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GENERALITĂȚI

 Sindromul Down cunoscut şi

sub numele de ,,trisomia 21 sau

mongolism ,,este o afecţiune

genetică prezentă la copii ȋncă

din momentul conceperii, este

una dintre cele mai frecvente

cauze genetice de ȋntârziere

cognitivă, determinată de

prezenţa unui cromozom 21

suplimentar



Tipuri de sindrom Down

 Există 3 tipuri de sindrom Down:

 Trisomia 21 – copia cromozomului 21 se regăsește în fiecare

celula. Aceasta este cea mai comună formă a sindromului

Down.

 Mozaicism – apare atunci când copilul se naște cu un

cromozom 21 suplimentar în unele celule, însa nu în toate.

Pacienții care suferă de aceasta formă a sindromului Down au

mai puține simptome decât cele cu trisomia 21.

 Sindrom Down prin translocație – copiii născuți cu acest tip de

sindrom au doar o parte din cromozomul suplimentar 21.



Simptome și caracteristici ale sindromului Down

 tonus muscular scazut (hipotonie)

 laxitate ligamentara

 fata lata

 radacina nasului mai lata

 fantele palpebrale orientate in sus

 gura mica

 urechi mici

 diametrul capului redus

 gat scurt

 mana mai mica

 degete scurte

 dezvoltare intarziata

 retard mental



Cauzele sindromului Down

 tulburări hormonale

 radiații

 infecții virale

 probleme imunologice

 vârsta mamei

 tată vârstnic

 frate/soră cu Sindrom Down

Tulburările asociate

 malformaţiile cardiace

 malformaţii viscerale

 malformații digestive şi renale

 probleme ortopedice

 tulburarea hiperkinetică cu deficit de atenţie

 retardul mental 

 ȋntârzieri cognitive 



Intervenții în sindromul Down

 Tratamentul medical asociat

 Stimularea cognitivă

 Terapia psihomotrică

 Logopedia

 Ergoterapia

 Meloterapia

 Art-terapia

 Nutrienții alimentari

 Terapia cu delfini

 Hipoterapia



Scopul și obiectivele urmărite în lucrare 

 Scopul acestui studiu este de a 

analiza frecvența copiilor cu 

sindrom Down înscriși în cadrul 

Centrului Școlar Pentru Educație 

Incluzivă Satu Mare precum și 

influența vârstei mamei în apariția 

acestui sindrom dar și a 

caracteristicilor specifice ale 

acestei boli

 Monitorizarea a fost realizată sub 

îndrumarea specialiștilor care 

lucrează în cadrul acestei instituții.

 monitorizarea frecvenței copiilor cu 

sindrom Down

 studiul posibilei influențe a vârstei 

părinților și a mediului familial

 influența predispoziției genetice

 monitorizarea simptomelor 

predominante ale bolii

 frecvența bolilor asociate cu sindrom 

Down

 analiza comportamentului la copiii cu 

sindrom Down

Obiectivele urmărite:



Materialul de lucru

 Subiecții acestui studiu sunt copii din  cadrul Centrului 

Școlar Pentru Educație Incluzivă Satu Mare 

 din totalul copiilor  de 200, 100 sunt cu sindrom Down

si alte boli

 dintre acesti copii  20 sunt cu SD procentul fiind de 40%

 au fost monitorizati  20 de copii (13 fete, 7baieti) cu 

vârsta cuprinsî intre 6-14 ani

Metoda de lucru

 informatii legate de observarea din timpul evaluarii referitoare la 

familie, comportament, deficiențe, boli asociate cu sindrom Down, au 

fost notate în tabele

 rezultatele obținute au fost analizate și interpretate prin calcul 

procentual, și sub formă de grafice



Rezultate și discuții

 Varsta si sexul copiilor cu sindromul Down studiati

 Termenul si greutatea la nastere a copiilor cu sindromul Down

 Perioada de diagnosticare a copiilor cu sindromul Down

 Varsta mamei la nastere cu sindromul Down

 Incidenta sindromului Down in familiile subiectilor

 Caracteristicile fizice dominante

 Frecventa malformatiilor si afectiunilor asociate sindromului 

Down

 Monitorizarea dezvoltarii motorie si socio-emotionale

 Integrarea copiilor cu sindrom Down in sistemul de invatamant



Cuprins
 Capitolul I.Generalitati

 1.1 obiectul geneticii

 1.2 Aparitia si dezvoltarea geneticii

 1.3 Introducere in patologia geneticii umane

 1.4 Primele observatii si cercetari privind mutatiile

 1.5 Clasificarea mutatiilor

 1.5.1 Mutatii cromozomiale

 1.5.2 Mutatii genice

 1.5.3 Mutatii genomice

 1.6 Primele descrieri medicale stiintifice

 Capitolul II .Principalele cauze ale sindromului Down

 2.1 Definirea sindromului Down

 2.2 Cauzele sindromului Down

 2.2.1 Eroarea cromozomiala



 2.3 Tipuri ale sindromului Down

 2.3.1 Trisomia 21

 2.3.2 Translocatia

 2.3.3 Mozaicismul

 2.4 Factorii de risc care influenteaza aparita sindromului Down

 Capitolul III  Simptomatologia in sindromul Down

 3.1 Caracteristicile fizice

 3.2 Tulburari asociate

 3.2.1 Retardul mental

 3.2.2 Dezvoltarea motorie a copiilor cu sindrom Down

 3.2.3 Dezvoltarea cognitiva si socio-emotionala

 3.3. Ritmul dezvoltarii copiilor cu sindrom Down



 Capitolul IV Scop, obiective, materiale, metode de lucru

 4.1 Scopul si obiectivele urmarite in lucrare

 4.2 Materialele de lucru

 4.3 Metode de lucru

 Capitolul V Rezultate si discutii

 5.1 Influenta varstei

 5.2 Termen si greutatea la nastere

 5.3 Perioada de diagnosticare

 5.4 Incidenta sindromului Down in familiile subiectilor
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