Kujdesi prenatal si dhe pér
té porsalindurit
INFORMACION RRETH SINDROMES DOWN




Burime té dobishme

Cdo grua dhe ¢do shtatzéni éshté e ndryshme. Pediatrit, késhilluesit
gjenetiké, anétarét e familjes, miqté, késhilluesit shpirtéroré dhe té tjeré
mund té ndihmojné njé grua shtatzéné e cila merr njé diagnozé prenatale
té sindromés Down.

KUJDES MJEKESOR

Akademia Amerikane e Pediatrisé, Health Supervision for Children and
Adolescents with Down Syndrome (2022): https://publications.aap.org/
pediatrics/article/149/5/€2022057010/186778/Health-Supervision-for-
Children-and-Adolescents

PRINDERIT E RINJ DHE ATA NE PRITJE TE NJE FEMIJE

o www.globaldownsyndrome.org/prenatal-testing-pamphlet/

«  www.ndsccenter.org/programs-resources/as/birthto2/

»  www.ndss.org/lifespan/diagnosis

+  www.dsdiagnosisnetwork.org

« Foshnjet me sindromén Down: Njé udhézues pér prindér té rinj
(libri éshté i disponueshém né anglisht dhe spanjisht)

o  Udhézuesi prindéror pér sindromén Down: Késhillim,
informim, inspirim dhe mbéshtetje pér rritjen e fémijés suaj nga
diagnoza

NESE KENI PYETJE RRETH SHTATZENISE OSE SINDROMES DOWN, NA
VIZITONI NE WWW.DOWNSYNDROMETEST.ORG.




Hyrje

Shtatzénia mund té jeté njé periudhé ngazéllyese...dhe njé periudhé
qé mund té krijojé emocione dhe ngrejé shumé pyetje. A do té jeté
fémija im djalé apo vajzé? Kujt do t'i ngjajé mé shumé? A éshté
fémija im i shéndetshém? Pér t'ju ndihmuar me pérgjigjen e kétyre

pyetjeve, mjeku juaj mund t'ju ofrojé njé séré opsionesh testimi gjaté

shtatzénisé suaj pér tju ndihmuar me pérgjigjen e kétyre pyetjeve.




Pergjigjet
e pyetjeve tuaja
A duhet té béj teste?

VENDIMI PER TE KRYER njé test depistues ose test diagnosti-
kues éshté njé vendim shumé personal. Disa gra i béjné kéto teste
pér té mbledhur mé shumé informacion rreth mundésisé sé shfagjes
sé sindromés Down né shtatzéniné e tyre dhe/ose né ményré qé té
planifikojné lindjen e njé fémije me sindromén Down. Té tjerat jané
té geta té vazhdojné pa depistim prenatal ose testim diagonstikues
dhe vendosin qé kéto teste nuk jané té nevojshme ose nuk i justifiko-
jné rreziqet. Té gjitha kéto teste jané krejtésisht opsionale. Nése keni
pyetje pér ndonjé nga kéto opsione testimi, flisni me mjekun, késhil-

luesin gjenetik, specialistin perinatolog ose ofrues té tjeré té kujdesit

shéndetésor mbi rreziqet, pérfitimet dhe kufizimet e kétyre testeve.




Cfaré éshté "testi prenatal” pér sindromén Down?

PERGJITHESISHT KA DY lloje testesh (teste depistuese dhe teste
diagnostikuese) q¢ mund t'i béni gjaté shtatzénisé pér té ndihmuar né
pércaktimin nése foshnja ka sindromén Down apo njé gjendje tjetér
kromozomike. Testet depistuese ju tregojné se sa mundési ka qé foshnja
juaj té keté njé gjendje kromozomike ndryshe nga tipikisht, kurse testet

diagnostikuese mund t'jua tregojné kété me siguri.

TESTET DEPISTUESE

Testet depistuese prenatale zakonisht pérfshijné ekzaminime té gjakut
dhe/ose me ekografi. Ka dy lloje kryesore testesh depistuese qé bazohen
né matje nga 1-2 tuba té gjakut tuaj - njéri .

Vetém njé test
diagnostikues do

e vogla té materialit gjenetik (ADN). t'ju tregojé me
siguri nése foshnja
juaj ka sindromén
Down.

mat proteinat né serum dhe tjetri fragmentet

Testi i serumit quhet gjithashtu depistim

i serumit té nénés, depistim biokimik,

depistim i kombinuar i tremujorit té paré,

test i trefishté dhe/ose test i katérfishté. Kjo analizé gjaku shpesh
kombinohet me rezultatet e njé ekzaminimi té veganté ekografik té
referuar si matja e "translucencés nukale" (ose NT), e cila mat sasiné e
léngjeve né pjesén e pasme té qafés sé foshnjés gjaté fazave té para té
shtatzénisé (midis javéve 11 dhe 14). Testi depistues i serumit té nénés
mund té béhet né fund té tremujorit té paré (midis javés 10 dhe 14)

ose né tremujorin e dyté (midis javés 15 dhe 20). Testi jep njé shifér té
rrezikut (si p.sh. "1 né 100") qé foshnja juaj té keté sindromén Down ose

gjendje té tjera kromozomike.



Njé test mé i ri bazohet né numérimin e fragmenteve t¢ ADN-sé qé
qarkullojné né gjakun tuaj. Ky quhet depistim i ADN-sé jashtéqelizore
né qarkullim té liré (cfADN)), testi prenatal joinvaziv (NIPT) ose
depistim prenatal joinvaziv (NIPS). cfADN-ja mund té béhet kurdo

gjaté shtatzénisé, pasi té kené kaluar 10 javé e deri né kohén e lindjes.

Nése foshnja juaj ka sindromén Down, né kampionin e gjakut tuaj
do té keté njé numér mé té larté té fragmenteve nga kromozomi
21. Kompanité qé ofrojné kéto teste pretendojné besueshmeéri dhe

saktési té larté. Sidoqofté, kéto teste nuk jané shqyrtuar ende nga

Faktorét ky¢ mund té Administrata e Ushqimit dhe
pérfshijné: Barnave (FDA).! Pér kété arsye,

Moshén e avancuar e
nénés (35 vjeg e lart)

Njé ose mé shumé té aférm
me sindromén Down njé test diagnostikues pér té gené
Rezultate nga njé test
tjetér gé tregojne
mundési mé té madhe pér
té pasur njé foshnjé me foshnja éshté djalé apo vajzé.
sindromén Down.

rekomandohet shumé qé ¢do test

i tillé "pozitiv" té konfirmohet nga

té sigurt (shikoni fagen 6).! Ky test

mund té tregojé gjithashtu nése

Aktualisht, "American College of

Obstetricians and Gynecologists"
rekomandon qé NIPS té diskutohet dhe té ofrohet pér té gjitha
pacientet shtatzéné, pavarésisht moshés sé nénés ose faktoréve té tjeré
qé mund té rrisin gjasat pér té pasur njé foshnjé me sindromén Down.?
Vendimi pérfundimtar pér té kryer testin depistues i takon gruas
shtatzéné. Ky éshté njé ndryshim i konsiderueshém nga udhézuesit e
méparshém, té cilét e kufizonin ofrimin e depistimit te pacientet me

"rrezik té larté".



Testet depistuese nuk paragesin rrezik pér abort. Testet depistuese nuk

mund t’ju tregojné me siguri nése foshnja ka sindromén Down apo njé
gjendje tjetér kromozomike. Sidoqofté, nése njé test depistues tregon
qé mundésité jané té larta, mjeku juaj obstetér ose késhilluesi gjenetik
do tju ofrojé njé test "diagnostikues". Pavarésisht shanseve tuaja, mund
té kérkoni njé test diagnostikues nése déshironi té dini me siguri nése

foshnja juaj ka njé gjendje kromozomike ndyshe nga tipikisht.

TESTET DIAGNOSTIKUESE

Ka dy teste gjenetike qé mund t'ju tregojné me pothuajse 100%

saktési nése foshnja juaj do té keté sindromén Down ose njé gjendje
kromozomike ndryshe nga tipikisht. Testi i amniocentezés (shkurt
"amnio") zakonisht kryhet pas javés sé 15-té té shtatzénésisé. Testi i
kampionimit té vileve korionike (shkurt "CVS") zakonisht kryhet midis
javés sé 10-té dhe té 13-té té shtatzénisé. Té dy testet kané njé rrezik prej

0,1-0,3% pér té shkaktuar abort.?



Cfaré éshté sindroma Down?

SINDROMA DOWN, e njohur edhe si Trizomia 21, éshté njé
gjendje ku njé individ lind me tre dhe jo dy kopje té kromozomit 21.
1 né 691 foshnja né Shtetet e Bashkuara lindin me kété gjendje.* Ka
gindra mijéra individé me sindromén Down né Shtetet e Bashkuara
dhe rreth gjashté milioné individé me sindromén Down né t&

gjithé botén.

Sindroma Down nuk ka lidhje me racén,
kombeésiné, statusin socio-ekonomik, fené
ose me gjérat gé néna ose babai kané
béré para ose gjaté shtatzénisé

Arsyet pérse disa foshnja kané tre dhe jo dy kopje té kromozomit
21 jané kryesisht té panjohura. Sidoqofté dihet qé né 98% té rasteve,
sindroma Down éshté e rastésishme dhe jo e trashégueshme.
Mundésia pér té pasur njé foshnje me sindromén Down rritet me
moshén e nénés; sidoqofté, rreth gjysma e foshnjave té lindura me
sindromén Down lindin nga néna nén moshén 35 vje¢ thjeshté pér

shkak té rritjes sé numrit té grave té reja qé béhen néna.’

Eshté e réndésishme té keni parasysh qé sindroma Down nuk ka lidhje
me racén, kombésing, statusin socio-ekonomik, fené ose me gjérat qé

néna ose babai kané béré para ose gjaté shtatzénisé.







A jané normale shgetésimet dhe ndjenjat
e mia?

SHUME PRINDER JANE TE SHQETESUAR se si njé fémijé

me sindromén Down do t& ndikojé né familjen e tyre, duke pérfshiré
motrat dhe véllezérit. Cdo familje éshté unike dhe mund té reagojé né
ményra té ndryshme ndaj konceptit ose ardhjes né jeté té njé foshnje
me sindromén Down. Eshté e natyrshme qé té ndiheni té trishtuar ose
té shgetésuar nése njé test prenatal tregon se foshnja juaj ka ose mund
té keté sindromén Down. Prindérit zakonisht nuk parashikojné té kené

njé fémijé me sindromén Down dhe mund té pritet ¢do lloj emocioni.

Né kohén e pércaktimit té diagnozés, mund té jeté e véshtiré té
imagjinoni ndikime té mira né familje, por studimet qé fokusohen né
rezultatet afatgjata te familjet jané inkurajuese. Pavarésisht sfidave

té mundshme, historité personale dhe studimet né SHBA tregojné se
shumica e familjeve qé kané njé fémijé me sindromén Down jané té

géndrueshme, té suksesshme dhe té lumtura.

Pérveg késaj, shumé motra ose véllezér reagojné pozitivisht dhe
mendojné se kané jeté mé té pérmbushur pér shkak té motrés/véllait
té tyre me sindromén Down. Studimet e fokusuara né kénagésiné
personale pér individét me sindromén Down tregojné qé pjesa mé

e madhe e fémijéve mé té rritur, adoleshentéve dhe té rriturve té

anketuar ndihen se jetojné njé jeté té lumtur dhe té pérmbushur.®

NESE KENI PYETJE RRETH SHTATZENISE SUAJ OSE
SINDROMES DOWN, NA VIZITONI NE
WWW.DOWNSYNDROMETEST.ORG



Si do té ndikojé sindroma Down te

foshnja ime?

NUK KA ASNJE MENYRE PER TE PARASHIKUAR se cfaré
rezervon e ardhmja pér ¢do foshnjé. Né shumé aspekte, foshnjat me
sindromén Down jané si té gjitha foshnjat e tjera. Té gjitha foshnjat
kané nevojé té ushqehen, t'u ndryshohen pelenat dhe té luajné, por
mbi té gjitha, kané nevojé pér dashuri. Kéto nevoja jané té njéjta edhe

pér foshnjat me sindromén Down.

Sidoqofté, éshté e réndésishme qé familjet té diné qé nevojat e njé

fémije me sindromén Down pér kujdes shéndetésor dhe edukim mund

té jené té ndryshme ose me gjasa mé sfiduese se ato pér fémijét e tjeré.
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Té jetosh me sindromén Down
né SHBA

ME POSHTE JEPEN DISA FAKTE RRETH INDIVIDEVE ME
SINDROMEN DOWN QE MUND TE JENE TE DOBISHME
NESE | DINI:

* Qé nga fillimi i évizjeve pér té drejtat e njeriut dhe té
drejtat civile né vitet 1960, individét me sindromén Down
po njihen gjithnjé e mé shumé si njé pjesé e réndésishme e
shogeérisé.

* Individét me sindromén Down marrin pjesé né shkollg,
grupe fetare, ekipe sportive, programe té arteve skenike
dhe pamore, organizata vullnetare dhe vende pune.

e Pjesa mé e madhe e fémijéve me sindromén Down
funksionojné né diapazonin e lehté deri né mesatar té
aftésisé sé kufizuar intelektuale.’

e Me ligj, individéve me sindromén Down duhet t'u ofrohet
arsim falas dhe i pérshtatshém né njé mjedis sa mé pak
kufizues pérmes sistemit té shkollave publike.®

* Njé numér i vogél, por né rritje, i individéve me sindromén
Down ndjekin programe né arsimin e larté dhe kolegj.

e Pjesa mé e madhe e individéve me sindromén Down kané
nevojé pér mbéshtetje shtesé gjaté gjithé jetés sé tyre, por
njé numér né rritje i kétyre individéve jetojné né ményré té
pavarur ose gjysmé té pavarur.

* Njé numér i vogél, por qé éshté né rritje, i individéve me
sindromén Down po zgjedhin té martohen.
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INFORMACION MJEKESOR NE LIDHJE ME INDIVIDET ME
SINDROMEN DOWN

Aktualisht, jetégjatésia mesatare e njé individi me
sindromén Down né SHBA é&shté 60 vjeg, krahasuar me vitin
1983 kur jetégjatésia ishte 25 vje¢”' (sidoqofté, ka pabarazi
né varési té racés dhe pérkatésisé etnike).

Eshté e réndésishme gé té ndigen rekomandimet e dhéna
né "Health Supervision for Children and Adolescents with
Down Syndrome" nga Akademia Amerikane e Pediatrisé.
Kéto rekomandime mund té forcojné aftésité fizike dhe
intelektuale té njé individi me sindromén Down.

Deri né 50% e foshnjave me sindromén Down lindin

me defekt né zemér dhe disa mund té kené nevojé pér
ndérhyrje kirurgjikale.” Pjesa mé e madhe e kétyre defekteve
mund té korrigjohen.

Individét me sindromén Down jané mé té rrezikuar nga
sémundje té tilla si problemet e frymémarrjes, problemet
e dégjimit dhe shikimit, infeksionet e veshit, apnea e
gjumit, sémundjet e tiroides dhe sémundja e Alzheimerit.
Sidogofté, mund té ndodhé gé individé qé nuk kané
sindromén Down té preken nga kéto sémundje, ndérkohé
gé disa individé me sindromén Down mund té mos kené
asnjé prej tyre. Pjesa mé e madhe e kétyre sémundjeve
mund té trajtohen dhe pjesa mé e madhe e individéve me
sindromén Down béjné jeté té shéndetshme."

Individét me sindromén Down kané mé shumé gjasa qé té
zhvillojné lloje té caktuara té leucemisé né fémijéri,'? por
kané mé pak gjasa té zhvillojné tumore té ngurta krahasuar
me popullsiné e pérgjithshme.™ Individét me sindromén
Down kané gjithashtu mé pak gjasa té pésojné atak kardiak
ose insult cerebral .1
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Cfaré duhet té pres vitin e paré?

FOSHNJAT ME SINDROMEN DOWN kérkojné té njéjtin kujdes
mjekésor si té gjitha foshnjat e tjera (vizitat rutiné t&€ kontrollit dhe
imunizimet). Pérve¢ késaj, Akademia Amerikane e Pediatrisé (AAP)
ka hartuar njé udhézues pér foshnjat dhe fémijét me sindromén
Down, té titulluar "Health Supervision for Children and Adolescents
with Down Syndrome." Né vitin e paré, disa nga rekomandimet e
AAP-sé pérfshijné njé ekokardiogramé pér defekte né zemér, numérim
té rruazave té gjakut, depistim té dégjimit dhe shikimit, analizé gjaku
pér nivelet e hormonit té tiroides dhe njé ekzaminim pér probleme

gastrointestinale.”

Pér sa i pérket zhvillimit, fémijét me sindromén Down zakonisht
pérjetojné vonesa né fusha té ndryshme. Vonesat né aftésité motorike
globale mund né ndikojné né uljen, ecjen kémbadoras dhe ecjen né
kémbé. Vonesat né aftésité motorike fine pérfshijné koordinimin e
duarve dhe gishtave. Vonesat né té folurit mund té ndikojné né fillimin

dhe cilésiné e té folurit dhe gjuhés.

Fazat e zhvillimit ndryshojné shumé te fémijét me sindromén Down
dhe éshté e pamundur t€ parashikohen. Shérbimet e ndérhyrjes sé
hershme, duke pérfshiré terapité fizike, profesionale dhe té té folurit
duhet té fillohen né moshé té hershme pér té optimizuar zhvillimin
e fémijés. Né SHBA, njé shérbim i njohur si "'ndérhyrje e hershme"
mbéshtet zhvillimin e foshnjave dhe fémijéve té vegjél me nevoja té
veganta, vecanérisht né tre vitet e para té jetés. Secili shtet i zbaton
shérbimet né pérputhje me njé ligj federal té njohur si Akti pér

Arsimin e Individéve me Aftési té Kufizuara (IDEA, pjesa C).



DISA FAZA TIPIKE

AKTIVITETI :IENNS;EOTMNElIE\' DOWN ;E“\III:L’EI.II-VIME
TIPIK

Buzéqgeshja 1,5-3 muajsh 0,5 - 3 muajsh
Rrokullisja 2-12 muajsh 2-10 muajsh
Ulja 6-18 muajsh 5-9 muajsh
Ecja kémbadoras 8-25 muajsh 7 - 13 muajsh
Qéndrimi né kémbé 10-32 muajsh 8- 16 muajsh
Ecja né kémbé 12-45 muajsh 8- 18 muajsh
E folura, fjalét 9-30 muajsh 6 - 14 muajsh
E folura, fjalité 18-46 muajsh 14 - 32 muajsh

© 2001 Sigfried Pueschel
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OFROHEN BURIME PER KUJDES MJEKESOR DHE SHERBIME TE
NDERHYRJES SE SHPEJTE

Nése keni sigurim shéndetésor privat, foshnja juaj me sindromén Down do

té mbulohet si té gjithé fémijét e tjeré. Qé nga miratimi i Aktit pér Kujdes té
Pérballueshém, nuk mund té mohohet asnjé sigurim shéndetésor né bazé

té "gjendjeve paraekzistuese". Cdo shtet do té keté gjithashtu njé program

pér té ndihmuar né marrjen e sigurimit shéndetésor pér fémijét. Kjo mund

té jeté pérmes Programit té Sigurimit té Shéndetit té Fémijéve (CHIP) ose
pérmes Programit té Depistimit, Diagnostikimit dhe Trajtimit té Hershém dhe

Periodik té Medicaid.

Ligji federal kérkon qé secili shtet té ofrojé shérbime té ndérhyrjes sé hershme
pér foshnjat me aftési té kufizuara ose qé rrezikojné té kené vonesa né zhvillim.
Njé vlerésim ose gjykim ofrohet pa pagesé, por kostoja e shérbimeve t&
ndérhyrjes sé hershme varet nga politikat e ¢do shteti. Né disa shtete éshté
falas, kurse né disa té tjera shérbimet ofrohen me tarifa té¢ ndryshme, né bazé té

té ardhurave tuaja.

Pér mé shumé informacion, kontaktoni organizatén lokale té sindromés Down
www.globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/ resources/local-

organizations/ ose kontaktoni me NDSC né numrin 770-604-9500



Burime te tjera

Pérveg organizatave jofitimprurése si "Global Down Syndrome
Foundation", "National Down Syndrome Congress" dhe "National Down
Syndrome Society", né Shtetet e Bashkuara ka rreth 250 organizata lokale
pér sindromén Down, késhtu qé ka mundési qé té keté njé té tillé né zonén
tuaj. Mé poshté éshté dhéné njé listé e shkurtér me burime qé mund té
jené té dobishme pér graté shtatzéna dhe familjet. Pér informacione mé té

hollésishme, na vizitoni né www.downsyndrometest.org.

GLOBAL DOWN SYNDROME FOUNDATION

www.globaldownsyndrome.org

NATIONAL DOWN SYNDROME CONGRESS

www.ndsccenter.org

NATIONAL DOWN SYNDROME SOCIETY

www.ndss.org

DOWN SYNDROME WORLD™ MAGAZINE

www.downsyndromeworld.org

BIRESIMI

Familjet qé presin njé fémijé me sindromén Down mund té vendosin

qé zgjedhja mé e miré pér familjen e tyre éshté bérja e njé plani pér
birésim. "National Down Syndrome Adoption Network" ka njé regjistér té
familjeve qé jané té licencuara pér té birésuar dhe qé duan té birésojné njé

fémijé me sindromén Down. Pér mé shumé informacion vizitoni

www.ndsan.org ose telefononi né numrin 513-709-1751.
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