacioni 14/21 (1/3 e pacientéve kané njé prind bartés me kariotip té ekuilibruar)
90% kané nénén si prind bartés, me mundési recidive prej 10%-15%
10% kané babané si bartés, me mundési kthimi 2%-5%

Translokacioni 21/21 (1/14 e pacientéve kané prind bartés me kariotip té ekuilibruar);
ekziston njé probabilitet i barabarté gé prindi bartés té jeté ose néna ose babai, me

mundési recidive prej 100%"

1-2 Mozaicizmi: numri i gelizave té prekura i ndryshém midis individéve; gjetjet klinike

ndryshojné shumé

Mé pak komplikacione mjekésore dhe aftési e kufizuar intelektuale shpesh mé pak e réndé
Trizomia e pjesshme: prani e dyfishimit t& segmentit t€ kufizuar t€ kromozomit 21; jashtézakonisht e rrallé

Pérshtatur nga Bull MJ. Sindroma Down.™

Informacioni né lidhje me mosndarjen mejotike dhe translokacionin éshté nga Hook, "informacioni né lidhje me mozaicizmin éshté nga Papavassiliou
et al"®dhe informacioni né lidhje me trizominé e pjesshme éshté nga Pelleri et al."®

vizité té mbikéqyrjes shéndetésore
dhe té paktén ¢do vit. Né kéto fusha
pérfshihen:

¢ mbéshtetja personale né
dispozicion té familjes;

¢ pjesémarrja né njé gendér
mjekésore me né gendér familjen;

¢ gjendjet mjekésore dhe zhvillimore
té lidhura me sindromén Down,
sipas moshés;

e programet e mbéshtetjes financiare
dhe mjekésore dhe planifikimi
financiar afatgjaté pér té cilat fémija
dhe familja pér té cilat fémija dhe
familja mund té kualifikohen;

¢ parandalimi i léndimeve dhe
abuzimit, duke i kushtuar vémendje
té vecanté aftésive zhvillimore dhe
kapacitetit intelektual; dhe

¢ ushqyerja dhe aktivitetet pér té
ruajtur peshén e duhur.

VIZITA PRENATALE

"American College of Obstetricians
and Gynecologists" rekomandon gé té
gjitha grave shtatzéna, pavarésisht nga
mosha apo statusi i riskut, t'u ofrohet
opsioni i testimit depistues dhe
diagnostik pér sindromén Down.!”8

Ekziston njé gamé e larmishme e
testeve depistuese né tremujorin e
paré dhe té dytg, té cilat pérfshijné
pérdorimin e serumit té nénés dhe té

PEDIATRICS Volume 149, number 5, May 2022

ekografisé. Secili prej tyre ofron nivele té
ndryshme ndjeshmérie dhe specificiteti.
Testi depistues numeér 1 éshté superior
ndaj testeve té tjera depistuese né té
gjitha karakteristikat. Vitet e fundit

po ofrohet testi prenatal joinvaziv

duke pérdorur ADN-né jashtégelizore
(cfDNA) dhe éshté metoda mé e
ndjeshme e depistimit pér sindromén
Down. Depistimi i cfDNA-sé pér
sindromén Down éshté dukshém mé i
ndjeshém dhe mé specifik se metodat

e zakonshme té depistimit, ku sipas njé
meta-analize té vitit 2017 shkalla e tij e
zbulimit dhe shkalla e fals-pozitivitetit
te shtatzénité me njé fetus ishin
pérkatésisht 99,7% dhe 0,04%..°cfDNA
pérdor njé kampion gjaku té nénés pér
té analizuar fragmente té vogla té ADN-
sé né qarkullim té liré nga placenta.
Duke gené se cfDNA vjen nga placenta
dhe jo drejtpérdrejt nga fetusi, ky éshté
njé test depistues dhe jo diagnostik.
Analiza e cfDNA mund té kryhet qé né
javén e 9-10 té shtatzénisé, né varési

té laboratorit, dhe njé rezultat me

risk té larté nga cfDNA do té kérkonte
konfirmim me ané té testimit diagnostik
duke pérdorur kampionim té vileve
korionike (CVS) ose amniocentezé.
Mund té kryhet depistim pér trizomi 21
nga cfDNA né shtatzénité me binjaké,
por numri total i rasteve té raportuara
éshté i vogél.2

Testet e tjera depistuese pér
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sindromén Down pérfshijné
depistimin né tremujorin e paré, i cili
pérfshin moshén e nénés, ekografiné

e translucencés nukale dhe matjen

e beta-gonadotropinés korionike
humane né serumin e nénés dhe té
proteinés plazmatike A té lidhur me
shtatzéniné. Depistimi né tremujorin
e dyté ofrohet pér pacientet qé sé

pari kérkojné kujdes mjekésor né
tremujorin e dyté ose né vende ku nuk
ofrohet depistim né tremujorin e paré.
Depistimi serik né tremujorin e dyté,

i quajtur shpesh si testi i katérfishté,
pérfshin riskun e moshés sé nénés

me matjen e pérgendrimeve té beta-
gonadotropinés korionike humane,
estriolit té liré, a-fetoproteinés,
inhibinés né serumin e nénés. Shkalla
e zbulimit té sindromés Down nga
depistimi né tremujorin e paré éshté
82% deri né 87%, nga depistimi né
tremujorin e dyté éshté 80% dhe nga
depistimi i kombinuar né tremujorin

e paré dhe té dyté (i referuar si
depistimi i integruar) éshté 95%. Kéto
teste depistuese raportohet se kané
njé shkallé fals-pozitiviteti prej 5%.21-%

Ekografia éshté njé mjet depistues
shtesé pér sindromén Down, pasi
ndryshimet strukturore, duke
pérfshiré defektet e lindura té zemrés,
rritjen e palés sé lékurés nukale,
shenjén e "flluskave té dyfishta" qé
sugjeron praniné e atrezisé duodenale,
ventrikulomegaliné dhe kockat e
shkurtra-gjata, mund té identifikohen
nga imazheria prenatale. Edhe pse
ekografia éshté njé mjet depistues
shtesé, nuk éshté diagnostikuese pér
sindromén Down.

Testimi diagnostikues pér sindromén
Down pérfshin CVS-né ose
amniocentezén. Avantazhi i CVS-sé
éshté qé kryhet mé herét né shtatzéni,
midis javéve 10 dhe 14 té shtatzénisé.
Merret njé kampion i placentés pérmes
abdomenit ose pérmes cerviksit,

né varési té preferencés sé ofruesit
dhe vendndodhjes sé placentés.
Amniocenteza éshté njé proceduré
qé kryhet pas javés sé 15-té té
shtatzénisé, pérmes abdomenit,

pér té marré njé kampion té léngut
amniotik. Risku pér humbjen e



shtatzénisé nga procedura e CVS-sé
ose amniocentezés, sipas studimeve
té fundit, éshté i krahasueshém

kur kryhet nga ofrues ekspertég,
konkretisht 0,22% pér amniocentezén
dhe 0,11% pér CVS-né.?>2°

Pediatérve mund t'u kérkohet gé té
késhillojné familjen, fetusii sé cilés
éshté identifikuar me sindromén
Down ose ka probabilitet té larté
pér té pasur sindromén Down.
Familjet mund té kené shumé pyetje
gjaté shtatzénisé dhe vecanérisht
kur fémija ka sindromén Down. Ato
mund té kené marré késhillim nga
njé késhillues i certifikuar gjenetik,
njé gjenetist klinik, njé specialist
mjekésor perinatolog, mjek obstetér
ose specialist i zhvillimit. Pér mé
tepér, prindérit mund té kené marré
informacion dhe mbéshtetje nga njé
organizaté me né fokus familjen,

si p.sh. "Parent to Parent USA", njé
grup lokal pér sindromén Down, njé
organizaté kombétare pér sindromén
Down, njé media sociale ose ndoshta
njé fage interneti me informacione
té pasakta. Pediatrit qé shpesh kané
njé marrédhénie té méparshme

me familjen mund té jené burim
natyror mbéshtetjeje dhe udhézimi
né kontekstin e gendrés mjekésore.
Kilinicisti duhet té jeté i pérgatitur
pér t'iu pérgjigjur pyetjeve, pér té
shqgyrtuar informacionin qé ka marré
familja dhe pér té ndihmuar né
procesin e vendimmarrjes.?’Kur t'i
kérkohet, pediatri duhet té diskutojé
temat e méposhtme me familjen:

1. Studimet laboratorike prenatale
dhe ¢do test konfirmues qé ¢oi
né diagnozé, si dhe ¢do studim
imazherik i fetusit qé éshté kryer
ose do té kryhet. Shumé familje e
shohin té réndésishme qé diagnoza
té konfirmohet pérpara se té
mendojné se cfaré do té thoté ajo
pér foshnjén dhe familjen e tyre.

2. Eshté miré pér familjet gé té
dégjojné njé perspektive té drejté
dhe té ekuilibruar, duke pérfshiré
rezultatet e shumta pozitive té
fémijéve me sindromén Down dhe
efektet e tyre né familje. Familjet
zakonisht kané pyetje né lidhje
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me prognozén dhe manifestimet
fenotipike, duke pérfshiré gamén
e gjeré té ndryshueshmeérisé sé
vérejtur te foshnjat dhe fémijét me
sindromén Down. Vizita prenatale
éshté njé mundési e miré pér té
ofruar lidhje me njé organizaté
bashképunimi mes homologésh
(peer-to-peer) pér mbéshtetje
(shihni "Burimet pér familjet").

. Diskutoni ¢do studim shtesé té

kryer qé mund té pérmirésojé
vlerésimin e prognozés (p.sh.,
ekokardiografia e fetusit, ekografia
pér keqformimet e traktit
gastrointestinal). Konsultimi me njé
nénspecialist té duhur mjekésor,

si p.sh. me njé pediatér kardiolog
ose njé kirurg pediatér, mund té
béhet né periudhén prenatale nése
zbulohen gjetje jonormale.

. Diskutoni trajtimet dhe ndérhyrjet

qé ofrohen aktualisht. Familjet kané
nevojé té dégjojné se nuk jané vetém
dhe se mund té gjejné mbéshtetje
dhe shérbime pas lindjes sé foshnjés.
Diskutoni burimet e ndérhyrjes sé
hershme, programet e mbéshtetjes
pér prindérit dhe ¢do trajtim té
pérshtatshém né té ardhmen.

. Diskutoni pér zgjatjen e

jetégjatésisé sé parashikuar, e cila
éshté rritur nga 30 vjet né vitin
1973 né 60 vjet né vitin 2002.

Kjo rritje ka ardhur si rezultat i
pérmirésimit té kujdesit mjekésor,
mundésive té arsimimit dhe
pérmirésimit té pérshtatjes sociale.
Gjithashtu, duhet té diskutohen
komplikacionet dhe efektet e
padéshiruara té mundshme,
kostot dhe mbéshtetjet financiare
té disponueshme, si dhe sfidat e
tjera qé lidhen me menaxhimin
dhe kujdesin gjithépérfshirés.
Pediatri mund té shpjegojé se ata
do té mbéshteten mé sé miri né
kontekstin e njé qendre mjekésore
me né gendér pacientin.

. Familja qé méson se fémija i

saj do té keté sindromén Down
duhet té marré parasysh shumé
¢éshtje. Kéto ¢céshtje duhet té
diskutohen duke pérdorur njé gasje
jodrejtuese. Né rastet e diagnozés
prenatale, kjo mund té pérfshijé
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diskutimin e vazhdimit ose
ndérprerjes sé shtatzénisé, rritjen

e fémijés né familje, vendosjen né
kujdestari dhe birésimin.?

Duhet té ndani me ta mekanizmin

e shfagjes sé sindromés Down né
fetus dhe pérgindjen e mundshme
té recidivés pér familjen, si¢ ofrohet
nga késhillimi gjenetik. Diskutoni
mundésiné e késhillimit gjenetik
ose té takimit me njé profesionist té
gjenetikés.

Gjaté shtatzénisé, pediatri mund té:

Hartojé njé plan pér lindjen dhe
kujdesin neonatal me mjekun
obstetér dhe familjen. Gjaté
pérparimit té shtatzénisé, duhet

té kryhen studime shtesé, nése
ofrohen té tilla, nése rekomandohen
nga nénspecialistét mjekésoré
dhe/ose sipas déshirés sé familjes.
Keéto studime (p.sh. zbulimi i

njé defekti kompleks té zemrés

nga ekokardiografia e fetusit)

mund té ndihmojné zhvillimin

e drejtpérdrejté té njé plani
menaxhimi dhe né pérmirésimin e
rezultatit pér nénén dhe foshnjén..?’

Ofroni kontakt midis prindérve dhe
informacion rreth organizatave
mbéshtetése lokale dhe kombétare,
pasi komunikimi me prindérit

qé kané pérvojé éshté shpesh

njé burim shumé i dobishém pér
vendimmarrjen nga ana e ofruesit
té pérkujdesjes.

Ofroni referim te njé gjenetist klinik
ose késhillues gjenetik pér njé
diskutim mé té gjeré té rezultateve
dhe variacioneve klinike, shkallés

sé recidivés, opsioneve té ardhshme
riprodhuese dhe vlerésimit té risqeve
pér anétarét e tjeré té familjes.
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MBIKEQYRJA SHENDETESORE NGA
LINDJA DERI NE 1 MUAJ PAS LINDJES:
FOSHNJAT E PORSALINDURA

Eshté fakt i ditur se nevojat mjekésore
té foshnjave té porsalindura me
sindromén Down jané té ndryshme dhe
koha e ¢do ndérhyrjeje varet nga nevojat
e foshnjés, por éshté e réndésishme qé
té gjitha ndérhyrjet té adresohen dhe qé
né kohén e daljes nga spitali té béhet njé
transferim i kujdesshém i kujdesit.

Ekzaminimi

Hapi i paré né vlerésimin e njé
foshnje té porsalindur pér trizominé
21 éshté njé shqyrtim i kujdesshém i
historisé familjare dhe informacionit
prenatal, duke pérfshireé:

e rezultatet e studimeve prenatale
té kromozomeve , nése jané kryer
té tilla; dhe

e historiné familjare té fémijéve
té méparshém qé kané lindur
me trizomi 21 ose ndryshime
zhvillimore ose té shtatzénive qé
kané pérfunduar né abort. (Kéto
mund té jené té dhéna domethénése
gé tregojné se njé familje mund té
keté njé translokacion té ekuilibruar
gé i bén ata té predispozuar pér té
pasur fémijé me trizomi 21.)

Pér fémijét diagnoza e té ciléve éshté
pércaktuar pérpara lindjes, duhet té
merret njé kopje zyrtare e raportit té
kromozomeve nga njé amniocentezé
ose CVS. Ky raport i mundéson
Kklinicistit té konfirmojé diagnozén,

té rishikojé rezultatet me familjen
dhe té shtojé diagnozén zyrtare né
kartelén mjekésore té fémijés. Nése
rezultatet e testimit prenatal nuk jané
té disponueshme ose nése éshté kryer
vetém cfDNA, duhet té merret njé
kampion gjaku nga kordoni umbilikal
ose njé kampion gjaku periferik pér
té kryer testin e kariotipit postnatal
me géllim konfirmimin e diagnozés
dhe pérjashtimin e njé translokacioni
kromozomik.

Ekzaminimi fizik éshté testi mé i
ndjeshém né 24 orét e para té jetés
pér té diagnostikuar trizominé 21

te njé foshnjé. Nése Klinicisti véren
tregues gé sugjerojné sindromén
Down gjaté njé ekzaminimi fizik,
atéheré duhet té dérgojé njé kampion
gjaku pér testin e kariotipit. Klinicisti
duhet té lajmérojé laboratorin dhe té
kérkojé rezultate té shpejta. Pérveg
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késaj, sipas nevojés, brenda 24 deri né
48 oréve duhet té ofrohet njé studim

qé pérdor teknologjiné e hibridizimit
me fluoreshencé in situ (FISH), pér té
ndihmuar né pércaktimin e diagnozés
dhe késhillimin pér prindérit. Megjithaté,
studimi FISH, mund té tregojé vetém
nése ka kopje shtesé té kromozomit

21 dhe nuk pércakton praniné ose
mungesén e njé translokacioni. Prandaj,
njé rezultat pozitiv nga testi FISH duhet
té konfirmohet nga njé kariotip pér té
identifikuar translokacionet gé mund
té kené ndérlikime pér késhillimin e
métejshém riprodhues pér prindérit
dhe ndoshta anétarét e tjeré té familjes.
Analiza e kromozomit me mikromatrica
nuk éshté e pérshtatshme, sepse nuk e
diferencon trizominé 21 té shkaktuar
nga mosndarja nga ajo e shkaktuar nga
njé translokacion jo i ekuilibruar.

Gjaté dhénies sé diagnozés sé
trizomisé 21 (Tabela 3):

¢ néna duhet té lejohet té marré
veten nga lindja e menjéhershme e
foshnjés dhe té keté prané partnerin
e saj ose individin mbéshtetés
pérpara dhénies sé diagnozés;

¢ informacioni duhet té jepet né
njé ambient privat, nga mjekét e

TABELA 3 Komunikimi me familjet®'

pérfshiré, mundésisht nga ofruesi i
kujdesit parésor pér foshnjén dhe
mjeku obstetér®; dhe
¢ rekomandohet gé spitalet
té koordinojné dhénien e
informacionit dhe té ofrojné njé
dhomé private né spital né pritje
té konfirmimit té diagnozés.
Gjaté informimit té familjeve pér
sindromén Down, mjeku fillimisht
duhet té pérgézojé prindérit pér
lindjen e foshnjés sé tyre. Mjekét
obstetér dhe pediatér duhet té
koordinojné dhénien e informacionit
dhe té informojné menjéheré
prindérit pér dyshimet gé mund té
kené, né njé mjedis privat dhe sipas
rastit, né prani té té dy prindérve.
Mjekét duhet té pérdorin pérvojén
dhe ekspertizén e tyre pér té ofruar
mbéshtetje dhe udhézime pér familjet.
Klinicistét duhet té sigurojné njé
qasje té ekuilibruar qé pasqyron
ndryshueshmériné dhe gamén
e gjeré té rezultateve aktuale, né
vend té opinioneve apo pérvojés sé
tyre personale, té japin materiale
té printuara aktuale dhe té ofrojné
ndérlidhje me familje té tjera qé kané
fémijé me sindromén Down dhe me
organizata mbéshtetése nése ofrohen
né vend.

Né kohén e diagnozés, éshté thelbésore té ofrohet udhézim i menjéhershém, duke pérfshiré sa vijon:

pér té uruar fillimisht familjen
pér té pasur té pranishém foshnjén dhe pér tju
referuar me emér

pér té pasur njé sjellje té respektueshme ndaj pacientit
pér té caktuar kohén pér diskutim pas pérfundimit té lindjes dhe né

momentin gé dyshohet pér diagnozén (jo domosdoshmérish e konfirmuar)

anétarét e familjes sipas rastit
pér té pérdorur njé qasje té bashkuar té ekipit t&
udhéhequr nga mjekét

Diskutimi i dobishém pérfshin:
+ informacione té pérditésuara dhe té sakta

pér té pasur njé individ mbéshtetés té pranishém pér nénén, babain dhe

* qgasje té ekuilibruar né vend t& mbéshtetjes né opinionet dhe pérvojén

personale

+ gjuhé gé ka né fokus individin (d.m.th, fémijén me sindromén Down)?;

+ lidhje me prindérit e tjeré dhe grupet e burimeve

+ diskutimin e mundésive pér jetén pér individét me sindromén Down
Ndani me familjet dinamikat brenda familjeve dhe perspektivat individuale:

individét me sindromén Down: gati 99% e tyre treguan se ishin t& lumtur

me jetén qé béjné dhe 97% prej tyre u pélgente vetja dhe i inkurajonin
profesionistét e kujdesit shéndetésor gé t'i vlerésonin, duke theksuar se ata
kané té njéjtat shpresa dhe éndrra si individét pa sindromén Down.*;

pér shkak té individéve me sindromén Down®;

prindérit: 79% mendonin se kéndvéshtrimi i tyre pér jetén ishte mé pozitiv

motrat dhe véllezérit: 88% mendonin se ishin njeréz mé t& miré pér shkak
té motrave/véllezérve té tyre me sindromén Down®;

shumica e familjeve raportojné ndjenja unanime dashurie dhe krenarie
tematikat pozitive mbizotérojné né familjet moderne®
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Eshté e réndésishme qé Kklinicistét té
jené té vetédijshém pér realitetin dhe
mundésité gé individét me sindromén
Down kané pér té pasur njé jeté té
shéndetshme dhe produktive.*

Kur rezultati pérfundimtar té jeté i
disponueshém, duhet té konfirmohet
diagnoza laboratorike e sindromés
Down dhe té rishikohet kariotipi
bashké me prindérit. Kur éshté e
mundur, gjetjet specifike duhet té
diskutohen me té dy prindérit, duke
pérfshiré manifestimet klinike té
mundshme gé lidhen me sindromén.
Kéto tema duhet té rishikohen
pérséri né njé takim té mévonshém.
Familjet duhet té referohen pér
késhillim gjenetik, nése ai nuk éshté
kryer né periudhén prenatale.

Shpesh, né mjediset spitalore, kujdesi
pér té porsalindurin ofrohet nga
mjeku i cili nuk do té jeté pediatri i
kujdesit parésor. Nése mjeku qé ofron
kujdesin pér té porsalindurin nuk do
té jeté pediatri i kujdesit parésor, ai
duhet té sigurohet qé té keté njé kalim
té geté, duke transferuar kartelén
mjekésore dhe duke u siguruar qé

té planifikohet njé takim i hershém
vijues pér té porsalindurin.

Duhet té diskutohen karakteristikat
gé i atribuohen sindromés Down, si
dhe ato gé jané familjare.

Diskutoni dhe shqyrtoni

e Hipotoniné.

¢ Pamjen e fytyrés dhe vini né
dukje praniné e karakteristikave
familjare.

e Lékurén e "mermerté";
shpjegoni gé kjo éshté e
zakonshme te foshnjat me
sindromén Down dhe getésoni
familjen pér kété gjetje.

Vlerésoni pér

e Defekte té zemrés (50% risk)
Kryeni njé ekokardiogramé, e cila
do té lexohet nga njé pediatér
kardiolog, pavarésisht nése éshté
kryer ekokardiograma e fetusit.
Referojuni njé pediatri kardiolog
pér vlerésimin e foshnjave qé

6

kané rezultate jonormale né
ekokardiogramén postnatale.

Problemet me ushqgyerjen.
Véshtirésité né ushqyerje, duke
pérfshireé refluksin gastroezofageal
dhe disfaginé, jané tejet té
zakonshme (31%-80% tek
individét me sindromén Down).353¢
Disfagia mund té rezultojé nga
problemet motorike orale dhe

nga disfunksioni orofaringeal.
Hipotonia, makroglosia relative
me njé zgavér orale relativisht

té vogél, ulja e forcés sé nofullés
dhe kontrolli i dobét i gjuhés
kontribuojné né problemet.
Simptomat e véshtirésisé né
ushqyerje pérfshijné ushqyerjen e
ngadalté, mbytjen gjaté ushqyerjes
dhe shtim té ngadalté né peshé.
Deri né 90% e pacientéve me
sindromén Down qé aspirojné
(kalojné ushgim né rrugét e
frymémarrijes), e béjné kété pa
zhurmé, pa kollé apo simptoma té
dukshme dhe simptomat shpesh
nuk dallohen gjaté njé vlerésimi
Kklinik té ushqyerjes.3>*” Véshtirésia
né ushqgyerje shfaget mé shpesh
tek té gjitha foshnjat me sindromén
Down, por veganérisht tek ato qé
lindin para kohe, kané hipotoni

té theksuar, jané nén peshé ose
pésojné desaturim gjaté ushqyerjes.
Foshnjat qé (1) kané hipotoni

té theksuar sipas gjykimit té
pediatrit, (2) jané nén peshé, (3)
kané ushqyerje té ngadalshme, (4)
mbyten gjaté ushqyerjes, (5) kané
simptoma respiratore persistente
ose rekurrente, ose (6) qé pésojné
desaturim gjaté ushqyerjes,

duhet té referohen menjéheré pér
vlerésim té kualifikuar té ushqyerjes
ose studim té mundshém té
ushqgyerjes me video.?”?% Studimet
e ushgyerjes me video mund té
jené té dobishme pér té pércaktuar
se cilat foshnja kané nevojé pér
ndérhyrije. Sipas mundésisé,

mund té kryhen studime
joradiologjike fluoroskopike me
video té gélltitjes te foshnjat, duke
pérfshiré edhe ato gé ushqehen
me gji. Funksioni i té ushqyerit
ndryshon gjaté foshnjérisé dhe
fémijérisé sé hershme dhe mund
té shfagen studime té pérséritura,
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vizitori

vecanérisht nése simptomat
respiratore vazhdojné.?* Nése nuk
trajtohet, aspirimi mbetet njé
shkaktar i anashkaluar i simptomave
respiratore rekurrente.*” Foshnjat me
sindromén Down mund t€ ushgehen
shumé miré me gji, por disa mund

té kené nevojé pér mbéshtetje té
hershme derisa té vendoset njé
model i suksesshém ushqyerijeje. Disa
foshnja mund té flené pér periudha té
gjata dhe nése nuk shtojné peshé né
ményrén e duhur, duhet té zgjohen
pér t'u ushqyer, pér té ruajtur sasiné
e duhur té kalorive té marra.

Perden né sy né lindje duke kérkuar
pér njé refleks té kuq. Perdja né sy
mund té pérparojé ngadalé dhe,
nése zbulohet, kérkon vlerésim dhe
trajtim té menjéhershém nga njé
okulist me pérvojé né menaxhimin
e fémijéve me sindromén Down,
pasi rezultatet kirurgjikale né kéto
raste ofrojné siguri.***

Humbjen e lindur té dégjimit, me
testim objektiv, si p.sh pérgjigjja

e evokuar dégjimore e trungut

té trurit ose emetimi otoakustik.
Nése foshnja nuk i kalon studimet
depistuese pér té porsalindurin,
referojuni njé otolaringologu, i cili ka
pérvojé né ekzaminimin e foshnjave
me kanale té jashtme té ngushtuara,
pér té pércaktuar nése ka anomali té
veshit té mesém. Mund té nevojitet
timpanometri nése membrana e
timpanit éshté e vizualizuar keq.*>*
Referojuni ndérhyrjes sé hershme
brenda 48 oréve nga konfirmimi se
foshnja nuk dégjon ose ka véshtirési
né dégjim.*34*

Atreziné duodenale ose atreziné/
stenozén e anusit dhe rektumit
duke marré historikun dhe duke
kryer njé ekzaminim klinik.
Vlerésimi pér apnené, bradikarding,
ose desaturimin e oksigjenit

duhet té béhet me foshnjén né njé
ndenjése sigurie né makiné, pasi té
gjithé foshnjat me sindromén Down
kané risk té shtuar qé i atribuohet
hipotonisé, bllokimit té rrugéve té
sipérme té frymémarrjes ose qé
kané kryer njé operacion kardiak.
Para daljes nga spitali duhet té
kryhet njé depistim i sediljes sé
sigurisé né makiné.*
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Konstipacionin. Nése vérehet
konstipacion, kryeni vlerésim pér
dietén e kufizuar ose sasiné e kufizuar
té léngjeve té marra, hipotoning,
hipotiroidizmin ose keqformimin

e aparatit gastrointestinal, duke
pérfshiré stenozén ose sémundjen e
Hirschsprung, pér té cilat ka risk té
shtuar: Rishikoni kohén e kalimit té
mekoniumit pasi vonesa mund té jeté
tregues i sémundjes sé Hirschsprung
dhe sémundjeve té tjera.

Refluksin gastroezofageal, i

cili zakonisht diagnostikohet

dhe menaxhohet né ményré
klinike. Nése kontribuon né
probleme kardiorespiratore ose
né moszhvillim, referoni pér
ndérhyrje si nénspecialitet.
Frymémarrjen me zhurmé si
fishkéllimé, frymémarrjen e rénduar,
ose frymémarrjen e zhurmshme.
Nése kontribuon né probleme
kardiorespiratore ose véshtirési né té
ushqyer; referojuni njé otolaringologu,
pulmonologu pediatrik ose programi
té aparatit té frymémarrjes dhe atij
tretés pér té vlerésuar anomalité e
rrugéve té frymémarrjes.programi

té aparatit té frymémarrjes dhe atij
tretés pér té vlerésuar anomalité

e rrugéve té frymémarrjes.

Kanalet e vogla dhe bllokimet

e hundés kontribuojné shpesh

né frymémarrjen me zhurmeé si
fishkéllimé. Anomalité dhe madhésia
e vogél e trakesé mund ta béjné dhe
mé té véshtiré intubimin. Hipotonia
dhe madhésia e voggél e trakesé

rrisin gjithashtu riskun e episodeve
rekurrente té spazmeés sé glotés.

Anomalité hematologjike. Kryeni
njé analizé té gjakut komplet

me diferencial deri né moshén
3-ditore pér té kryer vlerésimin
pér mielopoezén jonormale
kalimtare (TAM) (gé mé paré

quhej ¢rregullimi mieloproliferativ
kalimtar), policiteminé dhe
anomalité e tjera hematologjike.
Leukocitoza ose TAM éshté tejet e
zakonshme né kété popullaté (9%)
dhe mund té shfaget me efuzione
perikardiale dhe pleurale, por mund
té jeté e heshtur pa zmadhim té
mélcisé dhe shpretkés, verdhéz ose
skugje.***’"Megjithése leukocitoza
ose TAM zakonisht kthehet
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spontanisht brenda 3 muajve té
paré té jetés, foshnjat me TAM mund
té kené nevojé pér kimioterapi dhe
jané né rrezik pér vdekje né 6 muajt
e paré té jetés (deri né 20%) dhe
kané njé risk té shtuar té leucemisé
mieloide akute né 4 vitet e para té
jetés. (~30%). Té gjithé foshnjat me
sindromén Down dhe TAM duhet

té vlerésohen nga departamenti

i hematologjisé/onkologjisé
pediatrike menjéheré pas
diagnostikimit. Anomali té shumta
hematologjike, pérveg blasteve >
10%, raportohen zakonisht tek
foshnjat e porsalindura me trizomi
21, duke pérfshiré neutrofiliné
(80%), trombocitopeniné (66%)
dhe trombocitozén, té cilat
pérgjithésisht shérohen né javén

e pareé té jetés, kurse makrocitoza
éshté gjithashtu e zakonshme, por
shpesh nuk shérohet.*® Foshnjat me
njé séré anomalish té ndryshme nga
makrocitoza, qé vazhdojné pas javés
sé paré té jetés, duhet té referohen
te njé hematolog. Leucemia éshté
mé e zakonshme tek fémijét me
sindromén Down sesa né popullatén
e pérgjithshme, por pérséri éshté e
rrallé (1%).*

Ofruesit e pérkujdesjes pér foshnjat
me TAM duhet té késhillohen né
lidhje me riskun pér leucemi dhe
té vihen né dijeni pér shenjat, duke
pérfshiré mavijosjet e lehta, ethet
rekurrente, dhimbjet e kockave,
mavijosjet ose hemorragjité e
lehta, petekiet, fillimin e letargjisé
ose ndryshimet né modelet e té
ushqyerit. Edhe pse leucemia éshté
e rrallé, fémijét me sindromén
Down kaneé risk té shtuar pér té
zhvilluar leucemi limfoblastike
akute si dhe leuceminé mieloide
akute, edhe pa historik té TAM si
foshnja té porsalindura.
Policiteminé. Ndryshe nga
sémundjet e lindura té zemreés,
policitemia ndodh zakonisht né
javén e paré té jetés tek individét
me sindromén Down (33%) dhe
mund té vazhdojé pér disa mua;j.
Policitemia e vazhdueshme kérkon
monitorim té rregullt me analiza
gjaku deri né shérim.
Hipotiroidizmin e lindur (2%-7%
risk).8>°Merrni pérgendrimin e

hormonit stimulues té tiroides
(TSH) nése shteti pérdor vetém
tiroksinén e liré (T4) si pjesé e
depistimit pér té porsalindurin ;
hipotiroidizmi i lindur mund té
mos vérehet nése né depistimin

e té porsalindurit merret vetém
pérgendrimi i T4. Shumé fémijé
me sindromén Down (25%-60%)
kané njé rritje té lehté té TSH dhe
pérgendrim normal té T4 té liré
(hipotiroidizém nénklinik), dhe
hipertiroidizmi shfaget né 0,65%
deri né 3%.%! Antitrupat e shtuara
kundér tiroides shfagen shpesh
dhe prania e tyre rrit riskun e
hipotiroidizmit té mévonshém.’Né
fémijériné e voné, incidenca

e anomalive té tiroides éshté
50%.5°Menaxhimi i fémijéve me
pérgendrime jonormale té TSH
ose T4 duhet té diskutohet me njé
endokrinolog pediatrik.

Udhézime paraprake té dhéna nga lindja

deri né 1 muaj pas lindjes

¢ Diskutoni pikat e forta té fémijés
dhe pérvojat pozitive té familjeve.

¢ Diskutoni burimet individuale té
mbéshtetjes, si p.sh. familja, feja
dhe miqté.

e Flisni se si dhe ¢faré t'u tregohet
véllezérve e motrave, anétaréve
té tjeré té familjes dhe miqgve.
Rishikoni metodat e pérballjes
me aftésité e kufizuara afatgjata
(shihni “Burimet pér familjet”).

¢ Diskutoni efikasitetin e
ndérhyrjes sé hershme dhe
disponueshmériné e shérbimeve
dhe terapive té ndérhyrjes sé
hershme né komunitet. Filloni
referimin pér terapi pér té folurin,
pér aftésité motorike fine ose pér
aftésité motorike té médha, pérvec
rasteve kur kjo nuk rekomandohet
nga ana mjekésore. Inkurajoni
familjet gé té marrin pjesé né
pérzgjedhjen e terapive dhe
terapistéve. Késhilloni familjet
gé té ndajné pérshtypjet e tyre
pér pikat e forta té foshnjave dhe
pérparimin e tyre me terapistét
dhe té marrin pjesé né ményré
aktive né seancat e terapisé.

¢ Ndani informacione pér grupet
lokale mbéshtetése dhe té
familjeve me sindromén Down,



libra dhe broshura aktuale dhe
referime pér burime né komunitet
dhe burime financiare (shihni
"Burimet pér familjet").

Diskutoni pér rritjen e ndjeshmérisé
ndaj infeksioneve té traktit
respirator. Fémijét me shenja dhe
simptoma té infeksioneve té traktit
té poshtém té frymémarrjes duhet
té vlerésohen menjéheré nga njé
ofrues i shérbimeve mjekésore dhe
nése ka sémundje kardiake ose
kronike té frymémarrjes, duhet té
ndérmerret diagnoza dhe trajtimi i
menjéhershém.**52

Fémijét me sémundje
bashkéshoqgéruese, duke pérfshiré
sémundjet e lindura té zemrés qé
pérmbushin Kkriteret, problemet me
pastrimin e rrugéve té frymémarrjes
ose prematuritet (té lindur né
javén 29, ditén 0 té shtatzénisé)
mund té merren parasysh pér
administrimin e profilaksisé pér
virusin sincicial té frymémarrjes.>
Diskutoni me familjet réndésiné e
masave paraprake té pozicionimit
té segmentit cervikal té shtyllés
kurrizore pér té shmangur shtrirjen
ose pérkuljen e tepért gjaté ¢do
procedure anestezike, kirurgjikale
ose radiografike.

Duke pérdorur kariotipin e marré
mé paré, rishikoni mundésiné

e recidivés né shtatzénité e
mévonshme dhe disponueshmériné
e opsioneve té testimit prenatal,

si¢ éshté diskutuar né késhillimet e
méparshme gjenetike.

Diskutoni trajtimet qé konsiderohen
plotésuese ose alternative. Familjet
kané nevojé té mésojné né ményré
objektive se cilat terapi jané té
sigurta dhe cilat mund té jené té
rrezikshme (p.sh. terapia me geliza
gé mund té transmetojé viruse

té ngadalta dhe dozat e larta té
vitaminave té tretshme né yndyré
g€ mund té shkaktojné toksicitet).

Pércaktoni nése fémija merr
suplemente, produkte bimore,
cajra ose trajtime apo suplemente
té tjera qé nuk jané diskutuar mé
paré. Péraférsisht 38% e prindérve
té fémijéve me sindromén Down
raportojné se pérdorin suplemente
dietike te fémijét e tyre dhe 20%
raportojné se nuk e kané informuar
pediatrin e tyre, zakonisht pasi

nuk jané pyetur pér kété gjé.>*Njé
séré artikujsh dhe fagesh interneti
ofrojné informacione té dobishme
pér Klinicistét dhe familjet.>*5°
Tek individét me sindromén Down
jané raportuar né frekuence té shtuar
anomali té veshkave dhe té traktit
urinar . Edhe pse depistimi rutiné
postnatal pér anomali té veshkave
nuk rekomandohet aktualisht, nése
né ekografiné prenatale vérehen
anomali té veshkave, do té kérkohet
njé vlerésim standard.

MBIKEQYRJA SHENDETESOR_E NGA
1 MUAJ PAS LINDJES DERI NE 1 VJEG:
FOSHNJERIA

Ekzaminimi fizik dhe studimet laboratorike

Ndiqni planin e "Bright Futures”
ose rritni shpeshtésiné nése éshté e
nevojshme.

Merrni historiné dhe kryeni njé
ekzaminim fizik.

Monitoroni peshén dhe ndigni
tendencat e peshés né lidhje me
gjatésiné né ¢do vizité té kujdesit
shéndetésor. Rishikoni rritjen

e foshnjés dhe shkruajeni até

né grafikét e peshés, gjatésisé,
peshés né lidhje me gjatésiné

dhe perimetrit té kokés qé jané
specifiké pér fémijét me sindromén
Down (té disponueshém né
www.cdc.gov).57%8

Rishikoni ushqyerjen né ¢do vizité
té mbikéqyrjes shéndetésore,
sigurohuni qé té merret sasia e
duhur e hekurit dhe pyesni pér
¢do ndryshim né simptomat e
frymémarrjes gjaté ushqyerjes
(shihni "Mbikéqyrja shéndetésore
nga lindja deri né 1 muaj pas
lindjes" pér diskutim).

Rishikoni vlerésimin e méparshém
té dégjimit (pérgjigjja e evokuar
dégjimore e trungut té trurit
[BAER] ose emetimi otoakustik).
Nése foshnja e ka kaluar me
sukses vlerésimin depistues pér
té porsalindurit, kryeni njé tjetér
depistim kur foshnja té jeté 6
muajsh pér konfirmim.

Risku pér otit té mesém

sekretor éshté 50% deri né
75%.**Sémundja e veshit té€ mesém
duhet té trajtohet menjéheré pas
diagnostikimit. Sapo veshi té jeté

shéruar, duhet té kryhet njé BAER
diagnostike pér té pércaktuar
sakté gjendjen e dégjimit.

Fémijét me kanale té ngushtuara
né té cilat nuk mund té dallohen
membranat e timpanit,

duhen referuar menjéheré te
otolaringologu pér ekzaminim
me mikroskop. Otolaringologu
duhet té kryejé ekzaminime té
veshit né intervale ¢do 3 deri né 6
muaj derisa membrana e timpanit
té mund té shihet nga pediatri
dhe timpanometria té kryhet né
ményré té sigurt.®

Mund té tentohet té kryhet njé
audiogrameé e sjelljes né moshén
1 vjeg, por shumé fémijé nuk do
té jené né gjendje ta pérfundojné
studimin. Nése nuk mund té
kryhet audiograma e sjelljes, né
moshén 1-vjecare duhet té kryhet
njé testim tjetér BAER.

Gjithashtu, anomalité e veshit béjné
qé fémija té jeté i rrezikuar nga
humbja e dégjimit sensorineural
dhe problemet vestibulare qé
mund té prekin ekuilibrin, duke e
béré vlerésimin e ploté audiologjik
edhe mé té réndésishém.>*-61
Brenda 6 muajve té paré té

jetés, drejtojuni njé oftalmologu
pediatrik ose oftalmologu té
specializuar dhe me pérvojé me
foshnjat me aftési té kufizuara,
pér té kryer vlerésim pér prani té
strabizmit, perdes né sy, bllokimit
té kanalit té lotit, gabimeve
refraktive, glaukomés dhe
nistagmés.1662-64

Né ¢do vizité kontrolloni shikimin
e foshnjés dhe pérdorni kritere
subjektive dhe objektive té
pérshtatshme pér zhvillimin. Nése
vérehet bllokim i kanalit té lotit,
referoni pér vlerésim pér riparim
kirurgjik té sistemit té drenimit,
nése nuk éshté kuruar deri né
moshén 9- deri né 12-muajshe..%
Verifikoni rezultatet e depistimit té
funksionit té tiroides te foshnja e
porsalindur nése nuk jané rishikuar
mé paré. Pér shkak té riskut té
shtuar pér té pasur sémundje té
tiroides, pérsérisni matjen e TSH
né moshén 6- dhe 12-muajshe dhe
mé pas ¢do vit (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga lindja deri né 1
muaj pas lindjes" pér diskutim).

8 NGA AKADEMIA AMERIKANE E PEDIATRISE
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Monitoroni foshnjat me defekte
kardiake né té gjitha vizitat
pediatrike té kontrollit, zakonisht
ato me defekte septale ventrikulare
ose atrioventrikulare qé shkaktojné
shunte intrakardiake majtas-
djathtas, pér simptoma dhe

shenja té pamjaftueshmérisé sé
lindur té zemrés pasi rezistenca
vaskulare pulmonare ulet dhe
rrjedha pulmonare e gjakut

rritet. Frymémarrja e shpeshtuar,
véshtirésité né ushqyerje dhe
shtimi i pakét né peshé mund té
jené tregues té pamjaftueshmérisé
sé zemreés. Menaxhimi mjekésor,
duke pérfshiré mbéshtetjen me
suplemente ushgimore, mund té
nevojitet derisa foshnja té jeté né
gjendje optimale pér t'iu nénshtruar

pamjaftueshmérisé sé hekurit,
toksicitetit nga plumbi ose talasemisé
te fémijét me sindromén Down.
Depistimi né bazé té pérgendrimit té
hemoglobinés identifikon aneminé nga
mungesa e hekurit, por nuk identifikon
mungesén/pamjaftueshmériné e
hekurit. Pérdorimi i parametrit CBC me
gjerési té rritur relative té shpérndarjes
né kombinim me saturimin e ferritinés
ose transferrinés ose me hekurin né
serum té pjesétuar me TIBC ¢con né
ndjeshméri 100% né identifikimin

e pamjaftueshmérisé sé hekurit, .
mungesés sé hekurit ose anemisé.
Pérgendrimi i ferritinés né serum éshté

njé reaktant i fazés akute dhe nuk éshté

i dobishém nése ka inflamacion ose

shtim té CRP: mund té nevojitet vlerésim o
i métejshém i pérgendrimit té hekurit

njé ndérhyrjeje kirurgjike kardiake
pér té riparuar defektet, pér té
kufizuar mundésiné pér zhvillimin
e hipertensionit pulmonar dhe té
komplikacioneve t€ lidhura me té.%®
Foshnjat dhe fémijét me sindromén
Down kané gjithashtu risk té shtuar
pér hipertension pulmonar edhe né
mungesé té defekteve strukturore
intrakardiake. Koordinimi i ngushté i
kujdesit ndérmjet mjekut té kujdesit
parésor dhe nénspecialistit éshté i
réndésishém pér kéto foshnja.

¢ Anemia/mungesa e hekurit: Kryeni
njé analizé té gjakut komplet (CBC)
me formulé dhe (1) njé kombinim
té ferritinés dhe proteinés
C-reaktive (CRP), ose (2) njé
kombinim té hekurit né serum dhe
aftésisé totale té lidhjes sé hekurit
(TIBC), duke filluar qé nga mosha
1-vjecare dhe mé pas ¢do vit.

Fémijét me sindromén Down kané
shfaqur risk té ngjashém pér anemi
nga mungesa e hekurit si popullata
tipike, por kjo gjé mund té mos
vérehet pér shkak té makrocitozés.®’
Niveli i pamjaftueshém i hekurit
mund t'i paraprijé anemisé nga
mungesa e hekurit dhe gjithashtu
mund té keté efekte neurologjike
afatgjata.t”®® Aférsisht njé e treta e
pacientéve me sindromén Down kané
makrocitozé, me véllim té shtuar
mesatar korpuskular té eritrociteve.®’
Pér rrjedhojé, véllimi mesatar i ulét
korpuskular nuk éshté depistim i
dobishém pér diagnozat e mungesés/

PEDIATRICS Volume 149, number 5, May 2022

dhe TIBC pér té konfirmuar diagnozén.

Edhe pse nuk ndodh vetém te
fémijét me sindromén Down,

niveli i ulét i ferritinés shogérohet
gjithashtu me probleme me gjumin
dhe mungesa e hekurit mund té
merret parasysh né diagnozat
diferenciale pér fémijét qé kané
crregullime té gjumit.” Mjeku mund
té pérshkruajé suplemente hekuri
pér fémijét qé kané probleme té
gjumit dhe pérqendrim té ferritinés
prej <50 mg/L.7%7

Mjekét pediatér duhet té jené
vigjilenté ndaj shenjave dhe
simptomave té leucemisé, té
diskutuara né "Mbikéqyrja
shéndetésore nga lindja deri né 1
muaj pas lindjes" dhe té kryejné
njé CBC shtesé me diferencial nése
vérehen simptoma. Fémijét me
sindromén Down té cilét zhvillojné
leucemi akute, mund té trajtohen
me sukses me terapi té ngjashme
me até pér leuceminé limfocitare
akute ose me regjime jointensive
kimioterapie pér leuceminé
mieloide akute, me rezultate mé té
larta se fémijét e tjeré.’2”3

Kryeni vlerésimin duke shqyrtuar
historiné dhe ekzaminimin e ploté
neurologjik dhe konsultohuni me
departamentin e neurologjisé, sipas
nevojés, pér shenjat e ¢crregullimeve
neurologjike gé mund té shfagen.
Fémijét me sindromén Down kané
risk té shtuar pér konvulsione, duke
pérfshiré spazmat né foshnjéri
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(1%-13%)"*7*dhe gjendje té

tjera, duke pérfshiré sémundjen
"moyamoya"’®’dhe ¢rregullimet
beninje té 1évizjes, si dridhjet.
Administroni vaksinat e imunizimit,
duke pérfshiré vaksinén e gripit,
vaksinén pér virusin sincicial té
frymémarrjes pér foshnjat me
gjendje bashkéshoqgéruese té
kualifikuara dhe vaksina té tjera

té rekomanduara pér té gjithé
fémijét, pérvec rasteve kur ka
kundérindikime té veganta.”®
Kryeni vlerésim pér gjetjet
dermatologjike dhe késhilloni
prindérit se kseroza (1ékura e
thaté) dhe lékura e "mermerté"
jané té zakonshme.

Té paktén njé heré gjaté 6 muajve
té paré té jetés, diskutoni me
familjen simptomat e apnesé
obstruktive té gjumit, duke
pérfshiré frymémarrjen e réndg,
gérhitjen, pozicionet e pazakonta
té gjumit, zgjimin e shpeshté gjaté
natés, pérgjumjen gjaté dités,
pauzat apneike dhe problemet e
sjelljes g€ mund té shogérohen me
cilési té dobét té gjumit. Referojuni
njé mjeku ekspert pér ¢rregullimet
e gjumit te fémijét, pér ekzaminim
dhe vlerésim té métejshém té njé
¢rregullimi té mundshém té gjumit
nése vérehet ndonjé nga simptomat
e pérmendura mé lart.”*8°

Né ¢do vizité pediatrike kontrolli,
diskutoni me prindérit réndésiné
e mbajtjes sé segmentit cervikal té
shtyllés kurrizore né njé pozicion
neutral gjaté ¢do procedure
anestezike, kirurgjikale ose
radiografike pér té minimizuar
rrezikun e démtimit té palcés
kurrizore dhe rishikoni shenjat
dhe simptomat e mielopatisé, té
cilat pérfshijné asimetri né lévizje,
dobési dhe, né ekzaminim, rritje

té reflekseve té tendinave té thella.
Merrni historiné dhe kryeni me
kujdes njé ekzaminim fizik, duke i
kushtuar vémendje shenjave dhe
simptomave mielopatike.



Udhézimet paraprake nga 1 muajsh deri
né 1 vjeg

Rishikoni disponueshmériné e
burimeve, duke pérfshiré grupet
dhe organizatat mbéshtetése pér
individét me sindromén Down

gé ndihmojné né orientimin me
burimet komunitare dhe financiare,
té paktén njé heré né vitin e paré té
jetés (shihni "Burimet pér familjet").
Vlerésoni gjendjen emocionale

té ofruesve té pérkujdesjes dhe
marrédhéniet ndérfamiljare né
¢do vizité pediatrike kontrolli.
Ndani informacione né lidhje

me mbéshtetjen, duke pérfshiré
kujdesin e pérkohshém dhe
késhillimin pér ofruesin e
pérkujdesjes, sipas déshirés. Pyesni
se si po pérshtaten véllezérit/
motrat me foshnjén e re dhe

ofroni edukim pér té mbéshtetur
véllezérit/motrat sipas nevojés.

Rishikoni lidhjen me shérbimet

e ndérhyrjes sé hershme dhe
lidhjen e tyre me pikat e forta dhe
nevojat e foshnjés dhe familjes,

né ¢do vizité pediatrike kontrolli.
Sigurohuni qé familja di si t'i
zbatojé rekomandimet e terapisé sé
ndérhyrjes sé hershme ¢do dité.
Rishikoni se sa né dijeni éshté
familja pér mundésiné e recidivés

sé sindromés Down dhe ofrimin

e diagnozés prenatale dhe/ose
depistimit té paktén njé heré né vitin
e pareé té jetés, dhe mé shpesh nése
Klinicisti e gjykon té nevojshme.
Ofroni referim pér késhillim gjenetik
sipas déshirés sé familjes.

Jini té pérgatitur pér té diskutuar
dhe pér t'iu pérgjigjur pyetjeve né
lidhje me trajtimet qé konsiderohen
si plotésuese dhe alternative né ¢do
vizité pediatrike kontrolli.

MBIKEQYRJA SHENDETESORE NGA
1 DERI NE 5 VJEG: FEMIJERIA E HERSHME

Ndiqni planin e "Bright Futures" ose rritni
shpeshtésiné nése éshté e nevojshme.
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Merrni historiné dhe kryeni njé
ekzaminim fizik.

Monitoroni peshén dhe ndigni
tendencat e peshés né lidhje me
gjatésiné né ¢do vizité té kujdesit
shéndetésor. Shqyrtoni rritjen

e foshnjés dhe shénojeni até né
grafikét e peshés, gjatésisé, peshés
né lidhje me gjatésiné pér moshén

<2 vjeg, BMI-sé pér moshén 2 deri
né 10 vjec dhe perimetrit té kokés
qé jané specifiké pér fémijét me
sindromén Down (té disponueshém
né www. cdc.gov).>®

Pyesni pér ndryshime né ushqyerje
ose ndryshime né simptomat e
frymémarrjes gjaté ushqyerjes

dhe sigurohuni qé té merret

sasia e duhur e hekurit (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga
lindja deri né 1 muaj pas lindjes"
pér diskutim).

Anemia/mungesa e hekurit: Kryeni
njé analizé té gjakut komplet

(CBC) me diferencial dhe (1)

njé kombinim té ferritinés dhe
CRP, ose (2) njé kombinim té
hekurit né serum dhe TIBC, duke
filluar qé nga mosha 1-vjecare

dhe mé pas ¢do vit.® (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
muaj pas lindjes deri né 1 vje¢" pér
diskutim).

Niveli i ulét i ferritinés shoqérohet
gjithashtu me probleme me
gjumin, vecanérisht me sindromén
e kémbéve té shqetésuara, dhe
mungesa e hekurit mund té merret
parasysh né diagnozén diferenciale
pér fémijét qé kané ¢rregullime

té gjumit.”’ Mjeku mund té
pérshkruajé suplemente hekuri
pér fémijét gé béjné gjumeé té
shqetésuar dhe kané pérgendrim
té ferritinés <50 mg/L.7%"!

Tumoret solide: Ndryshe nga risku
i shtuar pér leucemi, krahasuar me
popullatén e pérgjithshme, risku

i pérgjithshém pér tumore solide
nuk éshté i shtuar tek individét

me sindromén Down. Edhe pse
jané té rralla, tumoret solide

mund té shfagen dhe klinicistét
duhet té jené vigjilenté pér kété
mundési.®Disa jané shumé té rralla
(kanceri i gjirit, neuroblastoma
dhe meduloblastoma) dhe disa
nuk ndryshojné shumé nga
popullata e pérgjithshme (kanceri
i stomakut, i zorrés sé trashé

dhe i vezoreve dhe gliomat).??
Kryesisht, kanceri i testikujve
éshté i vetmi tumor solid qé éshté
mé i zakonshém tek individét me
sindromén Down.® Klinicistét
duhet té ekzaminojné me prekje
testikujt gjaté ekzaminimeve rutiné
té mbikéqyrjes shéndetésore pér
té paré nése ka ndryshime, duke
pérfshiré shfagjen e gungave ose
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énjtjeve. Pacientét me sindromén
Down mund té mos i dallojné
ndryshimet né testikuj qé mund té
jené shenjé e kancerit té testikujve.
Edhe pse nuk ka prova té qarta qé
depistimi éshté i dobishém, mjeku
mund té rekomandojé kryerjen

e depistimit rutiné pér kancer té
testikujve nga njé i rritur i besuar.®*

Rishikoni riskun e humbjes sé
dégjimit té lidhur me otitin e
mesém sekretor.

— Pér fémijét qé kané kaluar me
sukses testin diagnostik té
dégjimit, duhet té kryhen ¢do 6
muaj audiograma e sjelljes dhe
timpanometria, derisa dégjimi té
jeté né nivelet normale né té dyja
anét, me ané té testeve specifike
pér veshét (zakonisht pas moshés
4 vjec).

— ME pas, testet audiometrike té
sjelljes duhet té kryhen ¢do vit.
Nése testimi i sjelljes tregon
se dégjimi nuk éshté né nivele
normale, duhet té kryhet njé
depistim tjetér nga emetimet
otoakustike ose BAER diagnostik,
me getésues sipas nevojés.

— Fémijét qé shfaqgin humbje té
dégjimit duhet té referohen te njé
otolaringolog qé éshté né gjendje
kryejé ekzaminimin e fémijéve me
kanale té ngushtuara té veshéve.
Risku pér otit té mesém sekretor
te grupmoshat 3 vje¢ deri né 5
vjeg éshté ~50% deri né 70%.
Nése shfaget sémundja e veshit té
mesém, kryeni vlerésimin e duhur
té dégjimit nga ana zhvillimore
pas trajtimit.

— Diskutoni me ofruesit e
pérkujdesjes mbi réndésiné
dégjimit optimal pér zhvillimin e
té folurit dhe té nxénit.

Né ¢do vizité pediatrike kontrolli,
kontrolloni shikimin e fémijés
dhe pérdorni kritere subjektive
dhe objektive té pérshtatshme
pér zhvillimin, duke pérfshiré
fotodepistimin nése disponohet.®®
Referojeni fémijén me gjetje
jonormale nga fotodepistimi, ose
¢do vit nése fotodepistimi nuk
ofrohet, te njé oftalmolog pediatrik
ose otalmolog i specializuar dhe
me pérvojé té vecanté me fémijét
me aftési té kufizuara. Fémijét me
sindromén Down kané 50% risk
pér té pasur gabime refraktive qé
¢ojné né ambliopi midis moshés
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3 dhe 5 vje¢. Trajtimi i gabimeve
refraktive dhe strabizmit né moshé
té hershme mund té ndihmojé

né parandalimin e ambliopisé

dhe nxitjen e zhvillimit normal té
shikimit..638586

Instabiliteti atlantoaksial: Diskutoni
me prindérit, té paktén ¢do dy
vjet, pér réndésiné e masave
paraprake té pozicionimit té
segmentit cervikal té shtyllés
kurrizore pér mbrojtjen e tij

gjaté ¢do procedure anestezike,
kirurgjikale ose radiografike.
Kryeni me kujdes shqyrtimin e
historisé dhe ekzaminimin fizik
duke u kushtuar vémendje shenjave
dhe simptomave mielopatike né
¢do vizité pediatrike kontrolli

ose kur raportohen simptoma

gé mund t'i atribuohen démtimit
té palcés kurrizore. Gjithashtu,
prindérit duhet té udhézohen

qé té kontaktojné mjekun e

tyre nése shfagen simptoma té
reja té ndryshimit né ecje ose
pérdorimin e krahéve ose duarve,
ndryshimit té funksionit té zorréve
ose fshikézés, dhimbjes sé gafés,
qafés sé shtangét, animit té kokés,
shtrembérimit té qafés, ményrés
sé pozicionimit té kokés nga
fémija, ndryshimit né funksionin e
pérgjithshém ose dobési.

Fémija pa simptoma té instabilitetit
atlantoaksial

Fémijét me sindromén Downjané
né risk pak mé té larté pér té
pasur subluksacion atlantoaksial
simptomatik.®” Megjithaté, fémijét
<3 vje¢ nuk kané mineralizim

té duhur vertebral dhe zhvillim

té epifizés pér vlerésim té sakté
radiografik té segmentit cervikal té
shtyllés kurrizore®” Radiografité e
thjeshta nuk parashikojné miré se
cilét fémijé kané risk té shtuar pér
zhvillim té problemeve té shtyllés
kurrizore dhe radiografité normale
nuk ofrojné siguri se fémija nuk

do té keté probleme me shtyllén
kurrizore mé voné.%% Pér kéto
arsye, vlerésimi radiologjik rutiné

i segmentit cervikal té shtyllés
kurrizore te fémijét asimptomatiké
nuk rekomandohet. Provat aktuale
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nuk e mbéshtesin kryerjen e
radiografive rutiné té depistimit
pér vlerésimin e instabilitetit té
mundshém Atlantoaxial te fémijét
asimptomatiké”.20-%3

"Special Olympics" kérkon
dokumentacionin e ekzaminimit
fizik pér té gjithé atletét
pjesémarrés né sporte.’*

Fémija me simptoma té instabilitetit té
mundshém atlantoaksial

Cdo fémijé gé ka dhimbije té
konsiderueshme né qafé, dhimbje
radikulare, dobési, spasticitet ose
ndryshim toni, véshtirési né ecje,
shtim sé tepérmi té reflekseve,
ndryshim né funksionin e zorréve
ose fshikézés ose shenja apo
simptoma té tjera té mielopatisé,
duhet t'i nénshtrohet radiografisé
sé thjeshté té segmentit cervikal
té shtyllés kurrizore né pozicion
neutral.”> Nése ka anomali té
konsiderueshme radiografike né
pozicionin neutral, nuk duhet té
béhen radiografi té métejshme dhe
pacienti duhet té referohet sa mé
shpejt qé té jeté e mundur te njé
neurokirurg pediatrik ose kirurg
ortoped pediatrik me ekspertizé
né vlerésimin dhe trajtimin e
instabilitetit atlantoaksial. Nése
nuk ka anomali té konsiderueshme
radiografike, mund té kryhen
radiografi té fleksionit dhe
ekstensionit né bashképunim me
nénspecialistin, pérpara se pacienti
té referohet menjéheré.?>939
Diskutoni me ofruesit e
pérkujdesjes se pérdorimi i
trampolinés duhet té shmanget
nga té gjithé fémijét, qofshin ata

me ose pa sindromén Down,
pérveg rasteve kur jané pjesé e njé
programi té strukturuar trajnimi
me mbikéqyrje dhe masa sigurie

té pérshtatshme.’*Prindérit mund
té informohen se pjesémarrja e
fémijéve né sporte me kontakt fizik,
si futbolli dhe gjimnastika, mund té
sjellé démtim té palcés kurrizore®’
Matni TSH ¢do vit ose mé

herét nése fémija shfaq

simptoma qé mund té lidhen

me mosfunksionimin e tiroides
(shihni "Mbikéqyrja shéndetésore

nga lindja deri né 1 muaj pas
lindjes" pér diskutim). Matni TSH
¢do 6 muaj nése jané zbuluar mé
herét antitrupa kundér tiroides.
Pér fémijét qé jané né njé dieté

qé pérmban gluten, rishikoni
simptomat qé mund té lidhen me
sémundjen celiake né ¢do vizité
té mbikéqyrjes shéndetésore,

pasi fémijét me sindromén

Down jané mé té rrezikuar. Kéto
simptoma pérfshijné diarre ose
konstipacion té zgjatur, rritje

té ngadalté, moszhvillim té
pashpjegueshém, anemi, dhimbje
barku ose fryrje, ose probleme
refraktive té zhvillimit ose té
sjelljes.””-?° Pér individét qé kané
simptoma, kryeni vlerésimin e
pérgendrimit té imunoglobulinés
A té transglutaminazés indore
(TTG IgA) dhe IgA sasiore né
ményré té njékohshme. IgA
sasiore éshté e réndésishme, pasi
mungesa e IgA e bén TTG IgA jo té
besueshém. Referojini pacientét
me vlera laboratorike jonormale
pér vlerésim té specializuar.

Mos caktoni njé dieté pa gluten
pérpara konfirmimit té diagnozés,
pasi mungesa e glutenit mund

té véshtirésojé interpretimin e
rezultateve endoskopike. Nuk ka
asnjé prové gé tregon se depistimi
rutiné i individéve asimptomatiké
do té ishte i dobishém. Nuk ka

as té dhéna dhe as konsensus qé
tregojné se pacientét me simptoma
té vazhdueshme, me vlera
laboratorike normale né vlerésimin
fillestar, duhet té kryejné teste té
métejshme laboratorike.

Né cdo vizité pediatrike

kontrolli, diskutoni simptomat

e frymémarrjes nga ¢rregullimi

i gjumit, duke pérfshiré
frymémarrjen e réndé, gérhitjen,
gjumin e shqetésuar, pozicionet

e pazakonta té gjumit, zgjimin e
shpeshté gjaté natés, pérgjumjen
gjaté dités, pauzat apneike dhe
problemet e sjelljes gé mund

té lidhen me cilésiné e dobét té
gjumit. Ekziston njé lidhje e dobét
midis mungesés sé raportimit té
simptomave nga prindérit dhe
rezultateve té polisomnografisé.81%
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Prandaj, pér té gjithé fémijét me
sindromén Down midis moshés 3
dhe 4 vje¢c rekomandohet referimi
né njé laborator pér crregullimet e
gjumit te fémijét, pér té kryer njé
studim té gjumit ose polisomnografi.
Té gjithé fémijét qé shfaqin shenja
ose simptoma té€ apnesé obstruktive
té gjumit ose rezultate jonormale

né vlerésimin e gjumit duhet té
referohen te njé mjek ekspert pér
crregullimet e gjumit te fémijét.
Fémijét qé i nénshtrohen hegjes
kirurgjike té adenoideve dhe
bajameve pér té trajtuar apnené
obstruktive té gjumit duhet té
pérsérisin polisomnografiné pas
ndérhyrjes kirurgjike, pasi ka
incidencé té konsiderueshme té
bllokimit té vazhdueshém té rrugéve
té frymémarrjes qé kérkon vlerésim
dhe ndérhyrije té tjera.l’*1%2 Dihet

se pér disa popullata dhe zona
gjeografike, aksesi né laboratorét ose
specialistét pér ¢rregullimet e gjumit
te fémijét mund té jeté i kufizuar.
Diskutoni mbi obezitetin si njé
faktor risku pér apnené e gjumit.'

Duhet té kuptoni se ¢rregullimi i
gjumit shkakton shumé stres te
familjet. Niveli i ulét i ferritinés
shogérohet gjithashtu me probleme
té gjumit, vecanérisht me sindromén
e kémbéve té shqetésuara, dhe
mungesa e hekurit mund té merret
parasysh né diagnozén diferenciale
pér fémijét qé kané ¢rregullime té
gjumit.” Mjeku mund té vendosé té
pérshkruajé suplemente hekuri pér
fémijét qé béjné gjumeé té shqetésuar
dhe kané pérqendrim té ferritinés
<50 mg/L.7%7t

Kujtojini familjes qé té vazhdojé
ndjekjen te njé pediatér kardiolog,
sipas rekomandimit té specialistit,
pér pacientét me lezione kardiake,
edhe pas riparimit té plotg, pér

té monitoruar pér lezione té
pérséritura/té mbetura, si dhe

pér zhvillimin e mundshém té
hipertensionit pulmonar.

Né ¢do vizité té mbikéqyrjes
shéndetésore diskutoni me ofruesit
e pérkujdesjes mbi pérparimin e
fémijés né aspektin e sjelljes dhe
até social. Inkurajoni familjet qé t'u
mésojné fémijéve aftési té kujdesit
pér veten dhe t'i késhillojné qé mos

té humbin. Referojini fémijét qé
mund té kené ¢rregullim té spektrit
té autizmit, ¢rregullim t& mungesés
sé vémendjes/hiperaktivitetit ose
probleme té tjera psikiatrike ose té
sjelljes pér vlerésim dhe ndérhyrije
té duhur sapo té dyshohet pér

kéto ¢rregullime.’®* Autizmi

dhe problemet e tjera té sjelljes
shfagen me frekuencé té shtuar te
fémijét me sindromén Down dhe
simptomat mund té shfagen qé né
moshén 2 ose 3 vjeg.1112105-107

- Pér té identifikuar fémijét qé
mund té kené njé diagnozé té
dyfishté té sindromés Down
me ¢rregullim té spektrit té
autizmit, pérdoren njé séré
mjetesh depistimi, edhe pse
asnjé prej tyre nuk éshté
studiuar né njé popullaté té
madhe. Shembujt (nuk éshté
listé shteruese) pérfshijné
shkallén e vlerésimit té
autizmit né fémijéri, pyetésorin
e komunikimit social, listén e
kontrollit té sjelljes jonormale
dhe listén e kontrollit té sjelljes
né autizém.11,12,108,109

Diagnoza e ¢rregullimit té spektrit
té autizmit te fémijét me sindromén
Down shpesh kérkon shumé kohé,
sepse mund té shfaget pak mé
ndryshe krahasuar me fémijét me
¢rregullim té spektrit té autizmit.
Fémijét me sindromén Down dhe
crregullim té spektrit té autizmit
kané aftési mé té mira imitimi,
sociale dhe pranimi né krahasim me
fémijét me ¢rregullime té spektrit
té autizmit pa sindromén Down.
Megjithaté, kéto aftési pérshtatése
jané té kufizuara te fémijét me
diagnozé té dyfishté kur krahasohen
me fémijét qé kané vetém
sindromén Down.'*? Gjithashtu,

kur krahasohen me fémijét qé kané
vetém sindromén Down, fémijét
me diagnozé té dyfishté shfaqgin

mé shumé stereotipe, gjuhé té
pérséritur, hiperaktivitet, térhegje
sociale, ankth dhe vetéléndim.'?1%°
Ekziston gjithashtu njé nivel mé i
ulét i aftésive gjuhésore kuptuese
dhe shprehése, si dhe aftésive
konjitive te fémijét me diagnozé té
dyfishté.'* Duke pasur parasysh
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kéto dallime, nevojitet vlerésim i
specializuar pér té béré njé diagnozé
té pérshtatshme té ¢rregullimit té
spektrit té autizmit te fémijét me
sindromén Down. Pediatri duhet

té depistojé té gjithé fémijét me
sindromén Down pér autizém, ashtu
si¢ do té bénte pér fémijét e tjere,
midis moshés 18 dhe 24-muajshe,
dhe nése rezultatet e depistimit
jané shgetésuese duhet t'i referojé
ata pér vlerésim té specializuar.'!!
Eshté e réndésishme té shmanget
supozimi se simptomat e autizmit
jané vonesat e njohura qé lidhen
me sindromén Down, té referuara
si "lénie né hije". Eshté shumé e
réndésishme qé té béhet referimi
sapo té dyshohet pér diagnozeé té
autizmit, pasi trajtimi i hershém
éshté i réndésishém pér té gjithé
fémijét me ¢rregullim té spektrit

té autizmit, duke pérfshiré ata me
sindromén Down.

Pyesni pér simptomat e
¢rregullimit neurologjik, duke
pérfshiré konvulsionet, dhe

kryeni njé ekzaminim neurologjik.
Pediatrit duhet té jené té
vémendshém pér simptomat

e referuara si "regres akut né
sindromén Down", "katatoni"

ose "¢rregullim disintegrativ" qé
ndodhin né fémijériné e voné,
adoleshencé ose moshén e hershme
té rritur. Pacientét qé pérjetojné
humbje té aftésive, ndryshime té
theksuara té humorit ose katatoni,
ose qé shfagin mendime ose sjellje
té pérséritura qé ndérhyjné né
aktivitetin e zakonshém teé jetés,
duhet t'i referohen specialistéve
qé kané njohuri pér diagnozén dhe
trajtimin e ¢rregullimit.!2113
Problemet e 1ékurés jané shumé

té zakonshme te pacientét me
sindromén Down. Kseroza (1ékura
shumé e thaté) ose hollimi i

flokéve mund té jené shenja té
hipotiroidizmit dhe kérkojné

njé TSH té pérkohshme. Jini té
vémendshém ndaj problemeve
dermatologjike qé mund té kené
njé etiologji autoimune dhe jané té
pérhapura te fémijét me sindromén
Down, si alopecia areata dhe vitiligo.

Folikuliti dhe keratoza pilare jané
gjithashtu té zakonshme te fémijét
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me sindromén Down. Vlerésoni pér
gjetje dermatologjike, diskutojini
ato me pacientin dhe familjen dhe,
nése éshté e nevojshme, merrni

né konsideraté referimin te njé
dermatolog.!14115

Udhézimet paraprake nga 1 vje¢ deri né

5 vjeg

e Né té gjitha vizitat e mbikéqyrjes
shéndetésore, rishikoni ndérhyrjen
e hershme, duke pérfshiré terapiné
fizike, ergoterapiné dhe logopediné.

e Né vizitén qé kryhet kur fémija
té jeté 30 muajsh, diskutoni
kalimin nga ndérhyrja e hershme
né periudhén parashkollore, e
cila ndodh kur fémija éshté 36
muajsh. Ndihmoni familjen qé
té kuptojé ndryshimin nga plani
i personalizuar i familjes né
ndérhyrjen e hershme né programin
e personalizuar té arsimit
népérmjet sistemit publik té arsimit
(shihni "Burimet pér familjet").

¢ Shqyrtoni disponueshmériné e
burimeve duke pérfshiré grupet
dhe organizatat mbéshtetése pér
individét me sindromén Down qé
ndihmojné né orientimin me burimet
e komunitetit dhe ato financiare,
duke pérfshiré kujdesin pér fémijét
(shihni "Burimet pér familjet").

¢ Ofroni ¢do vit vaksinén e gripit.
Mund té merret né konsideraté
profilaksia pér virusin sincicial té
frymémarrjes pér fémijét <2 vjeg qé
kané sémundje bashkéshogéruese qé
kualifikohen. Fémijéve me sémundje
kronike kardiake ose pulmonare
duhet t'u jepet vaksina 23 valente e
polisakarideve pneumokoksike né
moshén 2-vjecgare ose kur té jené mé
té rritur.>

e Sigurojini prindérit se daljet e vona
dhe té parregullta té dhémbéve
jané té zakonshme dhe se
hipodontia ndodh me frekuencé té
shtuar (23%).116117

¢ Inkurajoni dhe shpjegoni pérdorimin
e termave té sakta pér organet
gjenitale dhe pjesét e tjera private
té trupit (penis, vulvé) sa heré qé
ekzaminohen kéto pjesé té trupit
apo sa heré gé diskutohet pér to.
Shpjegoni respektin pér té drejtat e
trupit duke i kujtuar pacientéve se
trupi i tyre éshté i tyre dhe shpjegoni
se cfaré do té béni pérpara se té
kaloni né hapésirén e tyre personale
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ose té kryeni njé proceduré. Kujtojini
pacientit dhe familjes se pjesét intime
té trupit mund té shikohen ose
preken vetém pér arsye shéndetésore
(vizitat né zyrén e mjekut) ose
higjienike (larja ose dushi).!®

e Né té paktén 1 vizité pediatrike
kontrolli, informoni familjen pér
rrezikun e larté té shfrytézimit
seksual dhe kujtojini se autorét
kané mé shumeé gjasa té jené
individé qé fémija i tyre njeh dhe ka
besim tek ta, sesa individé té huaj.

e Té paktén njé heré midis
moshés 1 dhe 5 vjeg, diskutoni
me prindérit pér planifikimin
e shtatzénive té ardhshme dhe
shqyrtoni mundésiné e recidivés
sé sindromés Down dhe opsionet
e testimit prenatal gé disponohen.
Ofroni referim pér késhillim
gjenetik sipas déshirés sé familjes.

¢ Vlerésoni sjelljen e fémijés dhe
flisni pér menaxhimin e sjelljes,
pérshtatjen me véllezérit/
motrat, socializimin dhe aftésité
rekreative.™’

¢ Inkurajoni familjet qé té
krijojné modele optimale diete
dhe ushtrimesh fizike pér té
parandaluar obezitetin.

e Jini té pérgatitur pér té diskutuar
dhe pér t'iu pérgjigjur pyetjeve
né lidhje me trajtimet qé
konsiderohen si plotésuese ose
alternative (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga lindja deri né 1
muaj pas lindjes" pér diskutim).

MBIKEQYRJA SHENDETESORE NGA 5
DERI NE 12 VJEG: FEMIJERIA E VONE

Ndiqni planin e "Bright Futures"” ose
rritni shpeshtésiné sipas nevojés.

e Merrni historiné dhe kryeni njé
ekzaminim fizik.

e Né cdo vizité té kujdesit
shéndetésor monitoroni peshén
dhe ndigni tendencat e BMI-sé.
Rishikoni rritjen e foshnjés dhe
shénojeni até né grafikét specifiké
té peshés, gjatésisé dhe perimetrit
té kokés pér fémijét me sindromén
Down.!?°Kéto tabela duhet té
pérdoren sé bashku me grafikun
e BMI-sé specifik pér sindromén
Down pér fémijét deri né moshén
10 vje¢ dhe me grafikun e BMI-sé
té Qendrave pér Kontrollin dhe
Parandalimin e Sémundjeve, i
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cili éshté njé tregues mé i miré i
obezitetit te fémijét me sindromén
Down mbi moshén 10 vjeg¢.*®
Rishikoni ushqyerjen. Pyesni

pér ndryshime né simptomat e
frymémarrjes gjaté ushqyerjes dhe
sigurohuni gé té merret sasia e
duhur e hekurit (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga lindja deri né 1
muaj pas lindjes" pér diskutim).
Theksoni réndésiné e njé diete

té shéndetshme dhe té njé stili

té shéndetshém jete pér té
parandaluar obezitetin.

Kryeni vlerésimin vjetor
audiologjik specifik pér veshét
(shihni "Mbikéqyrja shéndetésore
nga 1 muaj pas lindjes deri né 1
vje¢" pér diskutim). Nése shfaget
sémundja e veshit té mesém, kryeni
vlerésimin e duhur té dégjimit nga
ana zhvillimore pas trajtimit.
Kryeni vlerésimin oftalmologjik

me fotodepisitim né ¢do vizité té
mbikéqyrjes shéndetésore, nése
éshté e mundur, ose ¢do 2 vjet te

njé pediatér oftalmolog ose njé
oftalmolog i specializuar pér fémijét
me aftési té kufizuaras®® (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1 pas
lindjes deri né 1 vje¢" pér diskutim).
Matni ¢do vit TSH-né; risku pér
hipotiroidizém rritet me moshén
(Shihni "Mbikéqyrja shéndetésore
nga 1 deri né 5 vjeg¢" pér diskutim).
Matni TSH ¢do 6 muaj nése jané
zbuluar antitrupa kundér tiroides.
Personalizoni ndjekjen
kardiologjike né bazé té historisé sé
defekteve kardiake.

Kryeni njé analizé té gjakut komplet
(CBC) dhe (1) njé kombinim té
ferritinés dhe CRP-sé, ose (2) njé
kombinim té hekurit serik dhe
TIBC-sé, duke filluar nga 1 vje¢ dhe
mé pas c¢do vit (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 muaj pas lindjes
deri né 1 vjeg¢" pér diskutim).

Mjeku mund té pérshkruajé
suplemente hekuri pér fémijét

qé kané probleme me gjumin

dhe pérqendrim té ferritinés prej
<50 mg/L (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 deri né 5 vjeg"
pér diskutim).

Né ¢do vizité té mbikéqyrjes
shéndetésore, kryeni ekzaminim
me prekje té testikujve (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vje¢" pér diskutim).



jené té dobishme pér fémijét me
probleme me gjumin dhe njé
pérgendrim té ferritinés <50
mg/L.”%! Diskutoni mbi obezitetin
si njé faktor riksu pér apnené

e gjumit dhe rishikoni nevojén
pér té rekomanduar njé dieté té
shéndetshme dhe aktivitet fizik
pér pacientét e prekur (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vje¢" pér diskutim).

dhe konstipacionin. Strategjité

e ndérhyrjes varen nga mosha e
fémijés, nga ashpérsia e problemit
dhe nga rrethanat né té cilat shfaqet
problemi. Kur simptomat ndérhyjné
né aktivitetet e pérditshme,
referojuni programeve té trajtimit né
komunitet, shérbimeve psikosociale
pér kujdesin konsultativ ose
specialistéve té sjelljes me pérvojé
né punén me fémijét me nevoja té
vecanta. Referojini pacientét gé kané
probleme kronike té sjelljes ose

e Pér fémijét qé ndjekin njé dieté
gé pérmban gluten, shqyrtoni pér
simptoma qé mund té lidhen me
sémundjen celiake né ¢do vizité
té mbikéqyrjes shéndetésore dhe
béni vlerésimin nése indikohet
(shihni "Mbikéqyrja shéndetésore
nga 1 deri né 5 vje¢" pér diskutim).
e NEé ¢do vizité pediatrike kontrolli,
diskutoni me familjen pér
réndésiné e masave paraprake
té pérgjithshme pér mbrojtjen

: : . . Udhézimet paraprake nga 5 vjeg deri
e segmentit cervikal té shtyllés

né 12 vjeg né ¢do vizité té mbikéqyrjes
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kurrizore gjaté ¢do procedure
anestezike, kirurgjikale ose
radiografike. Kryeni me kujdes
shqyrtimin e historisé dhe
ekzaminimin fizik, duke u
kushtuar vémendje shenjave
dhe simptomave mielopatike.
Gjithashtu, ofruesit e pérkujdesjes
duhet té udhézohen gé té
kontaktojné menjéheré mjekun
e tyre nése shfagen simptoma
té reja té mielopatisé (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vje¢" pér diskutim).

Né ¢do vizité kontrolli té kujdesit
shéndetésor diskutoni rreth
kujdesit pér lékurén, flokét dhe
lékurén e kokés dhe referojuni
dermatologut sipas nevojés (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vje¢" pér diskutim).
Inkurajoni ofruesit e pérkujdesjes
qé té promovojné aftésité

e kujdesit pér veten dhe té
marrin pérsipér pérgjegjési té
pérshtatshme pér zhvillimin né
shtépi. Monitoroni pér probleme
né sjellje g€ mund té ndikojné

né jetesén né shtépi, komunitet
ose shkollé. Problemet me
vémendjen, ¢rregullimi i mungesés
sé vémendjes/hiperaktivitetit,
sjelljet obsesive-kompulsive,
mosbindja dhe sorollatjet

jané disa nga shqetésimet e
zakonshme té raportuara té
sjelljes. Mund té shfagen edhe
¢rregullime psikiatrike qé

prekin né vecanti fémijét né
zhvillim. Kryeni vlerésim pér
problemet mjekésore gé mund
té shogérohen me ndryshime né
sjellje, duke pérfshiré anomalité
e tiroides, sémundjen celiake,
frymémarrjen e ¢rregulluar nga
gjumi, refluksin gastroezofageal

shfaqin pérkeqésim akut funksional,
pér vlerésim dhe ndérhyrje

té specializuar!*#!**12! (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deriné 5 vjeg", pér diskutim).

Kini parasysh qé fémijét me
sindromén Down jané shpesh mé

té ndjeshém ndaj mjekimeve té
caktuara. Para fillimit té mjekimit
pér menaxhimin e sjelljes, procesi
duhet té diskutohet midis mjekut té
kujdesit parésor dhe specialistéve
té pérfshiré né kujdesin e fémijés.
Edhe pse ka pasur pak kérkime pér
té trajtuar drejtpérdrejt pérdorimin
e mjekimeve psikotrope te fémijét
me sindromén Down, raportet
anekdotike tregojné se kéta fémijé
mund té kené pérgjigje té ndryshme
ndaj mjekimeve. Pérvoja ka guar

né rekomandimin pér nisjen e
mjekimeve me dozén mé té ulét té
rekomanduar dhe rritjen ose uljen e
dozés sipas reagimit té fémijés.'?*
Pyesni pér simptomat e
¢rregullimit neurologjik, duke
pérfshiré konvulsionet, dhe kryeni
njé ekzaminim neurologjik.

Né ¢do vizité pediatrike kontrolli
diskutoni simptomat qé lidhen me
frymémarrjen e ¢rregulluar nga
gjumi, duke pérfshiré gérhitjen,
gjumin e shqgetésuar, pérgjumjen
gjaté dités, zgjimin gjaté natés,
problemet e sjelljes dhe pozicionin
jonormal gjaté gjumit. Té gjithé
fémijét qé shfaqin shenja ose
simptoma té frymémarrjes sé
¢rregulluar nga gjumi ose rezultate
jonormale té studimit té gjumit
duhet té referohen te njé mjek me
ekspertizé né lidhje me problemet
e gjumit te fémijét, njé specialist
mjekésor pér problemet e gjumit
te fémijét ose te njé otolaringolog.
Suplementet e hekurit mund té

Shkarkuar nga http://publications.aap.org/pediatrics/article-pdf/149/5/€2022057010/1284526/peds_2022057010.pdf nga

shéndetésore, pérveg rasteve kur
indikohet e kundérta

Rishikoni zhvillimin e fémijés dhe
nése éshté i pérshtatshém kalimi né
shkollén fillore dhe ¢do ndérhyrje
tjetér pér zhvillimin.

Diskutoni pér socializimin, statusin
familjar dhe marrédhéniet,

duke pérfshiré marréveshjet
financiare, sigurimin shéndetésor
dhe kujdestariné, duke pérfshiré
vendimmarrjen e mbéshtetur aty ku
njihet (shihni "Burimet pér familjet").
Nxisni zhvillimin e aftésive sociale,
aftésive té kujdesit pér veten

dhe ndjenjés sé pérgjegjésisé né
pérputhje me moshén e individit.
Késhilloni familjet né lidhje me
kalimin nga shkolla fillore né até

té mesme, periudhé kur ndodhin
shpesh ndryshime té médha,
kalimi nga 1 mésues né disa té tillé
dhe nga 1 klasé né disa klasa té
ndryshme. Pérgatitini ata pér té
lehtésuar pérshtatjen né njé kohé
kur pabarazia akademike béhet

mé e madhe dhe pérfshirja e ploté
béhet mé e véshtiré. Edhe pse
kalimi né planifikimin e mjedisit

té punés ndodh zyrtarisht né
moshén 14-vjecare né programin
arsimor té personalizuar, diskutimi
dhe pjesémarrja né burimet e
komunitetit mund té fillojé né njé
moshé shumé mé té hershme,
aférsisht né moshén 10 vjec, dhe
vazhdon né té gjitha vizitat pasuese.
Referojini pacientét me sjellje ose
histori qé sugjeron prekjen nga
autizmi pér vlerésim té duhur
(shihni "Mbikéqyrja shéndetésore
nga 1 deri né 5 vjeg", pér diskutim).
Vazhdoni té vlerésoni, monitoroni
dhe nxisni pavarésiné né lidhje me
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higjienén dhe kujdesin pér veten.
Nxiteni familjen gé té mésojé,

té modelojé dhe té respektojé
privatésiné né shtépi dhe né
komunitet. Diskutoni menaxhimin
e duhur té sjelljeve seksuale, si p.sh.
masturbimi.

Diskutoni pérparimin e ndryshimeve
fizike dhe psikosociale gjaté
pubertetit dhe problemet e fertilitetit
dhe kontracepsionit.!*® Kujtojini
familjes se zhvillimi gjaté pubertetit
zakonisht ndjek modele té ngjashme
me ato té popullatés sé pérgjithshme,
por fémija me sindromén Down
mund té keté nevojé pér mé shumé
pérgatitje pér té kuptuar dhe
menaxhuar kéto ndryshime'??

Né té paktén 1 vizité té mbikéqyrjes
shéndetésore, informoni familjen
pér riskun e shtuar té shfrytézimit
seksual (shihni "Udhézimet
paraprake nga 1 vje¢ deri né 5 vje¢"
pér diskutim).

Diskutoni nevojén pér kujdes
gjinekologjik pér vajzat né moshén
e pubertetit. Ofroni njé diskutim té
pérshtatshém pér zhvillimin rreth
pubertetit dhe pérfshini temat e
menstruacioneve dhe dhimbjeve
menstruale (shihni "Burimet

pér familjet"). Né njé kohé té
pérshtatshme pér zhvillimin, né té
paktén 1 vizité, bisedoni me té dhe
familjen e saj pér probabilitetin

qé fémijét e saj té kené sindromén
Down (50%) né rast se do té mbetej
shtatzéne.!*

Edhe pse meshkujt me sindromén
Down jané zakonisht jofertilé, ka
pasur raste té rralla kur njé mashkull
ka arritur té riprodhohet.!25126

Né njé kohé té pérshtatshme pér
zhvillimin, duhet té diskutoni

me pacientét dhe familjet e tyre
pér metodat kontraceptive dhe
parandalimin e infeksioneve
seksualisht té transmetueshme.!*
Sugjeroni dhe ofroni metoda
kontraceptive afatgjata dhe

té kthyeshme. Njihuni me
legjislacionin dhe burimet lokale
pér té ndihmuar familjen né
vendimmarrjen né lidhje me pyetjet
rreth metodave kontraceptive
afatgjata dhe té kthyeshme.23127.128
Té paktén njé heré midis moshés

5 dhe 12 vjeg, si me diskutimin

né vitin e paré té jetés, diskutoni
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me prindérit pér planifikimin

e shtatzénive té ardhshme dhe
rishqyrtoni mundésiné e recidivés
sé sindromés Down dhe opsionet
e testimit prenatal qé disponohen.
Ofroni referim pér késhillim
gjenetik sipas déshirés sé familjes.
Prindérit duhet té informohen se
pérdorimi i trampolinés duhet té
shmanget nga té gjithé fémijét,
gofshin ata me ose pa sindromén
Down, pérveg rasteve kur jané
pjesé e njé programi té strukturuar
trajnimi me masa sigurie dhe
mbikéqyrje té pérshtatshme.
Prindérit mund té késhillohen se
pjesémarrja e fémijéve né sporte
me kontakt fizik, si futbolli, futbolli
amerikan dhe gjimnastika, mund
t'i rrezikojé fémijét pér démtim té
palcés kurrizore.96,129

"Special Olympics" kérkon
dokumentacionin e ekzaminimit
fizik pér té gjithé atletét
pjesémarrés né sporte.’*

Jini té pérgatitur pér té diskutuar
dhe pér t'iu pérgjigjur pyetjeve

né lidhje me trajtimet qé
konsiderohen si plotésuese ose
alternative (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 muaj pas
lindjes deri né 1 vjeg" pér
diskutim).

MBIKEQYRJA SHENDETESORE NGA 12
DERI NE 21 VJEG E LART: ADOLESHENCA
DERI NE MOSHEN E RRITUR TE HERSHME
Ndiqni planin e "Bright Futures" ose
rritni shpeshtésiné sipas nevojés.

Ekzaminimi fizik dhe vlerat laboratorike

Merrni historiné dhe kryeni njé
ekzaminim fizik.

Né ¢do vizité té kujdesit
shéndetésor monitoroni peshén
dhe ndigni tendencat e BMI-sé.
Rishikoni peshén dhe gjatésiné

e adoleshentit/té riut dhe
shkruajeni até né grafikét specifiké
té sindromés Down pér peshén,
gjatésiné dhe perimetrin e kokés.
Kéto duhet té pérdoren sé bashku
me grafikun e BMI-sé nga "Centers
for Disease Control"*®!% (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga

5 deri né 12 vje¢" pér diskutim).
Jepni késhilla pér njé dieté té
shéndetshme dhe njé program té
strukturuar ushtrimesh.

Vlerésoni ushqyerjen, pyesni nése
ka pasur ndonjé ndryshim né
modelet e té ngrénit ose simptomat
e frymémarrjes gjaté ushqyerjes
dhe sigurohuni qé té merret sasia e
duhur té hekurit (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga lindja deri né 1
muaj pas lindjes" pér diskutim).
Theksoni réndésiné e njé diete

té shéndetshme dhe té njé stili

té shéndetshém jete pér té
parandaluar obezitetin.

Kryeni njé analizé té gjakut komplet
(CBC) me diferencial dhe njé (1)
kombinim té ferritinés dhe CRP-sg,
ose (2) njé kombinim té hekurit
serik dhe TIBC-sé, duke filluar nga 1
vjec dhe mé pas ¢do vit.

Mjeku mund té zgjedhé té
pérshkruajé suplemente hekuri pér
adoleshentét/té rinjté me gjumé

té shgetésuar dhe njé pérgendrim
té ferritinés <50 mg/1 pér fémijét
ose 75 pér rriturit’?, (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vje¢" pér diskutim).

Né ¢do vizité té mbikéqyrjes
shéndetésore, kryeni ekzaminim
me prekje té testikujve (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vjeg", pér diskutim).
Matni pérgendrimin e TSH ¢do

vit ose mé herét nése shfagen
simptoma té mosfunksionimit

té tiroides (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga lindja deri né 1
muaj pas lindjes" pér diskutim).
Matni TSH ¢do 6 muaj nése jané
zbuluar antitrupa kundér tiroides.

Kryeni vlerésimin vjetor
audiologjik specifik pér veshét
(shihni "Mbikéqyrja shéndetésore
nga 1 muaj pas lindjes deri né 1
vje¢" pér diskutim). Nése shfaget
sémundja e veshit té mesém, kryeni
vlerésimin e duhur té dégjimit nga
ana zhvillimore pas trajtimit.

Pér adoleshtentét/individét né
moshé té rritur té hershme gé jané
né njé dieté qé pérmban gluten,
rishikoni simptomat qé mund té
lidhen me sémundjen celiake né ¢do
vizité té mbikéqyrjes shéndetésore
dhe vlerésoni sipas nevojés (shihni
"Mbikéqyrja shéndetésore nga 1
deri né 5 vje¢" pér diskutim).
Personalizoni ndjekjen
kardiologjike né bazé té historisé sé
defekteve kardiake.



Né ¢do vizité té mbikéqyrjes
shéndetésore, diskutoni pér
simptomat qé lidhen me
frymémarrjen e ¢rregulluar nga
gjumi, duke pérfshiré gérhitjen,
gjumin e shqetésuar, pérgjumjen gjaté
dités, zgjimin gjaté natés, problemet
e sjelljes dhe pozicionin gjaté gjumit.
Té gjithé fémijét qé shfaqin shenja
ose simptoma té frymémarrjes sé
¢rregulluar nga gjumi ose rezultate
jonormale né vlerésimin e gjumit
duhet té referohen te njé mjek i
specializuar pér ¢rregullimet e
gjumit te fémijét. Diskutoni faktorin

e rrezikut té obezitetit pér apnené e
gjumit dhe jepni késhilla né lidhje me
njé dieté té shéndetshme dhe aktivitet
fizik sipas nevojés.

Né ¢do vizité té mbikéqyrjes
shéndetésore, diskutoni me ofruesit
e pérkujdesjes dhe pacientin lidhur
me réndésiné e masave paraprake
té pozicionimit té segmentit cervikal
té shtyllés kurrizore pér mbrojtjen
e tij gjaté ¢do procedure anestezike,
kirurgjikale ose radiografike. Kryeni
me kujdes shqyrtimin e historisé
dhe ekzaminimin fizik, duke i
kushtuar vémendje shenjave dhe
simptomave mielopatike. Ofruesit

e pérkujdesjes dhe pacientét duhet
gjithashtu té udhézohen qé té
kontaktojné menjéheré mjekun e
tyre nése shfagen simptoma té reja
té mielopatisé (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 deri né 5 vjeg"
pér diskutim).

Pyesni pér simptomat e
¢rregullimit neurologjik, duke
pérfshiré konvulsionet, dhe kryeni
ekzaminim neurologjik.

Diskutoni pér gjendjen sociale dhe
té sjelljes dhe pacientét gé kané
depresion,’3° probleme kronike

té sjelljes ose pérkeqésim akut
funksional dérgojini pér vlerésim
dhe ndérhyrje té specializuar.!12113121
Pyetni né lidhje me simptomat e
regresi akut (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 deri né 5 vjeg"
pér diskutim).

Problemet me lékurén jané shumé
té zakonshme tek individét me
sindromén Down. Né ¢do vizité
kontrolli té kujdesit shéndetésor
diskutoni pér kujdesin pér 1ékurén,
flokét dhe 1ékurén e kokés dhe,
nése éshté e nevojshme, merrni

né konsideraté referimin te
dermatologu (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 deri né 5 vjeg¢"
pér diskutim). Pérve¢ késaj, né

njé moshé mé té madhe mund té
shfagen ¢rregullime inflamatore si
hidradentis supurativa.'*!

e Kryeni testimin e mprehtésisé
sé shikimit ose fotodepistim,
sipas mundésisé, né ¢do vizité té
mbikéqyrjes shéndetésore ose
sigurohuni gé adoleshenti/i riu
éshté nén kujdesin e njé oftalmologu
pediatrik ose oftalmologu me pérvojé
né kujdesin e individéve me aftési
té kufizuara, i cili do té pércaktojé
shpeshtésiné e vlerésimit. Eshté i
réndésishém vlerésimi pér shenjat
e para té perdes né sy, gabimeve
refraktive dhe keratokonusit,
té cilat mund té shkaktojné
turbullim té shikimit, hollim ose
mjegullim té kornesé dhe zakonisht
diagnostikohen pas pubertetit.t3%

¢ kryeni ¢do vit ekzaminimin pér
sémundjen e fituar té valvulave
aortale dhe mitrale te pacientét
e moshuar me sindromén
Down. Duhet té kryhet njé
ekokardiogramé nése pacienti ka
histori té lodhjes sé shtuar, marrjes
sé frymés, marrjes sé frymés gjaté
sforcimit ose njé zhurmé té re né
zemeér ose rrahje té ¢crregullt.

¢ Referojini pacientét me sjellje ose
histori gé sugjeron prekjen nga
crregullimi i spektrit té autizmit
pér vlerésim dhe terapi té duhur
(shihni "Udhézimet paraprake nga
1 vjec deri né 5 vje¢" pér diskutim).

Udhézime paraprake pér fémijét e moshés
12 deri né 21 vjeg e lart né ¢do vizité té
mbikéqyrjes shéndetésore, pérveg rasteve
kur indikohet e ndryshe
¢ Problemet gé lidhen me kalimin
né moshén madhore, duke
pérfshiré objektivat pér arsimin,
punén, pavarésiné dhe kalimin e
kujdesit mjekésor. Vazhdoni kéto
diskutime dhe pérfshini kujdestariné
qé pérfshin vendimmarrjen e
mbéshtetur, aty ku njihet, dhe
planifikimin financiar afatgjaté qé
nga adoleshenca e hershme (shihni
"Burimet pér familjet").1*>133Mund
té diskutohen gjithashtu sémundjet
e mundshme tek té rriturit, duke
pérfshiré tendencén e dukshme drejt

plakjes sé parakohshme dhe rreziku
i shtuar pér sémundjen Alzheimer.'**

Diskutoni pérshtatshmériné e
futjes né shkollé dhe planifikimin
profesional sa mé paré né mjedisin
e shkollés dhe theksoni planifikimin
pér kalimin né moshé madhore
dhe formimin e duhur profesional
brenda kurrikulés shkollore.
Pacientét/ofruesit e pérkujdesjes
duhet té informohen se pérdorimi

i trampolinés duhet té shmanget
nga té gjithé fémijét, qofshin ata
me ose pa sindromén Down,
pérveg rasteve kur jané pjesé e njé
programi té strukturuar trajnimi
me masa sigurie dhe mbikéqyrje

té pérshtatshme. Prindérit mund

té informohen se pjesémarrja e
fémijéve né sporte me kontakt fizik,
si futbolli, futbolli amerikan dhe
gjimnastika, mund t'i rrezikojé ata
pér démtim té palcés kurrizore.'?
"Special Olympics" kérkon
dokumentacionin e ekzaminimit
fizik pér té gjithé atletét pjesémarrés
né sporte.”Jini té pérgatitur pér té
diskutuar dhe pér t'iu pérgjigjur
pyetjeve né lidhje me trajtimet qé
konsiderohen si plotésuese ose
alternative (shihni "Mbikéqyrja
shéndetésore nga 1 muaj pas lindjes
deri né 1 vjeg" pér diskutim).

Né té paktén 1 vizité té
mbikéqyrjes shéndetésore,
informoni familjen pér riskun e
shtuar té shfrytézimit seksual
(shihni "Udhézimet paraprake nga
1 vje¢ deri né 5 vjeg¢" pér diskutim).
Vazhdoni té vlerésoni, monitoroni
dhe nxisni pavarésiné né lidhje me
higjienén dhe kujdesin pér veten.
Jepni udhézime pér zhvillimin dhe
sjelljet e shéndetshme, normale
dhe tipike seksuale. Edukoni dhe
udhézoni rreth sjelljeve normale
té masturbimit dhe kufijve
personalé. Theksoni nevojén pér
informacion té kuptueshém dhe
nxitni mundésité pér pérparimin
né té kuptuarin e seksualitetit
(shihni "Burimet pér familjet").
Diskutoni nevojén pér metoda
kontraceptive dhe parandalimin

e infeksioneve seksualisht té
transmetueshme dhe shkallén

e mbikéqyrjes sé nevojshme.
Pérkrahni dhe ofroni pérdorimin e
metodave kontraceptive afatgjata
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dhe té kthyeshme dhe njihuni

me legjislacionin dhe burimet
lokale pér té ndihmuar familjen
né vendimmarrjen né lidhje me
¢éshtjet e metodave kontraceptive
afatgjata dhe té kthyeshme.'?

shéndetit publik dhe bazés shkencore.

Njohurité né disa tema shumé té
réndésishme pér kujdesin ndaj
fémijéve me sindromén Down mund
té shtohen pérmes hulumtimeve té
bazuara né popullaté. Pér shembull,

¢ Jepni rekomandime dhe ofroni ose
referoni pér kujdes gjinekologjik
rutiné, sipas nevojés, pér metodat
kontraceptive afatgjata, té
kthyeshme ose pér indikacione té
tjera, nése nuk jané ofruar ende.
Diskutoni problemet e sjelljes para
menstruacioneve dhe menaxhimin
e menstruacioneve, duke pérfshiré
shgetésimet e ofruesve té
pérkujdesjes né lidhje me ndalimin
e menstruacioneve pér géllime
higjienike.“s'“s'”"’

e NEé té paktén 1 vizité, bisedoni
me pacienten dhe familjen e saj
pér probabilitetin qé fémija i
saj té keté sindromén Down né
rast shtatzénie.!?-12* Diskutoni
mundésité pér jetesé té pavarur,
banesat né grup, opsionet e
arsimit pas pérfundimit té arsimit
té mesém, mjediset e punishteve
dhe mundési té tjera punésimi té
mbéshtetura nga komuniteti.

e Diskutoni pér marrédhéniet né
familje, pér planifikimin financiar
duke pérfshiré edhe aktin pér
arritjen e njé pérvoje mé té
miré jete (shihni "Burimet pér
familjet"), si dhe pér kujdestariné
duke pérfshiré vendimmarrjen e
mbéshtetur aty ku njihet.'*?

e Lehtésoni kalimin dhe ofroni
koordinim pér kujdesin mjekésor
parésor dhe té nénspecializuar
pér té rriturit. 1’ Eshté fakt i
ditur se shumé té rinj né moshé
madhore marrin kujdes nga
pediatrit dhe ofruesit duhet té jené
té vetédijshém pér mbikéqyrjen
shéndetésore té zhvilluar rishtazi
pér té rriturit.®

VEPRIMET E ARDHSHME

Shumé probleme qé lidhen me
zhvillimin dhe shéndetin e individéve
me sindromén Down mbeten pér t'u
vlerésuar dhe jané krijuar programe
kérkimore pér trajtimin e temave té
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nevojitet njé rishikim rigoroz, i

bazuar né prova, i depistimit dhe
trajtimit té instabilitetit atlantoaksial,
dhe kérkimet e vazhdueshme jané
thelbésore pér drejtimin e kujdesit pér
rezultate optimale tek individét me
sindromén Down.! 139-141

BURIMET PER FAMILJET

Periudha prenatale dhe foshnjéria

"Brighter Tomorrows", mbéshtetje
pér familjet: https://hdi.uky.edu/
project/brighter-tomorrows-
supporting-families-with-
accurate-information-about-down-
syndrome. Mbéshtetja e familjeve
me informacione té sakta rreth
sindromés Down (pérfshin burime
nga "Lettercase"). Interdisciplinary
Human Development Institute,
University of Kentucky.

Burimet e "Lettercase": www.
lettercase.org. Ofron késhillim
prenatal dhe postnatal pér familjet.
Njé kopje ofrohet pa pagesé pér
profesionistét dhe familjen.

Down Syndrome

Diagnosis Network: www.
dsdiagnosisnetwork. org. Grupe
familjesh me data lindjeje ose
datélindje té ngjashme, té lidhura
né grupe té moderuara né
Facebook.

Skallerup S]J. Babies With Down
Syndrome: A New Parents Guide,
3rd ed. Bethesda, MD: Woodbine
House; 2009. (Versionet né anglisht
dhe spanjisht disponohen né
www. woodbinehouse.com.) Ofron
udhézime pér rritjen dhe kujdesin
pér njé fémijé me sindromén Down
deri né moshén 5 vjec.

Fémijéria

Pueschel SM, ed. A Parent’s Guide to
Down Syndrome: Toward a Brighter
Future. Bethesda, MD: Brookes
Publishing; 2001.
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Stein DS. Supporting Positive
Behavior in Children and Teens
with Down Syndrome: The Respond
but Don’t React Method. Bethesda,
MD: Woodbine House; 2016.
www.woodbinehouse.com.
Shumeéllojshméri librash pér
familjet, terapistét dhe mésuesit e
fémijéve me sindromén Down.

Adoleshenca

Got Transition: http://www.
gottransition.org/. Ofron burime
dhe udhézime pér kalimet.

Couwenhoven T. Boys Guide to
Growing Up-Choices & Changes
During Puberty Written for
Persons with Intellectual Disability.
Bethesda, MD: Woodbine House;
2012.

Couwenhoven T. Girls Guide to
Growing Up-Choices & Changes
During Puberty Written for
Persons with Intellectual Disability.
Bethesda, MD: Woodbine House;
2012.

Simmons J. The Down Syndrome
Transition Handbook: Charting
Your Child’s Course to Adulthood.
Bethesda, MD: Woodbine
House; 2010. Gjendet né: www.
woodbinehouse.com.

Gjaté gjithé jetégjatésisé

DS-Connect: Regjistri pér
sindromén Down: https://
DSConnect.nih. gov. Familjet
dhe pacientét lidhen me
studiuesit dhe ofruesit e kujdesit
shéndetésor dhe mund té
marrin pjesé né studime klinike
dhe té marrin pjesé né anketa
konfidenciale té lidhura me
shéndetin qé ndihmojné pér té
kuptuar mé miré individét me
sindromén Down gjaté gjithé
jetégjatésisé.

National Down Syndrome
Congress: www.ndsccenter.org.
Informacion, advokim, edukim
dhe mbéshtetje pér individét
me sindromén Down, véllezérit
e motrat dhe familjet né gjuhén
angleze dhe spanjolle.



Shogata kombétare e sindromés
Down: www.ndss.org. Advokim
dhe informacion né lidhje me
sindromén Down gjaté gjithé
jetégjatésisé.

Family Voices: https://
familyvoices.org/affiliates/.
Qendrat e informacionit té
shéndetit té drejtuara nga familje,
gé ndihmojné familjet té navigojné
sistemet e nevojshme pér fémijét
me nevoja té vecanta té kujdesit
shéndetésor

Parent to Parent USA: https://
www.p2pusa.org/parents. Ofron
mbéshtetje pér t'u pérballur me
sfidat e rritjes sé fémijéve me
nevoja té vecanta té kujdesit
shéndetésor.

Qendrat e informacionit dhe
trajnimit té prindérve: https://
www. parentcenterhub.org.
Burime né ¢do shtet qé informojné,
pérgatitin dhe ndihmojné familjet
me navigimin e sistemit arsimor.
March of Dimes: www.
marchofdimes.com. Informacion
pér prindérit mbi problemet
shéndetésore qé lidhen me
shtatzéniné dhe defektet né lindje.

Down Syndrome Education
International: www.downsed.

org. Burime pér edukatorét

dhe prindérit gé lidhen me
komunikimin, aftésité numerike,
té folurin dhe mbéshtetjen e
gjithépérfshirjes.

Canadian Down Syndrome Society:
www.cdss.ca. Burime pér familjet
pér njé séré problemesh gé lidhen
me sindromén Down.

ABLE ACT 2014: https://www.
irs.gov/government-entities/
federal-state-local-governments/
able-accounts-tax-benefit-for-
people-with-disabilities. Pérfitimi
tatimor pér individét me aftési té
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Informacion shtesé

FIGURA SHTESE 1. Pérmbledhija e kujdesit specifik pér sindromén Down.

Veprimi Periudha|l porsalindur deri| 1 muajsh deri |1 deri né 5 deri né 12 deri né

renatale] né 1 muajsh | né 1 vjeg 5 vjeg 12 vieg 21 vieg

1. Konfirmoni diagnozén e SD me CVS ose amniocentezé né s
periudhén prenatale ose me kariotip né periudhén postnatale

2. Rishikoni riskun e recidivés dhe referojeni familjen te njé gjenetist
Klinik ose késhillues gjenetik.

3. Ofrojini familjes informacione pér grupet e prindérve dhe ato té
mbéshtetjes.

4. Pérdorni grafikét e rritjes specifiké pér SD-né té CDC-sé, pér té
monitoruar peshén, gjatésing, peshén né raport me gjatésiné,
perimetrin e kokés ose BMI-né. Pérdorni grafiké standardé pér
BMI-né pas moshés 10-vjecare.

5. Porositni kryerjen e njé ekoje, pe cila duhet té interpretohet nga
njé pediatér kardiolog

6. Vlerésimi i ushqyerjes ose studimi me ané té videos, nése ka:
hipotoni té theksuar, nénpeshé (<percentili i 5-t& i peshés pér
gjatési ose BMI), ushqyerje e ngadalté ose mbytje me ushgim,
simptoma t& pérséritura ose té vazhdueshme jonormale té
frymémarrjes, desaturim me ushgimet

7. Kryeni njé vlerésim objektiv té dégjimit (mund té jeté né
protokollet e NBS-sé) dhe ndigni protokollet e EHDI-sé.

8. Nése membrana timpanike nuk mund té vizualizohet, drejtojuni Cdo 3-6
njé otolaringologu pér njé ekzaminim me mikroskop derisa té muaj
béhen ekzaminime té besueshme té membranés timpanike dhe
timpanometrisé.

9. Vlerésim i sediljes sé sigurisé né makiné para daljes nga spitali.

10. CBC me diferencial De

d

11. Nése vérehet TAM, informoni ofruesit e pérkujdesjes pér riskun/
shenjat e leucemisé (p.sh., mavijosje/hemorragji qé shkaktohen
lehtésisht, ethe té pérséritura, dhimbje kockash)

12. TSH GIENGEEEN  Cdo 5-7 muaj | Annually, and every 6 mo if antithyroid antibodies ever detected

13. Profilaksia e RSV bazuar né udhézimet e AAP. Cdo vit Through 2 yr

14. Diskutoni pozicionimin e segmentit cervikal té shtyllés kurrizore NE té gjitha HMV-té Biennially

pér procedurat dhe masat paraprake té instabilitetit atlantoaksial

15. Kryeni vlerésim pér pérdorimin e CAM, kundérshtoni praktikat e NE té gjitha HMV-té
pasigurta té CAM.

16. Referojini fémijét pér ndérhyrje té hershme, pér terapi qé adresojné (R ORYPICE Deriné moshén |
1é folurin, aftésité motorike fine ose aftésité motorike té médha. 3-vjecare o

17. Nése shfaget sémundja e veshit t& mesém, kryeni njé vlerésim té Pas shérimit té | Pas trajtimit
dégjimit qé éshté i pérshtatshém pér zhvillimin. veshit

18. Ridepistoni dégjimin me metodologji té pérshtatshme pér Filloni né moshén 6 muajshe, ¢cdo 6 muaj derisa té pércaktohet njé gjendje

zhvillimin (BAER, behaviorale, specifike pér veshét). normale né té dy veshét népérmejt testimit specifik pér veshét dhe mé pas c¢do vit

19. Referojuni njé oftalmologu me pérvojé dhe ekspertizé me fémijét Deri né moshén [ o PR I : o

me aftési té kufizuara. 6 muajshe : o L

20. CBC me diferencial né rastin e mavijosjeve ose hemorragjive qé Né cdo vizité
shkaktohen lehtésisht, etheve té pérséritura ose dhimbjes sé kockave

21. Vlerésimi pér frymémarrje té ¢rregulluar nga gjumi; nése éshté e Té paktén njé heré deri né moshén 6-muajshe, mé pas né té gjitha HMV-té

pranishme, referojuni mjekut specialist pér ¢rregullimet e gjumit pasuese
te fémijét.

22. Sigurohuni gé fémija po kryen terapi pér zhvillimin dhe gé familja NE té gjitha HMV-té
e kupton dhe e ndjek planin e terapisé né shtépi.

23. CBC me diferencial dhe (1) njé kombinim té ferritinés dhe CRP, ose (2) Cdo vit
njé kombinim té hekurit serik dhe kapacitetit total t€ lidhjes sé hekurit

24. Nése fémija ka probleme me gjumin dhe njé nivel té ferritinés prej mé Né ¢do vizité
pak se 50 meg/L, pediatri mund té pérshkruajé suplemente hekuri.

25. Depistimi i shikimit Né té gjitha Fotodepistim (né Fotodepistim (né | Ekzaminim pér
HMV-té, té gjitha HMV-tg); té gjitha HMV-t8); | mprehtésiné
pérdorni nése nuk éshté i nése nuk éshté i | e shikimit ose
kritere té mundur, referim te mundur, referim | fotodepistim né té
pérshtatshme | oftalmologu ¢do vit |te oftalmologu ¢do | gjitha HMV-té ose
pér zhvillimin dy vjet | programi i pércaktuar

né oftalmologji

26. Nése fémija ka simptoma mielopatike, kryeni grafi té thjeshté té Né ¢do vizité

segmentit cervikal né pozicion neutral (shihni tekstin pér detaje).

27. Kryeni polisomnografi. Midis 3-5 vjeg

28. Pérgatitni familjen pér kalimin nga ndérhyrja e hershme né Né moshén 30
parashkollor. muajshe

29. Diskutoni risqet e shfrytézimit seksual. Té paktén njé Té paktén njé heré Té paktén njé heré

30. Béni plane té pérshtatshme sipas zhvillimit pér menarkengé, metodat Kur té jeté e pérshtatshme né aspektin

kontraceptive (mbéshtetni/ofroni LARC) dhe parandalimin e SST-ve. e zhvillimit, mé pas né té gjitha HMV-té
pasuese

31. Dlilskutoni riskun pér sindromén Down né rast se pacientja mbetet Té paktén njé heré Té paktén njé heré

shtatzéné.

32. Kryeni vlerésim pér ¢cdo regres né zhvillim. NE té gjitha HMV-té

33. Diskutoni dhe lehtésoni kalimet né lidhje me: arsimin, punén, Né té gjitha HMV-té, duke filluar nga mosha

financat, kujdestariné, kujdesin mjekésor, jetesén e pavarur 10-vjecare
_ Té kryhet njé heré né kété moshé Shkurtime: SD, sindroma Down; CVS, Kampignigw iniIeve korionike; Hl\gv, Vizita e mbikéqyrjes
T 3 Bohta 3 nad shéndetésore; BMI, Indeksi i masés trupore; CDC, Centers for Disease Control; EHDI, Zbulim dhe
T? kryhgt lnese nuk shté krye[ me perpara ndérhyrje e hershme né lidhje me dégjimin; NBS, Depistim i té porsalindurit; CAM, mjekési plotésuese
Té pérséritet né intervalet e pércaktuara dhe alternative; BAER: pérgiigje e evokuar dégjimore e trungut & trurit; TM, membrané e timpanit;
(kufiri) | |Shihni raportin pér pikén fundore TAM: mielopoezé jonormale kalimtare
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