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PREFATA

PREFATA

Colectivul ~ Departamentului  Pediatrie
USMEF ,,Nicolae Testemitanu” a considerat ne-
cesara realizarea Editiei a II-a a prezentului ma-
nual, in deplina concordanta cu Programul si
Curricula de pregatire universitard la modulul
Pediatrie si in dorinta de a veni cit mai mult in
sprijinul studentilor.

Manualul ,Pediatrie” expune date teoreti-
ce si practice necesare cunoasterii principalelor
metode utilizate in practica medicald. In acest
sens, lucrarea a fost structurati in capitole in
care sunt descrise datele importante cunoaste-

rii in dezvoltarea copilului si patologiile carac-

teristice perioadei copildriei. Capitole separate
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vizeazd Cadrul legal si Endocrinologia pediatri-
ci (capitole care nu au fost in prima editie a ma-
nualului). Un capitol important este cel in care
este descrisd dezvoltarea neuro-psiho-motorie a
copilului pe etape de varsta, a carei cunoagtere
este esentiald pentru intelegerea patologiei neu-
rologice, care poate debuta incd din primele luni
de viata.

Realizand acest manual, aducem pe aceasta
cale multumirile noastre conducerii Universitatii
de Medicina si Farmacie , Nicolae Testemitanu”
si tuturor celor care ne-au ajutat la publicarea

editiei a II-a a manualului Pediatrie.

Autorii
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In plan international, existi un cadru juridic bine struc-
turat, care protejeaza dreptul fiecirui copil la viat, prevede
pentru minori asigurarea unui nivel de trai satisfacitor, acce-
sul la serviciile medicale si sociale de calitate, abordand di-
rect si detaliat problematica drepturilor copilului, masurile
de protectie speciala pentru diverse categorii de copii aflati in
diferite situatii de dificultate.

Conventia ONU cu privire la drepturile copilu-
lui (adoptata la 20.11.1989 de citre Adunarea Generald a
Organizatiei Natiunilor Unite; in vigoare pentru Republica
Moldova din 25.02.1993) reprezinti un document unic, cu
caracter international, care se refera exclusiv la drepturile co-
pilului, punand accent deosebit pe responsabilitatea familiei
privind protectia copilului si care stabileste obligatiile si anga-
jamentele asumate, responsabilititile statelor - parti privind
respectarea drepturilor enuntate in Conventie (dreptul la su-
pravietuire, dreptul la servicii sociale si medicale, dreptul la
educatie, dreptul la alimentatie rationald).

Pactul international cu privire la drepturile econo-
mice, sociale si culturale (adoptat la 16.12.1966; in vigoare
pentru Republica Moldova din 26.04.93) prevede ca state-
le-parti acorda ocrotire speciald mamelor, intr-o perioadi de
timp rezonabild inainte de nasterea copiilor si dupa aceasta.

Conventia OIM nr. 103 cu privire la protectia mater-
nititii (adoptati la 28.06.1987; in vigoare pentru Republica
Moldova din 14.02.1998) prevede asigurarea dreptului fe-
meii la concediul de maternitate care include obligatoriu si o
perioada postnatali. Femeia care aldpteaza copilul are dreptul
sd-si intrerupa munca in acest scop la ora sau perioadele de

timp prevazute de legislatia nationala, aceste intreruperi fiind
considerate ore de lucru si remunerate corespunzator.

In plan national, prevederile Constitutiei Republicii
Moldova, adoptate la 29.07.1994 (art. 4, alin. 2), precum si
Hotararea Curtii Constitutionale nr. 55 din 14 octombrie
1999 ,Privind interpretarea unor prevederi ale art. 4 din
Constitutia Republicii Moldova” prescriu cd, daci exista
neconcordante intre pactele si tratatele privitoare la dreptu-
rile fundamentale ale omului la care Republica Moldova este
parte si legile ei interne, prioritate au reglementirile interna-
tionale. Aceasta inseamna cd normele internationale pot fi
aplicate direct in instantele de drept nationale. Constitutia
Republicii Moldova stabileste ca statul garanteazi fiecirui
om dreptul la viati si la integritate fizica si psihica, dreptul la
ocrotirea sanitatii §i este obligat si ia masuri pentru ca orice
om s aibd un nivel de trai bun, care sa-i asigure sinatatea si
bunistarea, lui si familiei lui, cuprinzand hrana, imbracamin-
tea, locuinta, ingrijirea medicald, precum i serviciile sociale
necesare.

Legea privind drepturile copilului (nr. 338-XIII din
15.12.1994) stabileste statutul juridic al copilului ca subiect
independent si prevede asigurarea sianatatii lui fizice si spiri-
tuale, stipulind urmitoarele (art. 4):

— dreptul copilului la viat si la inviolabilitatea fizica si psi-
hica este garantat;

- niciun copil nu poate fi supus torturii, pedepselor sau
tratamentelor crude, inumane sau degradante;

— statul recunoaste dreptul copilului la folosirea celor
mai bune tehnologii de tratament si recuperare, profilaxie a
bolilor;
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— in cazul in care parintii refuza asistenta medicala pentru
copilul bolnav, aceasta se acorda contrar vointei lor, la deci-
zia consiliului de medici, luati in prezenta reprezentantului
puterii;

— statul asigurd mamei, in perioada pre- si postnatald, con-
ditii necesare pentru dezvoltarea sinitoasa a copilului, pen-
tru alimentarea lui rationala si inofensivé, asistentd medicald
calificata si gratuitd, organizarea misurilor de profilaxie a bo-
lilor, de promovare a unui mod de viata sanitos.

Parintii sunt obligati sa respecte recomandarile medici-
lor privind asigurarea dezvoltirii normale a copilului in peri-
oada pre- si postnatald si poarta raspundere juridica pentru
lipsa de supraveghere permanenti a copiilor de vérsti frageda
si prescolara.

Legea ocrotirii sanatatii (nr. 411-XIII din 28.03.1995)
defineste profilaxia in calitate de principiu fundamental in asi-
gurarea sanatatii populatiei si obligd autorititile administrati-
ei publice, unitatile economice si ia masuri sociale si medi-
cale orientate spre profilaxia primari a maladiilor, in special,
spre salubrizarea mediului inconjuritor, crearea §i mentine-
rea unor conditii igienice favorabile de viatd si de muncs, spre
mentinerea si ocrotirea sianatatii populatiei, a unor categorii
defavorizate, ale acesteia (femeile, copiii, bitranii), spre pro-
movarea odihnei active si a culturii fizice de mas3, spre ali-
mentarea rationald si educatia sanitard a populatiei. Legea
stipuleaza ca orice copil se bucura de o atentie deosebiti din
partea statului si a societatii si beneficiaza de ocrotirea sociali.
Statul apari interesele si drepturile copilului, inclusiv la con-
ditii de viatd propice dezvoltarii lui fizice si spirituale.

Legea cu privire la asigurarea obligatorie de asisten-
ta medicala (nr. 1585-XIII din 27.02.1998) reglementeaza
functionarea sistemului de asiguriri obligatorii de asistenta
medicala, stipuleazd printre categoriile de persoane, pentru
care Guvernul are calitatea de asigurat, copiii de vérsta pre-
scolara, eleviii, copiii neincadrati la invatiturd pana la im-
plinirea vérstei de 18 ani, gravidele, parturientele si liuzele,
invalizii, somerii inregistrati oficial, persoanele care ingrijesc
la domiciliu un copil invalid cu severitatea I sau un invalid
din copilarie de gradul I tintuit la pat, mamele cu patru si mai
multi copii, persoanele din familiile defavorizate care benefi-
ciaza de ajutor social.

Programul unic al asigurarii obligatorii de asisten-
ti medicald (aprobat prin Hotidrdrea Guvernului Republicii
Moldova nr. 1387 din 10.12.2007) prevede la nivel de asis-
tentd medicald primara acordarea de catre medicul de familie,
in comun cu echipa sa, a unui spectru de servicii si activitati
profilactice si curative copiilor, in cadrul asigurarii obligatorii
de asistenta medicala.
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In ultimii ani, in sistemul de asistentd medicali a mamei
si copilului au fost elaborate si implementate un sir de pro-
grame nationale si ramurale, care au inclus diverse masuri de
ameliorare a calitatii asistentei medicale, aplicarea unor noi
metode de profilaxie, tehnologii cost-eficiente, modalititi de
lucru cu familia (Programul National de ameliorare a asis-
tentei medicale perinatale, Programul National de Sanitate
a Reproducerii si Planificare Familiala, Programul National
de Imunizari, Programul National de Conduitid Integrati
a Maladiilor la Copii, Programul de Alimentatie Naturali a
Copiilor, Programul National privind Dezvoltarea Serviciului
de Asistentd Medicala Urgenta).

ETICA IN INGRIJIRILE PEDIATRICE

Activitatea medicului pediatru, pe langa aplicarea multi-
tudinii de standarde medicale de diagnostic i tratament, este
de neconceput fard respectarea principiilor de etica si deon-
tologie medicala.

Etica (din grecescul ethos — obicei, caracter, conduitd,
deprindere) este o disciplina straveche, care studiaza morala,
legile dezvoltarii ei apartine lumii ideilor, marilor orientari,
incercind s aduci o justificare teoretica principiilor de actiu-
ne. In profesia sa, pediatrul trebuie si se supuni unui cod etic
mult mai strict, comparativ cu profesionistii din alte domenii
medicale.

Spre deosebire de eticd, deontologia medicala stabileste
obligatiile medicilor si limitele actiunilor acestora. Termenul
»deontologie” deriva din grecescul ,,deon”, insemnand ,ceea ce
trebuie facut”, ,datorie”. Deontologia medicali este previzuta
de Codul Deontologic, care necesita a fi actualizat in mod
periodic, fiind adaptat la evolutia practicii medicale.

Din punct de vedere istoric, etica medicala initial a por-
nit de la principiul respectirii confidentialitatii si al obtinerii
acordului informat, pe care, ulterior, s-au suprapus mai multe
principii si reguli, cum ar fi autonomia, neddunarea, bineface-
rea si dreptatea, aplicabile i in asistenta medicald pediatrica.

Autonomia reprezintd dreptul persoanei de a decide ce
reguli va urma; cdnd vine vorba de un pacient copil se vaabor-
da in concordanti cu competenta parintelui, dar si a pacien-
tului (in cazul in care este vorba de adolescenti). Autonomia
este perceputd drept capacitatea de a percepe informatia
necesard, inclusiv capacitatea de a analiza si de a lua decizii
argumentate, exprimatd prin Consimtamantul informat sau
Acordul informat; de mentionat ca alegerea intotdeauna se
cere a fi intentionat3, neinfluentati si ficuta constient.

Nedaunarea prin definitie, presupune obligatia medicu-
lui pediatru de a nu dduna, de a nu face riu, principiu care se
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regaseste in jurimantul lui Hipocrate, §i anume ,primum non
nocere’.

Binefacerea presupune, bineinteles, facerea de bine, pro-
filaxie sau prevenirea raului (complicatiilor), asigurarea bu-
nastarii copilului. In acest context se accentueaza prioritatea
medicului pediatru de a decide ce este mai bine pentru paci-
ent, mai cu seama dreptul medicului de a lua decizii in caz de
urgente majore.

Dreptatea - principiul dreptitii stipuleazi ca personalul
medical trebuie si trateze fiecare pacient in mod egal, indi-
ferent de sex, rasa, stare civild, stare sociali, economici, con-
vingeri religioase sau politice. Toate principiile etice sunt va-
labile si pentru copil, acesta fiind acoperit de mai multe acte
legislative internationale sau nationale.

Ca punct de pornire este Conventia ONU privind drep-
turile copilului, ratificatd de citre marea majoritate a tarilor,
care stipuleazd drepturile copilului, locul lui in societate,
atribuind sanse egale tuturor copiilor, cu sau fard dizabilitati.
Conventia ONU privind drepturile copilului poate fi consi-
derati si ca un ghid de conduita etica pentru cei care acordi
asistentd medicala copiilor. Principiile de la care porneste do-
cumentul respectiv sunt:

— interesul copilului este primordial;

— copiii au dreptul sa fie sprijiniti in propriile familii §i co-
munititi, dar ei nu sunt proprietatea familiilor lor.

Conventia ONU privind drepturile copilului printr-un
sir de articole reglementeaza dreptul copiilor la protectie, par-
ticipare, la asigurarea conditiilor adecvate de viatd, ingrijire
si asistentd medicald. Toate acestea sunt relevante pentru sa-
nitatea copiilor, respectiv necesiti a fi luate in consideratie si
respectate de citre profesionistii care acorda asistentd medi-
cald acestei categorii de pacienti.

Dreptul copilului la protectie este reflectat ca:

— dreptul la viatd, supravietuire si dezvoltare, stipulat in ar-
ticolul 6;

— dreptul de a nu fi separat de pdrintii sdi impotriva vointei
acestora (articolul 9), exceptand situatia in care autorittile
competente decid, sub rezerva revizuirii judiciare §i cu res-
pectarea legilor si a procedurilor aplicabile, ci aceasta separa-
re este in interesul suprem al copilului;

— dreptul la protectie si asistentd speciald din partea statului
pentru copilul care este, temporar ori permanent, lipsit de mediul
sau familial sau care, pentru protejarea intereselor sale, nu
poate fi lisat in acest mediu, prin plasament in asistentd pa-
rentala sau adoptie; acest drept reitereazd importanta familiei
pentru bunastarea copilului;

— dreprul copilului de a fi protejat de orice fel de abuz (ar-
ticolul 19), orice fel de exploatare (articolul 34), exploatare
economici (articolul 32), expunere la droguri (articolul 33).

Articolele indicate reflecta in egald masura atat vulnera-
bilitatea copiilor, cét si responsabilitatea societitii de a-i pro-
teja. De mentionat unele dintre cele mai importante articole
pentru medicii pediatric, articolele prin care copiii au dreptul
s fie protejati de orice fel de abuz, inclusiv fizic, psihic, emo-
tional, neglijare, abuz sexual si exploatare. Chiar daca medicii
pediatri sunt cei care stabilesc diagnosticul si realizeaza con-
duita medicald a acestor cazuri, toate categoriile de cadre me-
dicale, de la asistentul medical de familie si medicul de familie
pana la alti specialigti cu care intrd in contact familia si copilul,
sunt responsabili de identificarea si prevenirea oriciror forme
de abuz al copiilor.

Dreptul la participare are, de asemenea, conexiune di-
rectd cu sanitatea copiilor, fiind redat prin:

— dreptul de a-si exprima opinia (articolele 12 si 13);

— dreptul de a avea acces la informatie (articolele 13 §i 17).

Prin aceste articole se asigurd dreptul copiilor de a cu-
noagte despre starea lor de sanitate, dar si de a contribuila lu-
area deciziilor privind asistenta medicala proprie. Conventia
privind drepturile copilului atribuie sanse egale tuturor
copiilor. Copilul cu dizabilitati are dreptul la aceleasi conditii
de viatd, cu respectarea demnitatii §i autonomiei sale, realiza-
rea maxima a potentialului sau de dezvoltare, participare si
incluziune sociald (articolul 23).

Asigurarea conditiilor adecvate de viatd, ingrijire si asis-
tentd medicala este reflectati in:

— dreptul copilului de a se bucura de cea mai bund stare de
sandtate posibild si de a beneficia de serviciile medicale si de
recuperare (articolul 24); prevederile acestui articol acorda
importanta nu doar diagnosticului si tratamentului adecvat al
maladiilor copilului, dar i activitatilor profilactice, pediatriei
preventive, nutritiei adecvate, promovarii modului sdnitos de
viata, pundnd accentul pe asistenta medicala primars;

— dreptul oricarui copil de a beneficia de un nivel de trai care
sd permitd dezvoltarea sa fizicd, mentald, spirituald, morald si
sociald (articolul 27); prin aceste prevederi se atrage atentia la
influenta sariciei si a lipsurilor asupra sinatatii, bunastarii si
dezvoltirii copiilor.

Conventia ONU cu privire la drepturile copilului (adop-
tata la 20 noiembrie 1989 de catre Adunarea Generald a
Natiunilor Unite, in vigoare pentru Republica Moldova din
25.02.1993) reprezintd un document unic, cu caracter inter-
national, care se refera exclusivla drepturile copilului, pundnd
accent deosebit pe responsabilitatea familiei privind protectia
copilului si stabilegte responsabilititile statelor-parti privind
respectarea drepturilor enuntate in Conventie.

Prevederile Constitutiei Republicii Moldova (art. 4,
alin. 2), precum si hotirarea Curtii Constitutionale (nr. 55
din 14 octombrie 1999 ,Privind interpretarea unor prevederi
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ale art. 4 din Constitutia Republicii Moldova”) stipuleazi, ci
daci existd neconcordante intre pactele si tratatele privitoa-
re la drepturile fundamentale ale omului, la care Republica
Moldova este parte, silegile ei interne, prioritate au reglemen-
tarile internationale. Aceasta inseamna ci normele internati-
onale, inclusiv Conventia ONU cu privire la drepturile co-
pilului, pot fi aplicate direct in instantele de drept nationale.
Totodata in Republica Moldova existi Legea privind drepturile
copilului (nr. 338-XI11 din 15.12.1994), care stabileste statutul
juridic al copilului ca subiect independent si prevede asigurarea
vietii, sandtdatii lui fizice i spirituale i stipuleaza urmatoarele
(art. 4):

— dreptul copilului la viati sila inviolabilitatea fizica si psi-
hica este garantat;

— niciun copil nu poate fi supus torturii, pedepselor sau
tratamentelor crude, inumane sau degradante;

— statul recunoagte dreptul copilului la folosirea celor
mai bune tehnologii de tratament §i recuperare, profilaxie a
bolilor;

— in cazul in care parintii refuza asistenta medicala pentru
copilul bolnav, aceasta se acorda contrar vointei lor, la deci-
zia consiliului medicilor, luatd in prezenta reprezentantului
puterii;

— statul asigurd mamei, in perioada pre- si postnatald, con-
ditii necesare pentru dezvoltarea sinitoasa a copilului, pen-
tru alimentarea lui rationala si inofensivé, asistentd medicald
calificata si gratuitd, organizarea misurilor de profilaxie a bo-
lilor, de promovare a unui mod de viata santos.

Drepturile si responsabilitatile parintilor

Parintii, prin definitie, ar trebui sa fie cei mai informati
privind copilul, precum si primii care trebuie sa protejeze
copilul. Cu toate acestea, deciziile parintilor adesea sunt in-
fluentate de atitudinea personal, precum si de sentimentele
proprii. De cele mai multe ori acestea sunt benefice copilului,
insa nu trebuie neglijate situatiile in care deciziile parintilor
pot dauna grav sanitatii si dezvoltirii copiilor, de exemplu,
cele legate de abuz, iar in asemenea cazuri societatea trebuie
sa ofere protectia necesara copilului.

Situatiile cAnd parintii pun sanétatea §i chiar viata copi-
lului in pericol sunt ugor de identificat, desi caracterul acesto-
ra poate fi foarte divers, de la pedepse fizice si neglijare panila
lipsire de asistentd medicala, conditionare neadecvati/refuz
al unor metode de diagnostic si tratament necesare, precum
si diverse forme de abuz. In acest context devine dificil de a
gasi echilibrul intre drepturile parintesti si interesul copilului.
Oricum, deciziile urmeazi si apere interesul suprem al copi-
lului si trebuie si fie rezultatul unor argumentari i consilii
profesioniste.
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Comunicarea/informarea eficienta despre boala care
poate pune viata in pericol sau poate schimba viata este difici-
ld si necesitd din partea medicului mai multe abilititi dezvol-
tate si aplicate practic la diverse cursuri de formare speciala.
Cu siguranta, este nevoie de cunoasterea aprofundata nu doar
a situatiei medicale concrete, dar i a particularititilor familiei
copilului bolnav. Aceste abilitati includ alegerea unui cadru
propice pentru ceea ce poate si se transforme in una sau mai
multe conversatii lungi; ascultarea cu atentie a expunerii de-
taliate, insotite de sperant3, intelegerea temerilor si asteptari-
lor copiilor si familiilor; explicarea informatiilor medicale si
a incertitudinilor in mod simplu si clar, fard termeni §i con-
cepte complicate; manifestarea deschiderii in timpul discuti-
ei, dispunerea de a impartisi sarcinile procesului decizional
cu familia, oferind recomandari clare. Discutarea subiectelor
dificile cu copiii necesita o intelegere a dezvoltarii copilului i
poate fi asistatd de profesionisti precum psihologii copiilor.
Astfel de conversatii i rezultatele acestora au un impact ma-
jor asupra viitoarei ingrijiri a pacientului, asupra familiilor si
personalului medical. Din acest motiv, evaluarea continua a
obiectivelor si comunicarea despre acestea este necesara atét
in raport cu familiile, cit si in cadrul echipelor medicale com-
plexe, pe misura evolutiei bolii §i a schimbarilor intervenite.
Expertii recunosc ci asistenta medicala de calitate presupune
asigurarea comunicirii eficiente, gestionarea simptomelor si
o serie de servicii de sustinere a pacientului pe tot parcursul
bolii.

Confidentialitatea

Respectarea confidentialititii este una din responsa-
bilitatile majore ale tuturor medicilor, inclusiv a medicilor
pediatri. Totodatd aceastd responsabilitate nu este absoluta.
Existd circumstante cind este permis sau chiar necesar de a
transmite informatia medicala. Confidentialitatea e necesar
pentru a nu dduna pacientului. Cu toate acestea, existi situatii
in care respectarea confidentialititii poate fi benefici pentru
un pacient concret, dar in acelasi timp poate prezenta un risc
pentru altii, de exemplu, in cazurile de abuz.

Spre deosebire de alte domenii medicale, unde confi-
dentialitatea este raportata strict la relatia medic-pacient, in
pediatrie sunt trei parti implicate: medicul, copilul bolnav si
parintele/apartinatorul. Astfel, medicul pediatru se pome-
neste uneori in pozitie dificila, mai cu seama in cazul pacien-
tilor adolescenti, cand unele informatii sunt confidentiale. In
aceste situatii trebuie sa se actioneze in interesul suprem al
pacientului, scopul fiind beneficiul acestuia.

Consimtamantul pacientului

In raport cu un copil bolnav, pentru orice interventie
medicala de diagnostic sau tratament este nevoie de con-
simtimant sau acord informat. Insusi termenul ne spune ci
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acordul/ consimtamantul trebuie si fie informat si asumat.
Prin aceasta se respectd Conventia ONU privind drepturile
copiilor, si anume dreptul de a cunoaste despre starea lor de
sanitate, dar si de a contribui la luarea deciziilor care ii pri-
vesc, vizand asistenta medicala. Totodatd, in alti ordine de
idei, societatea a imputernicit parintii cu privire la luarea de-
ciziilor, avand in vedere vulnerabilitatea copiilor. In cazurile
in care copilul necesiti o interventie sau medicatie vital, re-
comandati prin consilii medicale, acestea pot fi aplicate chiar
daci nu este obtinut acordul parintilor sau reprezentantului
legal. Tinand cont de prevederile legale, parintii trebuie sa ac-
tioneze in interesul major al copilului, oferind consimtimant
pentru orice investigatie sau tratament, care sunt argumenta-
te, necesare si benefice copilului.

Inechitatea privind asistenta medicali a copiilor

Accesul inechitabil la asistentd medicald cu consecinte-
le de rigoare este privit si ca o problema de etici. Strategiile
ONU, materializate prin Obiectivele de Dezvoltare a
Mileniului (1990-20015) si  Obiectivele de Dezvoltare
Durabild (2015-2030) au in agenda obiectivul de reducere a
mortalitatii infantile si a copiilor de vérstd fragedi. La baza
acestor angajamente au stat statisticile triste, conform cirora
la sfasitul anilor ‘80 ai secolului XX, pe glob decedau circa 11
milioane de copii pana a atinge vérsta de S ani, doud treimi
din decese revenind cauzelor prevenibile, o treime din decese
fiind conditionate de tulburéri de nutritie. Cele mai mari cifre
de mortalitate infantild si a copiilor de vérsta frageda erau si
sunt caracteristice tarilor sarace, cu infrastructura economica,
educationali si de sdnitate precard, bantuite de saricie, raz-
boi, conflicte si violentd. Aceasta nu poate s nu se rasfranga
asupra copiilor, rezultind in probleme de sanitate si sociale,
inclusiv probleme de sanitate mintala, familii dezorganizate,
refugiati §i copii plasati in institutii rezidentiale.

Inechitatea sociald se rasfringe asupra sinatatii copiilor
si poate fi privita, de asemenea, ca o problemi de etici. Copiii
din familii sarace se pot naste cu greutate mai micd, au un mai
mare risc s decedeze pani a implini virsta de un an §i mai
multe conditii pentru a se imbolnévi de patologii infectioase.
Totodata traumele si accidentele la copiii de vérsta fargeds,
de regula, sunt asociate cu familiile defavorizate, precum si cu
subnutritia, tulburirile de dezvoltare, iar in adolescentd — cu
graviditatea precoce, problemele de sinatate mintald, consu-
mul de droguri. Maladiile cronice degenerative nontransmi-
sibile la vérsta de adult, i anume patologia cardiovascular3,
accidentele vasculare, patologia cronici bronhopulmonari
au conexiune directd cu circumstantele sociale din fragedi
copilirie.

Strategia Conduitei Integrate a Maladiilor la Copii a fost
promovati de citre OMS anume in scopul micsorarii ratei

mortalitatii copiilor sub S ani din tarile sarace, cu venituri
reduse, prin imbunaitatirea practicilor asistentei medicale pri-
mare acordate copiilor, sporirea accesului la asistentd medica-
13, imunizare, medicamente eficiente.

Etica profesionali si problemele de urgenta medicala

In conditiile accesului nelimitat la informatie, prin cres-
terea spectaculoasi a disponibilititii informatiilor de pe
Internet, inclusiv prin existenta retelelor sociale i a grupu-
rilor pe interese parintii sunt incurajati si abordeze intr-un
anumit mod problemele de sinatate a copilului lor si asistenta
medicald a acestuia. Prin urmare, medicii trebuie nu doar s
posede informatia profesionala actualizata si bazatd pe do-
vezi, dar si si fie la curent cu calitatea acestor surse de infor-
matii, pentru a-i consilia in mod adecvat pe périnti cu privire
la alegerea unor trasee diagnostice sau de tratament. Este etic
ca sa se faca referire la situatia patologica concretd, copilul
concret si argumentele cele mai concludente. Existenta mai
multor opinii trebuie canalizatd intr-o decizie bazata pe pro-
tocolul/algoritmul situatiei patologice de urgenta.

O problemi de etica medicald a devenit §i curentul an-
tivaccinare din ultimii ani. Un numdr tot mai mare de parinti
refuzd si-si imunizeze copiii din frica reactiilor adverse la
vaccin. Imunizarea profilactica poate fi eficienta la nivel de
comunitate doar daci existd o acoperire suficienta cu copii
vaccinati. Aceasta este o problemai de sanatate publici, in care
un copil poate beneficia de imunitate de grup, deoarece al-
tii au fost imunizati, firi a contribui la acest bun public. In
aceastd situatie trebuie si fie doar acei copii care din motive
intemeiate nu au putut fi vaccinati. Epidemia de rujeold din
2018-2019, care a cuprins mai multe tiri europene, inclusiv
Ucraina, Roménia si Republica Moldova, a afectat in speci-
al comunititile in care copiii nu au fost vaccinati. De aceea
pediatrii ar trebui sa gestioneze aceastd problemi cu sensi-
bilitate eticd, educind parintii in ceea ce priveste profilul de
sigurantd al vaccinurilor si incurajand imunizarea corespun-
zatoare. Confruntarea §i impunerea deciziei de imunizare nu
sunt, in general, eficiente sau etic garantate.

Clinicianul care incearca sa practice etica medicali tre-
buie si ia in considerare cu mare atentie toate aspectele re-
levante din fiecare caz §i sd incerce sa orienteze familiile si
ingrijitorii spre o evaluare rezonabild a beneficiului pentru
copil. A gisi o politica optima pentru grupuri de copii i a face
ceea ce trebuie pentru un copil concret reprezinti provociri-
le etice cu care se confruntd medicii in ingrijirile pediatrice.
Cunoagterea eticii in acest context devine nu doar utila, dar si
obligatorie pentru a incadra corect si legal problemele si pen-
tru a le aborda in mod corespunzitor sub aspect etic.
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ABUZUL COPILULUI

Copiii reprezinta viitorul unei natiuni, dezvoltarea unei
tari depinzind de grija si educatia pe care acestia o primesc.
De-a lungul istoriei, copilul a fost privit ca fiind proprietatea
parintilor si a tutorilor, acestia putand si-1 trateze dupa bunul
lor plac, fard a putea fi trasi la raspundere.

In ultimele decenii, s-a produs in mod evident o evolutie
a valorilor, normelor si standardelor juridice care reglemen-
teaza situatia copilului. In momentul actual, toate societitile
civilizate acceptd ideea conform cireia copilul nu apartine
nici familiei, nici statului, ci i§i apartine siegi, sub protectia
parintilor sai. Odati cu recunoagterea dreptului suprem al co-
pilului ca persoand umani independenti, nevoile copilului au
inceput sa fie tratate ca drepturi a caror satisfacere nu mai este
facultativd (societatea poate decide si le satisfaci sau nu), ci
obligatorie.

In ultimele decenii, in tirile occidentale s-a ficut un pas
inainte in recunoasterea riscurilor si abuzurilor la care sunt
expusi copiii. Au fost inregistrate cresteri masive ale cazurilor
de abuz si neglijare, astfel a crescut interesul pentru identifi-
carea §i combaterea acestora, au apdrut tot mai multe servicii
specializate in depistarea, tratarea §i prevenirea cazurilor de
neglijentd. Violenta asupra copilului este o problema grava a
societatii, iar studiile si cercetérile realizate in acest domeniu
prezinta dimensiunea fenomenului dat.

Incidenta abuzului fizic asupra copilului este de 75%,
conform unui studiu realizat de organizatia Salvati Copiii
in 2000, si de 84%, conform unei cercetari realizate in 2001
de OMS, Banca Mondiala i Salvati Copiii. Pedeapsa fizica
reprezintd o forma de violenta, indreptata asupra copiilor,
aplicata de adulti in scopul ,,educirii copiilor”. Pedeapsa fizica
include lovirea copilului cu mana sau cu un obiect (un bat, o
curea, bici, pantof etc.); lovirea, bruscarea, trantirea copilu-
lui, ciupirea sau tragerea acestuia de pir, fortarea unui copil sa
stea intr-o pozitie incomoda sau jenant, sau sd faci un numar
mare de exercitii fizice. Aplicarea unei ,corectii educative”
sub forma bataii provoacd nu doar durere fizica, ci si durere
psihicd, umilinta, neputinti. Copilul care a cunoscut violenta
prin lovituri, neglijare sau pedepse stocheazi aceste experi-
ente traumatice in memoria vietii lui personale. Ele persista
si pot afecta intreaga lor dezvoltare actuala, dar si in viitor, ca
adult. Definitia abuzului, acceptati de Organizatia Mondiali
a Sdnatatii, acopera in intregime acest concept:

Abuzul copilului sau maltratarea lui reprezintd toate for-
mele de rele tratamente fizice si/sau emotionale, abuz sexual,
neglijare sau tratament neglijent, exploatare comerciald sau de
alt tip, produse de cdtre pdrinti sau orice altd persoand aflatd in
pozitie de raspundere, putere sau incredere, ale cdror consecinte
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produc daune actuale sau potentiale asupra sandtdatii copilului,
supravietuirii, dezvoltdrii sau demnitatii lui.

Abuzul fizic asupra copilului reprezintd actiunea sau lip-
sa de actiune (singulard sau repetatd) din partea unui pdrinte
sau a unei persoane aflate in pozitie de rdaspundere, putere sau
incredere, care are drept consecintd vatamarea fizicd actuald sau
potentiald.

Abuzul fizic presupune supunerea copilului la: lovire,
ranire, legare, agezare in genunchi, otravire, intoxicare sau ar-
deri intentionate cu diverse produse.

Factori de risc:

o Izolare

« Violenti in familie

« Abuz de substante al parintilor

« Stari psihice patologice sau de limita

« Pirinte care a suferit de violenta in copilarie

o Atagsament nesecurizat fata de copil

« Stres recent important in viata.

1. Indicatorii abuzului fizic:

« Hemoragii retinale neexplicate

o Contuzii sau traume in locuri neobisnuite pentru trau-
ma accidentald

o Urme ale unor obiecte folosite pentru bataie

« Arsuri (rotunde in arsurile cu tigard)

« Urme ale palmei adultului

« Leziuni multiple la diferite etape de vindecare

« Semne asociate de ingrijire nesatisfacitoare a copilului,
tulburari de crestere.

2. In cazuri grave:

« Semne variate de la iritatie la letargie
+ Vomad

« Convulsii

o Tulburiri de constiinta

o Tulburari de respiratie

+ Deces.

Cu cat forma abuzului fizic a fost mai avansati, cu atit
semnele traumei vor apirea mai degrabi. In perioada dintre
actul violent i aparitia semnelor evidente ale traumei poate
fi observat un comportament neobisnuit al copilului, cu som-
nolentd, inapetenti, absenti la joaca.

Abuzul emotional reprezintd esecul adultului de care copi-
lul este foarte legat de a oferi un mediu de dezvoltare corespunzd-
tor sau acte comportamentale care pot dauna dezvoltdrii fizice,
mintale, spirituale, morale sau sociale.

In cadrul acestui tip de abuz pot fi mentionate: restrictii
de deplasare, discriminare, ridiculizare sau alte forme de tra-
tament ostil si de respingere.

Cauzele abuzului sunt multiple, constituind probleme:
emotionale, fizice, economice, sociale care apar in diferite
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familii. Maltratarea copilului este intilnita mai frecvent in fa-
miliile cu probleme materiale.

Factorii de risc:

« Dizabilitatea copilului

« Abuzul de alcool sau droguri din partea parintilor
« Dificultatile materiale ale familiei

« Problemele de sanitate ale périntilor

« Nivelul cultural si educational redus.

Abuzul sexual este implicarea unui copil intr-o activi-
tate sexuala pe care el nu o intelege, pentru care nu are capa-
citatea de a-si da incuviintarea informati, pentru care nu este
pregitit din punct de vedere al dezvoltirii sau care incalca le-
gile sau tabuurile sociale.

»Abuzul sexual asupra copilului presupune antrenarea co-
pilului intr-o activitate realizatd cu intentia de a produce plicere
sau de a satisface nevoile unui adult sau ale unui alt copil, care,
prin vdrstd si dezvoltare, se afld fatd de el intr-o relatie de raspun-
dere, incredere sau putere”.

Abuzul sexual poate fi suspectat in cazul depistarii unor
schimbari neexplicate comportamentale sau functionale
ale copilului: schimbarea comportamentului sexual, agre-
siune, dificultiti scolare, regres psihomotor, depresie s.a.
Schimbarea comportamentului sexual al copilului este unul
din cei mai importanti indici ai abuzului sexual. Chiar in cazu-
rile de abuz sexual confirmat majoritatea copiilor nu au sem-
ne clinice evidente, astfel relatarile copilului sunt decisive in
suspectarea cazului.

Abuzul psihologic include respingerea copilului, ex-
primarea repulsiei fatd de el, injosirea, infricosarea, stresarea,
umilirea lui, neglijarea psiho-emotionali. Neglijarea psihoe-
motionald este o formd a abuzului psihologic, deseori fiind
cauzatd de incapacitatea parintilor de a-i asigura copilului
conditiile adecvate pentru o dezvoltare optima la diferite eta-
pe (dragoste, stimulare, sustinere, protectie) fapt care duce la
stagnarea dezvoltarii si functionarii lui.

Abuzul psiho-emotional poate evolua aparte, dar frec-
vent, fiind asociat cu alte forme de abuz. Acesta reprezinti,
de reguld, forma de abuz mai dificil relevata si influentata.

Maltratarea psiho-emotionald este o consecintd a abu-
zului fizic §i sexual, dar poate avea loc si aparte. Maltratarea
psiho-emotionali a copilului poate fi cronica si pervazivi sau
poate aparea sporadic, corelati cu folosirea alcoolului, drogu-
rilor sau cu alti factori precipitanti. Se manifestd prin ignora-
rea, izolarea, terorizarea copilului sau prin alte atitudini fatd
de el, care-l fac sd se simtad nedorit, neiubit in familie, cel mai
rau. Exista si forme specifice de maltratare a copilului cum ar
fi:

« Vanzarea copilului
« Lipsa de identitate a copilului

« Abandonul copilului

« Scuturarea sugarului

« Intoxicarea copilului

« Exploatarea copilului (inclusiv traficul §i prostituarea
copilului)

« Abandonul scolar si analfabetismul

O forma specifica de abuz asupra copilului o constituie
provocarea sau inducerea bolilor - agravarea intentionati a
stirii de sanatite.

Semnele si simptomele de maltratare la un copil sunt
frecvent ignorate, interpretate eronat sau subapreciate.

Diagnosticul diferential

In caz de suspiciune de abuz fizic, pentru diferentiere se
va tine cont de mai multe afectiuni, inclusiv de cele:

1. Hematologice

« Hemofilia

« Trombocitopenia idiopatica
« Boala Wilebrand

o Purpura Schonlein - Henoch
2. Dermatologice

o Fitodermatite

« Pete mongoliene

« Malformatii vasculare

3. Infectioase

« Impetigo bulos

o Afectiuni stafilococice

« Detesii asociate infectiilor bacteriene sau virale
4. Metabolice congenitale

« Osteogenesis imperfecta

o Sindromul Ehlers-Danlos.

Selectarea testelor de laborator se face in functie
de abuz, fiind efectuate, de reguld, de medicii legisti. In caz
de abuz sexual examenul de laborator trebuie si fie efectu-
at in primele 72 de ore dupi evenimentul de abuz sexual.
Expertiza legald include teste de laborator pentru detectarea
sangelui, spermei, fragmentelor de tegumente sau fire de par
ale persoanei abuzive si altele, in functie de caz.

Asistenta medicald adecvatd consti din urmitoarele
masuri:

1. Interventiile orientate pe copil incep cu plasarea
copilului intr-un spatiu securizat, care reprezinti doar primul
pas. Este optim daca asigurarea spatiului de securitate este
posibila fard scoaterea copilului din familie.

2. Interventii orientate pe parinte vor tine seama de
starea lui psihologica: cu cat este mai anxios, trist, defensiv
si cu nevoi emotionale nerealizate, cu atat el va fi mai putin
disponibil psihologic pentru a corespunde nevoilor copilului.
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Interventiile vor urmiri antrenarea deprinderilor pa-
rentale, educarea parintilor cu privire la functiile parentale,
schimbarea modului abuziv de relatie.

Complicatiile posibile

Impactul maltratarii severe este devastator pentru sta-
rea sanitatii psihice, emotionale, comportamentale si fizice a
copilului. Se va tine cont ca maltratarea fizica este, de regul3,
asociatd cu cea psiho-emotionald §i ca impactul maltratirii
psihologice de durata are efect nociv grav, in special la copilul
mic.

Pronostic

Pot fi observate uneori si cazuri sporadice de abuz asu-
pra copilului, dar, de reguli, tipul de comportament violent
fata de copil are tendinta spre evolutia cronici pervazivi, in
special in cazul neintreprinderii unor mésuri corecte adecva-
te de prevenire, intr-o conlucrare strinsi cu organele legale si
autoritatile de ocrotire a copilului.

Copilul trebuie respectat ca o persoani care are drep-
tul la viatd particulard, la intimitate si la o dezvoltare norma-
14. Nimic nu trebuie sa ii puna in pericol nici existenta, nici
dezvoltarea, cu atit mai mult nu trebuie supus abuzului sau
exploatarii.

IMPACTUL VIOLENTEI ASUPRA
COPIILOR

Cu cit cunoagtem mai multe despre consecintele vio-
lentei asupra copiilor, cu atit devine mai clard nevoia morala
de a aborda aceasta problema. Atat pe termen lung, cat si pe
termen scurt, expunerea la violenta in timpul copiliriei are
consecinte exclusiv negative asupra sanatatii fizice si mentale.

Dovezile sugereaza si faptul ca intreaga societate poate fi
vatimata atunci cdnd copiii suferd in acest mod. Primul raport
menit si ofere o perspectiva realmente globala asupra acestui
subiect, raportul UNICEF din anul 2018, intitulat Raport
mondial privind violenta impotriva copiilor, arati omniprezenta
acestui fenomen. Recunoagterea faptului ci violenta impo-
triva copiilor poate si apard oriunde poate induce pesimism
privind perspectivele eradicarii sale definitive. Rapoartele na-
tionale indica faptul ci atét copiii din tarile bogate, cat si cei
din térile in curs de dezvoltare deopotrivi pot sa sufere de
abuz. Cu toate acestea, se pot lua méasuri pentru a preveni vio-
lenta impotriva copiilor si, astfel, aceasta nu trebuie niciodata
considerati ,inevitabild”.

In Republica Moldova, Guvernul si societatea civila s-au
angajat serios sa lupte impotriva violentei asupra copiilor,
prin implicarea publicului in campanii nationale si locale de
sensibilizare, schimbarea legilor si regulamentelor, cum ar fi
mecanismul de referire inter-sectorial in cazurile de abuz si
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exploatare a copiilor, dezvoltarea politicilor, cum ar fi politica
nationald de protectie a copilului, in care prioritare sunt era-
dicarea violentei, antrenarea profesorilor, asistentilor sociali,
politiei si lucratorilor medicali in recunoagterea copiilor aflati
in situatie de risc si acordarea asistentei.

Cu toate acestea, riman inca multe de ficut pentru a
pune in aplicare aceste legi si politici, a cultiva la parinti apti-
tudinile potrivite pentru a-si creste copiii intr-un mod pozitiv,
a dezvolta servicii comunitare in sprijinul copiilor - victime si
a face sistemul de justitie mai sensibil la drepturile §i nevoile
lor. UNICEEF sprijina diferite ministere si lucreaza in stransa
colaborare cu societatea civil, pentru a reusi acest lucru si a
pune capit violentei impotriva copiilor. Rapoartele internati-
onale si cele nationale prezinti statistica in domeniul diferi-
tor forme de violenta asupra copiilor:

Disciplinarea prin violentd: Aproximativ 17% dintre co-
piii din 58 de téri sunt supusi unor forme severe de pedeapsa
fizicd (loviri in cap, tras de urechi sau lovituri dure si repeta-
te). La nivel global, trei din zece adulti considerd ci este ne-
voie de pedepse fizice pentru a creste copiii bine. In Moldova
76% din copiii cu varsta de 2-14 ani au fost supusi disciplinei
violente, dintre care 48% pedepsei fizice, iar 69% agresiunii
psihologice. Prin comparatie, doar 15% din parinti si ingriji-
tori considerd ci pedeapsa fizica este necesara pentru a educa
un copil.

Atitudinile fatd de violentd: Aproape jumatate din fetele
adolescente cu varste intre 15 §i 19 ani la nivel mondial con-
sidera ca sotul are o justificare in a-si lovi sotia in anumite cir-
cumstante. In Moldova 11% din femeile cu varsta de 15-49
de ani si 13% din barbati considera ci sotul este justificat sd-si
bati sotia sau partenera.

Intimidare/ Bullying: Un pic mai mult de 1 din 3 elevi cu
varste intre 13 si 15 ani, la nivel mondial, sunt brutalizati cu
regularitate in scoald. Aproape o treime din elevii cu vérste
intre 11 si 15 ani din Europa si America de Nord afirmi ca
au brutalizat alti copii — in Letonia i Roménia aproape 6 din
10 recunosc ci brutalizeazi alti copii. In Moldova rapoartele
despre sinatatea §i dezvoltarea adolescentilor arata ci aproa-
pe fiecare al doilea adolescent cunoaste un coleg care este
intimidat.

Violenta sexuald: La nivel mondial, in jur de 120 de mi-
lioane de fete sub vérsta de 20 de ani (aproximativ 1 din 10)
suporta contact sexual fortat, iar una din trei fete adolescen-
te miritate vreodatd, cu varsta intre 15 si 19 ani (84 de mili-
oane), au fost victime ale violentelor emotionale, fizice sau
sexuale comise de sotii sau partenerii lor. Cea mai comuni
formd de violenta sexuald pentru ambele sexe este victimi-
zarea in spatiul virtual (pe internet). In Moldova un Studiu
National cu privire la Violenta impotriva Femeilor realizat in
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anul 2011 a aritat ca 10,5% dintre femeile cu varste cuprinse
intre 15 si 24 de ani au fost supuse vreodata violentei sexuale
de citre sotul sau partenerul lor. Un Studiu privind Violenta
impotriva Copiilor din anul 2008 a relevat ci nici abuzul se-
xual asupra copiilor nu trebuie subestimat: 11% din copiii
intervievati, in varsta de 10-18 ani, au raportat ca au fost con-
vinsi de citre un adult sd vizioneze filme pornografice, iar 9 la
sutd au mentionat ci au avut situatii in care un adult le-a atins
zonele intime ale corpului sau au fost impusi la randul lor si
faca asta.

Omuciderea: O cincime din victimele omuciderii la ni-
vel global sunt copii §i adolescenti sub vérsta de 20 de ani,
rezultdnd un numir de aproape 95.000 de morti in 2012. Din
tarile Europei de Vest i Americii de Nord, rata cea mai mare
de omucideri este detinuti de Statele Unite ale Americii. In
Moldova din cele 215 omoruri comise in anul 2018, opt vic-
time au fost copii.

Preventia efectivi depinde de analiza complexi a cau-
zelor de baza ale acestei probleme. Prin urmare, trebuie de-
pus un efort suplimentar pentru a intelege de ce i modul in
care apare violenta impotriva copiilor. Doar dupa aceea atat
organismele guvernamentale, cat si non-guvernamentale in-
sdrcinate cu protectia copiilor pot si-si distribuie resursele
cu incredere ca indeplinesc necesititile celor mai vulnerabile
grupuri de copii.

Conform articolului 19 din Conventia Natiunilor Unite
privind Drepturile Copilului, toti copiii au dreptul de a fi
protejati impotriva oriciror forme de violenta. Intrucit acest
drept fundamental este consacrat in dreptul international,
organizatiile interguvernamentale trebuie sa depuna eforturi
pentru a asigura o copildrie fira violenta pana la obtinerea
unei aplicari universale a acestui drept.

Violenta impotriva copiilor poate imbrica diferite for-
me: fizicd, psihologica i sexuald. Consecintele experimen-
tarii violentei in copildrie au mai multe aspecte. Stabilirea
legaturii cauzale dintre violenta si un anumit efect al acesteia
este uneori complicati de alti factori. De exemplu, analizand
sdracia §i a violenta in copilarie, desi este clar ca intre acestea
existd realmente o conexiune, totusi natura exacti a acestei
conexiuni ramane necunoscuta.

Riscul de a experimenta o copilirie cu violentd creste
atunci cand copiii provin din familii sirace, fapt ce cregte la
randul lui riscul de a fi captiv in sdracie in viata adulta: astfel,
delimitarea cauzei de efectul propriu-zis reprezinta o provo-
care. Mai mult decét atat, violenta fizica poate produce atét
daune psihologice, ct si fizice deopotrivi. In mod similar,
efectele violentei psihologice pot sa se manifeste uneori si
fizic.

Cercetirile ne aratd cd atunci cand copiii experimen-
teazd o anumitd forma de violentd, li se asociaza totodata un
risc mai mare de a fi vulnerabili in fata altor forme de abuz.
Aceasti situatie este cunoscuta sub numele de ,polivictimiza-
re”. Consecintele negative ale violentei sunt cumulative, ceea
ce inseamna ci exista mai multe efecte negative ce rezulti din
polivictimizare.

Este dificild descifrarea consecintelor violentei din tim-
pul copiliriei de alti factori care pot afecta negativ viata unei
persoane (cum ar fi siricia sau dizabilitatea). In mod clar
exista interconexiuni intre violenta si defavorizare. Este totusi
important sa reamintim faptul ci legitura cauzala dintre vio-
lenta si consecintele ei nu implica inevitabilitatea. Raspunsul
fiecarei persoane la violenti este in mod necesar unic. Desi
violenta din copilarie poate avea repercusiuni pe termen lung,
recuperarea este totusi posibila.

Consecintele violentei:

Moartea: Consecinta potentiald cea mai alarmantd a
violentei fizice fatd de copii este moartea. Probabilitatea in-
ducerii decesului unui copil prin violenta fizica este deseori
extrem de subestimata. In baza datelor disponibile, OMS eva-
lueazi ci aproximativ 53.000 de copii sunt omoréti anual la
nivel global. Cercetarea sugereaza si faptul ci ,intentia de a
pedepsi” este un precursor comun in multe cazuri de omuci-
deri in randul copiilor. Acest lucru indici faptul ci pedeapsa
corporala este in mod inerent periculoasa si s-a demonstrat
cd are rezultate exclusiv negative, dintre care cea mai severd
este moartea.

Vitamdri corporale grave: Degi actele de violentd asu-
pra copiilor pot provoca decesul, este mult mai probabil ca
acestea si provoace vitimairi. Experimentarea unor leziuni
in timpul copilariei poate fi in mod particular periculoasi,
intrucat procesul de dezvoltare fizici si cognitiva este in des-
fasurare. Leziunile cerebrale posttraumatice pot fi o cauzi §i o
consecinta a violentei.

Copiii cu dizabilitati sunt cei mai vulnerabili si, prin ur-
mare, sunt expusi unor riscuri mai mari de violenta. Pe de alta
parte, vatamarile grave pot duce la risc crescut de dizabilitati
permanente. Se formeaza astfel un cerc vicios. Au fost stabi-
lite legaturi si intre dizabilitate §i probabilitatea de a fi nascut
intr-o familie abuziva, in care riscurile de violenta domestica
sunt mai mari.

Boli fizice: Violenta in copilirie pare s sporeasci sus-
ceptibilitatea pentru dobandirea unor boli grave in viata de
adult (precum boli cronice cardiace, pulmonare sau hepatice,
obezitate, tensiune arteriala si nivel ridicat de colesterol). Pe
termen scurt, violenta impotriva copiilor mai mici este aso-
ciatd cu o vulnerabilitate mai mare pentru astm, probleme
gastrointestinale, cefalee si gripa. Stresul provocat de violenta
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poate fi atat de acut, incat poate inhiba functionarea sisteme-
lor imunitar si nervos. In afari de suferinta pe care aceste boli
0 pot provoca, este clar cd acestea sunt o povard grea asupra
societatii in ansamblu, in ceea ce priveste sanitatea publica.

Capacitate cognitivi: Dezvoltarea cognitivi a copiilor
abuzati si neglijati poate fiafectata in mod sever. Incompetenta
lingvistica comparativa a copiilor abuzati este cea mai eviden-
ta chiar din primii ani. ,Recuperarea” intr-o etapa ulterioard
reprezinti o provocare semnificativa pentru multi copii, deoa-
rece in anumite cazuri mult mai extreme, dezvoltarea cerebra-
14 este impiedicata de lipsa de stimuli pozitivi. Imposibilitatea
de a cultiva capacitatea cognitiva a unui copil atrage dupa sine
daune grave si de lunga durati. Retinerea dezvoltarii in acest
sens impiedica copiii si aiba acces si si se bucure de multe
dintre drepturile lor §i, de asemenea, creeaza un risc mai mare
ca astfel de drepturi si le fie incilcate.

SSPT: Sindromul stresului posttraumatic poate rezulta
din experimentarea sau observarea unui anumit tip de violen-
ta extrema §i/sau constanta in timpul copiliriei. Un studiu
recent care examineaza efectele observirii violentei domes-
tice de citre copii a ardtat ca 56% dintre copiii analizati in-
deplineau criteriile diagnostice asociate cu SSPT. Un studiu
olandez a confirmat, de asemenea, teoria polivictimizarii prin
demonstrarea faptului ci pana la 70% dintre copiii care au
crescut in familii in care mamele sunt supuse abuzului expe-
rimenteaza §i acestia, in mod direct, violenta. Violenta fizici
poate duce la 0 gama variatd de probleme de sinatate mintala,
astfel incat ar fi o eroare foarte gravi sa presupunem ci violen-
ta fizicd produce doar consecinte fizice.

Probleme de sandtate mintald: Desi violenta psiholo-
gicd si neglijarea emotionala pot fi mai dificil de depistat fata
de violenta fizici, efectele acesteia pot fi la fel de subtile. Un
studiu a demonstrat ci 80% dintre copiii a caror copilirie a
fost umbritd de violenti sufereau de cel putin un tip de tulbu-
rare psihiatricd pani la varsta de 21 de ani. Avand in vedere ca
numai in Europa se considera ca 55 de milioane de copii su-
fera de violenta psihologica anual, acest lucru este extrem de
ingrijorator. Depresia, tulburarile de anxietate, tulburarile de
nutritie i suicidul sunt toate asociate cu violenta psihologica
in timpul anilor de formare din copilarie.

Efecte socio-economice: Toate formele de violentd im-
potriva copiilor au efecte socio-economice. Corelarea dintre
absenteism si violenta poate intr-o oarecare masuri s explice
de ce copiii aflatiintr-un context violent au performante aca-
demice mai reduse. In schimb, acest aspect limiteazd gradul
in care copiii victimizati sunt capabili si-si aduca contributia
in societatea in care traiesc si, astfel, prosperitatea intregii co-
munititi este afectata de violentd. La scara globali, se consi-
deri ca impactul economic al violentei fizice, psihologice si
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sexuale impotriva copiilor are ca rezultat pierderi de 7 miliar-
de de dolari anual, ceea ce reprezinti o cifra practic imposibil
de imaginat.

Probleme comportamentale: Lista de probleme com-
portamentale asociate cu violenta in copilirie pare si nu se
termine. Copiii abuzati prezintd un risc mai mare de alcoo-
lism, abuz de substante toxice si de implicare in activitati
sexuale cu risc crescut in anii ce urmeaza episoadelor de vi-
olentd. Un studiu a constatat cd probabilitatea de a intra in
conflict cu legea este mai mare cu 59% pentru copiii abuzati.
In plus, copiii care au experimentat violenta sunt cu 25% mai
predispusi s devina périnti in adolescentd fatd de copiii care
nu suferi de abuzuri. In privinta intrebarii daci victimele sunt
mai predispuse s devina la rindul lor agresori, dovezile em-
pirice sunt mixte. Violenta transgenerationala poate fi, totusi,
o consecinti a violentei din copilarie. Acestea sunt doar cate-
va posibile consecinte ale violentei asupra copiilor. Chiar si
din aceasti examinare sumari a efectelor violentei este clar ca
repercusiunile negative sunt strans interconectate. De exem-
plu, in cazul in care un copil sufera o vitimare gravi acesta
prezintd imediat un risc mai mare de impiedicare a dezvolta-
rii cognitive, care, la rindul siu, face copilul mai vulnerabil la
abuzuri. Prin urmare, o abordare holistic3, care implici com-
baterea saraciei, a discrimindrii i atitudinilor/obiceiurilor
care permit ca violenta fatd de copii si treaca neinvestigati,
este absolut esentiald pentru eliminarea violentei.

PROFILAXTA TRAUMATISMELOR

Traumatismele tind in mod rapid sa reprezinte o cauza
majora a patologiei umane, atét ca frecventa, cit siimportanta
a consecintelor medico-sociale. In conditii de supraaglome-
rare si de industrializare inalta se inregistreazi cresterea con-
siderabili a traumatismelor, care determini 10% din cauzele
de deces al populatiei pe glob. Principalii factori determinanti
ai traumatismelor sunt: accidentele rutiere, ciderile de la
indltime, plonjarea in apd putin adinci si agresiunile, acci-
dente legate de sport si munca. Traumatismele au rimas pe al
patrulea loc in structura mortalitatii pentru toate grupele de
varsta. In populatia RM anual se inregistreaza circa 130 mii
de traumatisme, ceea ce constituie 380,2 la 10 mii locuitori.

Traumatismul reprezinti leziune determinati de factori
agresivi externi, care pot fi: fizici (temperatura crescuta, sca-
zutd, apa, razele solare, UV, radiatiile etc.), chimici (substante
corozive, acizi, baze etc.), mecanici (lovire, cidere, sectiona-
re, injunghiere etc.), psihici etc.

Peste 2.000 de copii mor zilnic pe glob in urma trauma-
tismelor neintentionate sau a ranirilor accidentale. Zeci de mi-
lioane de copii ajung zilnic la spital din cauza traumatismelor
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care, deseori, ii lasi inapti pentru tot restul vietii. In fiecare
zi pot fi salvati de la moarte cel putin 1.000 de copii de pe
glob, daci parintii i-ar supraveghea mai atent, aratd datele
Organizatiei Mondiale a Sanititii (OMS).

Potrivit Raportului Mondial privind prevenirea acciden-
telor i traumatismelor la copii, elaborat de OMS si UNICEF,
R. Moldova este pe locul patru in regiunea europeana a OMS
in ceea ce priveste mortalitatea prin inec, pe locul cinci pri-
vind mortalitatea prin intoxicatii si otraviri si tot pe locul
cinci la capitolul mortalitatea generata prin accidentele de foc
si electrocutare. Cele mai frecvente accidente de care suferd
copiii, in urma neatentiei parintilor, sunt intoxicatiile si otra-
virile, arsurile si oparirile, inecul i sufocarea cu corpi striini,
traumatismele si accidentele rutiere. Cel mai grav este ca,
in majoritatea cazurilor, traumatismele suferite de copiii la
aceastd varstd duc la dizabilitate.

Pentru a diminua semnificativ numirul de accidente in
conditiile casnice, a fost lansatd campania ,O casa fard peri-
cole pentru copilul tiu”. Campania se desfigoard in partene-
riat cu Ministerul Educatiei, Culturii si Cercetirii; Ministerul
Sanatatii, Muncii si Protectiei Sociale, Ministerul Afacerilor
Interne al Republicii Moldova. Grupul de risc il constituie co-
piii cu vérsta cuprinsi intre 0 si 5 ani, perioadd in care micutii
descopera lumea prin atingere, miros, gust. In cadrul campa-
niei este lansati si o pagina web, care contine informatii des-
pre accidentele in conditiile casnice, dar cele mai importante
sunt masurile de prevenire si interventii de urgenta.

Un copil mic este curios si activ. Este suficient i un mi-
nut pentru ca acesta sa faca un lucru periculos. Doar o supra-
veghere constantd poate preveni la timp pericolul, fiind cea
mai importantd masurd de prevenire a accidentelor la copiii
mici.

Recomanddri pentru prevenirea traumatismelor la co-
pilul mic

A supraveghea bine un copil mic inseamni a-1 vedea
si a-l auzi permanent. Copilul mic nu trebuie sa dispara din
campul de vedere al celor ce ingrijesc de el.

Nu se permite delegarea sarcinii de supraveghere citre
alti copii din familie, chiar daci sunt mai mari. Desi sunt dez-
voltati fizic, fratii si surorile mai mari nu au capacitatea unui
adult de a-gi da seama ci un obiect/o situatie e periculoasd
pentru un copil mic.

Cénd parintii sau ingrijitorii pleaci de acasi, copiii nu se
lasa fard supraveghere. Multe accidente se intdmpla cand pa-
rintii isi lasd copiii mici in supravegherea unei alte personae,
de aceea, este necesar de a se asigura ci aceasta este responsa-
bil, stie sa supravegheze un copil §i nu-I va lasa singur.

Cénd pdrintii/ingrijitorii sunt intr-o stare de stres — fla-
manzi, obositi, bolnavi, atentia si vigilenta scad. Este necesar
ca masurile de supraveghere si nu aiba de suferit.

Daci copilul este ingrijit de didacd, este necesar ca pa-
rintii s se asigure ci aceasta stie regulile de siguranta pentru
copil si le respecta.

Copilul si traumatismele casnice

Pentru protejarea copiilor mici de traumatisme este ne-
cesar de a amenaja locuinta copilului:

- se repard/se ascund prizele i cablurile sau se procuri
apdrdtoare pentru prize, cu scopul prevenirii electrocutirilor;

— seprocura si se instaleazd protectoare pentru marginile
ascutite ale meselor (protectie impotriva loviturilor);

— se securizeazi usa de la baie (baia = risc de inec, risc de
intoxicatii cu detergenti, pericol de arsuri daci copilul umbla
la inilbitor etc.);

- se fac cateva schimbari la bucatirie: se muta in serta-
rele/dulapurile de sus toate cutitele, furculitele, tirbusonul si
alte obiecte ascutite si periculoase, sa nu ajungi copilul la ele.
Solutiile alimentare acide otetul se pun pe politele de sus ale
dulapurilor (risc de intoxicatie grav, daca copilul ar confun-
da otetul cu apa);

— semutd toate vasele de pe ochiurile aragazului, pentru a
preveni arsurile cu lichide;

— se lasd medicamentele intr-un loc sigur si protejat, mai
departe de copii, pentru a preveni intoxicatiile ocazionale
medicamentoase;

— se verificd siguranta mobilierului din locuintd, pentru
prevenirea traumatismului prin strivire;

— se muta gentile, posetele parintilor (sunt pline cu lu-
cruri periculoase pentru copilul mic: forfecutd, parfum, de-
odorant, cosmetice);

- se fixeazd bine covorul sub mobilele grele (si nu
alunece);

- in camera copilului se aleg juciriile: cele mici se dosesc
pani va creste copilul (risc de sufocare, in cazul in care copilul
le baga in gurd), iar cele care riman sa verifici daci nu se poa-
te rani copilul cu ele in vreun fel;

— orice obiecte din sticl3, lut, portelan — pahare, farfurii,
borcane etc. — se vor pune in dulapuri, unde copilul nu va
ajunge la ele. Daci copilul mic minanci din vase de sticl3,
este cazul ca acestea si fie inlocuite cu vase din plastic;

— obiectele de uz casnic - foarfece, forfecute, lame, ace,
bricege, pixuri, andrele de tricotat, carlige de crosetat etc. — se
depoziteazi in locuri unde copilul nu are acces;

— uneltele gospodaresti (folosite indeosebi de tati si bu-
nici) — coase, topoare, furci, cuie, ciocane etc. — se incuie in
magazie;
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- cutitele, furculitele, scobitorile, tirbusoanele si orice us-
tensile din bucatirie care pot fi periculoase se muti in serta-
rele din PARTEA DE SUS a dulapului;

— obiectele care stau pe masa, noptiers, raft, dulap trebuie
sa fie usoare, bine fixate. Copilul le poate trage peste el si aces-
tea il vor lovi in cadere;

— se securizeazi curtea (se pune un capac la fintina din
curte, se ascund lemne ascutite, se acopera adénciturile in pa-
mant, ca si nu nimereasca copilul cu piciorugul in ele;

— animalele si pisdrile agresive se separd intr-un loc
special.

Copiii din mediul rural sunt, in acest sens, avantajati,
cici au la dispozitie o curte mare, uneori si o gradina. Insa
mare atentie: copiii trebuie si stie care sunt locurile unde se
potjuca siunde NU E VOIE!

— Cat timp copilul se afli afard, si nu fie scipat din vedere.
Oricat de mic este, i se explica de ce nu are voie la inaltime si
se repetd aceastd reguld de siguranta de fiecare dati cind va
incerca sd o incalce. Asa copilul se va convinge ca nu renuntati
la interdictiile pe care le-ati stabilit;

— Scirile (din casd, beci, bloc etc.) — se gaseste o solutie ca
sa fie fixatd o usd (provizorie) la scirile din interiorul locuin-
tei, atat in partea de sus, cat si in partea de jos. Se pune lacit
sau zavor la usa beciului. In afara casei, micutul nu va iesi si nu
va cobori singur scarile, ci doar de mana cu un adult;

— Patul cu etaj — se asiguri ci acolo urca doar copilul mai
mare. Cel mic nu are voie! Atentie mare la copiii mici veniti in
ospetie: patul cu etaj nu este un loc de joaca!

Geamurile sunt un pericol real de cidere de la indltime
pentru copilul mic!

In cazul in care copilul locuieste la bloc sau intr-o casi cu
mai multe nivele, precautia trebuie sa fie maxima: ferestrele
vor fiinchise in incaperile unde copilul are acces. Pentru peri-
oadain care se aeriseste camera este necesar ca parintele si fie
alaturi de copil sau trebuie de folosit sistemul de deschidere
pe orizontala a ferestrei. Trebuie mutate din apropierea feres-
trelor orice mobild/obiect ce se pot transforma in ,trepte
care sd-l ajute pe copil sd ajungi la fereastr3;

— Nu-i permiteti copilului si iasa la balcon fira insotitor
adult;

— Plasele pentru tantari de la ferestre se deschid la o sim-
pla atingere! Acestea nu se inchid ermetic! Toti membrii fa-
miliei trebuie si stie acest lucru. Copilul, daca s-ar sprijini de
plasd, ar cidea in afard, de aceea este necesar de respectat ace-
leasi precautii ca si in cazul ferestrelor fard plase de tantari!

Fdrd acces la prize, cabluri, aparate electrice!

— Fara fire §i instalatii electrice la vedere sau dezgolite!
Trebuie verificate casa si curtea. Se leagd cablurile care sunt
prea lungi, se fixeazi de-a lungul peretilor;
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— Se tine cont ca toate prizele din casa si aiba protectie —
pentru copii exista tentatia de a introduce diverse obiecte in
gaurile prizelor si astfel se pot electrocuta! Prizele obisnuite
trebuie inlocuite fie cu prize cu capace, fie procurate apari-
toare pentru prize;

— Atentie si la prelungitoare cu prize: si acestea vor fi echi-
pate cu apdritoare, dar mult mai sigur e s se renunte la ele,
daci acestea nu sunt strict necesare;

— Prizele defectate, fira capac trebuie reparate imediat,
avand grija s se instaleze si aparatoare;

— Prizele se vor instala cit mai sus — e mai bine si nu ajun-
ga copilul la ele;

— Trebuie de gasit un loc pentru aparatele electrice din
casd/gospodairie, unde copilul nu va ajunge, deoarece le
poate porni din greseald. Atentie la ventilatoarele electrice —
copiilor le place sa bage diferite obiecte si chiar degetele prin-
tre gratiile ventilatorului;

— Aparate electrice de uz gospodaresc (drujba, ferastrau,
burghiu etc.) trebuie dosite in magazii incuiate cu cheie, care
nu se lasi la indeména copilului.

Nu ldsati copilul in preajma animalelor!

Copiii mici stiu ca animalele sunt dragute. Ei nu stiu,
insa, ci acestea pot fi si periculoase. In realitate, toate anima-
lele pot si atace, in anumite conditii, un copil mic: cainele,
pisica, vaca, porcul, calul, berbecul, capra, clogca sau cocogul
bataus. Chiar §i animalele care par blande pot si atace copilul
daci se simt deranjate sau amenintate. De aceea:

— Nuse lasi niciodati copilul singur in preajma animale-
lor domestice sau de companie! Aceasti reguli este valabila si
in cazul animalelor cunoscute;

— Copilul trebuie invitat s stea departe de animale atunci
cand acestea mananci — vrand si-si protejeze hrana, animale-
le pot musca!

— Se separi curtea pentru animale de spatiul in care copiii
se joaca;

— Nu se permite copiilor sa mangaie/si se joace cu anima-
le necunoscute, in special ciini;

— Atentie cand iesiti cu copilul la plimbare — atacul din
partea céinilor cu stipén, scosi la plimbare, si al cainilor va-
gabonzi este frecvent. Daca in stradi sau de-a lungul unui tra-
seu sunt cdini liberi, nu se permite copiilor sa plece singuri in
acea directie (la bunici, la un loc de joacs, pe toloaci).

Copilul si apa

Apa este un mare pericol pentru copiii mici — nu doar
apa marii sau a iazului, ci si acea putind api din gospodarie.
Un copil de pani la un an se poate ineca si in vase cu putin
lichid, chiar §iin 3 cm de api! Bebelusii nu au echilibrul nece-
sar si pot aluneca usor intr-o cada sau intr-un lighean.
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— Nu se lasa singur copilul cind se afla in apa, nici pentru
cateva clipe!

- Pirintele trebuie sa stea intotdeauna la distanta de un
brat de copilul sdu cat timp acesta se afla in apa! Regula este
valabili pentru orice situatie in care copilul mic intra in con-
tact cu apa: la havuz, 1anga izvorul din preajma casei, in bazi-
nul gonflabil, la iaz, la mare etc.

— Daca suna cineva la usd, daca suni telefonul, da borsul
in foc, va strigd vecina sau va cheama urgent un alt copil, tre-
buie scos copilul mic din apa, invelit rapid intr-un prosop si
luat cu parintii. Se va continua imbaierea dupa rezolvarea ur-
gentei, dar in nici un caz copilul nu se lasa singur in apa, nici
chiar daca in preajma lui se afld un copil mai mare;

— DPiscina trebuie ingriditi cu un gard.

— Orice groapa unde se aduni api este un pericol pentru
copilul mic. Daci, dupi ploaie, se aduna biltoace mai mari in
curte sau in poartd, acestea se astupd, se niveleazi;

— WC-ul din curte are si el o groapa! Necesitd o usa in-
chisi cu zavor. La fel, WC-ul din apartament trebuie sa aiba
tot timpul capacul pus, iar uga la baie si fie bine inchisa, astfel
incat micutul si nu ajungd sa se ,joace” acolo — el poate umbla
si la robinetul cu api fierbinte (pericol de oparire), se poate
rasturna in cadi (pericol de inec).

Otravirile si intoxicatiile la copii. Substantele pericu-
loase din casa trebuie pastrate in dulapuri incuiate! Cu ce se
poate otravi un copil mic in casi/gospodirie? Cu substantele
de curitat (pentru haine, veseld, mobila, geamuri etc.), gaz
lampant, otrdvuri pentru insecte si rozatoare, ingrasaminte,
soda caustici, medicamente, dar si cu otet alimentar, pistrat
in dulapul din bucatirie!

— Toate substantele toxice din casa trebuie si fie imposibil
de gasit de citre copiii mici! Acestea trebuie ascunse, astfel
incat copilul sa nu le poata ajunge si nici vedea! Acestea vor fi
depozitate doar in magazii incuiate sau in dulapuri amplasate
cat mai sus, la cel putin 1,5 m de la podea;

— Seinterzice de a pastra substante periculoase in dulapu-
rile de la bucatirie — aceste substante pot fi confundate cu un
aliment. Este categoric interzis de pistrat asa ceva in camera
copilului sau in spatiile in care se joaci;

— Substantele otravitoare trebuie pastrate doar in ambala-
jul original — nu se muta/pastreaza in cani, cutii de alimente
sau sticle de biuturi ricoritoare — copiii pot crede ci le pot
bea sau minca;

— Se atageazi etichete pe orice vas in care se pastreazi o
substanti toxicd — daci nu detine ambalajul original.

- Este interzis de a lucra cu substantele toxice cand in
preajmi se afla copilul mic!

— Pentru a evita intoxicatia copilului cu substante medi-
camentoase, se respecta cu strictete dozele medicamentelor
administrate copilului!

— Produsele cosmetice se tin departe de copiii mici!

Arsurile casnice

Aragazul, plita, cuptorul electric sau cuptorul cu mi-
crounde pot provoca arsuri grave unui copil daci acesta le va
atinge cand sunt fierbinti. Toate aceste obiecte pot fi gisite la
bucitirie — cel mai periculos loc din casa!

— Limitati accesul copilului mic in bucatirie!

— Puneti vasele cu lichide fierbinti cit mai sus!

- Niciodata nu lisati vase cu api/alt lichid fierbinte pe
podea, daca in casi existd un copil mic!

— Cana cu ceai sau cafea nu se lasa niciodata la marginea
mesei. Cinile cu ceai sau cafea se pun cat mai sus sau spre
centrul mesei, unde copilul nu poate ajunge!

— Atentie la farfuriile cu méancare fierbinte, puse pe masi!
Ca sd nu le tragi peste el, copilul mic va fi asezat in sciunelul
special pentru copii sau va ménca separat de restul familiei.
Se renunta la fata de masi pentru perioada cit copilul e mic —
multi copii trag de ea i pot sd rastoarne peste ei vase cu lichid
fierbinte.

Copilul nu trebuie sd aibd acces la plita incinsd!

— Intr-o casi care se incilzeste de la plitd sau sobi este
necesara protejarea copilului de riscul arsurilor provocate de
plita incinsd. Copilul nu trebuie sa aiba acces la plitd — el se
poate arde direct de la plitd sau de la vasele care sunt pe plita.

— Intr-o incipere unde existi o plita incinsd, nu se lasa
copilul fara supraveghere nici macar pentru un minut;

— Daci cuptorul/,lejanca“ e lipit(&) de plits, trebuie luate
toate masurile pentru a exclude riscul caderii micutului de pe
cuptor pe plitaincinsa. Astfel de cazuri existd, iar consecintele
sunt grave;

— Evitati culcarea copilului mic pe cuptor! Gasiti alt loc
pentru somn, lipsit de riscuri. Se recomanda un pituc sepa-
rat pentru copil. Existi si alte motive pentru care cuptorul nu
este indicat ca loc de dormit pentru copilul mic: temperatura
inaltd, pericolul de sufocare daci copilul doarme alaturi de
adulti;

— Trebuie evitatd lasarea fard supraveghere a unui copil
adormit pe cuptor/,lejanca® — chiar daca pare ci doarme
strans, copilul se poate trezi in orice moment.

Sufocarea cu corpi strdini

— Pirintii trebuie sa verifice toate juciriile din casi: cele
care au piese mici sau pot fi dezmembrate si pot fi inghitite.
Sunt periculoase bilutele de metal, bateriile mici (de la tele-
comandj, ceas etc.), piesele de puzzle, jocurile Lego cu piese
mici;
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— Trebuie evitate jucariile de plus care pot fi periculoase
daci puful/plugul de la exterior cade ugor. Copilul mic poate
duce in gurita ghemotoacele de pufsi se poate ineca sau chiar
sufoca.

Copilul va mdnca doar stind pe loc, nicidecum
jucindu-se!

Copiii mici au o capacitate scizuti de mestecare §i o
frecventi a respiratiei crescutd, astfel, probabilitatea de a aspi-
ra un obiect mic este mult mai mare decat la adultj;

— Copilul va manca doar cand sti pe scaun, la masa! In
niciun caz nu se permite copilului si se joace, si alerge si sa
manénce in acelasi timp. Este expus riscului de a se ineca cu
mancarea!

— Nu consumati fata de copil seminte de floarea-soarelui
sau bostan, pop-corn.

Copilul mic face ce vede la adulti. In cazul in care in an-
turajul copilului s-au consumat seminte, nu se vor lasa coji pe
jos sau seminte la vedere. Cu atit mai mult este interzis co-
pilul sa ,incerce” si el sd minance seminte! Din picate, sunt
destul de frecvente cazurile de aspirare a semintelor la copii
mici, ajunsi in sectii de urgent3;

— Din alimentatia copilului se va exclude orice produs
care prezinta pericol de sufocare la varsta mici: bucati de le-
gume tari, buciti de fructe (mai bine sa road un mir intreg),
bomboanele tari, acadelele, guma de mestecat etc.

— Trebuie ascunse de copil boabele de mazire, fasole, gra-
unte, orice fel de seminte (miez sau coji) — copilul mic baga
in gura obiectele mici si risci s le aspire in caile respiratorii;

— Parintii trebuie si fie alaturi de copil cind acesta ma-
nanci — si aiba grija ca alimentatia copilului sa se desfasoare
corect. Explicati-i s mestece bine alimentele, si nu vorbeasci
cu gura plina, sa muste bucati mici etc.

Alte obiecte care prezinti pericol de sufocare:

« Pungile din plastic — sunt sursa principald de sufocare la
copiii cu vérsta cuprinsa intre 0 si S ani;

« Baloanele — prezinti risc bucitile dintr-un balon spart
cand sunt inghitite de copil;

o Parul de animal, mai ales in perioada de niparlire.

Copilul si accidentele rutiere

E necesar ca parintii si fie responsabili, si respecte
doua reguli importante cand calatoresc cu copilul, inclusiv pe
distante mici:

— Copilul va cilatori doar pe bancheta din spate — in cazul
unui accident, perna de siguranti este periculoasi;

— Copilul va cilatori doar in scaunul auto pentru copii,
bine fixat cu centura de siguranti! Este singura modalitate
care protejeaza copilul in timpul cilitoriei!

Niciodatd singur cdind e pe tricicletd, bicicletd, role!
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— Copiii niciodatd nu pot fi singuri la plimbare cu tricicle-
ta, rolele sau bicicleta etc. — parintii trebuie sa fie in preajma
copilului cind se distreaza in acest fel;

— Cand copilul iese la plimbare pe 2, 3 sau 4 roti, atunci
trebuie s aibd asupra sa echipament de protectie (casci, cel
putin) — la cadere, copilul se va alege cu consecinte mini-
me. Bicicleta, tricicleta si rolele + echipamentul de protectie
(casca, genunchiere, cotiere) = singura metoda de protectie
a copilului de traumatismul cranio-cerebral (casca) sau de o
rinire gravd (cotierele, genunchierele);

— Evitarea iesirii pe stradd; aflarea doar in spatii unde nu
circula transport;

— Evitarea distractiilor copiilor singurila sanie, cu patine-
le — gheata de pe lac sau riu poate fi subtire si se poate sparge!

— Verificarea terenului de joaca inainte de a-i permite co-
pilului sa se joace acolo. Locul de joaci trebuie sa fie fara pie-
tre periculoase, sdrme, sticle.

Traversarea strdzii doar in locuri permise!

Cat copilul e mic, el iese in stradd doar de mani cu un
adult. Daci adultul nu respecti regulile de circulatie, compor-
tamentul lui necugetat pune in primejdie si viata copilului, de
aceea este esential sa respectati principalele reguli care prote-
jeazi viata pietonilor:

— Copiii sa traverseze strada doar la zebra si doar la culoa-
rea verde a semaforului. Ca metodi suplimentara de siguran-
td — sa se asigure de siguranta pietonului.

— Parintii si-si tina ferm copilul de ména la trecerea strazii;

— Sa se traverseze strada doar perpendicular pe axa dru-
mului - nu in diagonala sau in zigzag;

— Copiii au tendinta, atunci cand vad pe stradd o persoa-
ni cunoscuti si dragd (mama/tatd, frate/sord, bunici/bunic,
mitusd/unchi, un prieten de joac etc.), s alerge citre ea. Cu
cat persoana este mai iubitd de copil, cu atit va reactiona mai
rapid la vederea ei — un comportament destul de periculos pe
stradd. Copilul trebuie invatat si ceard intotdeauna voie cand
vrea si facd ceva, in special cind e pe strada.

SINDROMUL MORTII SUBITE A
SUGARULUI

Moartea subita a sugarului a fost definita inca in secolul
XIX ca ,0 moarte care conduce prompt un subiect in afara
atentiei proprii sau a altor persoane la deces”.

Actualmente sindromul mortii subite a sugarului
(Sudden Infant Death Syndrome - SIDS) constituie o cauzi
importanta de mortalitate infantil3, o serioasa problema etica
si stiintifica, dar si o drami pentru familie si societate.

Acest sindrom a fost codificat ca entitate nozologici abia
in anii *70-'80 ai secolului XX, iar de la definitivarea sa s-au



CADRUL LEGAL

intreprins numeroase cercetari pentru elucidarea cauzelor si
identificarea metodelor de prevenire a acestor tragedii. Cu
toate acestea, incd mai existi o insuficientd informativd in
acest domeniu, motiv pentru care este justificat i interesul
deosebit fata de acest sindrom din partea mai multor categori
de specialisti - pediatri, medici legisti, dar si a intregii comu-
nitati medicale.

Problema SIDS este analizata de citre specialisti sub mai
multe aspecte, inclusivimportanta clinica, deontologica, eco-
nomici si, nu in ultimul rand, importanta socio-familiala.

Importanta clinicd este determinati de semnele de in-
trebare, care mai persista privind elucidarea completa a cau-
zelor si mecanismelor de producere a SIDS, precum si a ciilor
de prevenire a acestuia.

Din punct de vedere deontologic, specialistii implicati
au in fatd o sarcini dificila, care tine de definitivarea docu-
mentard a cauzei decesului, respectiv, eliberarea certificatului
de deces in urma unei morti inexplicabile. Cea mai grea sarci-
na revine medicului morfopatolog/legist, obligat sa prezinte
rezultatul examenului histopatologic si sa precizeze responsa-
bilitatile pentru fiecare caz in parte.

Din punct de vedere economic, programele de cerceta-
re si prevenire a SIDS sunt extrem de costisitoare, necesitind
tehnologii avansate de monitorizare continua si de investiga-
re pluridisciplinard, pe care nu multe clinici si le pot permite,
iar pregitirea specialistilor in acest domeniu, de asemenea,
impune cheltuieli mari si timp.

Importanta socio-familiald a SIDS este determinati de
implicatiile asupra familiei, asupra stirii psihologice a mem-
brilor acesteia §i probabilitatii nasterii altui copil. De obicei,
sarcina urmatoare survine mai greu, iar avorturile sunt mai
frecvente la aceste mame. Desi sursele bibliografice indica
putine familii studiate sub acest aspect, existenta unor grave
probleme de ordin socio-familial este evidenta.

DEFINITIE

Sindromul mortii subite a sugarului (SIDS) este definit
ca o moarte subiti a copilului sub vérsta de un an, care sur-
vine in cursul somnului §i riméne neexplicati de necropsia
completd, revizuirea anamnezei si a circumstantelor mortii.

Tinandu-se cont de elementele definitorii, moartea subi-
ta a sugarului se impune a fi naturald, nonviolenta si produsa
foarte rapid, brusc, subit si neasteptat, pe fundal de stare de
sdnatate aparent buni a copilului. Criteriul definitoriu ,neex-
plicata dupa necropsia completd” depinde intr-o mare masura
de experienta morfopatologului implicat si complexitatea in-
vestigatiilor morfopatologice efectuate.

CARACTERISTICI GENERALE ALE SIDS:

« este o entitate heterogend, caracterizati prin dificultatea
determinirii cauzei mortii;

« reprezintd o cauza majord de deces a sugarilor, 35-55%
din aceste decese revin sugarilor cu vérsta cuprinsi intre o
luni si un an;

« afecteaza sugarii aparent sanatosi;

 moartea survine rapid, fird semne de suferinta, de obi-
cei, in timpul somnului, noaptea;

« mai frecvent se produce in timpul iernii;

« apare la sugarii, ale ciror mame au varsta mai mica de 20
de ani, mame cu nivel socio-economic si educational precar,
precum si la sugari ale ciror mame sunt fumaitoare/au fumat
in timpul sarcinii;

« se atestd mai frecvent la sugarii nascuti prematur sau la
cei cu greutate mica la nastere;

« mai frecvent se atesta la copii cu istoric de afectiuni ale
tractului respirator;

« reprezintd si un diagnostic de excludere.

INCIDENTA

Desi evidenta cazurilor de SIDS este departe de a fi com-
pleta, sursele bibliografice indicd o incidenta de circa 0,2-6
decese la 1000 de nou-niscuti vii, cu variatii semnificative
de la o tara la alta. Cea mai mici incidenta se atestd in tari
economic dezvoltate, cum ar fi Olanda — 0,19, Marea Britanie
- 0,41, SUA - 0,57 la 1000 de nou-niscuti vii. Statistica men-
tionatd intereseaza varsta de 8 zile — 1 an, incidenta maximi
incadrindu-se in perioada de varsti 2-4 luni.

SIDS afecteazd mai mult sugarii de sex masculin si se
considera ca factorii genetici au un rol determinant.

Se atesta 0 anumitd apartenenti rasiald (de exemplu, in
Statele Unite ale Americii incidenta SIDS a fost mai mare la
indienii americani /nativii din Alaska, cea mai mica inciden-
ta SIDS este la populatia din Asia si la cea din America de
Sud). Dupi implementarea campaniei ,,Back to sleep” in anii
’90 rata mortii subite a copiilor a scazut semnificativ in SUA
cu péana la 50%, iar incidenta SIDS a scizut de la 1,2 cazuri
la 1000 de nou-nascuti vii in 1992 pana la aproximativ 0,5
cazuri la 1000 de nou-néscuti vii in 2006.

CLASIFICARE

In raport cu elucidarea mortii, SIDS a fost clasificati in
trei categorii:

Categoria I

Forma clasica .A

Clinic: varsta 21 de zile — 9 luni, nagtere la termen, cres-
tere si dezvoltare normal3, fara decese similare in familie, ab-
senta simptomelor genetice;

Circumstantele mortii: scena mortii nu indicd moartea
accidental3;

Necropsia: nu evidentiazd cauza mortii, traumatisme,
abuz, neglijare sau agresiune, fard modificari ale timusului,
infiltratii limfoide moderate cu un numar nesemnificativ in
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bronhii, interstitiul pulmonar si maxim 10 neutrofile/alveola
in cel putin 10 alveole.

Toxicologia, microbiologia, biochimia indici rezultate
negative.

Forma clasica I.B

Cuprinde criteriile de la categoria I.A cu exceptia unei
investigatii: lipsd de toxicologie, microbiologie, radiologie
sau biochimie.

Categoriaall-a

Clinic: varsta 21 zile-9 luni, decese similare in familie
care nu prezentau suspiciuni de agresiune sau boli metaboli-
ce, morbiditate neonatala vindecati pana la deces.

Circumstantele mortii: fara asfixie mecanici certa sau im-
braciminte excesiva.

Necropsia: perturbari ale cresterii si dezvoltarii care n-au
putut contribui la deces; modificiri inflamatorii care nu ex-
plicd decesul: infiltratii neutrofile ale mucoasei cailor respi-
ratorii superioare, infiltratii de celule limfoide peribronsice si
in interstitiul pulmonar in mai mult de o sectiune, peste 10
celule inflamatorii in cel putin 10 alveole.

Categoria aIll-a

SIDS care nu respecta nici unul dintre criterii.

ETIOLOGIE

Literatura de specialitate estimeazd multipli factori de
risc ai SIDS, care sunt clasificati in mai multe moduri si utili-
zand diverse criterii.

Una din aceste clasificari divizeaza factorii de risc care
conduc la SIDS in 3 grupe: biologici, familiali si epidemiolo-
gici (tabelul 1).

Tabelul 1. Factorii de risc ai SIDS.

Biologici

Familiali

 Prematuritatea
o Greutatea mica la nastere
 Nagteri traumatizante _—
L .| psihiatrice

« Asfixie la nagtere sau scor Apgar mic

« Infectii in anamneza

« Complicatii pe parcursul sarcinii/
nasterii

o Adaptare postnatala dificila

o Sexul masculin

familie

) . o familie
« Varsta sugarului cuprinsi intre 1

lunisi1lan

o Sugari care nu sunt aldptati la sin
o Mame care au in anamnezi afectiuni

« Mame fumaitoare
« Virsta mamei (<20>40 ani)
o« Consum de

o Cazuri asemainitoare de deces in

o Nivel scizut de instruire a mamei

Epidemiologici si de mediu
o Pozitia ventrald in timpul
somnului

o Supraincalzirea

o Tipul saltelei

o Cu cine doarme copilul, cum
. .| este invelit
droguri/alcool ~ in . Imobilitatea tonica
o Rasa
« Altitudinea
« Sezonul de iarna

« Perioada de noapte

O alta clasificare grupeaza factorii de risc in intinseci §i
extrinseci:
Factorii intrinseci:

1. Virsta: SIDS se produce pe durata primului an de via-
ta, 90% dintre decese fiind atribuite sugarilor de 1-6 luni; in
special in primele 6 luni de viata atét sistemul cardiovascular,
cel respirator, cit si sistemele implicate in procesul de ador-
mire-trezire sunt imature.

2. Sexul: un numir mai mare de decese se atesta la baie-
tei; aceastd diferentad poate fi datorata faptului ca baietii sunt
mai vulnerabili la disfunctiile sistemului respirator, precum si
polimorfismului genei mono-aminooxidaza A, localizate pe
cromozomul X.

3. Etnia: conform statisticilor mondiale, incidenta SIDS
difera in functie de apartenenta etnica si rasiald; factorii gene-
tici/factorii socio-economici si educationali ar putea condu-
ce la aceasti diferenta.

4. Prematuritarea/ greutatea micd la nastere: se considera
drept factor de risc deoarece acesti sugari au diverse grade de
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imaturitate a sistemului cardiac si respirator, totodati acestia
sunt pozitionati mai frecvent fie ventral, fie lateral pe durata
somnului. Factorii socio-economici.

S. Factorii genetici, componenta genetici cuprinzand doui
categorii:

a) mutatiile care produc dezordini genetice si cauzeazd
moartea (mutatiile genetice cunoscute sunt: deficitul dehi-
drogenazei acil-CoA enzima care catabolizeazd p-oxidarea
acizilor grasi; mutatii ale genelor implicate in metabolismul
glucozei; mutatii ale genelor canalelor de scurgere a ionilor
din miocard responsabile de sindromul QT prelungit, mutatii
ale factorului V de coagulare cauzatoare de tromboze si mi-
croinfarcte in creier, deficitul proteinei carrier a 5S-HT, muta-
tia genei caveolin-3);

b) polimorfismele care predispun la moartea sugarului in
situatii critice (polimorfismele genelor care predispunla SIDS
in unele circumstante cuprind: deletia partiala a genei C4 care
di deficiente imunologice si vulnerabilitate la infectii; poli-
morfismul alelelor complexului de histocompatibilitate HLA;
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polimorfismul genelor sintezei IL-10 si al Y-interferonului,
alelele lungi ale proteinei de transport a serotoninei care scad
reglarea presinaptici a receptorilor; defectele proteinelor
socului termic; mutatiile ADN din mitocondrii implicate in
transportul electronilor si a fosforilarii oxidative).

Factori extrinseci:

1. Pozitia ventrald a sugarului in timpul somnului: progra-
mele si campaniile de promovare a pozitiei sugarului pe spate
au condus la reducerea incidentei SIDS.

2. Infectiile: infectiile frecvente in anamneza sunt asociate
cu riscul sporit al SIDS.

3. Caracteristicile ce tin de somnul sugarului: camera in care
doarme sugarul, tipul saltelei, cu cine doarme sugarul, cu ce
este acoperit in timpul somnului.

Mai multi cercetitori si-au propus si studieze importan-
ta flecirui factor in parte, cu diferite scoruri §i cuantificari, in
vederea prevenirii acestui sindrom. Cu toate acestea, inci nu
existd un scor de risc universal acceptat privind SIDS, dar cu
risc major in etiopatogenia acestuia sunt considerati decubitul
ventral in timpul somnului, hipertermia si fumatul mamei.

Hipertermia produsi de temperatura ambianta ridicata
figureazi printre factorii certi de risc in sindromul mortii su-
bite a sugarului. Temperatura ambianta ridicatd poate fi cau-
zatd de urmitoarele conditii:

a) incilzirea excesivi a aerului din incipere in cursul iernii,
mai ales cand se utilizeazi radiatoare electrice suplimentare,
plasate prea aproape de patul sugarului; dormitul copilului in
acelagi pat cu parintii; dormitul in pat cu parintii maregte am-
bianta termica §i scade termoliza;

b) imbricimintea excesivi cu acoperirea capului si imobi-
lizarea sugarului.

Patogenic termoliza este impiedicata prin reducerea
suprafetei tegumentare libere, prin impiedicarea sudoratiei,
imobilizare, care determini o hipertermogeneza relativa. Un
rol stimulant si agravant il are somnul in pozitie de decubit
ventral, care micsoreaza suprafata tegumentara libers, scade
aportul de oxigen si favorizeaza reinspirarea CO,. Fumatul
pasiv, la care este expus sugarul, prin inhalarea de nicotina,
induce efecte vasoconstrictoare, scade fluxul sangvin tegu-
mentar si, de asemenea, limiteazi pierderea de cilduri, con-
ducind spre hipertermie.

Fumatul mamei in cursul gestatiei si expunerea sugaru-
lui la fumul de tigard (fumatul pasiv) sunt semnalate de toate
studiile epidemiologice drept factor de risc al mortii subite a
sugarului.

Tigarile au actiune toxicd prin continutul de nicoting,
nitrozamine §i tiocianati produsi prin arderea tutunului si a
hartiei.

Nicotina produce vasoconstrictie, scade fluxul sangvin
al uterului §i reduce transferul placentar la fat, favorizand in-
tarzierea in cresterea intrauterind, hipoxia cu afectarea dez-
voltirii SNC si a sistemului respirator.

O componenta hidrosolubild a fumului de tigard leagd
bacteriile si virusii de celulele epiteliale respiratorii. Sugarul
care doarme in pat cu adultii fumitori prezintd o densitate
mai mare a bacteriilor in secretiile nazale si alveolele pulmo-
nare, iar in umorile victimelor SIDS sunt prezente IL-1, IL-6
si TNF ca raspuns inflamator.

Nicotina induce sinteza dopaminei, inhibad raspunsul
chemoreceptorilor la hipoxie si apare inabilitatea autoresusci-
tarii la apnee hipoxici. La sugarii aliptati de mame fumatoare
se adauga aportul de nicotina prin lapte.

Decubitul ventral in cursul somnului, conform da-
telor bibliografice, creste riscul producerii SIDS de 2-3 ori.
Decubiltul ventral §i pozita in jos a fetei copilului in timpul
somnului provoaca obstructie nazala, cauzand disfunctie res-
piratorie si apnee.

Obstructia cailor respiratorii ale copilului sugar este fa-
vorizata de saltele moi, de invelirea cu plapume a sugarului
inclusiv pe cap, de dormitul intr-un pat cu mama, de prema-
turitate sau dismaturitate, cu dezvoltare motorie mailentd, ce
nu ii permite ridicarea sau schimbarea pozitiei capului.

Cercetirile epidemiologice au semnalat §i pericolul
plasirii sugarului in decubit lateral, din care copilul se poate
intoarce mai ugor in decubit ventral decat din decubitul dor-
sal. Decubitul ventral favorizeaza imobilizarea diafragmului,
reinhalarea CO2, diminuarea tonusului vasomotor si scade-
rea autocontrolului la stimuli acustici. Fata in jos impiedici
ventilatia, creste rezistenta in ciile respiratorii superioare si
reinhalarea CO2. Nivelul HbF al sugarilor cu SIDS ce nu pre-
zintd diferente fatd de al sugarilor decedati fira insuficienta
respiratorie exclude hipoxia cronica.

Totodatd e demonstrati si influenta perturbarii contro-
lului autonom al sistemului nervos asupra respiratiei, activi-
tatii cardiace si somnului, in cazul decesului produs de decu-
bitul ventral. Initial apar tulburiri respiratorii, apoi cardiace,
in special tulburari de ritm. Creste influenta vagald, care pro-
duce apnee centrala in timpul somnului, disritmii prin cregte-
rea intervalului QT, se inhibi sistemul noradrenergic si apare
sincopa.

Alti factori predispozanti: endocrini si imobilitatea
tonica

Actualmente existi dovezi care demonstreazd conexi-
unea unor disfunctii endocrine preexistente la sugarii dece-
dati prin SIDS. Disfunctiile endocrine semnalate au fost ni-
velul seric crescut al testosteronului la ambele sexe la sugarii
cu SIDS, comparativ cu cel al sugarilor decedati prin cauze
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Figura 1. Etapele patogenetice ale SIDS cauzate de somnul
sugarului in decubit ventral.

Intrinsic Risk Factors:
» Malegender
+ Prematurity
= Low birth weight
+ Genetic polymorphism
+ Exposure to cigarette
smoke

Critical period
of development
(1%t year of life)

Exogenous
Stressor

cunoscute, precum si nivelul seric inalt al triiodotironinei i al
hormonului tireotrop.

Imobilitatea tonica a fost considerata factor de risc pen-
tru incidenta maxima a SIDS la varsta de 2-5 luni, in timpul
somnului activ in decubit ventral. Imobilizarea membrelor
cu imbraciminte excesiva produce imobilitate tonici, apnee,
bradicardie si deces. Tonusul vagului este predominant, in-
fluentind aparitia apneei centrale, cu bradicardie sinuzald si
supresiunea sistemului noradrenergic antagonist.

PATOGENIE

SIDS apare in urma interactiunii simultane a trei factori:

1. perioada critica de dezvoltare in care se afld sugarul;

2. factorul de risc;

3. vulnerabilitatea sugarului.

Pe parcursul ultimelor trei decenii au fost realizate nu-
meroase studii in scopul identificirii mecanismelor tana-
togenezei in SIDS. Actualmente sunt cunoscute mai multe
ipoteze, care ar explica patogenia sindromului mortii subite
a sugarului:

v Substanta P (SP) — este un neurotransmittor al siste-
mului nervos. Receptorii acestei substante au fost identificati
in centrul cardiorespirator si nucleul nervului frenic. Studiile
recente arata cd aceasta substanta este implicata in reglarea ac-
tului respirator in special in perioada neonatala precoce, si o
scadere a acesteia/rezistentei receptorilor fata de substanti P
ar fi o cale patogenetica a SIDS.

v Orexina /hipocretina — neuropepdid al neuronilor
hipotalamusului. Aceasta este esentiald pentru mentinerea

Extrinsic Risk Factors:
+ Sleep position (especially

prone or side)

= Sharing a sleep surface

+ Over bundling/heating
+ Soft bedding

= |nappropriatesleep surface

+ Face covered

Vulnerable
infant

Factors Associated with SIDS:
+ Ethnicity
+ Geographical location
+ Climate
+ Parental characteristics e.g.
youngage

Figura 2. Interactiunea factorilor de risc care conduc la aparitia SIDS.
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dintre medicul pediatru, morfopatolog,
legist si familia sugarului decedat. El

presupune:
a) reevaluarea datelor clinice;
b) investigarea circumstantelor
mortii;
c) examenul macroscopic al

Cerebellum

cadavrului;
d)examenul histologic, bacteriolo-
gic, radiologic, biochimic si toxicologic.
Reevaluarea datelor clinice repre-
zinta o analiza detaliatd a anamnezei su-
garului decedat, cu identificarea facto-
rilor de risc pe toatd perioada vietii. Se
studiazi istoricul dezvoltarii copilului,
antecedentele patologice, inclusiv ce tin
de perioada de dezvoltare intrauterin,

B Infant with Sudden Infant Death Syndrome (=

Figura 3. A. Controlul exercitat de sistemul HT asupra diferitor organe ale corpu-

lui.

ciclului somn/veghe, instalarea somnului, participd in alter-
nanta perioadelor somnului REM si non-REM, mentine res-
piratia pe parcursul somnului, regleazi metabolismul ener-
getic si raspunsul simpatic la stres. Se considera ci sciderea
nivelului acestui neuropeptid ar conduce la instalarea SIDS.

v Imaturitatea structurilor trunchiului cerebral.

v Sistemul S-HT (S-hidroxitriptamina sau serotonina)
joacd un rol important in controlul actului respirator, tensi-
unii arteriale, mentinerii temperaturii corporale. Imaturitatea
acestui sistem sau numarul redus de receptori respectivi se
presupune a fi cauza care ar conduce la SIDS, deoarece acesta
nu poate face fata factorilor de stres.

B. O scidere semnificativi a receptorilor S-hidroxitripta-
mind tip 1 din miduva spindrii la sugarii decedati.

STABILIREA DIAGNOSTICULUI

Diagnosticul sindromului mortii subite a sugarului se sta-
bileste, in mod obligatoriu, interdisciplinar, prin colaborarea

Control Infant

nagtere §i postnatal.

Din antecedentele/caracteristicile
sugarului au importanta prezenta com-
plicatiilor pe parcursul sarcinii/naste-
rii, travaliul cu durata prea mici/mare,
asfixie la nagstere sau scor Apgar mic,
prematuritatea/dismaturitatea,
rea traumatizanti, adaptarea postnatala
dificild, alimentatia artificiald, devolta-

naste-

rea lentd staturo-ponderald, diminuaea
tonusului muscular, instabilitatea termi-
cd, tipete si plans anormal, transpiratii
abundente in somn, infectii in anamne-
z4 §i/sau interndri repetate postnatal.

Investigarea circumstantelor mor-
tii vizeazd pozitia in care a fost gasit cadavrul, temperatura
camerei, persoana cu care doarme in camera si in pat, imbra-
camintea si modul de invelire in timpul somnului.

Examenul macroscopic consti in examinarea externa,
misurarea parametrilor antropometrici (greutitii, lungimii,
circumferintei craniene si toracice).

Examenul histologic intereseazi sectiuni din orga-
nele implicate in SIDS: creier, aparatul respirator si cord.
Examindrile histologice ofera date si asigura posibilitatea
efectudrii diagnosticului diferential intre moartea subita si
moartea neasteptata a sugarului. Probele histologice din
creier se preleveaza din hipocamp, lobul frontal si parietal,
talamus, mezencefal, punte, cerebel si portiunea cervicald a
maduvei spinarii.

Examindrile imunohistochimice se practici pentru ma-
joritatea tesuturilor si organelor copilului decedat.
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a) Sistemul nervos: se impune studierea celulelor micro-
gliale, neuronilor si axonilor; hiperemia si edemul cerebral
sunt considerate nespecifice pentru SIDS.

Smoke Prone

Age ; ,
Male Overbundling

\ Polymorphisms /

Medullary 5-HT system

i)

' Effector circuits

v

Inability to maintain homeostasis

v
SIDS

Figura 4. Reprezentarea conceptuali a faptului ca SIDS ar fi
cauzat de dereglarea homeostaziei sistemului serotoninergic
de la nivelul miduvei spinarii.

b) Sistemul respirator: probele pulmonare se iau din partea
periferica si centrald a fiecarui lob si de la bifurcatia traheei;
infiltratele inflamatorii trebuie in mod obligatoriu investigate
imunohistochimic; infiltratul celular minor, hemoragia in-
traalveolara si petesiile nu sunt specifice SIDS.

c) Cordul: prelevarea probelor histologice din inima se
face la nivelul miocardului ventriculului sting.

Investigatiile metabolice si genetice sunt necesare daca
in familie a mai decedat un copil in conditii asemanitoare. Se
preleveazi singe, bild, urind pentru investigatii molecular-ge-
netice i investigatii cromozomiale.

Examindrile bacteriologice si virusologice se practici in
infectiile diagnosticate histologic pentru stabilirea etiologiei
acestora.

Investigatiile toxicologice se fac din singele prelevat din
ventriculii cardiaci, vena femurali, din LCR (lichidul cefa-
lo-rahidian), umorile vitroase, urind, continutul gastric, hepa-
tic. Acestea se vor testa privind continutul de alcool, narcoti-
ce sau medicamente.

Conform surselor bibliografice, investigatiile post-mor-
tem ale mortii subite a sugarului permit elucidarea mortii in
proportie de 3% in baza datelor clinice, 3-25% in urma revizu-
irii circumstantelor mortii, de 5-13% in baza examenului ma-
croscopic al cadavrului, 12-15% prin examen histologic, 1-5%
prin examen microbiologic, 1% metabolic si 1% toxicologic.

Constatari patologice in SIDS:
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v petesii hemoragice intratoracice (intalnite in 90% din

cazuri);

v timomegalie;
v encefalomegalie;

v miocardit3;

v sange in cavititile inimii;
v

vezica biliari §i rectum gol;

v celule inflamatorii in ciile respiratorii superioare, pla-

mani si in structurile cardiace.

DIAGNOSTICUL DIFERENTIAL

Diagnosticul diferential al SIDS se face cu mai multe

afectiuni si stari patologice, cum ar fi:

I. Afectiuni /stari patologice acute
Infectii neonatale
Epiglotita

Bronsiolitd

Pneumonie

Apnee obstructivi
Deshidratare
Hipotermie

Sindrom de aspiratie
Meningiti bacteriana
Infectia meningococica
Pertusis

Botulism

Poliomielita

Anemie acutd

Soc hemoragic

Soc septic

D N N N N N N N N N N N N NN

v Consecinte ale managementului febrei (ca urgentd

pediatrici)

v Volvulus intestinal.

II. Traume/intoxicatii

v Intoxicatii cu monoxid de carbon

v Ingestii de alcool

v Expunere la insecticide

v Traumatism cranio-cerebral

v Sufocare /asfixie.

III. Tulburiri metabolice congenitale/dobandite
v Hipocalcemie

v Hipoglicemie

v Deficit al lantului lung /lantului scurt al

CoA-dehidrogenazi

v Erori indscute de metabolism.

IV. Afectiuni cardiace

v Malformatii congenitale de cord

v Anomalii ale arterelor coronariene
v Cardiomiopatie hipertrofica

v Miocarditd

acil
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v/ Soc cardiogen

v Sindromul QT prelungit

v Fibrilatie ventriculara.

V. Patologii ale SNC

v/ Asimetrie de hipocamp

v Epilepsie.

PROFILAXIA SIDS

Prevenirea sindromului mortii subite a sugarului vizeaza
identificarea factorilor de risc i inliturarea lor.

Identificarea factorilor de risc se impune la sugarul cu
frati decedati din cauze necunoscute in perioada de sugar.
Monitorizarea sugarului la domiciliu permite sesizarea epi-
soadelor scurte de apnee, a obstructiei nazale, insuficientei
respiratorii, intreruperii oxigendrii sau cedarea suportului
ventilatiei artificiale la sugarii cu instabilitate cardio-respira-
torie sau la sugarii care dorm in camera individuala.

In vederea minimalizirii factorilor de risc se recomanda:

1. Plasarea sugarului in decubit dorsal in somn si evitarea
decubitului lateral din care se poate roti in decubit ventral.

2. Somnul sugarului sa se faci in pat individual in aceeasi
camerd cu mama, evitarea plasirii copilului in leagane, cosuri
de dormit sau hamacuri.

3. Asigurarea unei ambiante termice pentru a evita su-
praincilzirea, cu utilizarea imbracimintei din bumbac, lejere,
care sa nu limiteze mobilitatea membrelor.

4. Invelirea sugarului se recomandi si se faci cu patura
care sd nu acopere capul §i sa nu fie introdusa sub sugar pen-
tru a-i permite mobilitatea. Pozitia capului necesiti alternanti
pentru prevenirea plagiocefaliei care ar putea imobiliza suga-
rul intr-un anumit decubit.

5. Oferirea suzetei in timpul somnului. Suzeta realizeaza
un spatiu aerian perioronazal, protejeaza fati de compresiu-
nea nazala i are actiune stimulatoare a dezvoltirii muscula-
turii oro-faringiene. Suzeta se ofera sugarului la vérsta de o
luna, cand suptul la sdn s-a stabilizat, numai cind este pus sa
doarma, dupi ce a fost spalats, fard a fi introdusi in oricare
solutie dulce.

6. Evitarea fumatului in sarcing, la femeia care aldpteazi si
interzicerea lui in inciperea comuna cu sugarul.

7. Vaccinarea copiilor; studiile epidemiologice nu au con-
statat o conexiune cauzi-efect dintre SIDS si vaccinare, insa
se considera cd imunizarea protejeazi sugarii de infectii, redu-
cand riscul SIDS cu pani la 50%.

8. Alaptare exclusiva pana la véarsta de 6 luni, cu continua-
rea alimentatiei la sin pana la 2 ani i mai mult; copiii cu risc
sporit de SIDS, conform unor studii, prezinti hipersensibi-
litate ]a beta-lactoglobulina laptelui de vaci, confirmata prin
nivele crescute de imunoglobuline E specifice.

Pentru a reduce riscul SIDS Academia Americani de
Pediatrie promoveaza urmatoarele concepte, care si-au dove-
dit in timp eficacitatea (AAP, 2011):

1. Sugarii sd doarma in decubit dorsal.

2. Salteaua pe care dorm sugarii sa fie adaptatd conform
varstei.

3. Evitarea fumatului pe parcursul sarcinii si dupa nastere.

4. Evitarea consumului de droguri/alcool pe durata sarci-
nii si dupa nastere.

S. Aldptarea este recomandati.

6. Oferiti suzeta in timpul somnului sugarului.

7. Evitati supraincilzirea copilului.

8. Vaccinarea sugarului in conformitate cu calendarul na-
tional de vaccinari.

9. Obiectele moi, lenjeria de pat trebuie tinute departe de
locul unde doarme sugarul.

10. Sugarul sa doarmai in camera cu mama.

11. Plasati copilul pe burtici atunci cind este treaz, nu
in timpul somnului, pentru a reduce riscul de dezvoltare a
plagiocefaliei.

12. Efectuarea vizitelor medicale conform programului.

13. Instruirea parintilor, gravidelor privind ingrijirea adec-
vatd a sugarului.

Totusi, este necesara continuarea cercetdrilor privind
SIDS, elaborarea de ghiduri de conduiti pentru a elucida toa-
te aspectele si riscurile §i a putea preveni decesul sugarilor.
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copilului sanatos

COPILUL SANATOS

Este indiscutabil faptul ci starea sinatatii copiilor repre-
zintd una din cele mai actuale probleme la nivel global. Starea
de sanitate a copiilor, ca si a populatiei in general, este influ-
entatd de o multitudine de factori endogeni si exogeni: ge-
netici, de mediu sau ecologici, socio-economici, nivel de trai,
cultura sanitara, grad de instruire, conditia familiei, accesibi-
litatea si performanta asistentei medicale. In acest context,
sdnatatea nu poate fi evaluata univoc, analiza stirii de sanitate
fiind bazati pe mai multi indicatori, cum ar fi cei demografici,
diverse aspecte ale morbiditatii, nivelul dezvoltarii fizice si
neuropsihice etc.

Cei mai utilizati indicatori demografici si sanitari, calcu-
lati, de obicei, pentru 1 an, sunt:

« natalitatea (numdrul de niscuti vii intr-un an, raportat
la 1000 de locuitori);

« mortalitatea (numarul de decedati intr-un an, raportat la
1000 de locuitori);

« sporul natural (diferenta intre natalitate si mortalitate);

« mortalitatea infantild (numirul de copii decedati inain-
te dea implini varsta de 1 an raportat la 1000 niscuti vii);

« mortalitatea copiilor cu vdrsta de pand la S ani (numérul
de copii decedati pand a implini varsta de S ani, raportat la
1000 de niscuti vii);

o morbiditatea, exprimata prin frecventa, prevalents, inci-
denti si gravitate a bolilor.

Analiza competenta a indicatorilor demografici i sani-
tari pune in evidenta necesititile privind asistenta medicald
acordatd populatiei si std la baza elaborarii si promovarii poli-
ticilor in domeniul ocrotirii sanatatii.

Mortalitatea infantild si mortalitatea copiilor cu vérsta
de panila S ani (permanent monitorizate de institutiile inter-
nationale) constituie indicatori de bazi ai sanatitii copilului,
dar si a mamei, reflectind totodata si situatia socio-economi-
c3, sociala i de mediu a unei comunititi umane.

La modul general, cauzele mortalititii infantile sunt
multiple, in bibliografia de specialitate conturdndu-se doua
grupuri: generale si medicale. Grupul cauzelor generale in-
clude conditiile socio-economice, factorii de educatie si de
comportament, situatia sectorului medico-sanitar, factorii de
mediu si cei ocazionali (epidemii, calamititi). Cauzele medi-
cale intrunesc bolile care au determinat, in ultima instant3,
decesul.

Astfel, nivelul si dinamica mortalitatii infantile si a
copiilor cu varsta de pana la S ani se afld intr-o strinsd depen-
denta de conditiile sociale, economice si culturale, de accesul
la diverse servicii, toate in ansamblu influentdnd sansele de
supravietuire ale copilului in primii ani de viata.

Progresele importante, realizate pe plan mondial in ul-
timele decenii ale secolului XX si inceputul secolului XXI, in
vederea reducerii mortalitatii copiilor au avut la baza actiuni
intreprinse in domeniul organizarii sistemelor de sinita-
te, alimentatiei adecvate, igienizarii mediului de viata, imu-
noprofilaxiei bolilor infectioase, educatiei continue a popu-
latiei etc. $Si Republica Moldova a realizat progrese in acest
sens, rata mortalitatii infantile ajungind la nivelul de 11,8%o
in anul 2010, comparativ cu 20,2%o in 1996. Totodati s-a mo-
dificat §i structura mortalititii infantile, reducindu-se practic
in jumatate rata deceselor cauzate de maladiile respiratorii. In
mare parte, aceste progrese s-au datorat implicarii §i insisten-
tei sistemului de sinatate, elaborérii si implementarii unui gir
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de programe si reforme orientate spre perfectionarea asisten-
tei medicale, aplicarea tehnologiilor noi, promovarea modu-
lui de viata sanatos.

La etapa actuald, medicina copilului sinatos este o pri-
oritate a sdnatitii publice si activitatii pediatrice, avind drept
scop mentinerea si sporirea calitatii vietii copilului pentru re-
alizarea maximi a potentialului vital.

Conform conceptiei Organizatiei Mondiale a Sanatatii
(OMS), sanitatea este nu numai absenta maladiilor sau a
infirmitatilor, dar §i o completa stare de bine fizic, mintal si
social. Aceasta definitie in egald masura este atribuita tuturor
categoriilor de varsta - si adultilor, si copiilor.

Evaluarea complex a starii sanatatii copiilor se efectuea-
za in baza urmatoarelor criterii de sdnatate:

« evolufia perioadei de ontogenezd (prezenta sau absenta
antecedentelor in anamneza biologica);

o nivelul dezvoltdrii fizice, care se apreciaza in baza parame-
trilor antropometrici (talia, masa, perimetrul craniului, al to-
racelui) si permite evidentierea tulburirilor de crestere (mal-
nutritie, hipostatur, paratrofie, dezvoltare disarmonioasi);

o nivelul dezvoltdrii neuro-psihice, care se evalueazi in co-
respundere cu compartimentele principale de dezvoltare la
diferite perioade de vérsti. Devierile dezvoltarii neuropsihice
sugereaza o patologie a sistemului nervos central, maladii so-
matice severe sau o insuficienta educatie a copilului;

o rezistenta si reactivitatea la infectii intercurente, care se
apreciazd conform particularititilor de ontogenezi, dupi
numirul de imbolnaviri acute suportate de copil in perioada
preliminara examinarii, gravitatea si evolutia acestora;

« starea functionald a organelor si sistemelor, care este de-
terminatd in baza examenului clinic al copilului §i permite
depistarea unor stiri premorbide, prenozologice, adica a sta-
rilor de fond;

o prezenta / absenta maladiilor cronice si a focarelor croni-
ce de infectie la momentul examindrii, gradul lor de manifestare
clinica.

In functie de informatiile obtinute, se apreciazi grupa de
sdnatatea copilului, in baza cireia se va efectua asistenta me-
dicald individualizata.

CRESTEREA SIDEZVOLTAREA
COPIILOR

Procesul cresterii si dezvoltarii este o actiune dina-
mici, inceputd din momentul conceptiei produsului uman
si pana la maturitate, perioadi in care organismul este supus
unor permanente modificiri morfo-functionale si psihointe-
lectuale. Daca cregterea copilului a fost studiata, desi accen-
tul major se punea pe aspectul patologic al acesteia, procesul
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de dezvoltare a copilului de la nagtere pana la varsta de adult
in mare parte a fost ignorat de-a lungul istoricului cercetarii.
Copiii erau adesea priviti ca o versiune micgorata a adultilor
si, drept rezultat, atentia acordatd progreselor in abilitatile
cognitive, limbajului §i cresterii fizice, era minima. Interesul
pentru domeniul dezvoltirii copilului cunoagte un avant im-
portant doar catre inceputul secolului XX, dar initial era con-
centrat pe cercetarea comportamentului anormal al copiilor.

La etapa actuald cresterea si dezvoltarea sunt privite ca
niste procese care au loc concomitent, din aceste consideren-
te trebuie intelese ca un tot unitar, iar abordarea copilului tre-
buie sa fie holistici. Cu toate acestea, se cunoaste ci nu doar
organismul intreg reprezinti o evolutie in procesul de cres-
tere, dar i organele, sistemele, tesuturile au o evolutie tipica
cresterii, care se deosebeste in mod evident de cea a intregu-
lui organism.

De-a lungul timpului, de la Freud si Skinner pina la
Piaget, filozofl, psihologi si psihiatri obisnuiau sa creada ci su-
garii si copiii mici sunt fiinte egocentrice, ilogice, superficiale,
capabili de actiuni foarte concrete si inguste. Si in societatea
actuald aceasta imagine despre copiii de varsta frageda persis-
ta in randul multor parinti si pediatri.

Primii ani ai vietii unui copil sunt foarte importanti
pentru cresterea si dezvoltarea lui. Dezvoltare armonioasa
inseamna ci toti copiii, inclusiv cei cu nevoi speciale, sunt ca-
pabili sa creasci si sa se dezvolte, daci le sunt asigurate nece-
sittile sociale, emotionale §i educationale. Nutritia adecvata,
echilibrul dintre activitatea fizicd si somn, de asemenea, pot
face o diferentd mare pentru copilul in crestere.

Dezvoltarea in perioada fetald este influentata de factorii
sociali si de mediu, inclusiv de starea nutritionald materni;
utilizarea substantelor medicamentoase (atit legale, cat si
ilicite) si traume psihologice. Si experintele psihologice ale
parintilor (materne si paterne) in perioada gestatiei au un im-
pact profund asupra dezvoltirii ulterioare a copilului (efecte
epigenetice). Interactiunea complexa dintre acesti factori si
transformirile somatice si neurologice care apar la fat influ-
enteaza cresterea §i comportamentul de la nastere si pe par-
cursul intregii vieti a individului.

Dezvoltarea cognitiva: domenii si teorii

Dezvoltarea cunoasterii fizice

De la vérste foarte mici sugarii inteleg unele dintre pro-
prietatile de bazi ale obiectelor fizice. In primele luni de viata,
ei inteleg cd obiectele sunt tridimensionale si extinse in spa-
tiu sau ca nu pot trece prin alte obiecte. De asemenea, sugarii
au o intelegere surprinzitor de timpurie legata de aspectele
senzoriale. Ei recunosc paralelisme dintre migcarile buzelor si
sunetele vocale, dintre senzatia de suzeti si felul in care aratd
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sau dintre imaginea vizuala a unei mingi care se invérte si su-
netul pe care il produce.

Cu toate acestea, trei decenii de cercetare in domeniu
au demonstrat exact contrariul. Chiar si cei mai mici sugari
inteleg si invatd mai multe decat am fi crezut. Existd incd mul-
te controverse cu privire la ceea ce cunosc sugarii si la varsta
cand achizitioneaza primele cunostinte. Existd, de asemenea,
teorii concurente despre cum si de ce copiii cunosc si invati
atat de multe.

Sugarii au, de asemenea, o intelegere surprinzitor de
timpurie si sofisticatd a notiunilor de statisticd si probabili-
tate. Astfel, in primul an de viat3, ei asteapta ca o minge luata
la intdmplare dintr-o cutie de 80 de mingi rosii si 20 de mingi
albe, sa fie mai probabil rosie decat alba.

In al doilea an de viati, copiii au cunostinte de baza re-
feritoare la relatiile spatiale precum este gravitatia. De aseme-
nea, ei pot clasifica obiecte, recunoscand cd animalele sunt di-
ferite de obiecte . De asemenea, ei ajung sa inteleaga treptat
cum si foloseascd instrumente simple pentru a realiza ceea
ce isi doresc, desi pot sa faca si greseli interesante, cum ar fi
sa traga o paturd pentru a incerca si obtind o jucarie chiar si
atunci cind jucaria este langa paturd, dar nu pe ea.

Pregcolarii continud s invete despre lumea fizica, dar in-
cep sa inteleagd si lumea biologica, desi conceptele biologice
sunt percepute intr-un mod unificat i la aceastd varsta copiii
nu prea au intelegerea mortii. Prescolarii au, de asemenea, o
intelegere mult mai sofisticati a relatiilor cauzale decét se pre-
supunea anterior, intelegdnd mecanismele fizice simple.

Dezvoltarea cunoasterii sociale

Unele dintre cele mai impresionante tipuri de cunoag-
tere si invatare timpurie implicd intelegerea de citre copii a
altor oameni. Aceste abilititi ale teoriei mintii sunt deosebit
de importante pentru interactiunea sociald si par a fi afectate
in mod specific la copiii cu autism. Din momentul in care se
nasc, sugarii trateazd oamenii ca speciali. In prima zi, sugarii
prefera sa priveasca fetele umane si sa asculte vocile umane si
rapid se atageazd de fata, vocea si chiar mirosul persoanelor
care ii ingrijesc. Nou-ndscutii imitd, de asemenea, expresiile
faciale.

In primul an, sugarii dezvolta o intelegere si mai comple-
x4 a celorlalti. Copiii de sapte luni apreciaza ci actiunile uma-
ne sunt directionate citre obiective specifice. Citre varsta de
un an copiii nu doar imita actiunile, dar si reproduc rezultate-
le actiunilor respective.

In al doilea an, copiii incep sa inteleagi ci perceptiile,
atentia si emotiile lor pot fi impirtisite de ceilalti. In refe-
rintele sociale, copiii vor reactiona corespunzitor la expresia
emotionald a unei alte persoane care este indreptati citre un

obiect. Astfel, copiii de 1 an vor evita un obiect, daci vid pe
cineva reactionand prin frici la un obiect ambiguu.

De la varsta de 2-6 ani, copiii descoperi fapte fundamen-
tale suplimentare despre modul in care functioneaza propria
lor gandire si a celor din jur, dar si interactiunile cauzale com-
plexe dintre dorintd, perceptie si emotie; ei pot prezice toate
actiunile posibile care ar putea rezulta din diferite combinatii
psihologice. Prescolarii, de asemenea, pot intelege diferenta
dintre realitate si fantezie, desi ei pot f1 afectati emotional de
produsele fanteziei, de la prieteni imaginari la "monstri” din
dulap. Cu toate acestea, ei recunosc diferenta dintre imagina-
tii, care sunt private si intangibile, si realitate, care este publica
si verificabila.

Intre 3 si S ani, copiii incep si dezvolte capacititi, numi-
te de psihologi, control executiv, care resflecta abilitatea de a
controla propriile actiuni, ginduri si sentimente. Aceste ca-
pacitati par a fi legate in mod specific de abilititile teoretice.
Intelegerea modului in care functioneaza propria minte te
poate ajuta si o controlezi si si o reglezi.

Teorii privind dezvoltarea cognitiva

Mai multe teorii alternative au fost propuse pentru a
explica aceste procese de dezvoltare. Neclaritatea majora in
toate teoriile dezvoltarii cognitive este faptul ci si cei mai
mici copii par si posede cunostinte abstracte, foarte struc-
turate, ierarhice despre lume, dar pe masura ce copiii expe-
rimenteazd mai mult, aceste cunostinte se schimba in mod
sistematic. Astfel, se pare ca copiii mici invata din propriile
lor experiente.

O abordare clasici, numita nativism, sugereazi ca copiii
se nasc cunoscand despre aspecte cruciale ale lumii. Invitarea
este in mare parte doar o chestiune de completare a detaliilor.

Abordarea alternativa, empirismul, sugereaza ci toate cu-
nostintele copiilor sunt pur si simplu rezultatul unui proces
de asociere sau imbinare a unor experiente senzoriale parti-
culare sau detectarea statisticilor mediului. Desi copiii sunt
capabili sd asocieze anumite experiente i sa detecteze statis-
tici, aceste abilitdti nu par a fi suficiente pentru a explica cres-
terea remarcabild a cunostintelor.

La momentul actual multe din afirmatiile lui Piaget din
teoria nativismului i cea a empirismului au fost respinse.

Teoria teoriei este versiunea mai actuald a constructivis-
mului, sustindnd ca copiii i§i dezvoltd cunostintele despre
lume zi de zi. Teoria teoriei, spre deosebire de empirism,
afirma ca copiii se pot nagte cu anumite cunostinte despre
lume, dar, spre deosebire de nativism, ea presupune ci aceste
cunostinte se modifica radical pe masurd ce copiii invata mai
multe despre lume.

Cel mai recent, a fost formulat constructivismul rational,
o versiune mai riguroasa §i precisa a teoriei teoriei. Acesta
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foloseste idei matematice despre modele probabilistice si
inferenta bayesiand, pentru a explica cum copiii foarte mici
pot invita atit de multe din dovezile pe care le intalnesc. In
cadrul abordarii constructiviste sunt confirmate convingeri-
le intuitive ale specialistilor,conform carora jocul copiilor in
toate aspectele lui, atit jocul lor explorator, cat i jocul lor de
imaginatie, contribuie foarte mult la invitarea timpurie.

Toate teoriile, nativismul, empirismul si constructivis-
mul se concentreazi pe procesul de invatare din dovezi.

Existd alte doud abordari care denotd contributia i a
altor factori in dezvoltarea cognitivi. Abordarea prelucrdrii
informatiei subliniaza dezvoltarea abilititilor generale de pro-
cesare si organizare a informatiilor, cum ar fi memoria sau
atentia. Intr-adevir, copiii dezvolti astfel de abilitati in primii
ani de viatd, iar acestea contribuie la dezvoltarea cunogtinte-
lor lor.

Abordarea socioculturald subliniaza contributia adultilor
in acumularea cunostintelor copiilor. Existd dovezi din ce in
ce mai certe ca dezvoltarea copiilor initial este reglementati
in mod specific si important de informatiile oferite de catre
ingrijitorii lor. Aceastd informatie in perioada prescolarului,
numitd uneori pedagogie implicitd sau intuitivd, joaca un rol
primordial in procesul de invitare a copiilor. Pregcolarii tind
sd le ofere adultilor beneficiul indoielii, dar pot face si dis-
tinctia dintre pedagogii de incredere si cei care nu le inspira
incredere.

Toti acesti factori, cunostintele inniscute, asocierea si
statisticile, teoria dezvoltirii §i jocul, abilititile de procesare
a informatiilor §i transmiterea culturald, se combina intr-un
mod specific, pentru a le permite copiilor si invete intr-un
ritm foarte intens. Astfel, au fost propuse modelele complexe
de dezvoltare a copilului incepand cu cea mai frageda varsta.

Conform modelului medical, copilul care prezinti semne
si simptome este abordat in calitate de pacient, iar medicul
se concentreaza doar pe identificarea diagnosticului si trata-
mentului patologiei somatice. Acest model, ins, neglijeazi in
mod temeinic aspectul psihologic al unei persoane, inclusiv
al copilului.

Modelul biopsihosocial abordeazi simultan interferenta
societatii si comunitatii cu persoana si mediul acesteia.

Moleculi — Organite — Celula — Organ/Sistem de
organe — Sistem nervos — Persoania — Doua persoane —
Familie — Comunitate — Culturd/Subculturd — Societate
— Natiune — Biosfera.

Odati cu progresul cunostintelor in domeniul neuro-
logiei, geneticii (inclusiv epigeneticii), biologiei moleculare
si a stiintelor sociale, a fost propus modelul ecobiodezvoltd-
rii, un model mult mai complex. Modelul dat subliniaza
modul in care ecologia copiliriei (mediile sociale si fizice)

32 PEDIATRIE

interactioneazi cu procesele biologice. Nivelul toxic de stres
afecteaza individul prin modificarea expresiei genice, insi fara
modificarea secventelor ADN. Modificirile epigenetice, cum
ar fi metilarea ADN-ului si acetilarea histonei, sunt influen-
tate de experientele de viatd timpurii (factorul mediului).
Reactia organismului la stres poate produce modificiri in
structura si functia creierului, ceea ce poate conduce la intre-
ruperea mecanismelor ulterioare de coping. Aceste schimbari
vor produce efecte de lunga durata asupra sanatatii si starii de
bine a individului si pot fi transmise generatiilor viitoare.

Plasticitatea neuronald permite sistemului nervos cen-
tral si reorganizeze retelele neuronale ca riaspuns la stimulii
pozitivi si negativi ai mediului. O supraproductie de precur-
sori neuronali determind formarea a circa 100 de miliarde de
neuroni in creierul adult. Fiecare neuron dezvoltd in medie
15 000 de sinapse citre varsta de 3 ani. In timpul copiliriei
timpurii se pastreazi sinapsele pe ciile neuronale frecvent
utilizate, in timp ce cele mai putin utilizate se atrofiaza prin
mecanismul de apoptoza. Modificirile in activitatea si nu-
marul sinapselor, dar si reorganizarea circuitelor neuronale
joacid, de asemenea, un rol important in plasticitatea creieru-
lui. Astfel, experienta (factorul de mediu) are un efect direct
asupra proprietitilor fizice si, deci, functionale ale creierului,
iar procesele de invitare se desfisoard mai eficient pe ciile si-
naptice deja stabilite.

Experientele traumatice timpurii modifici expresia me-
diatorilor de stres (in special axul hipotalamic-hipofizar-su-
prarenal) si a neurotransmititorilor, fapt care determini
modificari in structura si functia creierului, iar persistenta
acestora va duce la modificari si disfunctii in raspunsul la stres
pe tot parcursul vietii. Stresul cronic are efecte negative asu-
pra functiilor cognitive, inclusiv asupra memoriei si controlu-
lui emotional. Experientele pozitive si negative nu determina
rezultatul final, ci doar modifici probabilitatea evolutiei pro-
cesului, influentind capacitatea copilului de a reactiona adap-
tiv la stimuli in viitor. Plasticitatea creierului continui pani in
adolescentd, cu dezvoltarea ulterioara a cortexului prefrontal,
care este important in luarea deciziilor, planificarea viitoare si
in controlul emotional; neurogeneza persista la varsta adulta
in anumite zone ale creierului.

Influente biologice

Influentele biologice asupra dezvoltarii copilului includ
factorii genetici, expunerea intrauterini la actiuni teratogene,
efectele negative pe termen lung ale greutatii scazute la naste-
re (morbidititi neonatale asociate ulterior cu rate crescute de
obezitate la varsta de adult tandr, boli coronariene, accidente
vasculare cerebrale, hipertensiune arteriald §i diabet zaharat
tip 2), maladiile postnatale, expunerea la substante toxice/pe-
riculoase si procesele de maturizare. Studiile demonstreaz3,
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in mod constant, importanta factorului ereditarin variatia
indicelui de inteligentd, dar si in alte trisituri de personali-
tate, cum ar fi sociabilitatea si curiozitatea. Un rol la fel de
important in dezvoltarea copilului revine factorului de mediu
partajat. Orice patologie cronica poate afecta cresterea si dez-
voltarea copilului de orice vérstd, direct sau prin schimbiri in
alimentatie, parentalitate, prezenta la scoald sau interactiuni
dintre colegi.

Majoritatea copiilor urmeaza un model similar de dez-
voltare motorie. Astfel, varsta la care copiii fac independent.
Primii pasi este similard in intreaga lume, desi existi o varia-
bilitate mare in practicile de crestere a copiilor, aspectele cul-
turale, traditiile alimentare. Pe de alta parte, alte abilitati, pre-
cum ar fi vorbirea in propozitii complexe, nu au acelasi model
consecvent in procesul de maturizare. Modificirile de ma-
turizare, totodata, genereazi schimbiri comportamentale la
vérste previzibile. Astfel, reducerea marcata a ratei de crestere
si a necesititii de somn a copilului de 2 ani deseori genereazi
ingrijorarea parintilor cu privire la sciderea apetitului si refu-
zul somnului de zi. Totodati la aceasta vérsta se pot accelera
alte achizitii de dezvoltare (antrenarea la toaleti la un an sau
capacitatea de a citila un copil de 3 ani), beneficiile pe termen
lung ale unor astfel de realizari precoce sunt discutabile.

Maturizarea este responsabild nu doar de cregterea in di-
mensiuni a corpului, modificarea proportiilor corpului si for-
tei musculare, dar si de modificirile hormonale. Diferentierea
sexuald, att somaticd, cat si neurologici, debuteazi in peri-
oada intrauterind. Atat stresul, cit si hormonii reproductivi
afecteazd dezvoltarea creierului, precum si comportamentul
pe parcursul dezvoltarii. Productia de steroizi de citre gona-
dele fetale conduce la diferente in structura creierului dintre
barbati si femei.

Temperamentul descrie variatiile individuale stabile,
care apar timpuriu in dimensiunile comportamentale, inclu-
zind emotionalitatea (plansul sau rasul), nivelul activitatii,
atentia, sociabilitatea si persistenta. Teoria clasicd propune
noud caracteristici ale temperamentului: nivelul activitatii,
ritmicitatea, acceptul/refuzul lucrurilor noi, adaptabilitatea,
pragul receptivitatii, intensitatea raspunsului, dispozitia, dis-
tractibilitatea, durata si persistenta atentiei. Asocierea acestor
caracteristici determind 3 tipuri frecvente de copii:

(1) copil foarte adaptabil, cu cicluri biologice regulate;

(2) copil dificil, care este inflexibil, supirat si frustrat;

(3) copil incetinit, care are nevoie de timp suplimentar
pentru a se adapta la noile circumstante.

De asemenea, apar diferite combinatii ale acestor tipuri
de temperament.

Temperamentul traditional a fost descris ca fiind un
aspect biologic sau ,mostenit”. Gemenii monozigoti sunt

apreciati de citre parinti temperamental similari mai frec-
vent decit gemenii dizigoti. Cercetirile recente sugereaza ca
diferentele genetice reprezinti circa 20-60% din variabilita-
tea temperamentului. Alti factori incriminati in variabilitatea
temperamentului sunt factorii de mediu ai copilului. Stresul
matern prenatal si anxietatea, prin hormoni de stres, sunt
asociate cu tipul temperamentului copilului, determinand
un copil frustrat, fricos sau usor iritabil, cu capacitati slabe de
adaptare la stimuli.

Problemele comportamentale si emotionale ale copilu-
lui, de reguli, se dezvolti cand caracteristicile temperamen-
tale ale copiilor si ale parintilor sunt in conflict. De exemplu,
daca parintii care tin un program neregulat au un copil ince-
tinit, care are nevoie de timp suplimentar pentru a se adapta,
aparitia dificultatilor de comportament este mult mai proba-
bila decat daca acest copil ar avea parinti cu reguli stricte in
familie.

Influente psihologice: atasament si contingenta

Importanta influentei factorilor de mediu asupra cres-
terii §i dezvoltarii copilului domind majoritatea modelelor/
teoriilor actuale de dezvoltare. Copiii institutionalizati, lipsiti
de sentimentul de afectiune si atasament, de regul, prezinti
deficite severe de dezvoltare. Atagamentul se refera la o ten-
dintd determinata biologic a unui copil mic dea ciuta apropi-
erea parintelui in perioadele de stres si, de asemenea, la relatia
care permite copiilor si-si foloseasca parintii pentru a resta-
bili sentimentul de stare de bine dupi o experienti stresanta.
Sentimentul de nesiguranta si lipsa atasamentului de parinte
pot fi predictive pentru problemele ulterioare de comporta-
ment si de invétare.

In toate etapele dezvoltarii, copiii progreseazi optim
atunci cdnd au parinti/ingrijitori care acorda atentie comu-
nicirii lor verbale si non-verbale si rispund consecvent. In
perioada neonatali si a sugarului mic o astfel de interactiune
contingenta la stimulii de suprasolicitare a copiilor le permi-
te acestora sd mentind o stare de alerta linistita si favorizeazi
autoreglarea autonomad. Réaspunsul contingent (intensitatea
sentimentului de siguranta in functie de comportamentul ce-
luilalt) la gesturile non-verbale creeaza fundamentul pentru
atentie si reciprocitate, care sunt critice pentru dezvoltarea
limbajului §i dezvoltarea sociald ulterioari. Copiii invati mult
mai bine cind noile provociri sunt putin mai dificile compa-
rativ cu experientele anterioare. Fortele psihologice, cum ar fi
problemele de atentie sau tulburirile de dispozitie, vor avea
efecte profunde asupra multor aspecte ale vietii unui copil
mai mare.

Factorii sociali: sistemele familiale si modelul
ecologic
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Teoria sistemelor familiale recunoaste ca indivizii din sis-
tem adopta roluri implicite. Degi ordinea nagterii nu are efec-
te pe termen lung asupra dezvoltirii personalititii, in cadrul
familiilor membrii isi asuma roluri diferite. Un copil poate
fi problematic, in timp ce altul este negociatorul, iar altul
are un temperament mult mai linigtit. Modificarile in com-
portamentul unei persoane afecteaza fiecare alt membru al
sistemului;rolurile se schimbi pana la gisirea unui nou echi-
libru. Nagterea unui nou copil, achizitia unor noi aptitudini
in dezvoltare, cum ar fi mersul independent, debutul fricilor
nocturne sau moartea unui bunic sunt toate schimbéri care
necesitd renegocierea rolurilor in cadrul familiei §i au poten-
tialul unei adaptiri sinitoase sau viceversa a unei disfunctii.

Unirea conceptelor: modelul tranzactional, riscul si
rezistenta

Modelul tranzactional propune ca statutul unui copil in
orice moment al timpului s functioneze in interactiunea din-
tre influentele biologice si sociale. Influentele sunt bidirectio-
nale: factori biologici, cum ar fi temperamentul §i starea de sa-
nitate, afecteazd mediul de crestere a copilului si la raindul lor
sunt afectati de acesta. Un sugar prematur poate plange putin
si poate dormi perioade indelungate, iar un parintele depresiv,
ghidat de acest comportament, va alimenta rar copilul, fapt
care se va rasfringe negativ asupra cresterii si dezvoltarii aces-
tuia. Esecul cresterii copilului poate consolida sentimentul
de esec al parintelui. La etapele ulterioare, impulsivitatea si
neatentia asociatd cu subnutritia precoce si prelungita poa-
te conduce la un comportament agresiv al copilului. Cauza
agresiunii in acest caz nu este prematuritatea, subnutritia sau
depresia maternd, ci interactiunea tuturor acestor factori.
Dimpotrivé, copiii cu factori de risc biologic se pot dezvolta

adecvat daca mediul de crestere a copilului este satisficitor.
Astfel, acest risc poate fi realizat doar cind interactiunea pa-
rinte-copil este slaba. Atunci cind interactiunile parinte-copil
sunt optime, prematuritatea prezinta un risc redus de dizabi-
litate de dezvoltare.

Stresul si anxietatea in sarcind sunt asociate cu probleme
cognitive, comportamentale si emotionale la copil dupa nas-
tere. Copiii care cresc in saricie sau copiii mamelor adoles-
cente prezintd mai multe niveluri de risc de dezvoltare.

Rezistenfa reprezintd capacitatea de a rezista, de a se
adapta la conditii noi si de a se recupera dupa anumite expe-
riente. Existd mai multi factori de rezistenta care pot fi modi-
ficati: o apreciere sau o perspectiva pozitivi din partea parin-
tilor, sandtatea mintald maternd, abilitati bune de ingrijire de
sine si traditii stricte in familie, dar i 0 acceptare pozitiva a
experientelor traumatice.

Cresterea se referd la modificarea in dimensiuni fizice
a partilor corporale sau a organismului in ansamblu. Aceste
modificari pot fi apreciate cantitativ in centimetri i in kilo-
grame. Cresterea este atribuitd, in mare masura,multiplicarii
celulelor si cresterii substantei intracelulare.

Dezvoltarea se refera la cresterea progresivi, secventi-
ala si ordonati a abilitatilor si complexititii (de la simplu la
complex) functiilor. Dezvoltarea implici o progresie conti-
nui in care copilul achizitioneazi noi cunostinte, abilitati mai
rafinate i igi schimba comportamentul/caracterul. Modul de
progresie este similar pentru toti copiii, dar poate exista si o
rati de variatie.

Termenul de maturizare este sinonimul dezvoltirii in-
dividului care se datoreazd modificarilor corporale determi-
nate ereditar.

Caracteristica generali a cresterii si dezvoltirii copilului

Cresterea

Dezvoltarea

Termenul este folosit in sens pur fizic si se referi la creste-
rea in dimensiune, lungime.

Dezvoltarea implici o schimbare generala a formei sau a
structurii care duce la ameliorarea functiei.

Modificarile aspectelor cantitative.

Schimbari ale calitatii sau caracterului.

Este parte componenta a procesului de dezvoltare (dez-
voltarea sub aspectul sdu cantitativ este denumita cregte-
re).

Este un termen cuprinzitor si mai larg si se referi la schim-
barile generale ale individului.

Cresterea nu este un proces continuu, stopat cind orga-
nismul atinge maturitatea.

Dezvoltarea continui de-a lungul vietii si este progresiva.

Cresterea implica modificiri ale corpului care pot fi cuan-
tificate prin masurdri.

Dezvoltarea implica schimbari de tip ordonat i coerent,
care tind spre obiectivul maturitatii §i implica imbunatati-
rea functiondrii, a comportamentului i, prin urmare, aduce
schimbari calitative greu de masurat direct.
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Cresterea este celulara si are loc datorita inmultirii celule-
lor.

Dezvoltarea este organizationald. Este organizarea tuturor
partilor pe care cresterea si diferentierea le-a produs.

Cresterea nu determini obligator si dezvoltare.

Dezvoltarea este posibila si fard crestere.

LEGILE CRESTERII $I FACTORII DE
INFLUENTA

Cresterea se desfisoara conform urmatoarelor legi:

Legea alternantei: segmentele corpului nu cresc toate
in acelasi timp, ci alternativ (ex., membrele inferioare nu cresc
in acelasi timp cu cele superioare).

Legea proportiilor: pentru fiecare perioada a copilariei
existd un anumit ritm de crestere (mai accelerat la varsta de
0-3 ani si semnificativ mai lent la varsta de 5-7 ani).

Legea antagonismului morfologic si ponderal: in
perioada de crestere acumulativé, diferentierea este redusa si
invers.

Legea cresterii inegale: fiecare segment al corpului are
ritmul sau propriu de crestere.

Factorii care determina si influenteaza cresterea si
dezvoltarea

Factorii exogeni actioneaza atit in perioada vietii in-
trauterine, cat si in viata extrauterina.

Alimentatia este un factor de influentd important inca
din perioada intrauterina. Deficientele in dieta mamei se vor
rasfrange asupra stirii de nutritie a fatului. Subnutritia mamei
va determina nasterea de copii cu greutate mica in 24-45%
cazuri si lungime mai mica fata de normal in 10% cazuri.
Malnutritia intrauterin se va reflecta si asupra structurii ce-
rebrale superioare a copilului, deoarece in timpul sarcinii i
primele 6 luni postnatal celulele nervoase se multiplicd in-
tens, se dezvoltd activ conexiunile dendritice, creste numarul
de celule neurogliale si este initiat procesul de mielinizare.
Subnutritia calitativa a gravidei poate determina embrio si fe-
topatii. Astfel, carenta severd proteici poate determina tulbu-
rari enzimatice, hormonale, edeme, tulburiri de coagulare, iar
carenta de sdruri minerale influenteazi mineralizarea schele-
tului. Supralimentatia femeii in perioada sarcinii va favoriza
aparitia obezitatii la viitorul copil.

Mediul geografic influenteaza cresterea prin conditiile
de microclimat: aer, soare, lumini, temperaturd, umiditate,
presiune atmosferici, raze ultraviolete. Efectele mediului
externsunt mai intense in primii S ani de viatd a copilului.
Altitudinea peste 1500 metri, prin hipoxie, determind un
ritm de cregtere mai mic atit antenatal, cit si postnatal. Clima
excesiv de calda se asociazi cu o talie micd, pe cind clima

temperata este cea maifavorabild pentru cresterea copilului.
Fiecare copil are un ritm sezonier propriu de dezvoltare.
Factorii socioeconomici care influenteaza cresterea sta-
turo-ponderala sunt:
« conditiile sanitare
« morbiditatea infectioasa si parazitard
« locuinta
o stresul
o nivelul de trai al familiei
« profesia parintilor
o dinamica sociala.

Factorii afectiv-educativi. Abuzul si neglijarea copilu-
lui au consecinti intarzierea dezvoltirii si cregterii copilului.
Climatul calm al familiei $i optimismul care incurajeazi actiu-
nile copilului vor favoriza dezvoltarea armonioasa a acestuia.

Exercitiile fizice aplicate din primul an de viata vor sti-
mula cresterea si dezvoltarea.

Noxele chimice, radiatiile, diverse traumatisme pot in-
fluenta negativ cresterea si dezvoltarea.

Factorii culturali si politici pot avea efecte, dar acestea
sunt limitative.

Factorii endogeni

Factorii genetici. Controlul genetic este plurifactorial,
conditioneaza partial talia definitiva si dimensiunile copilului
la diferite varste, afecteazi si decide ritmul si limitele cregterii,
in special ale scheletului, determina diferentele constitutio-
nale in dezvoltarea glandelor endocrine.

Factorii hormonali intervin atat in perioada antenatals,
cat i in viatd postnatala.

Hormonii fetali au un rol minor in dezvoltare. Hormonul
somatotrop hipofizar(STH) se secretd din siptiména a VIII-a
de gestatie. Controlul secretiei de STH prin factorul de elibe-
rare hipotalamica se realizeaza dupa nastere.

Hormonii materni provin din hormonii placentari i hor-
monii produsi de organismul mamei care traverseazi bariera
placentara. Placenta produce gonadostimuline, care vor influ-
enta dezvoltarea gonadelor fetale si prolactina, cu efect ase-
manétor cu STH asupra cresterii fetale.

Dupi nagtere rolul principal le revine hormonilor lobu-
lui anterior al hipofizei (somatotropinei, corion-somato-ma-
matropinei,somatomedinelor), precum si hormonilor tiroi-
dei, hormonilor pancreasului (insulinei)si celor sexuali. In
diferite perioade de vérsta influenta acestor hormoni difera.
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Factorii patologici: cresterea si dezvoltarea pot fi in-
fluentate defavorabil de o serie de factori patologici, care

pot interveni atat in viata intrauterind, ct si dupad nagsterea
copilului.

Principiile cresterii si dezvoltarii

Cresterea somatica

Dezvoltarea

Cresterea somatici este un proces continuu de la con-
ceptie pana la maturitate

Dezvoltarea este un proces continuu de la conceptie pani la
maturitate

Cresterea este un proces ordonat, cu termene clare, dar
ritmul de crestere difera in timp

Dezvoltarea depinde de maturarea si mielinizarea sistemului
nervos

Fiecare fazi a cresterii este afectata de dereglarile prece-
dente ale procesului

Fiecare faza a dezvoltirii este afectata de dereglarile prece-
dente ale procesului

Cresterea accelerata decurge in perioada fetald tardiva,
primii 4 ani de viata si perioada pubertard

Anumite reflexe primitive anticipeaza actiunile voluntare co-
respunzatoare si trebuie si dispara anterior activititii motorii
voluntare

In primii 3 ani postnatal modelul cresterii reprezinti o
linie curbi, ulterior cresterea este lineara

Dezvoltarea urmeaza un pattern previzibil si uniform: acti-
vitatea generalizata este substituita cu un raspuns individual
specific, dar rata dezvoltarii variazi de la copil la copil

Cregterea este un proces dependent hormonal

Dezvoltarea este cumulativa

Incetinirea si oprirea cresterii are loc citre varsta de
17-21 de ani

Dezvoltarea este rezultatul interactiunii dintre procesele de
maturizare si invatare

Cresterea este un proces unic pentru fiecare individ,de-

terminat de factorii genetici si cei de mediu

Dezvoltarea este un produs al contributiei factorilor ereditari
si ai mediului

METODELE DE APRECIERE A
CRESTERII SOMATICE

Studierea detaliata a dezvoltarii fizice include aprecierea
parametrilor:

« somatometrici (antropometrici): talia corpului culcat,
pe sezute, in picioare; lungimea membrelor; litimea umeri-
lor; perimetrele craniului, cutiei toracice, bratului, coapsei,
gambei; masa corporal3;

« somatoscopici: forma cutiei toracice, a spatelui, talpii;
tinuta; gradul de dezvoltare a musculaturii, tesutului adipos;
elasticitatea tegumentelor; maturizarea biologici;

« functionali (fiziometrici): spirometria; dinamometria;
puterea de intindere, alti parametri functionali etc.

Somatometria (antropometria) reprezinti comple-
xitatea de metode §i mijloace, ce servesc pentru aprecierea
particularitatilor morfologice ale organismului uman prin
efectuarea misurarilor concrete la nivelul punctelor anato-
mice strict determinate prin utilizarea metodelor si utilajului
standard. Studiul detaliat al patternului cresterii la copii sina-
tosi pune in evidentd necesitatea monitorizarii cregterii prin
urmatorii parametri:
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Cresterea lineard (lungime/iniltime)
Greutatea si IMC-ul
Greutatea in raport cu talia
. Perimetrul cranial
Circumferinta medie a bratului
. Proportiile corporale
. Velocitatea cresterii
. Patternul cregterii
. Dentitia
. Virsta osoasa.

Pentru masurarea adecvatid a greutitii trebuie respectat
urmatorul protocol:

« utilizarea unui cintar medicinal cu greutati nedetasabile

O 0 0NN AW

—_

sau un cantar electronic de uz clinic;

o instrumentarul de masurare va fi plasat pe un plan dur
orizontal;

« cantarele trebuie sa fie adaptate varstei copilului;

« céntarele trebuie si fie calibrate adecvat pentru colecta-
rea cu acuratete a datelor;

o copilul va fi cAntérit inaintea unei mese principale;

« copilul mare trebuie si fie imbracat foarte usor, greu-
tatea copilului mic se va aprecia in pozitie de decubit, iar a
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copilului mai mare in picioare, nesprijinit, avind grija ca pi-
cioarele si fie in pozitie corectd ugor departate unul de celilalt.
Protocolul de misurare a taliei copilului mic, pani la 2

ani (pani la 100 cm) presupune:

o copilul va fi masurat in decubit dorsal pe o suprafata
dreapti si fermd, utilizind pediometru;

o copilul va fi masurat de citre doi examinatori, inclusiv
ingrijitorul copilului;

« pozitia corectd a capului: unghiul extern al ochiului sa
fie pe linie dreapta cu conductul auditiv extern;

Fig. 1. Metodologia aprecierii taliei copilului mai mic de 2
ani.

o pozitia de extinsie completa a picioarelor este obtinuta
prin apasarea usoara pe genunchii copilului.

Protocolul de masurare a inalimii copilului mai mare de
2 ani presupune:

o copilul trebuie masurat in pozitie verticala folosind un
taliometru montat pe perete;

o imbricimintea trebuie s fie sumara, astfel incét pozitia
copilului sa poati fi observati cu acuratete;

« copilul nu trebuie sd poarte incaltiminte i ciorapi;

o copilul trebuie si stea in picioare cu spatele si capul
drept, astfel incat dreapta care uneste conductul auditiv ex-
tern cu marginea inferioara a orbitei s fie orizontala i para-
leld cu podeaua;

« picioarele, genunchii, fesele si scapulele trebuie si fie in
contact cu suprafata verticala a stadiometrului sau cu peretele.

Somatoscopia permite formarea unei impresii generale
vizavi de dezvoltarea fizici a celui examinat:

« corpul ca formatiune in general i partile lui
componente;

« relatia dintre corp si partile lui componente, proporti-
onalitatea, prezenta modificirilor functionale sau patologice.

Fiind in strdnsi dependenta de viziunea stiintifica si ex-
perienta investigatorului, examinarea somatoscopici poarta
un caracter destul de subiectiv.

Metodele de evaluare a dezvoltirii fizice (cresterii soma-

tice) a copilului sunt:
 metoda orientativa
« metoda indicilor antropometrici
« metoda devierilor sigmale
 metoda centilica.

Metoda orientativa utilizeazd diverse formule empi-
rice de apreciere a parametrului antropometric ideal pentru
varsta copilului. Dezavantajul major al acestei metode este ca
modalitatea (formula) diferd de la un autor la altul, impune
anumite limite stricte §i nu se iau in considerare posibilele de-
vieri individuale in cregtere si dezvoltare.

Astfel, conform metodei orientative, talia copilului tre-
buie s prezinte urmitorul ritm de cregtere ideal:

o lanagtere — 50 cm in medie i o cregtere 25 cm in primul
an de viata;

¢ 3-3,5 cm/luni primul trimestru;

e 2,5 cm/luna trimestrul IT;

e 1,5 cm / luna trimestrul III;

e 1,0 cm / luna trimestrul IV.

Greutatea ideald a copilului nou-niscut de 3000-3500
grame citre vérsta de 4-6 luni trebuie si se dubleze, iar ca-
tre varsta de un an — sa se tripleze, constituind 10,5 kg. Dupa
vérsta de un an copilul trebuie sa prezinte un ritm de crestere
ponderala de 2 kg anual.

Fig. 2. Metodologia aprecierii inaltimii copilu-
lui mai mare de 2 ani.
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Perimetrul cranian, care la nagtere trebuie s constituie in
medie 34-36 cm, citre varsta de un an va cregte la 45 am, iar
la 4 ani— 50 cm.

Perimetrul toracic al nou-niscutului de 33-35 cm, citre
vérsta de un an va creste la 48 cm.

Formulele empirice scot in evidenta faptul ca si cresterea
taliei, si cresterea masei corporale, a perimetrelor cranian si
toracic au o viteza cu atdt mai mare, cu cat mai mic este copi-
lul: de exemplu, la varsta de 2 luni aceasta constituie 38 cm/
an, la 4 luni - 28 cm/an, iar la 12 luni, respectiv 12 cm/an.
Totodata formulele empirice permit doar un screening rapid
al parametrului evaluat, dar nu substituie evaluarea complexa,
standardizati.

Metoda indicilor presupune calculul anumitor indici,
dupa obtinerea parametrilor greutitii i taliei/lungimii co-
pilului, fiind o metoda care in prezent este utilizatd tot mai
putin din motivul multitudinii de dezavantaje.

Indicele ponderal (IP) este raportul dintre greutatea ac-
tuald si greutatea ideald pentru varsta.

Argumentele care au limitat utilizarea acestui indice
sunt:

« nudiferentiazi forma acutd de malnutritie protein-calo-
rici (MPC) de cea cronici;

« nu diferentiaz ritmul de cregtere accelerat sau incetinit
al unui copil, determinénd erori de diagnostic.

Indicele nutritional (IN) este raportul dintre greutatea
actuala si greutatea ideald corespunzitoare taliei copilului.

Indicele statural (IS) este raportul dintre talia/inilti-
mea actuald si talia/inalfimea ideala pentru vérsta copilului.

Metoda centilica

Colectarea datelor de referinta privind cresterea copi-
lului a fost initiatd in secolul XIX, perioadd in care au fost
elaborate metodele statisticile de comparatie (media, devi-
atii standard, centile). Primele grafice de cregtere au apirut
pentru prima dati la sfarsitul secolului XIX, iar Tanner si
Whitehouse au popularizat mai tirziu conceptele de acce-
lerare si referinte pentru cresterea in perioada de pubertate.
Standardele de cregtere ale OMS in prezent sunt acceptate de
multe tari.

Astfel, graficele de crestere au parcurs o cale de circa 200
de ani si reprezinti o sintezd impresionanti a parametrilor an-
tropometrici, metodelor statistice si designului grafic.

Pentru a sumariza distributia parametrilor antropome-
trici pe un grafic, trebuie identificate nivelele centilice dispo-
nibile. In general, media sau mediana parametrului antropo-
metric este furnizatd cu un set de nivele centilice simetrice
fata de mediand, cum ar fi centilele 3, 10 si 25 mai jos de me-
diana si centilele 75, 90 si 97 mai sus de mediana (Tanner si
colab. 1966). Unele tabele sau grafice dau preferinti centile-
lor 5/95 fata de 3/97 (Hamill i colab. 1977). Se pot utiliza,
de asemenea, deviatiile standard (DS) fata de medie: -1, -2
si =3 DS mai jos si +1, +2 si +3 DS mai sus de medie (WHO
Multicentre Growth Reference Study Group, 2006). Un
compromis dintre cele doua formate este asigurat de distan-
tarea DScu doua treimi fati de centile (Cole 1994). In plus,
pentru o distributie normali, distanta dintre mediani si cen-
tila 75, care corespunde erorii probabile, este de 0,6745 DS,
adici foarte aproape de doud treimi sau 0,6667 DS (figura 3).
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Fig. 3. Relatiile dintre valorile centilice §i deviatiile standard prin distributia Gauss.
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Modul de calculare a centilelor selectate pentru misu-
rare se realizeaza cel mai simplu prin impértirea datelor an-
tropometrice in grupe de vérsta, apoi sortarea si numararea
datelor din fiecare grup pentru a obtine centilele. In mod
alternativ, daci datele sunt cunoscute a fi distribuite in mod
normal, centilele pot fi calculate din media si eroarea proba-
bila (sau ulterior, DS).

Termenul ,centild” este varianta prescurtatid a terme-
nului ,percentile (engl.) = procent”. Daci iniltimea unui copil
este la nivelul centilei/percentilei 50, inseamna ci 50% din-
tre copii de aceaasi varstiau o inalfime mai scundi. Probabil
ca inaltimea loreste in intervalul de valori de referintd. Daca
indltimea unui copil se afld la nivelul centilei/percentilei 6,
inseamni cd 6% dintre copii de aceeasi varstd sunt mai scunzi
decit el, dar incd probabil in interval normal. Daci inalfimea
unui copil se afld la nivelul centilei/percentilei 0,01, acest pa-
rametru ar putea fi normal pentru acesta, dar probabilitatea ca
iniltimea copilului sa se afle in afara valorilor dereferinti este
mai mare §i, prin urmare, sunt necesare investigatii.

Organizatia Mondiald a Sanatitii (OMS) recomanda va-
lorile de referinta a +2 deviatii standard, care corespund cen-
tilelor 2.3 §i 97.7, pentru a defini patologia cresterii. Pentru
graficele de crestere ale OMS, modificate de CDC (Centre
for Disease Control, Atlanta, USA), aceste valori de referinti
sunt etichetate ca centila 2 i centila 98:

« sugarii §i copiii cu o greutate fata detalie/inaltime mai
micd decat centila 2 sunt clasificati drept copii cu greutate
mici pentru talie/inaltime;

« sugarii si copiii cu o talie/inaltime fatd de véirsta mai
mica decit centila 2 sunt clasificati drept copii cu staturd
joasa;

« sugarii §i copiii cu o greutate fata de talie/iniltime mai
mare decét centila 98 sunt clasificati drept copii cu greutate
mare fatd de talie/iniltime.

Valorile de referintd dintre centilele 2 si 98 utilizate in
graficele standard de crestere OMS sunt diferite fata cele
utilizate in graficul de referintd pentru crestere CDC. CDC
foloseste ca valori de referinti centilele S si 95. Totodatd me-
todele utilizate pentru a crea diagramele OMS si CDC sunt
diferite.

Istoric, CDC a utilizat centila S pentru a defini deficitul
parametrului antropometric, iar centila 95 pentru a defini va-
lorile excesive.

Teoretic, copiii din populatia OMS ar fi agteptati si fie
sinatosi, deoarece referintele sunt reprezentate ca un stan-
dard, intrucat arati cum ar trebui s creasca copiii; acestea
stabilesc alaptarea ca "norm&”, iar copilul alaptat, ca standard
pentru masurarea cresterii sanitoase. In 2011, peste 140 de
tari (inclusiv SUA) utilizau deja standardele OMS de cregtere
din 2006. Astfel, valorile de decuplare extrema sunt mai po-
trivite pentru a defini extremele cresterii copiilor decat valo-
rile utilizate in referinta de cregtere a CDC.

Intervalele centilice evaluate sunt prezentate in tabelul 1.

Tabelul 1. Interpretarea intervalelor centilice.

interval centilic 25-75 — nivel mediu

interval centilic 10-25
nivel scazut

interval centilic 75-90
nivel crescut

interval centilic 3-10
nivel jos

interval centilic 90-97

nivel inalt

interval centilic 0-3

nivel foarte jos

interval centilic 97-100
nivel foarte inalt

Metoda centilicd este 0 metoda ce apreciazi compre-
hensiv cresterea copilului, oferind concluzii asupra aspectului
unei cresteri armonioase si tipice.

Copilul are o crestere satisficitoare pentru varstd si
gender, daca valorile parametrilor greutatii si taliei/inaltimii
sunt in limitele centilelor de referintd 2 i 98.

Copilul ai cirui parametri de crestere (greutatea, talia/
iniltimea) sunt situati in afara centilelor de referinti 3 si 97
prezinti o crestere patologicd.

Copilul ale cirui nivele centilice pentru greutate si pen-
tru talie/indltime sunt la o distanta 2 de nivele centilice si mai
mult prezinti o crestere nearmonioasd.

Indicele masei corporale (IMC)

IMC este definit ca raportul dintre greutatea unei per-
soane in kilograme si patratul indltimii persoanei in metri
(IMC = masi (in kg)/talia?), reprezentind un indicator al
starii de nutritie la varsta de adult. Acest indice poate fi utili-
zat §i pentru copiii mai mari de 2 ani, dar valoarea obtinuta a
IMC trebuie raportata la nivelele centilice sau DS.
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Valorile de referinta ale IMC la copiii cu vérsta dintre 0
si S ani pentru diagnosticul de supraponderabilitate si obezi-
tate au fost stabilite la centila 85-95 si, respectiv, centila 95,
iar pentru cei cu vérsta de 5-19 ani, excesul de greutate (su-
praponderabilitatea) este definit ca o valoare a IMC pentru

vérsta peste +1 DS si obezitatea ca o valoare a IMC pentru

varstd peste +2 DS.

Parametrii cregterii apreciati prin deviatii standard sunt

prezentati in tabelul 2.

Tabelul 2. Evaluarea clinica a parametrilor cresterii.

Parametrii cresterii
Scorul Z
(deviatie
> Talia conform Greutatea conform
standard) . f . . f Greutatea conform vdrstei IMC conform virstei
varstei varstei
> 3SD Talie excesiva - . Obezitate Obezitate
Posibila abnormali-
tate;
>2SD Valori de referinta se interpreteaza in Supraponderabilitate Supraponderabilitate
corelatie cu alti para-
metri Risc probabil de suprapon- | Risc probabil de suprapon-
> 1SD Valori de referinta P prap P prap

dere

dere

Valori de referinta co-
0 (mediana) | Valori de referinti ;

respunzdtoare varstei

Valori de referinta cores-
punzdtoare varstei

Valori de referinti corespun-
zdtoare varstei

Valori de referinti co-

Valori de referinti cores-

Valori de referinta corespun-

<1SD Valori de referinta . Aot < . < Aot
respunzatoare varstei punzatoare varstei zatoare varstei
<28D Talie foarte mica Subponderabilitate Malnutritie Malnutritie
. . Subponderabilitate " .
<3SD Talie foarte mica P . Malnutritie severd Malnutritie severd
severd

Velocitatea cresterii

Cel mai sensibil indicator de apreciere a cregterii este re-
prezentat de velocitatea cregterii.

Velocitatea taliei reprezinta valoarea iniltimii in centi-
metri, cu ct a crescut copilul timp de un an (interval optim
0,5-1.5 ani). Sunt necesare cel putin 3 misuriri la interval de
preferinti 6 luni dintre ele, pentru a completa graficul veloci-
tatii §i, respectiv, a interpreta patternul cregterii.

Evidentierea patternului cresterii taliei ce ,intretaie lini-
ile percentilice” pe fondul unei cresteri lineare reprezinti cel
mai simplu mod de observare a velocitatii cresterii anormale.

Dezvoltarea neuropsihica reprezinti dezvoltarea si
perfectarea calitativa a abilitatilor motorii si intelectuale ale
copilului, avind la baza capacitati innascute. Conditia obliga-
torie pentru o buni desfagurare a acestui proces este interacti-
unea permanenta si adecvata a copilului cu mediul inconjura-
tor. Un mediu stimulator va contribui la dezvoltarea rapida si
intensi a sinapselor interneuronale, care asigurd procesul de
perfectionare a functiilor si achizitiilor (figura 4).
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Dezvoltarea neuropsihici este gi un criteriu de evaluare a

vérstei biologice a copilului, pentru ci achizitiile psihomoto-
rii importante ale copilului au loc la anumite intervale de var-
std. La copii sugari acest interval constituie in medie 1 lunj,
la copii cu varsta intre 1 i 3 ani — 3 luni, iar la cei de 3-6 ani,
respectiv, 6 luni.

& mal e al2

Hewhors

3 luni

1 lund

nou-nascut
Fig. 4. Dezvoltarea scoartei cerebrale (cresterea conexi-
unii dintre neuroni) in primele 6 luni de viati
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Cunoasterea ontogenezei, precum si a particularitatilor
morfo-functionale ale sistemului nervos la copil este deose-
bit de necesard medicului pediatru si medicului de familie
pentru identificarea si departajarea unor semne patologice
de particularititile de varstd, precum si pentru interventie in
stimularea anumitor comportamente. Existd perioade critice
de interventie caracteristice pentru fiecare comportament in

parte (figura S).
Viziune binoculari

Control emotional

Modelul rispunsului

Abilitati sociale
Limbaj
Simboluri cognitive

Cantitatea relativa

Varsta (ani) po1 2 2 4 5 B 7

Fig. S. Perioadele critice pentru diferite domenii de dezvol-
tare.

Aprecierea dezvoltarii neuropsihice si identificarea
oportund a unor tulburari de dezvoltare presupune si unele
deprinderi practice de examinare i analizi a statutului neu-
rologic al copilului.

La momentul actual existi numeroase teste sau me-
tode de apreciere a dezvoltirii, unele foarte generale, altele

evaluand parametri individuali diferiti, dar care se regasesc in
fiecare metoda (limbaj, abilititi motorii, evaluarea simturilor,
emotiilor, comportamentelor socio-afective).

Metodele de apreciere a dezvoltarii neuropsihice la
copii

Pentru aprecierea dezvoltirii neuropsihice, de-a lungul
timpului au fost propuse si utilizate mai multe metode, fie-
care avand anumite particularititi ce tin de vérsta copilului,
criteriile utilizate si specialistii care le aplicd. Astfel, la etapa
actuald se utilizeazi:

1. Aprecierea dezvoltarii neuropsihice conform domenii-
lor de dezvoltare.

2. Scalele Griffith, utilizate mai frecvent in cercetare, eva-
lueazi copilul de la nagtere pani la 8 ani.

3. Scala de inteligentd Wechsler sau coeficientul de inteli-
gentd (IQ) sunt folosite in institutiile de invitimant pentru
evaluarea copiilor de 4-17 ani.

4. Aprecierea dezvoltarii neuropsihice prin testul Denver,
recomandat pentru copii cu vérsta sub 6 ani, care cuprinde
citeva compartimente de examinare, cum ar fi motricitatea
grosierd, motricitatea find - adaptabilitatea, limbajul, com-
portamentul personal-social §i cunoagterea de sine, precum si
testul de comportament.

Cel mai frecvent se practicd aprecierea dezvoltarii con-
form domeniilor de dezvoltare, care includ achizitiile copilu-
lui la diferite etape de dezvoltare (tabelul 3).

Tabelul 3. Indici orientativi ai dezvoltirii neuropsihice pentru copilul de 0-3 ani.

Domenii de
dezvoltare . . Coordonarea misca- Comportament ] ]
Postura silocomotie ) ) Limbaj
rilor adaptativ
Varsta
- ugoard hipertonie musculara s .
) - tipa de foame si se N
. a flexorilor - reflexul de apucare o - emite mici sunete
1luna . ) . calmeazi cAnd este luat L
-in decubit dorsal, pozitie prezent . laringiene
) ) in brate
laterald a capului
- tinut vertical, isi ridici pen-
tru citeva momente capul . . .
. N ) o . .1 .| -reflexul de agatarese | - fixeaza cu privirea per- .
2 luni - in decubit ventral, isi ridica . .. - gdngureste
L R mentine soanele straine
umerii §i capul cAteva mo-
mente
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mana

- se rasuceste cind este agezat

- d juciria (obiecte)

cand i se cere

- ajutd cand este imbracat
- vine cind este strigat

isca di »
- migcd din cap ,nu

e . N R L. - ride sau emite sunete
- se sprijind pe antebrat cAnd | - isi tine mana deschisi . )
. -zdmbegte voioase
. este culcat pe abdomen in somn . . .
3 luni o A 3 . - intoarce capul la zgo- - reactioneazi la
- Isi tine sus capul cand este - se agatd de haine, ; .
. mote oameni sau obiecte
culcat pe abdomen obiecte
cunoscute
- tine jucdria cu patru de-|
. . | -zambeste persoanelor .
. . . gete si palma; o scuturd - - tendintd de o modu-
4 luni - sade sprijinit scurt timp . familiare ..
- schiteazd miscarea de . e lare a vocii
- priveste activ in jur
apucare
- in decubit ventral, isi )
. e . 1 - deosebeste persoanele | - emite grupe de sune-
5 luni - sade sprijinit mai mult timp ridica toracele .. o . )
. . . | striine de cele familiare te cu ritm rapid
- tine méinile pe cani
-isiridicd, din decubit dorsal,| - muta juciria dintr-o |- intinde méinile pentru a
. capul; manai in alta firidicat .
6 luni . o . .. . L - gdngureste
- se intoarce de pe spate pe | - stringe in pumn obiec- | - isi manifestd simpatie si
abdomen te mici antipatie
- apuca obiecte cu doui . .
L - intelege ,nu” i, pa-
. C . degete - isi tine singur cana N
. - poate sta In gezut fara sprijin .. . . » pa
9 luni ) . - se poate hrani cu - se joacd ,bau” sau ,pa- o
- se tine de mobili ., - cauti si imite sunete
degetele (pentru unele pa
. repetate
alimente)
- merge singur sau tinut de o - aruncd juciriile
12 luni

- intelege si altceva de-
A » 1. g
cAt ;,mama’, ,da”, ,da

18 luni

- merge pe scdri cu ajutor
- poate arunca o jucirie din

picioare fira sa cada

- poate intoarce 2-3
pagini, dintr-o carte,
deodata
- incepe (incearci) si
se hrineasca singur cu

lingurita

- are un vocabular de 6
cuvinte

- imita unele actiuni ale

-1i placjocurile cu alti

adultului

copii

2 ani

- fuge fara sa cada
- urca si coboara scirile

singur

- intoarce cate o singura
pagina la carte - isi scoa-

te pantofii singur

- cere olita - se joacd cu

alti copii

- vorbeste in propozitii
mici - utilizeazi ,mie,

tie, el, al meu, al tau”

2 ani si 6 luni

- sare cu ambele picioare de
pe pode

- arunca o minge din mani

- deschide nasturii
- tine un creion ca
adultul

- isi spune numele intreg
- merge sa bea singur,

fari ajutor

- folosegte pluralul si

- utilizeazi ,eu” corect

in majoritatea cazurilor

trecutul
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- poate pedala un triciclu
- merge pe scari alterndnd
picioarele

3 ani

- isi sterge mainile daci i
se spune
- se imbraca si se dezbra-
ci incheind si descheind
nasturii din fatd

- imparte cu cineva pro-
priile jucirii
- se joacd cu alti copii,
bine se invarteste

- povesteste pe scurt
experiente proprii
- isi cunoaste sexul

Particularitatile dezvoltarii vorbirii la copii

In dezvoltarea vorbirii la copil se disting dou perioade:
preverbala sau pregititoare si verbala.

Etapa I, preverbald cuprinde doud perioade:

. ganguritul (,a”, ,g", ,u”), caracteristic pentru sugarul in
varstd de 1-1,5-2,5 luni;

« lalalizarea (,ba”, ,da” ...), care se apreciazi la sugari si-
natosi cu vérsta de 2,5-5 luni. Trebuie de mentionat faptul ci
la copii surzi lalalizarea lipseste.

Etapa II, verbald in dezvoltarea vobirii copilului distin-
ge si ea douad perioade:

« vorbirea sensorie, varsta de manifestare 7-8 luni, cand
copilul asociazd cuvantul cu obiectul / fenomenul concret si
reactioneazi la cuvant ciutand cu privirea, lalalizind sau imi-
tand niste sunete;

« vorbirea motorie, virsta de manifestare 10-11 luni, cAnd
copilul pronunta cuvintele simple, formate din doua silabe
(,ma-ma’, ,ta-ta”, ,ba-ba’, ,pa-pa’, ,a-pi”). Citre vérsta de
un an majoritatea copiilor sinatosi pronunta 10-12 cuvinte.
Fetitele deobicei achizitioneazi vorbirea motorie mai devre-
me ca biieteii.

Particularitati de dezvoltare a organelor de simt la
copii

Achizitiile copilului pe domenii depind in mare masura
de organele de simt si particularititile acestora de dezvoltare
si stimulare, motiv pentru care evaluarea mai multor aspec-
te ale dezvoltarii senzoriale permite identificarea anumitor
abateri la momentul oportun pentru interventie timpurie.
De exemplu, surditatea poate influenta substantial dezvolta-
rea limbajului, iar in lipsa unui screening neonatal, evaluarea
clinica a auzului, precum §i a dezvoltarii vorbirii pot sugera
diagnosticul de surditate.

Vizul

o copilul nou-niscut are componentele corticale si sub-
corticale ale analizatorului vizual morfologic gata pentru
functionare;

« retina oculari si nervul optic sunt insuficient dezvoltate;

o pénaila 3 saptimani de viatd vederea copilului este mo-
noculard, cand se initiaza privirea binoculari (copilul fixeaza
privirea cu ambii ochi pentru 2-3 secunde);

« nou-niscutul sinitos are fotofobie neinsemnati sau
moderatd, la prematuri fotofobia fiind pronuntati (ochii mai
mult inchisi, pupilele contractate);

« nou-nascutul sanitos diferentiazi lumina de intuneric,
reactioneazd la lumina puternicd prin clipire si contractia
pupilei;

« lanou-niscuti este destul de pronuntat reflexul corneal,
iar activitatea glandelor lacrimale se stabileste incepand cu
varsta de 2 siptiméni, pani la aceasta vérsta productia de li-
chid lacrimal fiind scizutj;

« in a doua luni de viata sugarul incepe si diferentieze
unele culori aprinse, de regula, culorile naturale ale spectrului
(urmireste cu privirea o jucirie viu coloratd);

« de la varsta de doud luni la copil e prezenta privirea
convergenta;

« sugarul de 3 luni incepe si cerceteze ,constient” cu pri-
virea lumea inconjuratoare, iar la varsta de 6 luni deosebeste
si culori, si dimensiuni ale obiectelor (urmireste cu privirea
obiecte si mari, si mici);

« in a doua jumitate a primului an de viati (la varsta de
6-9 luni) la copil incepe si se dezvolte perceperea spatiala
(obiecte mai apropiate sau mai indepirtate);

o la vérsta de 1,5-2 ani copilul deja poate fi capabil sa
selecteze 2-3 obiecte de aceeasi culoare, iar dupi atingerea
varstei de 3 ani la copii e destul de bine dezvoltata perceptia
vizuali a culorilor;

« acuitatea vizuald se dezvoltd progresiv, fiind destul de
bine dezvoltatd numai catre varsta de 4 ani, cand copilul poa-
te fi deja capabil si citeasca.

Auzul

o la nou-nascut auzul este cel mai bine dezvoltat simt;
analizatorul auditiv este bine dezvoltat din punct de vede-
re morfofunctional, fitul fiind capabil si audi inci pani la
nagtere;

« incepéind cu varsta de 2 luni copilul isi concentreaza au-
zul, intorcand privirea sau cipusorul spre sursa de zgomot;

o citre 3-4 luni copilul poate sa diferentieze bine vocea
mamei sau a celor din anturaj de voci striine, auzul perfectio-
nandu-se in continuare.

Simtul olfactiv

« copilul nou-niscut reactioneaza la mirosuri prin inchi-
derea ochilor, mimica schimbati, accelerarea respiratiei, stra-
nut, tipat;

« catre 2-4 luni se contureaza un raspuns diferit la miros
plicut i miros neplicut;
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o péna la 7-8 luni copilul percepe numai mirosuri puter-
nice, ca incepand cu aceastd varstd sd poata simti §i mirosuri
mai fine si numai dupa 7 ani copiii pot diferentia mirosuri
complicate.

Simtul gustului

« unele perceptii gustative sunt prezente inci la copilul
nou-nascut;

« la nou-nascut pragul perceptiei gustative este simtitor
mai inalt decét la adult, iar receptorii gustativi au o arie de
localizare mai mare (limba, palatul dur, partea inferioard a
mucoasei peretilor obrajilor si buzele);

« gustul dulce este cel mai bine perceput de citre nou-nis-
cutul sinatos, la care reactioneazi prin miscari de sugere si
relaxare;

« gustul amar i acru, de asemenea, este perceput inci din
perioada de nou-nascut, copilul reactioneazi la el prin grima-
sd sau plans;

« analizatorul gustativ la copii se perfectioneaza incepand
cu primul an de viata si continui in medie pana la varsta de
7 ani, iar scolarul mic este deja capabil sa diferentieze toate
componentele gustului, combinatiile si concentratia lor.

Sensibilitatea tactild

« sensibilitatea tactild la nou-nascut e destul de bung, la
excitarea tegumentelor acesta raispunde prin miscari necoor-
donate sau pléns;

« la nou-nascut si sugar sensibilitatea tactild e mai dez-
voltatd in regiunea organelor genitale, a buzelor si degetelor
membrelor superioare.

Sensibilitatea dolord

« este prezentd de la nastere, avand totusi un prag de per-
cepere mai inalt decét la copiii mai mari si adulti, iar acest tip
de sensibilitate e cu atit mai scazut cu cét este mai avansat
gradul de prematuritate/dismaturitate al copilului;

« caracterul generalizat al rispunsului la excitantul dolor
se mentine cateva luni, copilul fiind capabil si diferentieze
punctele dureroase doar citre varsta de 7-8 ani.

Sensibilitatea termicd

« este destul de bine dezvoltata chiar de la nagtere, copilul
nou-niscut fiind comparativ mai sensibil la temperaturi sca-
zute decét cele ridicate, iar tipul de raspuns este unul comun
pentru alti excitanti neplacuti — agitatie motorie si plans.

La modul ideal, aprecierea dezvoltirii neuropsihice se
face prin consultul comun interdisciplinar al medicului de fa-
milie, pediatrului, neuropediatrului, psihologului, iar rezulta-
tul testelor reflecta dezvoltarea copilului la o anumita varsts,
fara si aiba predictibilitatea privind dezvoltarea in viitor.

Varsta biologica sau maturizarea biologica a
copilului
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Maturizarea biologici este apreciata in functie de urma-

toarele criterii:

o talia/inaltimea copilului,

o aparitia dentitiei temporare si permanente,

« Varsta osoasi (identificarea punctelor de osificare la ra-
diografia pumnului),

« gradul de maturitate sexuali (scala Tanner).

Pentru copiii de varsti fraged, in aprecierea vérstei bio-
logice, o valoare mai mare prezinta parametrii taliei/inltimii,
aparitia dentitiei §i virsta osoasd, iar pentru copiii de varstd
scolard — gradul de maturizare sexuala.

In primul an de viat3, varsta copilului poate fi stabilita si
prin observarea momentelor eruptiei dintilor de lapte, ,varsta
dentara”. Catre al 2-lea an de viata dentitia temporard numara
20 de dinti. Primii dinti erup la 6-7 luni, iar la copiii accelerati
mai devreme: la 4-5 luni de viata.

Ordinea eruptiei dentitiei temporare este urmatoarea:

« incisivii inferiori mediali (la 6-7 luni);
« incisivii superiori mediali (la 8 luni);
« incisivii laterali superiori (la 10 luni);
« incisivii laterali inferiori (la 12 luni).
Astfel, citre varsta de un an copilul are 8 dinti de lapte.
« patru premolari (la 1 an si 3 luni);
« patruincisivi (la 1 an si S luni);
« patru molari (la 2 ani).

Dintii bebelusului Virsta f\r’irrcslta“
A aparitiei plerderii
dintii de sus dl?_m;luj dintelui
(in [uni) (im luni)

Incisiv central 9.6 7.0

Incisiv lateral 12,4 8,0

Canin 18,3 11,0

Molar primar 15,7 10,0

Molar secundar 26,2 10,5

. Molar secundar 26,0 11,0

oy Molar primar 15,1 10,0

Canin 18,2 9.5

y Incisiv lateral 11,5 7.0

A Incisiv central 7.8 6,0

dintii de jos

Fig. 6. Termenele eruptiei dentare la copil.

Ocluzia dentara lactica se formeazi pana la 3,5 ani, ea
fiind prima ocluzie ortognatic, iar de la 3,5 pani la 6 ani -
muscatura ortogenica. Schimbarea dentitiei de lapte cu cea
permanenta incepe la S ani. Schimbarea se produce in alta
consecutivitate: mai intdi se schimba premolarii cu primii
molari, apoi la 6-7 ani se schimba incisivii anteriori. Lipsa
dintilor este indicele clasei intdi de gcoala. Perechea a doua de
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molari apare la 11 ani. Pe locul trei ca ordine de aparitie sunt
,miselele de minte” — la varsta de 17-18 ani.

La biieti dintii erup mai tarziu decit la fete. Formula de
calcul in cazul dintilor de lapte e urmatoarea:

X=n-4, unde ,n” reprezinti varsta in luni.

Formula de calcul pentru dintii permanenti:

X=4n-20, unde ,,n” inseamna numarul de ani.

Din momentul ciderii dintelui de lapte si pana la aparitia
celui permanent trec, de regula, 3-4 luni. Varsta dentara ser-
veste ca mijloc de evaluare a maturititii biologice.

La 5 ani baietii trebuie si aiba 3 dinti permanentji, iar fe-
tele —5; la 6 ani — 8 si respectiv 9 dinti permanenti, la 7 ani —
10 sirespectiv 11 dinti permanenti.

Pentru determinarea vérstei osoase de efectueaza radi-
ografia méinii stangi, iar punctele de osificare din imaginea
radiologici obtinuta se compari cu imaginile de referinta din
atlase.

Maturizarea sexuala a copiilor se initiaza in varsta de
adolescenta (pubertate), fiind cu 2-3 ani mai precoce la fetite.
Pubertatea este o perioada de modificiri rapide si comple-
xe care implici componente suprapuse: hormonale, fizice si
cognitive. Scala de gradare Tanner este un sistem obiectiv de
clasificare pe care specialistii il utilizeaza pentru a documen-
ta si urmari dezvoltarea si secventa caracteristicilor sexuale

2 years 4 years

10 years

14 years

Fig. 7. Aprecierea varstei osoase prin radiografia mainii
stangi.

secundare ale copiilor in perioada pubertitii. Aceasta a fost
elaborata de citre W. Marshall si J. Tanner in cadrul unui
studiu longitudinal in anii ‘4060 ai secolului XX in Marea
Britanie. Pe baza datelor observationale obtinute in cadrul
cercetdrii, autorii au propus scale separate pentru dezvoltarea
organelor genitale externe atat la barbatji, cat si la femei.

Tabelul 4. Stadiile pubertare Tanner, fete.

Stadiu Tanner| Glanda mamara Pilozitate pubiana
Prepubertar: doar papila mamari este vizibild in
I P papra Prepubertar: nu exista pilozitate pubiani
relief
I Mugurii mamari sunt vizibili sau palpabili; areola | Pilozitate pubiana rard, indeosebi la nivelul labiilor; firul
se mareste de par este lung, drept/sau usor ondulat, slab pigmentat
Continui cresterea in dimensiuni a mugurilor . . . . .
. s . Pilozitatea se extinde pe muntele pubisului, firul de par
III mamari §i a areolei, fird o separare netd a conturu- . 1
. este mai gros si mai inchis la culoare
rilor acestora
v Proiectia papilei si areolei mamare deasupra planu-Fir de par gros, de tip adult; pilozitatea nu se extinde spre
lui sénului partile mediale ale coapselor
v Forma adulta: proiectia doar a papilei deasupra | Fir de par de tip adult cu distributie clasica de triunghi
planului sdnului inversat
Tabelul 5. Stadiile pubertare Tanner, baieti.
Stadiu Tanner Testicule/penis Pilozitate pubiana
Prepubertar: diametru testicular < 2,5 cm sau o Lo
I . Prepubertar: nu exista pilozitate pubiand
volum testicular < 4 ml
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Diametru testicular maxim > 2,5 cm sau volum

Pilozitate pubiani rar3, indeosebi la baza penisului; firul

cresterea in dimensiuni a testiculelor

I testicular > 4 ml; scrotul isi modificd culoarea si se . ]
. de pir este lung, usor ondulat, slab pigmentat
subtiaza
I Penisul creste in lungime si grosime; continud | Pilozitatea se extinde pe muntele pubisului, firul de par

este mai gros si mai inchis la culoare

Continui cresterea penisului; scrotul devine

Fir de pir gros, de tip adult; pilozitatea nu se extinde spre

vV
inchis la culoare partile mediale ale coapselor
Fir de par de tip adult; pilozitatea se extinde spre partile
\4 Forma adulta a penisului si testiculelor mediale ale coapselor si spre linia albd mediana, dispozi-

tia fiind triunghiulara

Schimbirile fizice pubertare sunt insotite de modificari
mentale si emotionale majore. Are loc o structurare bazali a
personalitatii (identitate) in aceastd perioad3; copilul se des-
parte emotional de parintii sai i experimenteaza orientarea
socialdin afara familiei.

Perioadele cresterii si dezvoltarii

o DPerioada prenatala: de la conceptie la nagtere

v perioada embrionari (de la conceptie pani la 8 sipti-
mani de viatd intrauterina)

v perioada fetald (8 siptimani intrauterine — pani la
nastere)

« Perioada neonatald (nou-niscut): de la nagtere pani la
28 zile de viata

« Perioada sugarului: de la 28 de zile pani la vérsta de un
an

« Perioada copilului mic (anteprescolar): varsta de 1-3
ani

« Perioada copilariei timpurii (prescolar): varsta de 3-6
ani

« Perioada scolarului: varsta de 7-18 ani, include si peri-
oada de pubertate (adolescenti).

EVALUAREA CRESTERII §I
DEZVOLTARII INTRAUTERINE

Perioada embrionara

In primele 6 zile postconceptie, odati cu initierea im-
plantarii, embrionul prezintd o masi sferici de celule cu o
cavitate centrald (blastocistul). Citre varsta de 2 siptiméni
postconceptie, implantarea este completd, fiind prezenti cir-
culatia utero-placental, iar embrionul are 2 straturi distincte,
endoderm si ectoderm, cu debutul delimitérii amnionul. La
vérsta de 3 siaptimani gestationale apare al treilea strat pri-
mar (mezoderm), tubul neuronal primitiv i vasele sangvi-
ne. La aceastd varstd tuburile cardiace pereche au functia de
pompare.

In perioada saptimanilor gestationale 4-8 are loc indoi-
rea laterald a plicii embrionare, urmati de cregterea in volum
a capetelor craniene si caudale §i formarea mugurilor brate-
lor si picioarelor. Astfel ci embrionul obtine o forma umana.
Totodata apar precursorii mugchilor scheletali si vertebrelor
(somite), arcadele ramurale care in viitor vor forma mandibu-
la, maxila, palatul, urechea externi si alte structuri ale capului
si gatului, apar placodele olfactive, marcand locul viitorilor
ochi; creierul creste rapid. Pani la sfarsitul siptimanii 8, pe
masura finalizarii perioadei embrionare, sunt constituite ru-
dimentele tuturor sistemelor majore de organe.

Tabelul 6. Reperele cresterii prenatale.

Varsta de ges-
tatie (sapta- Etapele cresterii prenatale
mana)
1 Fertilizare si implantare; debutul perioadei embrionare
2 Aparitia endodermului si ectodermului (embrion bilaminar)
3 Apare mezodermul (embrion trilaminar)
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4 Fuzionarea pliurilor neuronale; plierea embrionului in forma umani; apar mugurii bratului si piciorului;
lungimea discului cap-coadi 4-5 mm

S Placodele olfactorii, gura primitiva, razele digitale pe méini

6 Nas primitiv, filtrum, palat primar

7 Apar pleoapele; lungimea discului cap-coada 2 cm

8 Se disting ovarele si testiculele

9 Debutul perioadei fetale; lungimea discului cap-coadi S cm; greutate 8 g

12 Se disting organele genitale externe

20 Limita de viabilitate obisnuita; greutate 460 g; lungime 19 cm

25 Incepe al treilea trimestru; greutate 900 g; lungime 24 cm

28 Ochii deschisi; fatul lasa capul in jos; greutate 1 000-1 300 g

38 Perioada nou-niscutului la termen

Dezvoltarea neurologica in perioada fetala

Pe parcursul siptiménii a 3-a, pe suprafata ectodermi-
ca apare placi neurald, care constituie primordiul sistemului
nervos. Aceste plici neurale se apropie si fuzioneazi pe linia
mediand a embrionului, formand tubul neural si creasta neu-
ral3, care ulterior vor forma sistemul nervos central. Celulele
neuroectodermice se vor diferentia in neuroni, astrocite,
oligodendrocite si celule ependimale, in timp ce celulele mi-
crogliale se vor deriva din mezoderm. In siaptiméana a S-a se
dezvolta encefalul cu partile lui componente, coarnele dor-
sale §i ventrale ale maduvei spindrii $i nervii motorii §i sen-
zoriali. Astfel ca spre finalul perioadei embrionare, structura

sistemului nervos este conturata. Neuronii migreaza spre ex-
terior, formand cele 6 straturi corticale. Migratia neuronala se
finalizeaza citre varsta de 6 luni gestationale, dar diferentie-
rea continua. Se formeazi in ritm rapid axonii si dentritele, iar
SNC in aceasti perioada este foarte vulnerabil la influentele
hipoxice sau teratogene. La momentul nasterii structura cre-
ierului este complet dezvoltatd, insd in dezvoltarea ulterioara
a copilului multe celule nervoase vor fi supuse apoptozei si
vor fi formate conexiuni noi dintre sinapse.

Dezvoltarea comportamentala

Rispunsul reflex la stimularea tactild se dezvolta in di-
rectie cranio-caudala.

Tabelul 7. Reperele dezvoltarii prenatale.

Varsta de ges-
tatie (sipta- Etapele cresterii prenatale
mana)
3 Péna la siptimana 3 postconceptie, nu este detectabila nicio dovadid comportamentali a functiei neuro-
nale.
13-14 Fatul prezintd miscari de respiratie si inghitire
17 Apare reflexul de apucare si e bine conturat citre siptiména 27
26-28 Sunt identificate migcirile de deschidere/inchidere a ochilor
Fatul raspunde la stimuli externi prin miscarea corpului si cresterea ritmului cardiac, care pot fi ob-
servate la examenul ultrasonografic. Reactivitatea la sunet §i lumina variazi in functie de starea com-
portamentald, somn linistit, somn activ sau treaz. Miscirile fatului sunt influentate §i de administrarea
Trimestrul ITI medicatiei si dieta mamei, crescdnd dupi ingestia de cafeini.
Migcirile fetale cresc ca raspuns la un sunet brusc i scad daci sunetul se mai repeta. Acest lucru demon-
streazd obisnuinta — stimularea repetati are drept consecinti reducerea raspunsului.
Reactii similare au fost observate si la stimuli vizuali si tactili.
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Amenintari pentru dezvoltarea fetala

Indicatorii morbiditatii si mortalitatii sunt cei mai inalti
in perioada prenatala, fiind estimat ci circa 50% dintre toate
sarcinile se finalizeaza cu avort spontan, inclusiv 10-15% din-
tre sarcinile recunoscute clinic. Majoritatea avorturilor spon-
tane sunt in primul trimestru de sarcing, ca urmare a unor
anomalii cromozomiale sau a altor abnormalitati.

Factorii teratogeni asociati cu anomalii congenitale gra-
ve sunt:

o agenti infectiosi (ex. toxoplasma, virusul rubeolic,
Treponema palida);

« agenti fizici, inclusiv radiatii, temperatura ridicata a
mediului;

« agenti chimici (ex.,nicotind, mercur, remedii antiepilep-
tice, etanol).

Efectele factorilor teratogeni pot determina si un retard
al dezvoltarii cognitive sau deficiente in comportament, care,
de reguld, sunt identificate la varste mai mari.

Nicotina are proprietati vasoconstrictive si poate pertur-
ba activitatea sistemului dopaminergic si a celui serotoniner-
gic. Astfel, expunerea prenatala la fumul de tigara este aso-
ciati cu greutatea mici la nastere, circumferinta capului mai
joasa de valorile de referinta, precum si modificiri in dezvol-
tarea neuronala. La virste mai mari, acesti copii sunt supusi
riscului de a dezvolta tulburiri de comportament, de atentie,
de invatare.

Contactul cu alcoolul, un agent teratogen semnificativ,
in viata intrauterina afecteazi dezvoltarea fizici, cognitiva si
comportamentald a copilului, iar nou-nascutul va prezenta
fetopatie alcoolica.

Expunerea prenatala la cocaind afecteazi circulatia fe-
to-placentari si are efecte toxice asupra creierului in curs de
dezvoltare.

Sistemele de organe sunt foarte vulnerabile in trimes-
trul I de sarcing, perioada de crestere si diferentiere maximi
(organogeneza).

Procesele de adaptare fetald sau raspunsul intrauterin la
anumite situatii, numite programare fetald sau plasticitatea
dezvoltarii, vor avea implicatii importante pe tot parcursul
vietii postnatale si cregte riscul de a dezvolta boli cardiovas-
culare, diabet zaharat, obezitate.

CRESTEREA SIDEZVOLTAREA NOU-
NASCUTULUI (0-28 DE ZILE)

Indiferent de vérsta gestationald, perioada de nou-niscut
incepe din momentul nagterii. Aceasta perioadi este o etapa
de tranzitie a tuturor proceselor fiziologice din organism,
iar copilul invata s raspunda la diversi stimuli din mediul
ambiant.

Grija périntilor fata de un nou-nascut necesita daruire,
pentru ca nevoile acestuia sunt urgente, continue si, deseori,
neclare. Capacitatea parintilor de a-gi asuma acest lucru este
influentatd de mai multi factori.

Factorii prenatali care influenteazd perioada neonata-
ld, inclusiv relatia mamd-copil

Sarcina este o perioada de pregatire psihologici pentru
responsabilititile de parinte fata de copil in viitor. Factorii
care pot influenta negativ evolutia sarcinii si a perioadei pe-
rinatale sunt:

« decesul recent al unei persoane dragi

« pierderea anterioard sau boala gravi a unui alt copil in
familie

« istoric de depresie sau alte boli psihice grave

o istoric de infertilitate sau avorturi spontane

« relatii tensionate in familie

« pierderea locului de munci

« absenta prietenilor

« abuz de droguri/ alcool

« varste extreme(varsta sub 16 ani sau peste 40 de ani a
viitoarei mame)

« abuz, sarcina nedoriti, viol

. prezenta infectiilor intrauterine (TORCH)

« maladii cronice ale mamei (cardiovasculare, endocrine,
obezitate, respiratorii etc.).

Sprijinul femeii in timpul sarcinii, in special din partea
tatalui copilului §i a membrilor familiei, este foarte important.
In perioada sarcinii trebuie luate multe decizii privind copi-
lul, inclusiv cu privire la alimentatia acestuia. Alimentatia la
san trebuie incurajati de catre medicii de familie, obstetrician
si ginecolog inci din perioada prenatald, inform4dnd mama
despre beneficiile aliptarii, ceea ce poate creste increderea si
micsora stresul mamei in perioada postpartum.

Tabelul 8. Factorii perinatali si postnatali

Factori favorabili

Factori negativi

evolutia satisfatoare a sarcinii

anomaliile placentei

sprijin prietenos in timpul travaliului

patologia circulatiei fetoplacentare

contactul precoce piele-piele dintre mama si copil

decolarea precoce a placentei
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initierea precoce a aldptarii

sensibilizare dupa factorii Rh si ABO

prezenta infectiilor intrauterine la mama

depresia postpartum

Depresia postpartum poate apirea in primele 6 luni dupa
nastere §i poate afecta in mod negativ instituirea relatiei si ata-
samentului, precum cregterea si dezvoltarea nou-niscutului.

Examinarea fizica

Imediat dupd nastere, medicul neonatolog evalueaza
starea copilului,parametrii vitali, virsta de gestatie, prezenta
unor anomalii congenitale. Scorul Apgar reprezinta un sistem
standard de evaluare clinica rapida a nou-nascutului imediat
dupa nagtere — la 1 minut, respectiv la S minute. Acest scor
permite medicului neonatolog si decidd daci copilul are
nevoie de tratament de urgenta sau ingrijiri speciale. Scorul

Apgar determina gradul de adaptarea functiilor vitale ale
nou-nascutului la mediul extrauterin conform urmitorilor
parametri:

« frecventa contractiilor cardiace (pulsul),

« ritmicitatea respiratiei,

« tonusul muscular,

« culoarea tegumentelor,

o excitabilitatea reflexa.

Fiecare din acesti indicatori este apreciat cu 0, 1 sau 2

puncte, insumand un punctaj total de la 0 la 10 puncte.

Tabelul 9. Scorul Apgar.

Nota Apgar 2 1 0
Tegumente roz la nivelul
Appearence gumente foz fa on Tegumente palide sau ciano-
o Tegumente roz trunchiului si cianotice la . . y L
(culoarea pielii) tice (cianozi generalizatd)

extremitati (acrocianoza)

Pulse
(ritmul inimii)

Peste 100 batai cardiace pe
minut

Sub 100 batii cardiace pe

; Absenta batiilor cardiace
minut

tipat sau plans viguros
(ritmul si efortul respiratiei) 7P P &

Grimase Se retrage, plange/tipa Rispuns strict facial (grima- . L
5 o 8P g, ; 13 ’ P ) ) (8 Nu reactioneazi la stimuli
(raspunsul la stimuli) tugeste sau stranuta sa) la stimulare
. Prezenta miscirilor active . L. . . . . . .
Activity T ’ Doar misciri episodice de | Lipsa migcarilor, hipotonie,
. spontane, tonus muscular . el . .
(activitatea) b flexie a extremitatilor musculatura flasca
un
o Miscari respiratorii regulate, . . . L .
Respiration Miscari respiratorii neregu- Respiratie absentd, nu

late, plans slab plange

Examenul clinic al nou-nascutului trebuie sa includa o
evaluare a cregterii §i observatii asupra comportamentului
acestuia.

Conditiile pentru examinarea nou-ndscutului:

1. copilul se examineazi in primele ore dupa nastere

2. temperatura incaperii unde se afla nou-nascutul va fi de
24-26°C

3. examenul se efectueaza in incubator sau pe masuti cu
sursi de incalzire, nou-niscutul trebuie si fie uscat

4. copilul se examineaza la lumina zilei sau la lumina lim-
pilor de zi

5. méinile examinatorului trebuie sa fie uscate

6. timpul bine-venit pentru examinare — dintre prizele de
alimentatie (de obicei,la 30 de minute dupi alimentare).
Examinarea nou-nascutului este in functie de varsta ges-
tationald a acestuia.
Varsta gestationala a copilului poate fi determinata in
baza urmitoarelor date:
« ultima menstruatie
« timpul aparitiei primelor batii ale cordului fetal
o prima migcare a fitului
o inaltimea fundului uterului
« examenul ultrasonografic.
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Varsta gestationald a nou-nascutului se bazeazi pe crite-
riile neurologice si morfologice exprimate in puncte (scorul
Ballard, Dubovitz). Particularititile morfologice sunt fixate
indata dupa nastere, cele neurologice se reevalueaza la 48 de
ore dupd nagtere.

Variantele varstei gestationale:

+ nou-niscut la termen (niscut dintre 37 si 41 de
siptimani);

« nou-niscut prematur (niscut pani la 37 de siptimani
de sarcini);

« nou-niscut postmatur (niscut dupi 41 de siptimani
dupi sarcini);

« nou-niscut imatur (dismatur) — copil niscut la ter-
men, dar vérsta biologicd nu corespunde cu cea de gestatie,
cu particularititi morfologice si functionale caracteristice
prematurului;

« SGA - mic pentru varsta gestationald dati (indicele ma-
turitatii morfologice intarzie cu 2 DS sau constituie mai putin
de 10 percentile a greutitii pentru varsta de gestatie);

« LGA - mare pentru varsta gestationala data (copil cu
indicele maturizirii morfologice mai mult de 2 DS sau mai
mult de 90 percentile pentru varsta lui gestational).

Tabelul 10. Raportul greutitii la nastere si nivelul centilic.

Greutatea la nastere Nivelul centilic
Mic pentru vérsta gestationald <2500 ercentilal0
Small for gestational age (SGA) & P
Corespunde varstei gestationale 2500-4500 ercentila 10-90
Appropriate for gestational age (AGA) & P
Mare pentru vérsta gestationala .
; 00 til 0

Large for gestational age (LGA) >4500¢ percentila >9

Caracteristicile nou-nascutului la termen

cu varsta gestationala dintre 37 si 42 de saptaiméni

Parametrul Valorile normative

Nota

temperatura corpului 36,5-37,5°C

frecventa cardiaca 120-160 batii/minut

frecventa respiratorie 40-60 respiratii/minut

in prima luna, nou-nascutul,de regula, castigd in greuta-

greutatea la nagtere 2,5-4,Skg te aproximativ 20 g pe zi sau aproximativ 110-230 g pe
saptamana

lungimea la nagtere 46-56 cm in prima luna, copiii au o cregtere staturald de 4-5 cm

perimetrul cranian 33-37 cm

Perioada neonatali se caracterizeaza prin cel mai rapid
ritm de cregtere postnatali.

Parametrii fiecirui nou-niscut trebuie trasati pe curbe
specifice de cregtere pentru varsta nou-niscutului. Este im-
portant si evaluarea rispunsului la stimulii vizuali si auditivi.

Incidente fiziologice in perioada de nou-ndscut (stiri
de tranzitie)

In perioada neonatala nou-niscutul se adapteaza mediu-
lui extrauterin de viatd, iar procesul de adaptare parcurge une-
le stiri de tranzitie, care necesita interpretare corectd pentru
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diferentierea de anumite stiri patologice. Cele mai frecvente
incidente fiziologice ale nou-nascutului sunt:

1. Scdderea fiziologica in greutate. Nou-nascutii in primele
4-5 zile dupa nastere pierd in medie 230 g (6-8%) din greuta-
te (cu variatii de 3-10%), dar restabilesc masa corporali de la
nastere catre varsta de 10-14 zile de viati. Proportia pierderii
in greutate este in functie de:

- instalarea lactatiei la mama

— ingrijirile acordate in primele zile

— starea de sanitate a nou-niscutului.
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Scaderea in greutate se explica prin:
— pierderea de apa prin suprafata corporala

eliminarea de meconiu si urind
foamea si setea din primele zile (pani se instaleazi lac-
tatia suficienti)

— scaderea edemului initial

— inlaturarea de vernix caseosa.

2. Icterul fiziologic. Coloratia icterica a pielii se determini
la 60-70% nou-nascuti. Apare in a 2-a — a 3-a zi de viati si se
accentueaza pand in ziua a 4-a — a 5-a si dispare in 1-3 sapta-
méni. Dureazi la nou-nascutii maturi pani la 2 saptamani, iar
la prematuri — pani la 3 sdptaimaéni. Cand icterul este mai pro-
nuntat, copilul este somnolent si suge mai greu. Icterul este
determinat de cresterea bilirubinei din serul sangvin in urma
substitutiei hemoglobinei fetale cu cea matura §i hemolizei
globulelor rosii. Conjugarea bilirubinei suferd din motivele
insuficientei enzimatice a ficatului.

3. Criza genitald. Este exteriorizatd prin modificari atét ale
glandelor mamare, cét si ale celor genitale si se explici prin
trecerea unor hormoni materni la copil. Este diagnosticata la
aproximativ 40% din nou-niscuti prin cresterea in dimensi-
uni a glandelor mamare, atingdnd uneori 3-4 cm in diametru,
iar la presiune se scurge un lichid liptos asemanator colostru-
lui. Sangerarile si secretiile vaginale la fetite si marirea testi-
culelor la biietiei au acelasi substrat hormonal. Criza genitali
poate dura de la citeva zile pana la cateva siptiméni sau luni.
Aceastd stare nu necesita tratament.

4. Descuamarea fiziologicd. Poate fi discretd sub forma de
placi mici (furfuroase) sau extrem de pronuntate in placi mari
(descuamare lamelari), mai ales pe trunchi, palme si tilpi.

S. Eritemul alergic. In primele zile de viatd pot si apard
eruptii (macule, papule, vezicule, cruste) care dispar spontan
fard tratament in citeva ore sau zile.

6. Febra de sete. Se inregistreazi o crestere a tempera-
turii corporale pana la 38-39°C si dureazd 24-48 de ore.
Corespunde in timp cu punctul maxim al pierderii in greuta-
te. Unii copii sunt agitati, plang ragusit, altii sunt somnolentji,
iar in cazurile grave copiii devin palizi, cu ochii infundati in
orbite. Febra se explici prin pierderea de lichide ce are loc
dupa nagtere si prin greselide ingrijire (supraincilzirea salo-
nului sau aport insuficient delapte).Administrarea corecta de
lichide rezolvi febra de sete.

7. Scaunele de tranzitie. Apar dintre a 3-a si a S-a zi de viatd
si sunt in numér de 5-6 in 24 de ore,fiind de culoare verzuie,
uneori cu mucus, grunjoase i explozive. Daca nu sunt inso-
tite de o modificare a starii generale, iar mirosul lor rimane
acid-acrisor, nu se va lua nicio mésuri de tratament, calificin-
du-le ca normi.

Pentru nou-niscutul matur sinitos este caracteristica
hipertonia musculara fiziologici.

In primele minute dupi nastere tegumentele pot fi ciano-
tice sau se observa cianoza periorala sau acrocianoza. Dupi
toaleta igienicd a tegumentelor apare coloratia rosie-aprinsa
a acestora (eritemul fiziologic). Mai rar copilul se nagte cu te-
gumentele roze.

Particularitdtile tegumentelor, care nu sunt patologice:

« milia — punctele albe-galbui, situate pe varful nasului si
narine, mai rar in regiunea triunghiului nasolabial;

o milia cristalina — vezicule punctiforme, cu continut li-
chid transparent, sunt localizate pe fati, se intalnesc relativ
rar;

o vernix caseosa — o substanta albicioasa care acopera su-
prafata corpului, inclusiv partea piloasa a capului; de reguli,
dupi baita nou-niscutului dispare;

« hemoragii petesiale mici (,sdrutul ingerilor”) — se locali-
zeazd in pielea partii prezentate la nastere;

« lanugo — fire de par fira folicul, mai des se localizeaza pe
fata, brate, spate; cresterea abundenti se intilneste la copiii
prematuri;

« pete mongoloide — de culoare cianoticj, situate in regi-
unea sacrului si pe fese, mai rar pe coapse;

« nev pigmentar congenital — de obicei de culoare cafenie,
insd poate fi §i cianotic-rosietic; e necesar de diferentiat de he-
mangiom si telanghiectazie.

nou-nascut 2 ani 3 ani 15 ani
1/4 1/5 1/6 1/7
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Fig. 8. Raport craniu/corp la copii de diferite varste
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Capul copilului imediat dupa nastere poate avea o forma
neregulatd, datoratd efortului de a trece prin ciile de naste-
re; de obicei, forma capului se restabileste in 24-48 de ore.
Perimetrul cranian la nou-nascut de obicei misoara 33-37 cm
si e cu 2-3 cm mai mare decit perimetrul toracic.

Capul nou-niscutului e considerabil de mare i reprezin-
ta in raport cu talia: 1/4 — pentru copiii niscuti la termen i
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1/3 - pentru copiii niscuti prematur. Ulterior acest raport se
exprima astfel: 1/5 —la 2 ani, 1/6 —la 6 ani, 1/7 —la 12 ani,
1/8 —la maturi.

Antarior
fontanal

Pariatal bone
Coronal subure

Frontal bone _

La nivelul scalpului la nou-nascut sunt determinate sutu-
rile interosoase deschise si fontanelele.

WMatopic suture

Anterior fontanel

Frantal b-:}nex

Sphancid Parietal Coronal

fontanal - ) bane: - SUtUre
w —  Posterior
= q fontanel
7 ra. - L
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; L SUNUCTUre fontanal -
S ’ Mastoid fontanal N
. Temporal ! Lambdold suture

g Sphanoid bone barepn Decipital bong mibdoid 5

Fig. 9 . Localizarea suturilor osoase si fontanelelor la nou-nascut.

Fontanela anterioard:

« trebuie si fie prezenta la toti nou-nascutii, indiferent de
termenul de gestatie

« dimensiunile acesteia variaza (1-3 cm)

« are forma romboid3, localizati intre doud oase frontale
si doud oase parietale

« termenul de inchidere este vérsta de 12-18 luni.

Fontanela posterioard:

« este prezentd la toti nou-nascutii prematuri sau in 25%
cazuri de nou-nascuti la termen

« dimensiunile variazi intre 0,5-1,0 cm

« are forma triunghiulara, situata intre doud oase parietale
si osul occipital

o termenul de inchidere este varsta de 2 luni.

Fontanelele laterale (sfenoidale)

« sunt identificate doar la nou-nascutii prematuri.

Cutia toracici la un nou-niscut sanitos are formé coni-
cd, simetrica.

La nou-nascutul sanitos abdomenul e de forma rotunji-
ta, regulatd, participa activ la actul respiratiei, tesutul adipos
subcutan e dezvoltat bine.

Miscarile membrelor constau in mare parte in zgirierea
necontrolatd, cu adducere §i abducere a mainilor aparent fara
scop, miscari largi coreiforme. Zambetul apare involuntar.

Nou-nascutul are un control mai bun asupra privirii, in-
toarcerii capului si reflexului si astfel pot fi folosite pentru a
evalua perceptia si cognitia sugarului. Intoarcerea preferentia-
13 a sugarului citre vocea mamei este 0 dovada a memoriei de
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recunoastere. Initial, somnul si starea de veghe sunt distribui-
te uniform pe parcursul a 24 de ore. Maturizarea neurologica
denoti consolidarea somnului in blocuri de 5 sau 6 ore noap-
tea, cu perioade scurte de hranire; copiii ai caror parinti sunt
constant mai interactivi §i mai stimulati in timpul zilei invata
s isi concentreze somnul in timpul noptii.

Dezvoltarea cognitivi

Nou-niscutii pot recunoaste expresiile emotiilor (zam-
betele) ca fiind similare, chiar si atunci cand apar pe fete-
le diferitor persoane. Citre finalul varstei neonatale, copiii
pot diferentia tiparele ritmice in limba nativa fati de limba
non-nativa. Sugarii par sa caute stimuli in mod activ, ca si
cum ar satisface o necesitate inniscuta de a oferi un sens lu-
mii. Aceste fenomene indici integrarea stimulilor senzoriali
care vin spre sistemul nervos central. Activititile de ingrijire
a nou-niscutului ofera stimuli vizuali, tactili, olfactivi si au-
ditivi, care toate sustin dezvoltarea cognitiei. Astfel, copiii in
perioada neonatala se obignuiesc cu membrii familiei, asis-
tand mai putin la stimuli repetitivi §i reactiondnd mai intens
la stimuli noi.

Dezvoltarea emotionald

Dezvoltarea emotionald a nou-nascutului depinde de
mediul inconjuritor stimulant. Astfel, disponibilitatea con-
stanti a unui adult (mama/ ingijitorul)de a satisface nevoile
urgente ale copilului creeaza conditiile pentru atasarea emo-
tionald sigurd a nou-nascutului. Sentimentul de baza de in-
credere sau neincredere depinde de atasamentul i de relatia
reciproci mama-copil. Plansul apare ca raspuns la stimuli care
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pot fi evidenti (un scutec murdar, foame), dar adesea pot fi
neclari. Nou-niscutii care in mod constant sunt tinuti in brate
ca raspuns la suferinta, plang mai putin catre varsta de 1 an si
prezinta un comportament mai putin agresiv citre 2 ani de
viata.

Abilitdti de interactiune

Imediat dupa nastere, nou-niscutul este gata si interac-
tioneze cu mediul si s fie alaptat. Nou-nascutii au o distanti
vizuald focala fixd de 8-12 cm, aproximativ distanta de la sdn
péna la fata mamei, iar auzul este bine dezvoltat. Perioada ini-
tiald, imediat dupa nastere, de interactiune sociali, care durea-
za circa 40 de minute, e urmata de o perioada de somnolents,
iar ulterior perioadele de excitatie alterneaza cu somnul.

Adaptarea la viata extrauterina necesita modificari fizio-
logice esentiale si rapide, precum aerarea pulmonilor, redirec-
tionarea circulatiei sangvine §i activarea tractului intestinal.
Schimbirile de comportament sunt mai putin importante la
aceastd varsta. Nou-nascutii se exciti ca raspuns la aplicarea
unor stimuli simpli. Astfel, nou-niscutii supraalimentati pre-
zintd semne de instabilitate autonoma, hiperemie, paloare pe-
riorala, sughit, varsituri, miscari necontrolate ale membrelor
si plans.

Implicarea parintilor si a medicului pediatru

Pediatrul poate contribui la dezvoltarea sinitoasi a
nou-nascutului prin identificarea precoce si solutionarea po-
sibilelor incidente. Politicile spitalicesti de sprijin includ utili-
zarea saloanelor de nagtere, incurajarea tatilui sau a unei rude
de incredere s riménd cu mama in timpul travaliului, prac-
tica de a oferi copilul mamei imediat dupa nagtere. Politica
,»Spitalul prietenos copilului” a crescut semnificativ rata de
alaptare.

Dupai externare, vizitele la domiciliu ale asistentilor me-
dicali sau ale consilierilor pentru alidptare pot preveni pro-
blemele de alimentare §i pot identifica unele urgente pentru
mama sau copil.

Nou-nascutii cu risc de icter trebuie vizitati la 1-3 zile de
la externare.

Succesul sau egecul in stabilirea unui ritm corect dintre
starile de veghe §i somn influenteazi sentimentele de com-
petenta ale parintilor. Cand lucrurile merg bine, anxietatea
si ambivalenta parintilor, precum si epuizarea din primele
saptimani, scad. Odatd cu recuperarea fizici de la nastere
si normalizarea hormonali, trece usor depresia postpartum
care afecteazd multe mame. Dacd mama continua si se simta
trista, coplesitd si nelinigtitd, trebuie luata in considerare posi-
bilitatea unei forme moderate-severe a depresiei postpartum,
diagnosticati la 10-15% dintre femei postpartum. Depresia
majord care apare in timpul sarcinii sau in perioada post-
partum ameninta relatia mama-copil si este un factor de risc

sporit pentru problemele cognitive si comportamentale ulte-
rioare. Medicul pediatru poate fi primul cadru medical care
sd identifice aceste probleme la mama imediat dupi nagtere
si poate sa directioneze corect familia in solutionarea acestei
probleme.

CRESTEREA SIDEZVOLTAREA
SUGARULUI (1-12 LUNI)

In perioada sugarului creste dramatic controlul motor,
social i implicarea cognitiva a copilului. Citre véarsta de 2 luni
apare zambetul voluntar (social) si creste contactul ocular al
copilului, fiind marcati o schimbare in relatia parinte-copil si
totodata crescind sentimentele de atagare si iubire reciproca.
Varsta de 1-6 luni este critici pentru stabilirea rutinelor.

Dupi vérsta de 6 luni, cind sugarii controleazi bine po-
zitia sezanda, obtin o mobilitate sporita si noi abilitati pentru
a explora lumea din jurul lor. Sugarii de 6-12 luni au progrese
in intelegerea si comunicarea cognitiva si apar noi tensiuni
in ceea ce priveste atasamentul si separarea. In urma acestor
schimbiri calitative, sugarii dezvolta vointi si intentii.

Dezvoltarea sugarului

Ritmul de cregtere este cel mai previzibil, desi trebuie
privit in contextul influentelor genetice si etnice specifice
ale fiecdrui copil. Este esential ca parametrii de cregtere si fie
transpusi pe grafice adecvate sexului si varstei copilului. Catre
vérsta de 4-6 luni sugarii isi dubleazi greutatea de la naste-
re. Dupi aceastd varsta ritmul de cregtere incetineste pana la
aproximativ 20 g/zi. Citre virsta de 12 luni, greutatea de la
nastere se tripleazd, lungimea creste cu 50% comparativ cu
cea de la nastere, iar circumferinta capului — cul0 cm.

Disparitia reflexului tonic asimetric la nivelul gitului
citre 2-3 luni de viata inseamna ca sugarii pot incepe sa exa-
mineze obiectele din linia mediana si si le manipuleze cu am-
bele maini. Sciderea reflexului de apucare citre 3-4 luni de
viatd permite sugarilor atit sa tina obiecte, cit si s le elibereze
voluntar. Se schimbi calitatea miscarilor spontane, care devin
mai putin ample in volum si uneori prezinta un anumit scop.
Cregterea controlului flexiei tronculare catre 4-5 luni de via-
td face posibila rularea intentionata. Sugarii pot incepe sa ia
mancare din lingura. In acelasi timp, maturizarea sistemului
vizual permite perceperea mai mare a lumii inconjuritoare.
La varsta de 2-6 luni, sugarii ating o reglare stabila a starii si
cicluri regulate de somn-veghe, necesarul de somn fiind de
aproximativ 14-16 ore/24 ore.

Capacitatea de a sedea fird suport (6-7 luni) si de a pi-
vota in timp ce sede (in jur de 9-10 luni) oferd oportunitti
din ce in ce mai mari de a manipula mai multe obiecte simul-
tan si de a experimenta noi combinatii de obiecte. Eliberarea
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voluntara a obiectului din mana apare la 9 luni. Multi sugari
incep sa se tirasca si s stea cu suport in jur de 7-8 luni. Unii
fac primii pasi pana la varsta de 1 an.

Realizirile motorii au o corelatie stransa cu procesul de
mielinizare si cresterea cerebelului. Aceste abilititi motorii
grosiere extind gama exploratorie a bebelusilor si creeaza noi
pericole fizice, precum si oportunititi de invitare. Eruptia
dintilor apare, de obicei, incepand cu incisivii centrali mandi-
bulari. Dezvoltarea dintilor reflectd maturizarea scheletului si
vérsta osoasa, desi existd variatii individuale largi.

Dezvoltarea cognitiva

Efectul general al evolutiilor din primul an de viata este
o schimbare calitativa. Catre vérsta de 4 luni, copiii sunt inte-
resati de o lume mai largd. In timpul alimentatiei, copiii nu se
mai concentreaza exclusiv asupra mamei, dar devin distragi.
Sugarii la aceasta vérstd, de asemenea, exploreazi propriul
lor corp, examinindu-si cu atentie mainile, atingdnd urechi-
le, obrajii si organele genitale. Aceste explorari reprezintd un
stadiu incipient, in intelegerea de catre copil a relatiei cau-
za-efect. La aceastd varsta sugarii cunosc sentimentul de sine,
separat de mama. Aceasta este prima etapi de dezvoltare a
personalitatii. Sugarii asociazd anumite senzatii prin repeta-
rea frecventd. Satisfactia cd mama sau un alt adult iubitor este
alaturi fortificd procesul de atagament.

Sugarul in varsta de 6 luni deja a descoperit propriile
maini §i invatd sa manipuleze obiectele. La inceput, totul este
dus la gurita, pentru a fi studiat. Cu timpul, obiectele sunt cu-
lese, inspectate, trecute din mana in ména, batute, aruncate
si apoi luate din nou. Fiecare din aceste actiuni reprezinti o
idee nonverbala despre cum sugarul percepe aceste obiecte.
Complexitatea jocului unui sugar este un indice util al dezvol-
tarii cognitive la aceastd varsta. Plicerea, persistenta si energia
cu care sugarii abordeaza aceste provociri sugereazi existen-
ta unei motivatii intrinseci sau a unei motivatii de stapanire.
O etapa importanta este realizarea la 9 luni a permanentei
obiectului, adica intelegerea faptului ci obiectele continui si
existe, chiar §i atunci cdnd nu sunt vazute.

Dezvoltarea emotionali si comunicarea

Interactiunea sugarilor prezintd un grad de sofisticare
in crestere. Emotiile primare de furie, bucurie, interes, frici,
dezgust si surpriza apar in contexte adecvate, fiind sustinute
de expresii distincte ale fetei. Cand sunt fatd in fata, copilul
si un adult de incredere pot potrivi expresii afective (zambet
sau surpriza) aproximativ 30% din timp, care concomitent
cu jocurile (cantece, jocuri de méani) contribuie la dezvolta-
rea sociald. Un astfel de comportament fatd in fata dezviluie
capacitatea sugarului de a impartasi stiri emotionale, fapt ce
constituie primul pas in dezvoltarea comunicirii. Sugarii pa-
rintilor deprimati prezintid un model diferit, petrecind mai
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putin timp in migcarea coordonatd cu parintii §i depunand
mai putine eforturi pentru refacere. In loc de furie, acestia
arati tristete si o pierdere de energie atunci cand parintii con-
tinua si fie indisponibili. Separarile devin adesea mai dificile.
Sugarii care vad o persoand necunoscutd, pot s se agate de
parinte sau si plangd nelinistiti, demonstrind anxietatea fata
de strain.

Sugarii la vérsta de 7 luni comunici activ non-verbal,
exprimand o serie de emotii §i rispunzand la tonul vocal si
expresiafetei celor din preajma. In jurul varstei de 9 luni, su-
garii devin constienti ca emotiile pot fi impartasite dintre oa-
meni i efaratd parintilor jucirii ca o modalitate de a impartisi
sentimentele lor fericite. Citre varsta de 8-10 luni sugarii pot
face diferente dintre limbi. Bebelusii din familiile bilingve in-
vata caracteristicile si regulile care guverneaza 2 limbi diferite.
Interactiunea sociald (adultii atenti care se transforma voca-
lizind copilul) influenteaza profund achizitia si producerea
de sunete noi. Cirtile cu imagini ofera acum un context ideal
pentru dobandirea limbajului verbal. Cu o carte familiara ca
un focus comun de atentie, un parinte si un copil se angajeaza
in cicluri repetate de indicare si etichetare, iar adaugarea lim-
bajului semnelor poate sprijini dezvoltarea sugarului, imbu-
natatind in acelasi timp comunicarea parinte-copil.

Implicatii pentru parinti si pediatri

Maturizarea motorie si senzoriala face ca sugarii la 3-6
luni si fie interesanti in mediu §i interactivi cu persoanele din
familie. Pentru majoritatea parintilor, perioada sugarului este
o perioada fericita. Cei mai multi parinti raporteaza cu entuzi-
asm cd tin conversatii cu copiii lor, ficindu-i s3 gdngureasca si
sa asculte. Sugarii care nu beneficiaza de acest limbaj reciproc
si migcari sunt expusi riscului de tulburiri ale spectrului de
autism sau alte dizabilitati de dezvoltare. Daci la vizita pedi-
atrului sugarul nu se simte vesel si relaxat, una din cauze ar fi
stresul social sau cel din familie.

Odati cu reorganizarea dezvoltarii, care are loc in jurul
vérstei de 9 luni, reapar problemele rezolvate anterior relatio-
nate de alimentatie si somn. Pediatrii pot pregiti parintii in
cadrul vizitei de la 6 luni, astfel incat aceste probleme sa poata
fi intelese ca rezultat al progresului de dezvoltare, si nu al re-
gresiei. Parintii pot fi incurajati si planifice perioade scurte de
separare. Angajarea dubli a parintilor nu s-a dovedit in mod
constant a fi diunitoare sau benefici pentru rezultatele cog-
nitive sau social-emotionale pe termen lung.

Administrarea de vaccinuri sau alte proceduri invazive
sunt tolerate mult mai bine in cazul copilului asezat pe poala
parintelui sau.

Trebuie luate in considerare disfunctiile, bolile psihice
ale parintilor sau problemele din relatia sugar-parinte.
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Recomanddri pentru pdrinti privind ingrijirile pentru

dezvoltare

« Jocurile:

— Dati-i copilului jucirii care pot fi scoase si puse in cutii,
piramide, cuburi colorate; numiti culorile;

— Jucati-va cat mai des cu copilul.

« Comunicarea:

— Puneti-i copilului intrebari simple; raspundeti la incer-
carile lui de a vorbi cu Dvs.;

— Demonstrati-i cirti cu imagini si vorbiti despre ele;

— Cititi povestea de seara.

CRESTEREA $I DEZVOLTAREA
COPILULUI MIC (VARSTA DE 1-3 ANI)

Perioada copiliriei fragede este caracterizati prin pro-
cese intense de mielinizare i ca rezultat o dezvoltare rapida.
Astfel, copiii achizitioneazd multe abilitati motorii, soci-
al-emotionale si cognitive. La varsta de aproximativ 18 luni,
aparitia gandirii simbolice si a limbajului determina o reor-
ganizare a comportamentului, cu impact asupra mai multor
domenii de dezvoltare.

Dezvoltarea copilului mic

In timp ce rata generald de crestere continui sa scadi,
copilul continua si creasci in ritm constant, cresterea i mie-
linizarea in al doilea an de viatd duce la o crestere a circum-
ferintei capului de 2 cm pe parcursul anului. Totodatd pani
la varsta de 24 de luni, inaltimea copilului constituie aproxi-
mativ jumatate din inaltimea lui la varsta de adult. Copiii au
membrele relativ scurte comparativ cu lungimea corpului, iar
hiperlordoza lombari determina si un abdomen proeminent.

Modele de comportament la virsta de 1-3 ani

1S luni:

Motor: merge singur; se taraste pe scari;

Adaptiv: face turnul din 3 cuburi; face o linie cu creion
colorat;

Limbaj: urmeazid comenzi simple; poate denumi un
obiect familiar; raispunde la numele siu

Social: indica unele dorinte sau nevoi.

18 luni:

Motor: se ruleaza rigid; sede pe scaun mic; ridici si co-
boara sciri sustinut de o mani; exploreaza sertarele;

Adaptiv: face un turn din 4 cuburi;

Limbaj: cunoaste 10 cuvinte (medie); numeste persoa-
nele din poze; identifica una sau mai multe parti ale corpului;

Social: se alimenteazi de sine stititor; cautd ajutor
atunci cand este cazul; plinge atunci cind este ud sau mur-
dar; sdruti parintele.

24 de luni:

Motor: se ruleazd bine, urci si coboara scirile (nu alter-
neazi picioarele); deschide usile; urci pe mobilier; sare;

Adaptiv: face un turn din 7 cuburi (6 la 21 de luni);
mazgileli in model circular; pliaza hartia;

Limbaj: formeazi propozitii simple din trei cuvinte (su-
biect, verb, obiect);

Social: tine lingura bine; ajuti sa se dezbrace; asculti po-
vesti cAnd sunt afisate imagini.

30 de luni:

Motor: urca sciri alternind picioare;

Adaptiv: face turnul din 9 cuburi;

Limbaj: se referd la sine prin pronumele ,eu”; cunoagte
numele lui complet;

Social: ajuti la aranjarea lucrurilor; se preface in joc.

36 de luni:

Motor: ride; se ridici momentan pe 1 picior;

Adaptiv: face turnul din 10 cuburi; imiti constructia de
»pod” din 3 cuburi; copiazi un cerc;

Limbaj: cunoagste vérsta si sexul; numird 3 obiecte in
mod corect; repetd 3 numere sau o propozitie din 6 cuvinte;

Social: se joaci in jocuri simple (in paralel cu alti copii);
ajuti la imbricare (dezbraci imbricimintea si scoate incilta-
mintea); se spald pe maini.

Dezvoltarea cognitiva

Explorarea mediului creste in paralel cu ameliorarea
dexteritatii (atingerea, apucarea, eliberarea obiectului) si
controlul mobilitatii. Copiii manipuleaza obiectele in moduri
noi, pentru a crea efecte interesante, cum ar fi stivuirea blocu-
rilor sau umplerea si aruncarea galetilor. Jucariile sunt, de ase-
menea, mai susceptibile de a fi utilizate in scopurile propuse
(pieptene pentru pir, cini pentru biut). Imitarea parintilor si
a fratilor mai mari sau a altor copii este un mod important de
invitare. Joaca credibila (jocul simbolic) se concentreazi pe
propriul corp al copilului, cum ar fi pretentia de a bea dintr-o
ceasca goald.

La varsta de aproximativ 18 luni, au loc citeva modifi-
cdri cognitive, acestea fiind observate preponderent in timpul
jocului. Permanenta obiectului este ferm stabilitd; copiii mici
anticipeazd unde va ajunge un obiect, chiar daci obiectul nu
a fost vizibil in timp ce a fost mutat. Cauza si efectul sunt mai
bine intelese, iar copiii mici demonstreazi flexibilitate in re-
zolvarea problemelor (de exemplu, folosind un bat pentru a
obtine o jucirie care nu este la indeméand, dandu-si seama de
modul de infigurare a unei jucirii mecanice). Transformarile
simbolice in joc nu mai sunt legate de propriul corp al copi-
lului; astfel, o papusd poate fi ,hranita” dintr-o farfurie goala.
Schimbirile cognitive la 18 luni se coreleazi cu schimbari im-
portante in domeniile emotional si lingvistic.
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Dezvoltarea emotionala

Sugarii deseori sunt agitati in perioada ce precede timpul
cand fac primii pasi. Odati ce incep si meargd, dispozitia lor
se schimbd semnificativ. Copiii sunt adesea incurajati de noua
lor aptitudine §i de puterea de a controla distanta dintre ei si
parinti. Mediul de explorarea copiilor sugari orbiteaza in jurul
parintilor, indepartdndu-se si apoi revenind pentru o atinge-
re linistitoare inainte de a se indeparta din nou. Sugarul cu
un sentiment de atagament bun va utiliza parintele ca bazi
sigura pentru a explora independent lumea. Copilul care este
controlat excesiv si descurajat de explorarea activa va simti in-
doiald, rusine, furie si nesiguranta.

Anxietatea de separare de périnti se va manifesta, de
reguld, inainte de a merge la culcare. Multi copii folosesc o
paturica sau o jucirie ca obiecte de tranzitie, care functionea-
za ca un simbol al parintelui absent la acel moment. Obiectul
de tranzitie riméne important pani cind gindirea simbolici
este bine conturata §i prezenta simbolici a parintelui este pe
deplin interiorizati de citre copil.

Diferentele individuale de temperament, atit la copil,
cat si la périnti, joaca un rol esential in determinarea echili-
brului conflictului in relatia parinte-copil. Odata cu aparitia
limbajului eficient, conflictele devin mai putin frecvente.
Constientizarea congtiintei de sine si standardele de compor-
tament interiorizate apar pentru prima dati la aceastd vérsta.
Copiii care se uitd intr-o oglindi vor ajunge, pentru prima
data, la propria fata, mai degraba decat la imaginea oglinzii,
daca observa ceva neobisnuit pe nas. Ei incep sa distinga cand
juciriile sunt rupte sile pot inména parintilor pentru a le re-
para. Limbajul devine un mijloc de control al impulsurilor,
rationamentului timpuriu §i conexiune dintre idei. Cand sunt
tentati si atinga un obiect interzis, ei pot spune ,nu, nu”, fapt
care denoti debutul conturirii constiintei.

Dezvoltarea limbajului

Limbajul receptiv precede limbajul expresiv. In momen-
tul in care sugarii rostesc primele lor cuvinte in jurul varstei
de 12 luni, ei raspund deja in mod corespunzitor la mai mul-
te afirmatii simple, cum ar fi ,nu’, ,adio” §i ,da-mi”. Pani la
1S luni, copilul cu o dezvoltare medie indici parti majore ale
corpului si foloseste 4-6 cuvinte spontan si corect. Cea mai
mare parte a comunicarii dorintelor si ideilor continui sa fie
nonverbala.

Implicarea parintilor sia cadrului medical

Toti copiii trebuie incurajati si exploreze mediul; cu
toate acestea, capacitatea unui copil de a se pierde din vedere
creste odati cu controlul abilititii de a merge. Totodata cres-
te riscul de traume, fapt care solicitd parintii suplimentar in
supravegherea copilului, iar inofensivitatea mediului si secu-
ritatea copilului trebuie s fie un obiectiv integral al vizitelor
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la medic. Conflictele dintre independenta si securitatea copi-
lului se manifestd in probleme de discipling, instruire la toa-
leta si schimbarea comportamentului in timpul alimentatiei.
Parintii trebuie consiliati cu privire la aceste aspecte in cadrul
dezvoltirii normale a sugarului.

Odata cu cregterea mobilitatii copiilor, limitele fizice ale
explorarilor lor devin mai putin eficiente; cuvintele devin din
ce in ce mai importante atat pentru controlul comportamen-
tului, ct si pentru cunoagtere. Copiii cu achizitie intarziata a
limbajului adesea au probleme de comportament si frustriri
mai mari din cauza problemelor de comunicare. Dezvoltarea
limbajului este facilitatd atunci cdnd parintii si ingrijitorii fo-
losesc propozitii clare si simple. Timpul petrecut in fata ecra-
nului (TV, calculator), asociat cu zgomotul de fundal, scade
interactiunile verbale parinte-copil, in timp ce privitul carti-
lor cu imagini si implicarea copilului in conversatie stimulea-
za dezvoltarea limbajului.

Cadrul medical poate si ajute parintii si inteleagd im-
portanta exploririi mediului de citre copil. In loc s3 limiteze
miscarea, parintii trebuie sa-i plaseze pe copii in medii sigu-
re sau sa inlocuiasca o activitate cu alta mai putin riscanta.
Trebuie discutate metodele de disciplin, inclusiv pedeapsa
corporala (care nu este recomandati), fiind oferite metode
alternative eficiente. Dezvoltarea rutinelor zilnice este utild
tuturor copiilor la aceastd varsta. Rigiditatea acestor rutine
reflectd o nevoie de stipanire asupra mediului in schimbare.

CRESTEREA SIDEZVOLTAREA
COPILULUI PRESCOLAR
(VARSTA DE 3-6 ANI)

Creierul prescolar prezinta schimbari in caracteristicile
anatomice i fiziologice, insotite de cresterea ariei corticale,
sciderea in grosime si modificarea volumului cortical. Aceste
schimbari nu sunt uniforme pe creier si variazi in functie de
regiune. Cresc cerintele metabolice ale creierului. Copilul
prescolar utilizeaza mai multe regiuni ale creierului pentru
a finaliza aceeasi sarcind cognitiva comparativ cu copiii mai
mari.

Dezvoltarea copilului prescolar

Ritmul de crestere somatici incetineste catre sfarsitul
celui de-al doilea an de viatd, cu sciderea cerintelor nutriti-
onale, a apetitului, dar i aparitia obicejurilor alimentare ,,pi-
cante”. La aceastd varsta este prognozat un adaos ponderal de
2 kg si statural de 7-8 cm anual. La vérsta de 2,5 ani greutatea
copilului de la nagtere se va mari de patru ori. Un copil de 4
ani va cantiri in medie18kg si va avea o iniltime de100 cm.
Perimetrul cranial va creste doar cu 5-6 cm dintre vérsta de 3
si 18 ani. Curbele de crestere si tabelele centilice vor permite
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o apreciere cu acuratete inaltd a cregterii copilului. Cregterea
organelor sexuale este proportionala cu cresterea somatici a
copilului. Necesitatea de somn la aceasta varstd scade pani la
11-13 ore in 24 de ore. Toti cei 20 de dinti din dentitia tem-
porara trebuie si erupd citre vérsta de 3 ani.

Majoritatea copiilor prescolari prezintd un mers sigur
si aleargd constant inainte de finalul celui de-al treilea an de
viatd. Prescolarul prezinti o gamai larga de abilitati, deoarece
activitatile motorii in aceasta varsta se extind:

« aruncarea obiectelor;

« prinderea si lovirea mingii;

o plimbarea cu bicicleta;

« urcarea pe structurile de joaci (tobogane, sciri);
« dans etc.

Caracteristicile activitatii motorii, precum ritmul, in-
tensitatea si prudenta, variazd semnificativ la copii. Copiii
energici si coordonati pot prospera emotional cu parintii sau
profesorii care incurajeaza activitatea psihica. Variatiile dez-
voltdrii motorii fine reflectd atat preferintele individuale, cat
si diferite oportunitati de invatare.

In aceasta perioada apare controlul sfincterelor intestinu-
lui §i vezicii urinare, cu antrenarea cu succes la toaleta. Fetele
tind si se ,antreneze” mai devreme §i mai ugor decat baietii,
dar nicturia poate persista pana la varsta de S ani. Multi co-
pii stipanesc procesul de toaletd cu usurint, odatd ce sunt
capabili sa isi verbalizeze nevoile. Pentru altii, antrenamen-
tul la toaleta poate implica o lupta prelungita si poate duce la
frustrare parentald. Problema poate fi rezolvati prin incetare
temporard a antrenamentului (si reintoarcerea la scutece), ca
apoi copilul singur si solicite sa mearga la toaleta.

Modele de comportament la virsta de 3-S ani

48 de luni:

Motor: arunca mingea; foloseste foarfeca pentru a decu-
pa imagini; urca bine scarile;

Adaptiv: imitd constructia de ,poarta“ de 5 cuburi; iden-
tificd mai mult de 2 linii;

Limbaj: numira 4 lucruri cu exactitate; repetd povesti;

Social: se joacd cu mai multi copii, cu inceput de interac-
tiune sociali si joc de roluri; merge la toaleti singur.

60 de luni:

Adaptiv: deseneaza triunghiul dupa o copie;

Limbaj: numegte 4 culori; repetd poezii din 10 versuri;
numari pana la 10 corect;

Social: pune intrebiri cu privire la sensul cuvintelor.

Dezvoltarea limbajului

Dezvoltarea limbajului are loc cel mai rapid intre vérsta
de 2 5i 5 ani. Vocabularul copilului creste de la 50-100 la pes-
te 2 000 de cuvinte. Structura propozitiilor avanseazi de la
fraze telegrafice la propozitii care includ toate componentele

gramaticale majore. De regula, intre 2 si S ani, numirul de
cuvinte pe care copilul le pune intr-o propozitie trebuie, cel
putin, si fie egal cu vérsta copilului (2 cuvinte - la varsta de
2 ani, 3 cuvinte — la varsta de 3 ani etc.). Citre varsta de 21-
24 de luni, majoritatea copiilor folosesc adjective posesive
( ,mingea mea”), intrebari si negari. Majoritatea copiilor de 4
ani pot numara si pot folosi timpul la trecut, iar copiii de S ani
utilizeaza timpul viitor. Copiii pregcolari nu folosesc vorbirea
figuratd, eiinteleg sensul literal al cuvintelor.

Limbajul include atét functii expresive, cit si receptive.
Dobandirea limbajului depinde in mod critic de mediul sti-
mulator. Copiii crescuti in familie cu deficit de comunicare au
performante reduse in dezvoltarea limbajului, comparativ cu
cei din familii ce sustin constant comunicarea, pun intrebari
si incurajeaza verbalizarea.

Intarzierile de limbaj pot fi primul indiciu al unei diza-
bilitati intelectuale, tulburari din spectrul autist, neglijare sau
maltratare a copilului.

Cartile cu imagini au un rol special in familiarizarea
copiilor cu textul scris si in dezvoltarea limbajului verbal.
Citirea constantd cu voce tare unui copil este un proces in-
teractiv, in care parintele focalizeazi in mod repetat atentia
copilului pe o anumiti imagine, pune intrebari si apoi ii oferd
copilului posibilitatea de a verbaliza.

Dezvoltarea cognitiva

Perioada pregcolara corespunde stadiului preoperational
(prelogic) al lui Piaget, caracterizat prin gindire magici, ego-
centrism, cind copilul este dominat de perceptie, nu de abs-
tractizare. Gandirea magica include capacitatea de a atribui
obiectelor neinsufletite unele caracteristici ale fiintelor vii si
credinte nerealiste despre puterea dorintelor. Un copil ar pu-
tea crede ci oamenii fac si ploud, purtind umbrele, ci soarele
apune pentru ci este obosit. Egocentrismul se referi la inca-
pacitatea copilului de a accepta punctul de vedere al altuia si
nu contine elemente de egoism. Un copil ar putea incerca sa
mangdie un adult care este supdrat sau aducindu-i adultului
un animal preferat.

Imitatia e foarte importantd in procesul de invitare a
copiilor de vérsta pregcolara. Un copil care urmareste un adult
ce face un act simplu (desurubeazi un capac) va imita actiu-
nea acestuia, dar deseori cu rezultatul esuat. Pani la varsta de
3 ani, copiii isi autoidentifica genderul i cauta in mod activ
intelegerea sensului acestuia. Exista o evolutie de dezvoltare
de la rigiditate (baietii si fetele au roluri de gen stricte) in pri-
mii ani de prescolar, pana la o intelegere realistd mai flexibila
(baietii si fetele pot avea o varietate de interese).

Jocul

Jocul implica invitare prin activitate fizicd, socializare cu
semenii §i practicarea rolurilor de adulti. La varsta de 3 ani,
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jocul de cooperare presupune construirea unui turn de blo-
curi impreund. Mai tirziu, se vede o activitate mai structurati
de jocuri de rol (,mama si tata”). Jocul devine, de asemenea,
din ce in ce mai guvernat de reguli, de la reguli timpurii de a
cere si de partajare (varsta de 2-3 ani), la reguli care se schim-
ba din moment in moment, in functie de dorintele jucitori-
lor (4-S ani), pani la inceputul recunoasterii regulilor ca ne-
schimbitoare (varsta de S ani). Jocul permite, de asemenea,
rezolvarea conflictelor si anxietatii.

Numirul de ore admisibil in fata ecranului TV sau
a calculatorului pentru copiii de 3-6 ani constituie 1 ord in
zi, iar pdrintii trebuie si urmireascid programele cu copiii.
Expunerea la imaginile cu continut violent este asociati cu
ulterioare probleme de comportament, deoarece copiii mai
mici de 8 ani nu sunt capabili sa inteleaga sensul real al conti-
nutului, devin mai vulnerabili la publicitatea TV.

Implicatii pentru parinti si cadrul medical

Scaderea normala a apetitului la aceasta varsta poate pro-
voca ingrijorarea pdrintilor. Parintii trebuie sa ofere un pro-
gram de 3 mese de baza si 2 gustiri pe zi, care si ii permita
copilului sa decidi volumul alimentelor, pentru a evita con-
flictele si pentru a-i permite copilului sd perceapa senzatia de
satietate. Cadrul medical trebuie s obtina istoricul minutios
al dietei copilului si sa le ofere parintilor sfaturi despre ali-
mentatia sinitoasa, despre activitatea fizici, astfel reducand
riscul obezitatii pe termen lung.

Parintii trebuie sd-i ofere copilului in fiecare zi timp re-
gulat si calitativ pentru a citi sau a privi carti.

Isteriile apar, in mod normal, spre sfarsitul primului an
de viatd, iar varful are o prevalentd dintre 2 si 4 ani. Isteriile
care dureazi mai mult de 15 minute sau apar regulat, mai mult
de 3 ori in zi, pot reflecta probleme medicale, emotionale sau
sociale. Frica de abandon, gelozia fatd de un parinte deseori
depasesc capacitatea unui copil de a intelege sau verbaliza
aceste sentimente §i pot provoca stari de spirit extrem de la-
bile. Rezolvarea acestei crize implicd o decizie interioard de a
prieteni cu parintii, mai degraba decat de a concura cu acestia.

Curiozitatea fatd de organele genitale proprii si ale
adultilor este normala la aceasté varsta, la fel si masturbarea.
Parintii trebuie si invete copiii despre zonele ,private” ale
corpului inainte de admiterea la scoala.

CRESTEREA SIDEZVOLTAREA
SCOLARULUI (VARSTA DE 7-18 ANI)
Copildria mijlocie (virsta cuprinsi intre 6 si 11 ani)
este perioada in care copiii se separd din ce in ce mai mult
de parinti si cautd acceptarea de la profesori, alti adulti si co-
legi. Copiii incep si se simtd sub presiune, conforméindu-se
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idealurilor grupului din care fac parte, iar respectul de sine
devine o problema centrald. Pentru prima dati, acegtia sunt
apreciati in functie de capacitatea lor de a produce rezultate,
cum ar fi obtinerea unor note bune, cintarea la un instrument
muzical etc.

Dezvoltarea copilului

Cresterea are loc in mod discontinuu, dar prezinta vari-
atii individuale. Cresterea in copiliria mijlocie constituie in
medie 3-3,5kg si 6-7 cm anual. Perimetrul cranian creste cu
doar 2 cm in circumferinta pe intreaga perioada, reflectand
o incetinire a cresterii creierului. Mielinizarea continud pana
la vérsta de adolescentd. Constitutia corpului este mai inal-
td decat anterior, cu picioarele mai lungi in comparatie cu
trunchiul.

Pierderea dintilor temporari incepe la varsta de 6 ani.
Inlocuirea acestora cu dintii permanenti are loc cu un ritm de
circa 4 dinti pe an, astfel incét pana la varsta de 9 ani copiii vor
avea 8 incisivi permanenti §i 4 molari permanenti. Premolarii
erupla varsta de 11-12 ani.

Tesuturile limfoide se hipertrofiazi si ating dimensiunile
maxime, cu amigdale si adenoizi de dimensiuni impresionan-
te. Forta musculard, coordonarea si rezistenta cresc progresiv,
la fel ca si capacitatea de a efectua migciri complexe, cum ar fi
in dans sau aruncarea mingii in cosul de baschet.

Obiceiurile sedentare la aceasta varstd sunt asociate cu
un risc crescut de obezitate, boli cardiovasculare, succese aca-
demice mai reduse si stimi de sine mai mica.

Inainte de pubertate, sensibilitatea hipotalamusului si
hipofizei se schimba, ceea ce duce la cresterea sintezei go-
nadotropinei. Interesul pentru semenii de gen opus si intere-
sul sexual creste progresiv pana la pubertate. Desi este o pe-
rioada in care impulsurile sexuale sunt limitate, masturbarea
este frecventa.

Dezvoltarea cognitiva

Gandirea copiilor de vérsta scolara timpurie difera cali-
tativ de cea a copiilor prescolari. In locul cognitiei magice,
egocentrice si legate de perceptie, la copiii de varstd scolard
gandirea este bazatd pe fenomene observabile.

Primii 2-3 ani de scoala sunt dedicati dobandirii de cu-
nostinte: cititului, scrierii si abilitatilor aritmetice de baza.
Pana in clasa a IIl-a, copiii trebuie si poatid mentine atentia
timp de 45 de minute, iar programul scolar treptat trece la
sarcini mai complexe. Scopul citirii unui paragraf nu mai este
decodificarea cuvintelor, ci intelegerea continutului acestu-
ia, iar scopul scrisului nu mai este ortografia sau caligrafia, ci
structura.
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Tabelul 11. Abilitati obligatorii pentru succesul academic.

Perceptia Descrierea procesului Probleme asociate
Capacitatea de a descompune o figura
e 1k pachiaieadeas P 8 Confuzie de litere (b,d,g)
Analiza vizuala complexa in pirti componente si de a

intelege procesul conexiunii

Dificultati de citire si scriere

Autoperceptia si controlul motor

Abilitatea de a obtine informatii despre
pozitia corpului prin simtire §i progra-
marea inconstientd a miscirilor com-
plexe

Scriere stingace de mani
Ex. Tinerea creionului prea strans
Dificultate la sarcini cronometrate

Procesul fonologic

Capacitatea de a percepe diferentele
dintre cuvintele care suni similar

Receptionarea intarziata a limbajului
prin neintelegerea corelatiei sunet-li-
tera

Gandirea

Memorie atat de stocare, cit si de

Posibilitatea de a dobandi abilitati

Stapénire intarziata a alfabetului
Scriere de mana lenti

L automate. . .
reamintire . . Incapacitatea de a progresa dincolo de
Ex.: fard gindire prealabili ; .
matematica de baza
Dificultatea de a finaliza misiunile si de
Atenti Abilitatea de a concentra atentia si de a a se comporta bine dupa.
entia
’ ignora lucrurile care distrag Probleme cu interactiunea de la egal
la egal
. Capacitatea de a-si aminti lucrurilein | Dificultate de organizare a timpului si a
Secventierea SR L
’ ordinea initiala sarcinilor
Limbajul
Atentie dispersati in timpul orelor,
ey 1 Posibilitatea de a intelege constructii ’ P L P ’
Receptia limbajului ascultirii povestilor.

complexe

Dificultiti in intelegerea lecturii

Limbajul expresiv

Abilitatea de a-gi reaminti fara efort
cuvintele

Dificultatea de exprimare a sentimen-
telor i de utilizare a cuvintelor pentru
autoaparare

Abilititile cognitive interactioneaza cu o gama largd de
factori atitudinali si emotionali in determinarea performantei
in clasd. Acesti factori includ recompense externe (dorinta
de a face plicere adultilor i aprobarea din partea semenilor)
si recompense interne (competitivitate —capacitatea de a face
fata concurentei, dorinta de a lucra pentru o recompensa in-
tarziata, credinta in abilitatile cuiva si capacitatea de a risca si
incerce atunci cand succesul nu este asigurat).

Activitatea intelectuald a copiilor se extinde dincolo de
clasi. Incepand cu clasa a I1I-a sau a IV-a, copiii se bucuri din
ce in ce mai mult de jocuri strategice si de jocuri de cuvinte, in
care isi exercita stipanirea cognitiva si lingvistica.

Dezvoltarea sociala si emotionala

In copildria mijlocie, energia copilului este indreptatd
spre creativitate si productivitate. Modificiri apar in 3 sfere:
casd, gcoald si cartier. Dintre acestea, casa §i familia riméan
cele mai influente. Cresterea independentei este marcati de
primul somn in casa unui prieten si de prima dati in tabira
peste noapte. Pirintii trebuie si solicite mai multe eforturi in
activitatile scolare si extracurriculare, si sarbatoreasci suc-
cesele si sd ofere acceptare neconditionatd atunci cand apar
esecuri. Sarcinile obignuite oferd copiilor o oportunitate de
a contribui la functionarea familiei si de a invata valoarea
banilor.

Inceputul scolii coincide cu separarea copilului de fami-
lie si importanta crescinda a relatiilor dintre profesori si co-
legi. Grupurile sociale tind s fie de acelasi sex, contribuind la
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integrarea sociala a copilului. Popularitatea este un ingredient
central al stimei de sine, care poate fi castigatd prin posesiuni
(avand cele mai noi dispozitive mobile electronice sau haine-
le potrivite), precum si prin atractivitate personald, realiziri
si abilitati sociale reale. Copiii sunt constienti de diferentele
rasiale si incep si isi formeze opinii despre grupurile rasiale
care au impact asupra relatiilor lor.

Recomandari pentru parinti si cadrul medical

Medicii si asistentele medicale au un rol important in
pregitirea copiilor pentru admiterea la scoald prin promova-
rea modului sanitos de viatd, imunizarii, alimentatiei adecva-
te, recreerii adecvate si screening-ului pentru tulburirile fizice,
de dezvoltare si cele cognitive.

Obiceiul zilnic al parintilor la masa de cina sau inainte
de a merge la culcare si intrebe copilul despre lucrurile bune
si rele care s-au intdmplat in timpul zilei poate descoperi mai
precoce unele probleme.

Violenta in familie, abuzul de substante toxice din par-
tea parintilor si alte probleme de sinitate mintala pot afecta
capacitatea copilului de a folosi casa ca bazi sigurd pentru
alimentarea emotionald. Copiii care ii agreseaza pe ceilalti si
cei care sunt victime ale intimidarii trebuie evaluati, intrucét
intimidarea este asociata cu tulburari de dispozitie si proble-
me in familie.

Vizitele pediatrice in aceastd perioadd sunt rare; prin
urmare, fiecare vizita este o oportunitate de a evalua functio-
narea copiilor in toate contextele (acasi, la scoals, in cartier).
Comportamentele maladaptive, atit cele interiorizate, cét
si de exteriorizate, apar atunci cind stresul in oricare dintre
aceste medii copleseste raspunsurile copilului. Pirintii tre-
buie sftuiti sa scoata televizorul din camerele copiilor, limi-
tand vizionarea acestuia la 2 ore in zi, §i s monitorizeze ce
programe vizioneaza copiii.

CRESTEREA SIDEZVOLTAREA
ADOLESCENTULUI

Schimbirile fizice pubertare din perioada adolescentului
sunt insotite de modificari mentale i emotionale majore. Are
loc o structurare bazald a personalititii (identitate) in aceastd
perioadd; copilul se desparte emotional de parintii sii si expe-
rimenteaza orientarea sociald in afara familiei. Aceste procese
de maturizare mentala si emotionala nu apar neaparat paralel
cu dezvoltarea fizica a tanarului. In timpul pubertitii, corpul
incepe sa fie perceput diferit; apar sentimente de autovalori-
zare sau, dimpotriva, de autoindoiala si de rugine pe fond de
mare vulnerabilitate emotionala. Tinerii doresc si devini au-
tonomi, ceea ce ii determini si stabileasca o separare de alti
membri ai familiei, in ciuda persistentei unei dependente fati
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de ei. Membrii familiei, prietenii, profesorii si intregul mediu
social nu mai vad in el un copil, ci mai degraba un adolescent
de la care au asteptiri diferite. Aceste procese se manifestd
adesea la nivel comportamental ca labilitate emotionali, ne-
sigurant sau ca fronda sau agresiune. In faza de maturizare
sociald, adolescentul isi asuma responsabilitatea personali si
roluri sociale si sustine normele si valorile sociale in care a
fost educat. Aceste modificari extensive pot fi parcurse fira
nicio problemd, dar pot conduce si la tulburiri mentale si
emotionale, in special in stabilirea de variante de normal sau
in tipuri patologice de dezvoltare comportamental-emotio-
nald, exprimate mai devreme sau mai tarziu.

Dezvoltarea pubertara poate avea un impact deosebit de
negativ atunci cand existd o lipsa de sincronizare intre mo-
mentul dezvoltirii pubertare si varsta cronologica. De exem-
plu, fetele cu maturizare precoce pot prezenta o scidere mai
mare in stima de sine, in comparatie cu fetele a ciror maturi-
zare sexuald apare la timp sau mai tarziu. Intr-un studiu trans-
versal, fetele care au avut debutul pubertar mai devreme §i ba-
ietii cu pubertatea inceputa tardiv au fost mai susceptibili de
a avea tulburari psihologice. Fetele cu maturizare precoce au
avut o mai mare frecventa a tulburirilor de comportament:
deficit de atentie, hiperactivitate, opozitionism si tentative de
suicid, in timp ce biietii cu pubertate intirziata au fost mai
susceptibili de a avea comportamente de internalizare si de-
pendentd emotionala fatd de altii. Tulburari emotionale, cum
ar fi comportamentul expansiv si consumul de alcool si de
droguri, pot apirea ca mecanisme potentiale de compensare.
Alte modificari fizice, cum ar fi cresterea in greutate, pot duce
la tulburari emotionale, deoarece acestea intri in conflict cu
idealul de silueta cultivat. Aceasta evolutie poate provoca, in
special in cazul fetelor, tulburiri de alimentatie (anorexie,
bulimie).

Cresterea somatica

Accelerarea liniard a cresterii incepe in adolescenta tim-
purie pentru ambele sexe, cu 15-20% din iniltimea adultului
acumulata in perioada pubertatii. Fetele ating o maxima cres-
tere de 8-9 cm/an, cu aproximativ 6 luni inainte de menarha.
De obicei, biietii obtin o crestere de 9-10 cm/an mai tarziu
in cursul pubertitii §i continui cregterea liniara pentru apro-
ximativ 2-3 ani dupi ce fetele se opresc in crestere. Puseul de
crestere incepe distal, odata cu largirea mainilor si picioarelor,
urmat de brate si picioare, i in final de trunchi si piept. Acest
model de crestere confera un aspect ,incomod” caracteristic
unor adolescenti. Baietii suferd o crestere a masei corpului
slab (,,varf de forta”), in timp ce fetele dezvolta o proportie
mai mare de grasime corporala.

Cresterea osoasa preceda cresterea mineralizirii osoase
si a densitatii osoase, ceea ce poate creste riscul de fracturd
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al adolescentului in perioadele de crestere rapida. Deoarece
cresterea scheletului precede cresterea musgchilor, entorsele si
luxatiile pot fi mai frecvente i in aceasta perioada.
Modificarile cardiovasculare in adolescenta mijlocie
includ cregterea in dimensiuni a inimii, tensiunea arteriald
mai mare §i cresterea volumului de singe si a hematocritu-
lui, in special la barbati. Stimularea androgenica a glandelor
sebacee si apocrine poate duce la aparitia acneiigi mirosului

de corp. Mirirea rapida a laringelui, faringelui si plaménilor
duce la modificari ale calitatii vocale la barbati, precedate de
obicei de instabilitate. Alungirea globului ocular poate duce
la dezvoltarea miopiei. Modificirile dentare includ cresterea
maxilarelor, pierderea dintilor de lapte si eruptia dintilor per-
manenti. Apar modificiri fiziologice ale modului de somn si
cresterea cerintelor de somn, cu dificultiti ulterioare de trezi-
re dimineata.

Tabelul 12. Repere in dezvoltarea adolescentilor.

Repere

Adolescenta timpurie

Adolescenta mijlocie

Adolescenta tarzie

Varsta aproximativa

10-13 ani

14-17 ani

18-21 ani

Fizic

Fete: aparitia caracterelor
sexuale secundare (par
axilar, pubian), inceputul
cregterii in inaltime
Baieti: marirea testiculelor,
inceputul cresterii genita-
liilor

Fete: vitezd maxima de
crestere, menarha (daci nu
a fost deja atinsi) Biieti:
puseu de crestere, caractere
sexuale secundare, ejaculiri
nocturne, par facial si cor-
poral, modificari ale vocii
Acnee

Maturizarea fizic inceti-
neste
Cresterea slabi a masei
musculare la barbati

Cognitiv si moral

Operatiuni concrete
Egocentricitate Respecta-
rea regulilor pentru a evita

pedepsirea

Aparitia gandirii abstracte

Orientat spre viitor, cu sim-
tul perspectivei
Idealism
Capabil si gindeasca lucru-
rile printr-un control inde-
pendent Evaluarea riscului
Vs recompensa
Capabil si distinga legea de
moralitate

Conceptia de sine / forma-
rea identitétii

Preocupat de schimbarea
corpului Constiinta de sine
despre aspect si atractivitate

Preocuparea de propria
atractivitate
Introspectie crescuta

Imagine corporald mai
stabild
Atractia poate fi in continua-
re de ingrijorare

Familia

Necesitate crescutd de
confidentialitate Explorarea
limitelor dependentei fata
de independenta

Contflicte asupra controlului
si independentei
Lupta pentru o mai mare
autonomie
Separarea crescuta de
parinti

Separarea emotionala si
fizica de familie
Autonomie crescutd
Restabilirea relatiei ,adulte”
cu parintii

Relatia cu semenii

Atasare de acelasi sex

Implicarea intensa a grupu-
lui de colegi
Conformitatea

Colegii si valorile devin mai
putin importante
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Interes crescut pentru ana-
. tomie sexuala

Sexualitatea e i ..
Anxietati i intrebéri despre

modificirile pubertale

Capacitatea de testare pen-

. Consolidarea identitatii
tru a atrage parteneri

iy e sexuale

Initierea relatiilor si a activi- .

. Concentrarea pe intimitate

tatii sexuale . .. .

) s si formarea de relatii stabile

Explorarea identitatii _ .. .

Planificarea viitorului

sexuale

Dezvoltarea adolescentului

Pubertatea este tranzitia biologica de la copilarie la vér-
sta adultid. Modificarile pubertale includ aparitia caractere-
lor sexuale secundare, cresterea inaltimii, modificarea com-
pozitiei corpului §i dezvoltarea capacititii de reproducere.
Productia suprarenald de androgeni, in principal dehidro-
epiandrosteron-sulfat, poate si apard incepand cu vérsta de
6 ani, cu dezvoltarea mirosului sub brat si a parului genital
slab (adrenarha). Maturizarea gonadotropinreleasing hormone
(GnRH) se numdri printre primele modificiri neuroendo-
crine asociate cu debutul pubertitii. Sub influenta GnRH,
glanda hipofizara secretd hormonul luteinizant (LH) si hor-
monul foliculostimulant (FSH). Initial, acest lucru apare
intr-un mod pulsatil in primul rind in timpul somnului, dar
aceastd variatie scade pe parcursulpubertatii. LH si FSH sti-
muleaza cresterile corespunzitoare ale androgenilor gonadali
si estrogeni. Declansatorii acestor modificiri sunt intelesi
complet, dar pot fi mediati in parte de hormonul leptinei,
ale carui concentratii mari sunt asociate cu cresterea grasimii
corporale si debutul prematur al pubertatii. La reglarea sin-
cronizarii pubertale actioneaza atit contributiile genetice, cit
si cele de mediu.

Dezvoltarea sexuala

Progresia dezvoltarii caracterelor sexuale secundare poa-
te fi descrisi folosind scala Tanner de evaluare a maturitatii
sexuale. Desi vérstele la care apar modificarile pubertare indi-
viduale pot varia, timpul si secventa acestor modificiri unele
fata de altele sunt previzibile. Gama larga de progrese norma-
le prin maturizarea sexuali este afectati de genetici, mediul
psihosocial, nutritie si starea generala de sanatate.

La baieti, primul semn vizibil de pubertate si semnul
distinctiv al dezvoltarii sexuale este marirea testiculelor, in-
cepand inca de la varsta de 9,5 ani, urmati de dezvoltarea pa-
rului pubian. Aceasta este urmatd de cresterea penisului, iar
cresterea maxima se produce atunci cind volumul testicule-
lor atinge aproximativ 9-10 cm®. Un anumit grad de crestere
a tesutului mamar, de obicei bilateral, apare la 40-65% dintre
baieti ca o consecinta a unui exces relativ de stimulare estro-
genici. Acest fenomen se rezolva, de reguld, cu maturizarea.

La fete, de obicei, primul semn vizibil de pubertate si
semnul distinctiv al maturitatii sexuale este cresterea sanilor
(telarha), in varsta de 7-12 ani. Modificarile mai putin vizibile
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includ marirea ovarelor, a uterului, a labiilor si a clitorisului
si ingrosarea endometrului si a mucoasei vaginale. Pot apa-
rea elimindri vaginale clare inainte de menarha (leucoree fi-
ziologicd). Menstrele incep de obicei la varsta medie de 12,5
ani cu o variatie de vérsta de la 9 pana la 1S ani. Momentul
menarhei este determinat in mare parte de genetici. Ciclurile
menstruale timpurii sunt adesea anovulatoare si, astfel, oare-
cum neregulate, dar apar in mod obisnuit la fiecare 21-4S de
zile siinclud 3-7 zile de singerare, chiar in primul an de dupa
menarha.

Dezvoltarea neurologici, cognitiva si morala

Pe masurd ce copiii progreseazi prin adolescenta, ei isi
dezvolta siisi perfectioneaza capacitatea de a utiliza procesele
formale de gindire operationald. Gindirea abstractd, simbo-
lica si ipotetica inlocuieste necesitatea manipularii obiectelor
concrete. In adolescenta mijlocie si tarzie tinerii dezvolta ca-
pacitatea de a lua in considerare mai multe optiuni §i de a eva-
lua consecintele pe termen lung ale actiunilor lor. Capacitatea
de exprimare verbali este sporiti.

Atét dezvoltarea structural3, cit si cea functionald a cre-
ierului continua de-a lungul adolescentei. Volumul de ma-
terie cenusie corticald creste in preadolescentd, apoi scade
din cauza ,taierii” selective a conexiunilor sinaptice rareori
utilizate. Volumul de substante albe cerebrale creste pana la
mijlocul adolescentei tarzii, reflectind cresterea mielinizarii
si facilitarea ulterioard a activititii cerebrale integrate si trans-
miterea mai eficienta a informatiilor dintre diferite regiuni ale
creierului. Fara indoiald, adolescentii sunt capabili de proce-
sele cognitive complexe atribuite functiei lobului frontal. Cu
toate acestea, controlul cognitiv continud si se amelioreze
la varsta adultd, cu maturizarea progresiva si integrarea pro-
ceselor componente, cum ar i memoria de lucru, controlul
inhibarii si al impulsurilor, monitorizarea performantei si cir-
cuitele motivationale.

In adolescenta timpurie tinerii continui adesea si fo-
loseascd procesele cognitive operationale concrete ale co-
pilariei. Adolescentul poate fi capabil si foloseasci gandirea
abstractd atunci cind este vorba de munca gcolara, dar nu
si atunci cind lucrurile ating viata personala. Adolescenta
timpurie este, de asemenea, caracterizatid de egocentricitate
— credinta unor adolescenti ca acestia sunt centrul atentiei
tuturor. De asemenea, in aceastd perioada tinerii exprima o
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mai mare nevoie pentru intimitate decét au facut-o in copila-
rie si incep sa aprecieze confidentialitatea propriilor ganduri.
Adolescenta mijlocie, odata cu dezvoltarea cognitiva conti-
nud, se caracterizeaza prin capacitatea de a lua in considerare
nevoile si sentimentele altor oameni. Creativitatea si abilita-
tile intelectuale sunt sporite. In adolescenta tarzie, tinerii pot
gandi mai independent, pot lua in considerare opiniile celor-
lalti si pot face compromisuri. Ei au un sentiment mai puter-
nic de sine §i interese mai stabile.

Dezvoltarea psihosociala

Spre deosebire de dezvoltarea cognitivd, dezvoltarea
psihosociala se coreleaza mai puternic cu starea pubertara si
maturizarea fizica decat cu vérsta cronologica. Dezvoltarea
cognitiva este mai mult determinata din punct de vedere bio-
logic, in timp ce dezvoltarea psihosociali este supusi unor in-
fluente culturale si de mediu. La finalizarea adolescentei tar-
zii, unii tineri se casatoresc, nasc copii, se angajeazi la munca
si devin independenti financiar; altii riman dependenti de
parintii lor, in timp ce isi continud propria educatie mai multi
ani, intr-o perioada care uneori este numita varsti adulta. Pe
parcursul dezvoltarii psihosociale, tinirul se indeparteaza de
protectia familiei, dezvolta o afiliere sporita cu grupul (gru-
purile) de semeni si se defineste in cele din urma ca individ.

Separarea de parinti este semnul distinctiv al dezvoltarii
adolescentilor. Adolescentii incep si caute mai multd intimi-
tate acasd, petrecand mai putin timp cu parintii. Ei incep si
respingd sfaturile si implicarea parintilor in luarea deciziilor.
Odati cu evolutia abilitatilor cognitive, un adolescent poate
concepe un parinte ideal §i si contrasteze acest ideal cu pro-
priii sdi parinti. Adolescentii pot cauta modele alternative de
rol pentru aduli, cum ar fi profesorii, antrenorii sau parintii
prietenilor. Conflictul dintre parinti si copii creste adesea
in perioada adolescentei medii, cu dezacorduri asupra pri-
vilegiilor, independentei si a altor limite stabilite de parinti.
Totusi, in tot acest timp, parintii riméan o sursa critici de in-
grijire si sustinere a adolescentilor §i continui si exercite o
influenta semnificativa asupra ludrii deciziilor adolescentului.
Paradoxal, argumentele si conflictele frecvente pot coexista
cu legituri emotionale puternice si apropiere. Pe masura ce
intrd in maturitate, adolescentii iau in considerare sfatul si in-
drumarea périntilor.

Adolescentul intotdeauna tinde sa facd parte dintr-un
grup de semeni cu care are interese comune. Aceasta il in-
depirteazd mai tare de périnti. Fetele mai des se orienteaza
spre relatii cu sexul opus, baietii insa sunt centrati pe colective
de acelasi sex. Colegii devin din ce in ce mai importanti in
adolescenta mijlocie, timp in care adolescentul poate experi-
menta ficind parte din grupuri diferite si ,incearca” identitati
diferite. Grupurile sunt bazate pe prietenie sau pe activititi

comune, cum ar fi sportul. Adolescentii se influenteazi unii
pe altii in luarea deciziilor, in comportament, vorbire, felul de
a se imbraca. Uneori aceasti influenta poate fi negativa.

In adolescenta timpurie  creste
Prevalenta altor forme de comportament sexual variazd in
functie de culturd. Relatiile romantice, daci exist3, nu au
profunzime emotionald. Curiozitatea, experimentarea si ac-
tivitatea sexuald devin mai frecvente in perioada adolescentei
mijlocii. In adolescenta tarzie relatiile implici din ce in ce mai
multd dragoste §i angajament §i demonstreaza o stabilitate
mai mare.

interesul sexual.

ALIMENTATIA COPILULUI

Alimentatia este componenta de baza a dreptului copi-
lului la sanatate, stipulat in Conventia Drepturilor Copilului.
Copiii au dreptul la alimentatie adecvati si la accesul la pro-
duse nutritive si inofensive, ambele influentdnd direct realiza-
rea dreptului la un nivel de sinitate cat mai inalt.

In prezent notiunea de lapte matern depaseste limita fac-
torului nutritional, fiind cel mai important factor postnatal in
programarea metabolici si imunologica a sanatatii sugarului
si viitorului adult. Este stabilit potentialul nutritiv si functio-
nal ridicat al laptelui matern, care atesta avantajul biologic si
indispensabilitatea fundamentali a aldptarii pentru dezvolta-
rea optima atit a unui copil sinitos, cit si a unui copil bolnav.
Totodata, este cert demonstrat faptul ci laptele matern, influ-
entdnd expresia genelor, poate modifica fenotipul maladiei,
inclusiv in cazul existentei unei predispozitii genetice citre o
anumita patologie.

Capacitatea laptelui matern de a proteja copilul este aso-
ciatd nu doar cu compozitia acestuia, dar si cu posibilitatea
unici de adaptare la necesititile in continua schimbare ale
copilului in primul an de viati. Compozitia laptelui matern se
modifica semnificativ in timpul alaptarii, precum §i pe parcur-
sul zilei. Aceste proprietati se datoreaza fenomenului evolutiv
al laptelui matern, care ofera un echilibru intre capacitatea
mamei de a satisface nevoile sugarului si capacitatea organis-
mului de a absorbi toate substantele nutritive necesare in ma-
sura maxima posibila.

Laptele matern ajuti copilul si formeze ritmuri circadie-
ne adecvate de veghe si somn catre vérsta de trei luni de viata.

Este bine documentat efectul aldptirii in preventia
maladiilor infectioase, alergice, autoimune, inclusiv bolilor
inflamatorii intestinale cronice. Aliptarea este asociati cu
o scidere importanti a frecventei otitelor medii, infectiilor
tractului gastrointestinal si infectiilor sistemului respirator
(ESPGHAN Committee on Nutrition, 2009).
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Istoricul  dezvoltarii
alimentatie

Studiul alimentatiei umane a intrat tarziu in domeniul
preocupirilor stiintifice, desi inci din cele mai vechi tim-
puri s-au ficut diverse legaturi intre alimentatie si patologie.
Hipocrate stabileste cu 500 de ani 1.Hr. ca alimentatia are un
rol deosebit in prevenirea si tratamentul bolilor, combatand
vechile doctrine, conform cirora hrana ,este sursa tuturor
relelor”.

»Dacd reusim — spunea Hipocrate — sd gdsim pentru
fiecare om echilibrul dintre alimentatie si exercitiile fizice,
astfel incdt sd nu fie nici mai mult, nici mai putin, am reusit
sd descoperim mijlocul de intretinere a sdndtatii”. Pirintele
medicinei se exprima clar, cu 2500 de ani in urma, vizavi de
principiile de bazi ale alimentatiei rationale, promovate de
nutritia contemporana.

Statisticile mondiale privind alimentatia copiilor (con-
form OMS) indici urmitoarele realititi:

cunostintelor despre

« alimentatia insuficientd sau inadecvati reprezinti cauza
directd sau indirecta de deces la 45% din §,3 mln. copii de 0-S
ani;

« mai mult de 2/3 din decese sunt legate de practici inco-
recte de alimentare si se inregistreaza in primul an de viata;

« alimentatia la sin in primele luni de viata in intreaga
lume nu depagseste 35%, complementul incepe prea devre-
me sau prea tirziu, iar produsele acestea nu intotdeauna sunt
nutritive i inofensive. Mai mult decat atit, copiii alimentati
insuficient sau inadecvat sunt frecvent bolnavi si sufer de tul-
buriri de nutritie si crestere;

« urmirile alimentatiei inadecvate si retardul statural se
resimt pe tot parcursul vietii, influentdnd capacitatea de in-
susire a programelor scolare, iar ulterior — productivitatea
muncii;

« copiii care nu sunt alimentati la sdn au un risc de deces
pani la implinirea varstei de o luni de sase ori mai mare decét
cei care sunt alimentati méicar partial cu lapte matern;

« incepind cu vérsta de 6 luni §i mai mult, cind laptele
matern nu mai satisface toate nevoile alimentare, copiii intra
in perioada deosebit de vulnerabild a diversificarii, in care se
realizeazi trecerea la alimentarea din masa familiei. Incidenta
alimentarii incorecte creste semnificativ in intervalul de var-
std 6-18 luni, fapt caracteristic pentru majoritatea tarilor, iar
afectiunile dobéandite in aceasta perioada pot fi compensate
destul de greu mai tarziu.

Evolutia alimentatiei naturale a sugarilor

In prezent, in cazul sugarului care nu este aliptat, alterna-
tiva optima oferita ar fi formula de lapte praf adaptat. In tim-
pul preistoric, insa, copilul lipsit de lapte matern din diferite
motive fie era condamnat la moarte, fie i se oferea o alta sursi
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de lapte uman. Chiar si in perioada neolitic, cind oamenii
au inceput sa gaseascd solutii practice pentru problemele co-
tidiene, precum recoltarea plantelor si cresterea animalelor, a
durat inci mult timp inainte de a fi utilizat in alimentatie, in
special in cea a copiilor, laptele altor mamifere. Pe misura ce
oamenii au domesticit animalele, multi copii au supravietuit
fiind alimentati cu laptele acestora, administrat din vase sau
direct din uger.

Evolutia istorica a alimentatiei sugarilor include trecerea
treptatd de la practica de aliptare a copilului de catre mami
spre aliptarea acestuia de altd femeie, pani la utilizarea bi-
beronului cu formule de lapte. Pani la aparitia biberoanelor
si a formulelor de lapte, aliptarea de citre o altd femeie a fost
cea mai sigurd si mai frecventa alternativi a laptelui mamei
naturale.

Practica alaptirii copilului de citre o alta femeie decat
mama naturala a inceput incd din anul 2000 i.Hr. si a durat
pani la inceputul secolul XX. De-a lungul acestei perioade,
practica aldptarii de citre o altd femeie a evoluat dintr-o alter-
nativa de necesitate (2000 i.Hr.) in posibilitate disponibila
(9501.Hr.-1800 d.Hr.), iar in prezent a devenit o practici bine
organizati cu legi menite si o reglementeze. In pofida vointei
denigratoare si injurioase existente in Evul Mediu si in perioa-
da Renagterii fatd de practica de aliptare a copilului de citre
o alta femeie, aceasta a continuat, pani cind in secolul XIX a
devenit disponibil biberonul.

Hipocrate a indicat ca alimentele solide ar trebui sa fie
introduse de indata ce la copii apar primii dinti. Aristotel afir-
ma in Historia animalium ci ,laptele este compus din zer si caze-
ind”, iar laptele mai bogat in cazeini este mult mai ,hranitor”,
dar totodata ,cel mai sdndtos lapte pentru copii este cel cu cea
mai micd cantitate de cazeind”. El a sfatuit mamele ,sd nu aldp-
teze copilul cdnd sunt insdrcinate”, ,deoarece colostrul produs
inainte de luna a saptea este inadecvat, devenind apropiat doar
dupd nasterea copilului”. Aristotel a fost impotriva adminis-
trarii de vin copiilor, obicei practicat la acea vreme, deoarece
yvinul creste riscul convulsiilor si vinul rosu este mai rdau decdt cel
alb, in special nediluat”. Sunt putine date cunoscute din acea
perioada cu referintd la alte alimente administrate copiilor
care nu au fost alaptati. Cu toate acestea, Fildes mentiona ca
probabil copiii au supravietuit datorita laptelui cu miere, lap-
telui cu cereale, fiind utilizat laptele de animale. Vasele gasite
in mormintele copiilor sugereaza ci clasele de populatie mai
sdrace deseori intarcau copiii in perioada neonatala.

Atitudinea negativa a societatii fata de practica alaptarii
copilului de catre o alta femeie si progresul obtinut in elabo-
rarea formulelor de lapte praf adaptat au condus treptat la
substitutia aldptarii cu alimentatia artificiali. Concomitent,
publicitatea agresiva si siguranta formulelor de lapte au sporit
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popularitatea si utilizarea lor in practici. In prezent, alimen-
tatia artificiala a sugarilor cu formule adaptate este o practi-
ca frecventd in lume §i pare si contribuie la dezvoltarea mai
multor boli specifice ale copilariei, inclusiv patologia alergica,
diabetul zaharat, obezitatea si patologia cardiovasculara.

In timpul Renasterii au aparut patru tratate despre pedi-
atrie, cunoscute sub numele de Incunabula Pediatrica. Autorii
acestor cirti respectau recomandarile lui Avicenna, sustindnd
aliptarea (de citre mama sau alta femeie), dar calititile co-
lostrului nu au fost puse in valoare. Avantajul acestei perioade
a fost diseminarea mai ugoara a informatiei;atunci au aparut
primele desene cu sugari alimentati prin vase asemanatoare
cu biberoane.

Conceptul de nutritie a sugarilor a inceput si se schimbe
dupi publicarea tratatului The Accomplisht Midwife(Mauriceau
F, 1673). In aceasta lucrare, Mauriceau a introdus concepte
empirice noi despre ingrijirea nou-nascutilor, iar teoriile pro-
puse de Avicenna, Soranus si Galen, care anterior dominau
recomandirile medicale, au fost marginalizate. Modificare
majora a suferit conceptul alimentatiei sugarilor lipsiti din
diferite motive de laptele matern. Neacceptarea posibilitatii
alaptarii copilului de o alti femeie a condus la utilizarea pe
larg a altor produse decit laptele, sub forma pasati. Astfel
conceptul centrat pe copil a fost substituit cu prioritatea bu-
nastarii mamei.

Valorificarea colostrului a inceput abia dupa publica-
rea de catre Cadogan a lucririi Essay Upon Nursing and the
Management of Children in anul 1748. Initial, colostrului i-au
fost atribuite proprietiti de facilitare a eliminarii meconiului,
iar ulterior a fost recunoscutd capacitatea acestuia de a pre-
veni anumite boli, atit ale mamei (febra laptelui), cit si ale
copilului (infectii gastrointestinale). Tot Cadogan a mentio-
nat importanta legaturii emotionale care se stabileste ,cdnd
o mamd isi aldpteazd copilul din primele ore de viatd” si a con-
damnat obiceiul de a oferi nou-nascutilor unt cu zahar sau
terciuri, dar si introducerea oricarui alt complement péana la
varsta de 6 luni. In pofida acestor recomandari progresive,
Cadogan a sustinut campania importiva alaptarii copilului de
catre o altd femeie decit mama acestuia.

Implementarea in practici la inceputul secolului XVIII a
noilor recomandari privind alimentatia sugarului s-a rasfrant
pozitiv asupra ratei de supravietuire a copiilor din acest grup
de varsta, reducand cifrele in jumatate. In Anglia si Suedia se-
colului XVIII medicii i moagele au observat ca pruncii spita-
lizati alimentati cu lapte de mamifere sau cu produse compli-
mentare au avut o ratd scizuta de supravietuie comparativ cu
copiii alaptati de mamele lor.

Totodata recomandirile medicilor nu au fost acceptate
de toatd populatia. Astfel, in aceastd perioadd, mamele care

nu aldptau le ofereau copiilor terciuri si produse fiinoase, re-
fuzand alternativa ca sugarul si fie aliptat de o altd femeie. Ca
urmare a excluderii din ratia alimentara a copilului atit a lap-
telui matern, cat si a legumelor, fructelor ca sursi importanta
de vitamina C, dar i a carnii si oudlor necesare pentru aportul
de vitamine A si D, proteine, calciu si fier, copiii sufereau de
rahitism, nefrolitiaza si scorbut. Din cauza nerespectarii regu-
lilor de igiena in prepararea si pastrarea produselor alimenta-
re, dar si a practicii vicioase de pre-mestecare a acestora ina-
inte de a fi oferite copilului a crescut semnificativ incidenta
infectiilor gastro-intestinale.

In acelasi timp, prioritatea care se oferea bunistirii ma-
mei in defavoarea sanatatii copilului a modificat regimul de
aliptare la cerere in unul pe ore fixe si a deplasat varsta de di-
versificare a alimentatiei de la 7-9 luni cétre lunile 2-4.

Revolutia industriala care a inceput in Anglia in secolul
XVIII a influentat practicile alimentare ale sugarilor stabilite
de secole. In epoca urbanizarii intensive cu conditii de trai pre-
care, necesitatea femeilor de a merge la munca si lipsa oricarei
metode de conservare a laptelui, unica solutie oferitd ingri-
jitorilor a fost introducerea produselor solide in alimentatia
sugarilor la varste mult mai precoce. Drept rezultat al acestor
noi practici alimentare a crescut semnificativ rata morbidita-
tii si mortalitatii infantile. Astfel, catre sfargitul secolului XIX,
cercetitorii bateau alarmain ceea ce priveste ratele inalte de
malnutritie i mortalitate infantild conditionate de reducerea
numirului de copii aldptati si de consumul excesiv al laptelui
de origine animala. Intarzierea introducerii laptelui neuman
in alimentatia copiilor dupa prima luna de viata a redus rata
de mortalitate la putin peste 50%.

Astfel ca laptele matern din antichitate asigura toate
necesitatile specifice sugarului. Identificarea proprietatilor
benefice, in special ale celor imunologice si nutritionale ale
laptelui matern, demonstreaza superioritatea acestuia fata de
formulele contemporane de lapte. Desi noile cercetari siste-
matic confirma importanta laptelui matern pentru dezvolta-
rea copiilor, rata alaptarii demonstreaza cifre constant reduse
la nivel global. Perioada de declin al alimentatiei la san a reve-
nit pentru deceniile de mijloc ale secolului trecut, cind inte-
resele comerciale au promovatagresiv o educatie gresita, sus-
tinand ci alimentatia artificiald este la fel de eficientd precum
cea naturala. Totodata, implicarea activi a femeilor pe plan
social a restrans timpul disponibil petrecut cu copilul. Teoria
gresita de separare a copilului de mami dupa nastere pentru
a-lferi de infectii §i aldptarea la ore fixe a defavorizat instalarea
lactatiei. Rezultatele acestei migciri au fost dezastruoase, mai
ales in tirile subdezvoltate, a crescut incidenta malnutritiei, a
bolilor infectioase si a mortalititii infantile.
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Lipsa alaptarii, in special a alaptirii exclusive in timpul
primelor 6 luni de viat3, este unul din factorii de risc impor-
tanti in morbiditatea si mortalitatea infantild, care sunt po-
tentati de alimentatia complementara inadecvati. Impactul
la distanta al practicilor alimentare incorecte include per-
formanta scizutd la gcoald, productivitatea redusi, dezvol-
tarea intelectuald si sociala defectuoasi (Strategia OMS si
UNICEEF pentru alimentatia sugarului i copilului mic).

Aldptarea este un act natural, dar si un comportament
care trebuie invdtat. Toate mamele pot aldpta dacd au infor-
matii corecte si dacd sunt sprijinite de familie, comunitate si
personalul medical.

Strategii internationale si nationale in promovarea,
protectia si sprijinirea alimentatiei naturale

Rezolutiile OMS:

1. Declaratia Innocenti din 1990 privind protectia, pro-
movarea si sustinerea alaptarii.

2. Initiativa ,Spitalul Prietenos
UNICEE

3. Declaratia mondiali si planul de actiune pentru nutritie
(FAO / WHO 1992).

4. Primul plan de actiune pentru politica alimentari si nu-
tritionald publicat de Biroul European al OMS pentru peri-
oada 2000-2005S.

5. OMS si UNICEF de comun au lansat si au dezvoltat in
anul 2002 ,Strategia Globald pentru alimentatia bebelusilor

Copilului” OMS /

si copiilor”

6. Reteaua Internationald de Actiune pentru Alimentatia
Bebelusilor (IBFAN), unul dintre partenerii principali ai
Aliantei Mondiale a Alimentatiei la Sin (WABA), a lansat in
perioada 2004-2005 initiativa Trenduri la Nivel Mondial in
Alimentatia la San (WBTi).

7. Protectia, promovarea si sustinerea alimentatiei la sin
in Europa: un plan de actiune (Protection, promotion and
support of breastfeeding in Europe: a blueprint for action)
(EU Project Contract N. SPC 2002359).

8. Ghid orientativ pentru protejarea, promovarea i susti-
nerea alaptirii in institutiile care ofera servicii de maternitate
si ingrijiri ale nou-nascutilor (Guideline: protecting, pro-
moting and supporting breastfeeding in facilities providing
maternity and newborn services). Geneva: World Health
Organization, 2017.

9. Codul international de comercializare a inlocuitori-
lor de lapte matern si rezolutii relevante ale WHA. Penang;:
IBFAN-ICDC, 2016.

Strategia Organizatiei Mondiale a Sanatatii
Alimentatia naturala este unul din drepturile funda-
mentale ale copiilor la nutritie adecvata, sanitate si ingrijire
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optima. Conform datelor statistice ale OMS, 95-98% din fe-
mei fiziologic sunt capabile si pot s alapteze cu succes copiii.

OMS si UNICEF (2002) au dezvoltat in comun Strategia
globali pentru alimentatia copiilor sugari si a celor de vérsta
fragedd, pentru a reactualiza atentia lumii asupra impactului
practicilor alimentare asupra statutului nutritional, cresterii si
dezvoltarii, sinatatii, deci asupra supravietuirii sugarilor si a
copiilor de varstd mici:

o alimentatia exclusivi la san in primele 6 luni de viat3;

o diversificarea alimentatiei incepand cu varsta de 6 luni
cu continuarea alimentatiei la san;

« selectarea ratiei optimale in situatiile speciale (spre ex.,
la copii cu masa mici la nagtere, copii niscuti de la mame cu-
noscute cu infectie HIV si familii in situatie de risc);

« asigurarea accesului la consultare adecvata privind ali-
mentarea celor care realizeaza nemijlocit ingrijirea §i creste-
rea copilului.

Strategia recunoaste si interactiunile existente dintre ali-
mentarea mamei §i starea de sandtate a copilului, recoman-
dand interventii eficiente pentru imbunitatirea statutului
nutritional matern.

Cu toate ca alimentatia adecvati este factorul determi-
nant de sinatate la orice varsta, o importanti majora, uneori
subapreciatd aceasta o are in perioada copilariei, in special la
sugar, cea mai critici si vulnerabila perioadi a vietii. Aceasta
se datoreaza particularititilor morfo-functionale de vérsts,
precum si discrepantei intre cererea marcata de factori nutri-
tivi si toleranta limitatd de imaturitatea organelor cu rol me-
tabolic cum ar fi: ficat, rinichi, glande endocrine si stadiul de
dezvoltare si maturare a SNC. Spre deosebire de adult, care
din punct de vedere nutritional are nevoie de un aport de in-
tretinere, sugarul trebuie sa creasca si si se maturizeze.

Alimentatia influenteazi nu numai cresterea parame-
trilor antropometrici (talie, greutate, perimetre), dar si ma-
turizarea biologica si morfologici a tuturor organelor si sis-
temelor. Deficientele nutritionale au consecinte de lunga
durati, afectdnd in mod complex dezvoltarea, maturizarea si
imunocompetenta, constituind originea multor patologii ale
adultului.

Pentru atribuirea titlului de ,Spital Prietenos Copilului”
maternititile trebuie sa-si ia angajamentul sa respecte cei 10
pasi pentru o aldptare cu succes. Realizarea celor 10 pasi pentru
o aldptare cu succes necesita instruirea personalului medical
implicat in ingrijirea nou-nascutului §i a sugarului privind
programele de implementare a alaptarii.

Cei 10 pasi pentru o aldptare de succes pe care trebuie si
ii respecte o maternitate, elaborati in 1989, sunt:

1. Adoptarea unei politici scrise privind aliptarea care sa
fie comunicata sistematic intregului personal de ingrijire.
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2. Formarea competentelor intregului personal de ingriji-
re in scopul aplicarii acestei politici.

3. Informarea tuturor gravidelor despre avantajele alapta-
rii i aspectele practice ale alaptarii.

4. Suportul mamei si initieze aliptarea in primele cinci
minute dupa nagstere sau imediat ce mama isi revine dupi ane-
stezie (pentru nagterile prin cezariani cu anestezie generala).

S. Invitarea mamelor cum si alipteze si cum si mentini
lactatia chiar atunci cdnd sunt despirtite de copiii lor.

6. Interdictia de a oferi nou-niscutilor alimente sau lichi-
de, altele decit laptele matern, cu exceptia cazurilor cu indi-
catie medicala.

7. Practicarea rooming-in, care permite mamei si copilului
sd rimé4na impreuna 24 de ore pe zi.

8. Incurajarea alaptirii la cererea copilului.

9. Refuzul de a oferi suzete sau tetine (biberon) copiilor
alaptati.

10. Incurajarea constituirii grupurilor de sprijin pentru
mame si orientarea mamelor catre aceste grupuri de sprijin la
externarea din maternitate.

In noiembrie 2017, OMS a actualizat si publicat cei 10
pasi pentru o aldptare de succes, pentru ingrijire optima a ma-
mei i nou-nascutului pe care trebuie si ii respecte o mater-
nitate. Documentul a confirmat importanta initierii timpurii
a aldptarii in prima ord dupi nagterea copilului, precum si a
contactului ,piele la piele” in primele 10 minute dupa nagtere
timp de cel putin 2 ore dupa nastere, sub supravegherea per-
sonalului medical.

Cei 10 pasi actualizati pentru o aliptare de succes, pen-
tru ingrijire optima a mamei si nou-nascutului pe care trebuie
sa {i respecte o maternitate sunt:

1. Respectarea in totalitate a Codului international de
comercializare a substituentilor de lapte matern si rezolutiei
Adunirii Mondiale a Sanatatii.

a) Existenta politicilor scrise cu privire la practicile de
alaptare si familiarizarea intregului personalul medical cu
acestea.

b) Crearea unui sistem de monitorizare continua si de ges-
tionare a datelor.

2. Asigurarea personalului medical cu cunostinte, compe-
tente si abilitati suficiente pentru a sustine aliptarea.

3. Informarea tuturor femeilor insircinate si a familiilor
acestora despre importanta i metodele de alidptare.

4. Facilitarea contactului imediat si continuu ,piele la pie-
le” si sustinerea mamelor in initierea aldptarii cat mai curdnd
posibil dupa nagtere.

S. Sprijinul mamelor in initierea §i sustinerea alaptarii, in-
clusiv in depésirea dificultatilor.

6. A nu oferi sugarilor aliptati alimente sau lichide, altele
decit laptele matern, cu exceptia indicatiilor medicale.

7. Practicarea rooming-ului mamei i al nou-nascutului
timp de 24 de ore pe zi.

8. Sprijinul mamelor in identificarea in timp util a semna-
lelor cand copilul este pregatit pentru alimentatie.

9. Informarea mamelor despre utilizarea si riscurile asoci-
ate utilizarii biberoanelor, a tetinelor si a suzetelor.

10. Dupi externarea din maternitate, parintii trebuie sa pri-
meascd ajutor in timp util pentru solutionarea dificultatilor
in alaptare.

Ghidul actualizat specifica totodata necesitatea instruirii
mamei in tehnica de exprimare (mulgere) a laptelui matern
ca modalitate de mentinere a lactatiei in cazul separirii tem-
porare a mamei de copilul ei si utilizarea unei cinite, lingurite
sau a biberonului cu tetini pentru suplimentarea alimentatiei
sugarului din motive medicale.

ALIMENTATIA NATURALA

Alimentatia naturala (aldptarea) exclusiva — alimen-
tatia copilului exclusiv cu lapte matern (inclusiv cu lapte ma-
tern exprimat sau donat, sau lapte fortificat), fird a oferi copi-
lului alt tip de lapte sau alte lichide/alimente, inclusiv apa (cu
exceptia medicamentelor sau a vitaminelor si a suplimentelor
minerale) pani la varsta de 6 luni.

Alimentatia preponderent naturala — alimentatia co-
pilului sugar cu lapte matern, dar cu suplimentare de apa.

Termenul de ,alimentatie naturala” este un concept mai
larg comparativ cu termenul de ,aldptare”, implicind alimen-
tatia sugarului nu doar din sanul mamei (,,aliptare”), dar i cu
lapte de mama sau donator exprimat sau lapte fortificat.

Pentru initierea deplind dupa volum si durati a alaptarii,
in maternitate este necesar:

« nou-niscutul sinitos si fie plasat pe burta sau pieptul
mamei imediat dupi o nagtere necomplicati pentru o durata
de 40 de minute - 2 ore (copilul trebuie uscat, acoperit cu un
scutec cald §i uscat si / sau o paturs, iar pe cap trebuie imbri-
catd o ciciulitd);

« masurile primare, antropometria si infisarea nou-nis-
cutului trebuie intarziate cel putin cu 1 ora dupa nagtere, dupa
contactul cu mama;

o instruirea mamelor in tehnica aldptarii si mentinerea
alaptarii, chiar si in cazul unei separiri temporare (din motive
medicale) a mamei de copil.

Este necesara asigurarea continuititii in activitatea me-
dicinei primare, centrului perinatal, a asistentei medicale
a mamei §i copilului dupi externarea din maternitate. Este
importantd excluderea publicititii substituentilor de lapte
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matern, a biberoanelor, a tetinelor si a suzetelor in institutiile
medicale (buclete, broguri, prezentiri si discutii, distribuirea
gratuitd a mostrelor etc.).

Pentru a sustine alimentatia naturald ,la cerere’, un
nou-niscut sinitos dupa nagtere trebuie transferat in salon
comun cu mama. Este cert demonstrat ci alimentatia natura-
14 Ia cerere sporeste esential productia de lapte matern com-
parativ cu alimentatia naturali ,la ord”.

Aplicarea precoce la sin si alimentatia ,la cerere” sunt
factorii-cheie in asigurarea unei alaptiri complete si contri-
buie la stabilirea unui contact psiho-emotional strins intre
mami si copil. In aceasti perioadi, este extrem de important
sa nu se ofere sugarului substituenti de lapte matern, a caror
introducere este comparabila cu o ,catastrofd metabolica”.

In primele siptimani de viata ale nou-niscutului este
recomandat si se respecte alimentarea la cerere, aplicind
copilul la piept cel putin la fiecare 1,5-2 ore in timpul zilei
si la fiecare 3-4 ore pe parcursul noptii. Pe timp de noapte,
concentratia de prolactini in singele mamei creste, fapt care
contribuie la producerea laptelui matern. Acest proces este
important in special in perioada instalarii lactatiei. Ulterior,
mama si copilul ,stabilesc de comun un program” confortabil
pentru ambii, in care prizele de alimentatie, de reguld, dupa
2,5-3,5 ore si intervalul de noapte cresc. Noaptea, concentra-
tia de melatonind, principalul hormon care regleaza somnul,
este crescuta semnificativ in laptele matern.

Este important ca plansul unui copil s nu fie perceput
doar ca un sentiment de foame, acesta poate fi cauzat de alte
motive: de exemplu, nevoia de contact cu mama, colica in-
fantild, disconfort, schimbarea anturajului, supraincalzirea
sau ricirea copilului, durere etc.

Teoria pe larg vehiculata anterior despre modificarea
compozitiei laptelui matern pe parcursul unei alimentatii de
la , laptele anterior”, mai bogat in carbohidrati, spre , laptele
posterior”, cu o concentratie crescuta de lipide, este revazuti
in prezent. Studiile recente au demonstrat ci pe durata unei
alimentatii laptele matern are aceeagi compozitie, dar, datori-
ta pauzelor indelungate intre aldptari, o parte din globulele de
grasime se depun pe peretii canalelor de lapte, astfel incat in
lumenul canaliculeleor raiméne ,laptele anterior” cu o com-
ponenti redusa de grasimi, pe care copilul il suge la inceputul
alimentatiei. Pe masura ce suptul continua, globulele de gra-
simi se detageazi de pe peretii canaliculelor si se amesteci cu
laptele, faicindu-1 mai gras. Din acest motiv, portiile de ,lapte
posterior” au o concentratie de grasimi mai mare.

Sunt importante diferentele in concentratia hormonilor
din laptele matern, in special a grelinei si leptinei, care sunt
implicati in reglarea apetitului. Primele portii de lapte contin
mai multd grelind, stimuldnd pofta de mancare, iar portiile
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ulterioare contin leptind, un hormon care ofera sentimentul
de satietate.

In cazul atasirii frecvente a sugarului la piept si schimba-
rii frecvente a sanului in timpul unei alimentatii, notiunile de
slapte anterior” si ,lapte posterior” isi pierd importanta.

In centrele perinatale, personalul medical (si/sau con-
sultanti in aldptare) trebuie s3 instruiascd femeia cum si pozi-
tioneze si ataseze corect copilul pe san. In perioada de initiere
a lactatiei este importantd prevenirea iritatiilor i a fisurilor
mameloanelor, care complica ulterior procesul de alaptare.
Unicul factor de risc demonstrat in aparitia fisurilor mamelo-
nului este tehnica incorecta de aldptare. Un factor suplimen-
tar care contribuie la aparitia fisurilor este spilarea sanului
inainte de aldptare si dupa aceasta prin inliturarea mecanica
a substantei de protectie secretati de glandele Montgomery.
In acest sens, se considera suficient sa se faci un dus igienic
de 1-2 ori pe zi.

Fiziologia lactatiei ca baza a recomandarilor practice
de stabilire, dezvoltare, mentinere si stimulare a alimen-
tatiei la san

Lactogeneza incepe in cursul gestatiei. In primul tri-
mestru de sarcini are loc proliferarea epiteliului canalelor si
formarea structurilor lobulo-alveolare. In al doilea trimestru
se diferentiaza elementele alveolare si incepe secretia lactat,
care are o compozitie diferiti de secretia postpartum. In ulti-
mul trimestru de sarcind continud hiperplazia alveolo-lobu-
lara si creste secretia de lapte. Lactogeneza se afld sub control
endocrin.

Pregitirea glandei mamare pentru lactatie

Pentru initierea lactatiei si mentinerea secretiei suficien-
te de lapte matern sunt importante unele reflexe fiziologice
atit materne (de oxitocini si prolactind), cat si ale copilu-
lui nou-niscut, iar mai apoi sugar (de sugere, de inghitire).
Glandele mamare se pregitesc pentru lactatie pe parcursul
intregii perioade de sarcina.

In primele luni de sarcina influenta dominanti o au
estrogenii, stimuland dezvoltarea ducturilor lactifere i alve-
olare, al ciror numir intre 5-8 siptimani de sarcind se mireg-
te rapid, se imbunatiteste considerabil vascularizarea glandei
mamare, vizibila chiar si la exterior (desen vascular mult mai
pronuntat).

Dupa trei luni de gestatie, cind incepe si domine pro-
gesteronul, alveolele sunt dezvoltate si activitatea tesutului
glandular si secretia de colostru sunt stimulate de catre cres-
terea progresivi a concentratiei de prolactina.

Pe parcursul sarcinii producerea laptelui este inhi-
bati de hormonii steroizi ai placentei (progesteronul in
special), glanda fiind pregatitd mai mult sau mai putin de pro-
ducerea laptelui de la a 16-a siptaimani de gestatie.
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Odati cu nasterea si intreruperea actiunii progesteronu-
lui placentar, cregte rapid concentratia de prolacting, care in-
duce sinteza laptelui de catre glanda mamari. Sinteza laptelui
in interiorul alveolelor este un proces complex, ce include si
cateva mecanisme secretorii: exocitoza, secretia si transferul
lipidelor, secretia apei si a electrolitilor si transferul imuno-
globulinelor din spatiul extracelular. Reflexul prolactinei la
copilul sugar se include maximal la evacuarea completi a lap-
telui produs (de aici recomandarea de golire maximali a sa-
nului), iar concentratia si activitatea prolactinei suntmaxime
in perioada nocturni (de aici recomandarea de a sustine in
mod obligatoriu aplicarea la san a copilului noaptea).

Aplicarea copilului nou-niscut la san prin includerea
arcului reflector al oxitocinei stimuleazi ejectia (evacuarea)
laptelui produs. Reflexul oxitocinei este indus de mai multi
factori: de excitarea receptorilor mamelonului, precum si de
actiunea factorilor emotionali pozitivi legati de copil (imagi-
nea lui, plansul, contactul fizic i strangerea la piept, emotiile
pozitive legate de copil).

Prin urmare, pentru a initia si stimula reflexul oxitoci-
nei, se va actiona prin stimularea factorilor mai sus enumerati
prin:

« aplicare la san cit mai precoce (in primele 0,5-2 ore
dupa nastere), in conditiile unei nagteri fiziologice;

« aplicare cit mai frecventd la sin, la cererea copilului
(pentru sugarii in varstd de pani la 6 luni minimum de 8 ori
in 24 de ore), inclusiv noaptea;

« aflarea mamei alaturi, in aceeasi incapere cu copilul, un
contact fizic strans si permanent (ochi la ochi, piele la pilele)
imediat dupa nagtere;

« alimentare exclusivi la sin primele 6 luni de viati (ex-
cluderea altor produse, inclusiv a apei);

o eliberarea maximi de lapte a sinilor (stoarcerea
surplusului).

O conditie obligatorie pentru stabilirea, dezvoltarea si
mentinerea lactatiei este, de asemenea, aplicarea si pozitio-
narea corectd a copilului la san.

Semnele pozitionarii corecte a copilului in timpul
alimentarii la sén:

o copilul este intors cu tot corpul spre mama i e strans
lipit cu burtica de burta mamei;

o fata copilului se afld aproape de piept;

« corpul si capul copilului formeaza o linie dreapti;

« mama sustine cu ambele maini capul si corpul copilului.

FOOTRALL
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Fig. 11. Alte pozitii corecte de pozitionare a copilului la san.
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Semnele aplicarii corecte la san:
« barbia copilului atinge pieptul mamei;
« gurita este larg deschis3;

« buza de jos este curbati catre exterior;
o deasupra buzei superioare se observa o fagie mai mare a
areolei decat sub buza inferioara.

NEEDED,
a well positioned
finger or thumb
can be used to

help baby take

maore breast into
= the mouth.

Mostrils

Junetion of
Hard & Soft
Palaze

Fig. 12. Etapele aplicarii corecte la san.

Evolutia lactatiei
In ultimul trimestru de sarcini si in primele 3-5 zile post-
natal laptele secretat este numit colostru, care in cel mult 7 zile
(de obicei in ziua 3-4) se transformi in lapte definitiv, matur.
Acest fenomen este denumit ,furia laptelui® si este insotit de
tumefierea dureroasa a glandelor mamare, uneori febrilitate,
cefalee, indispozitie, chiar leucocitoza si limfocitoza.
Colostrul reprezinti laptele produs de glandele ma-
mare in primele zile dupa nastere, la inceput in cantitate mica,
ulterior, la 3-4 zile dupi nagtere, cantitatea devenind sufici-
enti in ziua a 7-a (Ia unele mame doar in ziua 10-12). Intre
siptiména a doua si a patra postnatal compozitia colostrului
se modificd treptat (laptele de tranzitie), dupi 30 zile de la
nastere devenind lapte matur. Colostrul este un lichid galben
opalescent, cu pH-ul 7,4, este mai bogat in proteine (globu-
line) si minerale (Na, K) comparativ cu laptele de mami ma-
tur; bogat in vitamine si anticorpi, are un continut crescut de
IgA, curolin protectia mucoasei intestinale; are densitatea de
1035-10435, cu efect laxativ, favorizind eliminarea meconiu-
lui; valoarea calorica constituie 580 kcal/l. Prin compozitia
si valoarea sa calorici reprezinta alimentul ideal in perioada
adaptirii digestive a nou-nascutului.
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Laptele de mama matur este un lichid alb, cu densitate
1030, pH - 7; contine la 1 litru: 11-12g proteine, 42-45g lipi-
de, 70g glucide, 2g minerale.

Importanta alimentatiei la sin si avantajele laptelui
matern fata de alte tipuri de lapte

Avantajele nutritive (alimentare) sunt reprezentate
de continutul i calitatea componentilor nutritivi ai laptelui
matern si sunt destul de bine studiate. In functie de gradul de
adaptare, formulele de lapte artificiale imitd mai mult sau mai
putin continutul factorilor nutritivi ai laptelui uman, care di-
ferd mult de laptele de vaci sau laptele altor mamifere, folosit
uneori pentru alimentatia sugarilor.

Este demonstrat ca laptele matern dupa continut este
net superior fata de toti inlocuitorii, chiar i fata de cele mai
avansate formule adaptate. Continutul laptelui matern nu
este constant, schimbéandu-se pe parcursul celor 24 de ore si
al unui ciclu de lactatie. Volumul total de productie a lapte-
lui si de consumare a lui este foarte variabil, depinzand in cea
mai mare parte de frecventa si eficienta suptului. Continutul
comparativ al laptelui matern, amestecului lactat industrial
(adaptat) si al celui preparat in conditii casnice (neadaptat)
este reprezentat in tabelul 13.
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Tabelul 13. Continutul de ingrediente in laptele matern matur si alte tipuri de lapte (la 1000 ml).

Componentul Valorile medii pentru laptele Lapte de vaci Formule de lapte
matern praf*
Energie (xG) 2800 2760 2500-3150
(xxal) 670 660 600-750
Proteine (g) 13,0 32,0 12,0-19,5
Glucide (g) 70,0 46,0 46,0-91,0
Lipide (g) 42,0 39,0 21,0-42,0
Fier (mg) 760,0 600,0 3250,0-9750,0
Calciu (mg) 350,0 1200,0 590,0
Natriu (mg) 150,0 550,0 130,0-390,0
Clor (mg) 430,0 970,0 325,0-810,0

* Compozitia formulelor de lapte praf (cantitatea ingre-
dientelor la 1000 ml) difera in functie de gradul de adaptare
a acestora.

Avantajele nutritive ale proteinelor laptelui matern:

« continutul de proteine in laptele matern corespunde ne-
cesitatilor copiilor sugari;

o laptele matern contine preponderent proteine serice,
comparativ cu laptele de vaci, in care proteina majoritara este
cazeina si doar 20% reprezinta fractia serici;

« o parte din proteinele serice ale laptelui matern sunt
reprezentate de a-lactalbumind, lactoferini, care constituie
sursa tuturor aminoacizilor esentiali pentru organismul copi-
lului sugar;

« in laptele de vaci, respectiv in formulele preparate in
baza acestuia,spre deosebire de laptele matern, proteina ma-
joritara este B-lacto-globulina, care lipseste in laptele matern
si poate induce reactii alergice la copii;

o cazeina laptelui matern posedd proprietati chimice de-
osebite de cazeina laptelui de vaci, fapt care usureazi digestia
acestuia;

« cazeina laptelui matern este reprezentati si prin factorii
imuni de origine proteici — imunoglobulina A, lactoferina, li-
zozima si alte macromolecule, implicate in apararea specifica
si nespecifica a organismului copilului.

Avantajele nutritive ale glucidelor laptelui matern:

« glucidele laptelui matern sunt reprezentate de lactoza,
care acoperd 40% din caloriile furnizate si care se digerd/asi-
mileaza usor (>90%) in intestinul subtire;

« lactoza neasimilati a laptelui matern ajunge in intestinul
gros, unde sub actiunea bacteriilor se fermenteaza si se trans-
forma in acizi grasi cu lanturi scurte si acid lactic, compusi

care, la randul lor, se asimileazd, contribuind la acumularea
de energie;

« altd actiune benefici este micsorarea valorii PH-ului in-
testinal i imbunatitirea absorbtiei Ca;

« glucidele laptelui matern sunt reprezentate de lactoza,
care acoperd 40% din caloriile furnizate si care se digera/asi-
mileaza usor (>90%) in intestinul subtire;

« lactoza neasimilata a laptelui matern ajunge in intestinul
gros, unde sub actiunea bacteriilor se fermenteaza si se trans-
forma in acizi grasi cu lanturi scurte si acid lactic - compusi
care, la randul lor, se asimileazd, contribuind la acumularea
de energie;

« altd actiune benefici este micsorarea valorii PH-ului in-
testinal i imbunatitirea absorbtiei Ca;

o lactoza laptelui matern favorizeaza cregterea lactobaci-
lilor si celorlalti reprezentanti ai microbiocenozei normale a
intestinului, care-l apard pe sugar de gastroenteriti;

« in timpul infectiei intestinale la copiii alimentati cu lap-
te-praf uneori se dezvoltd intoleranta la lactoza, ca rezultat al
afectarii epiteliului §i sciderii activitatii lactazei, ceea ce impu-
ne necesitatea administrarii formulelor speciale, fard lactoza;

o copiii alimentati natural igi mentin toleranta fatd de
continutul sporit de lactoza din laptele matern, de aceea tre-
buie sa fie alimentati in continuare natural.

Avantajele nutritive ale lipidelor laptelui matern:

o lipidele laptelui matern acoperd aproximativ 50% din
totalul de calorii;

« laptele anterior, care se scurge la inceputul alimentirii
la sn, este mai apos, contine mai multa lactoza si mai putine
lipide, acestea fiind mai multe in laptele posterior, astfel lap-
tele cu cea mai mare valoare energetici se scurge la sfarsitul
alimentarii;
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« laptele posterior in acest fel joaci un rol important in
asimilarea de energie §i, cu toate cd se dobandeste mai greu,
este esential si nu se intrerupa alimentarea cind fluxul de lap-
te a scizut sau copilul suge mai putin activ.

Avantajele alimentatiei la sin prin continutul unic de
vitamine si minerale:

o desi femeile cu un statut nutritional scazut pot sa pro-
duci lapte in cantitati suficiente si de o calitate satisficitoa-
re pentru dezvoltarea copilului sugar, continutul optim al
micronutrientilor in lapte i, respectiv, continutul optim al
acestora in organismul copilului este intr-o oarecare masuri
dependent de nutritia mamei;

« ceimaidependenti de consumul matern micronutrienti
sunt vitaminele hidrosolubile, mai putin cele liposolubile;

« continutul de minerale din laptele matern, insa, cu mici
exceptii, este putin dependent de consumul matern si rezer-
vele acestora din organismul mamei;

« la copiii alimentati exclusiv natural carenta ingrediente-
lor nutritive manifestati clinic este putin probabila in primele
6 luni de viata;

« daci statutul nutritional al mamei in sarcina este adecvat
cerintelor, copiii alimentati exclusiv natural pani la vérsta de
6 luni nu au nevoie de suplimentare de vitamine §i minerale;

o daca existd deficit de microelemente — corectia alimen-
tard a mamei, inclusiv suplimentele vor fi utile atdt mamei, cat
si copilului.

Pentru a identifica riscul de carenti a microelementelor
nutritive la copil / mama, precum si influenta adaosurilor nu-
tritive asupra componentei laptelui matern si interventiilor
necesare, este util de a diviza microelementele nutritive din
laptele matern in doua grupe (tabelul 14).

Tabelul 14. Influenta consumului si stirii nutritionale a mamei asupra continutului de microelemente si vitamine in
laptele matern.

Microelemente nutritive
care depind de starea sanatatii mamei

Microelemente nutritive
care nu depind de starea sanatatii mamei

Tiamina, Riboflavina, Vitamina B, Vitamina B ,, Vitamina
D, Vitamina A, Iodul, Se

Zn, Fe, acid folic, Ca

Consumul insuficient si statutul mamei influenteazi
(scade) continutul acestor componente in laptele matern,
iar continutul scizut al acestora in lapte poate influenta
dezvoltarea copilului

Consumul acestor microelemente de citre mama (inclusiv
prin adaosuri), precum si insuficienta lor relativ putin influ-
enteaza continutul acestora in laptele matern

Rezervele majoritatii acestor microelemente in organismul
copilului sunt infime si foarte rapid se epuizeazi, de aceea
este evidentd dependenta copilului de aportul constant al

acestora cu laptele matern sau complementul

Deoarece concentratia acestora in lapte riméne constant,
atunci cind mama are carent, ea nu este feriti de epuizarea
rezervelor acestor elemente in timpul lactatiei

Concentratia acestor microelemente in laptele matern
poate fi rapid restabilitd prin consumul corespunzator de
cdtre mama

Administrarea de suplimente de citre mama va fi mai degra-
ba utili mamei decat copilului

Continutul scizut al acestor microelemente sau rezervele
lor la mami nu vor influenta consumul de citre copil si
necesitatile de complement

Avantajele incontestabile ale alimentatiei la san sunt
confirmate si de factorii de protectie si imunomodula-
tori ai laptelui uman, reprezentati atit prin imunoglobu-
line de toate clasele (G, A, M, D), in specialimunoglobilina
A secretorie(SIgA)activi anti-E.coli, C. tetani, Kpneumoniae,
Salmonella, Shigela, S. pneumoniae, H. influenzae, V. holerae,
Candida albicans etc., cat si prin alte componente de aparare

72 PEDIATRIE

imuni specifici si nespecifici (anticorpi antivirus, interfe-
roni, interleukine, limfocite T §i B, macrofagi, lizozim, lacto-
fering, oligozaharide etc.).

In afari de rolul siu imunoprotector activ (protectie im-
potriva infectiilor si alergiei), laptele matern, de asemenea,
stimuleaza si dezvoltd propriul sistem imun al copilului. Rolul
imunobiologic al laptelui matern este mai evident in perioada
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imediatd dupa nastere (propriettile colostrului) si in primele
luni de viati ale copilului; efectele protectoare depind de du-
rata perioadei de aldptare, fiind destul de importante mai cu
seamd pentru copiii prematuri.

Rolul imunoprotector al laptelui matern este
multiplu:

« semicsoreaza rispandirea si durata afectiunilor diareice;

« copilul e protejat de infectiile respiratorii;

« scade frecventa otitelor medii si este prevenitd recidi-
varea lor;

« copilul e protejat de enterocoliti ulcero-necrotici, bac-
teriemie, meningita, botulism, infectii urinare;

« este posibila micsorarea riscului de maladii autoimune
(diabet zaharat tip I, colita nespecifica ulceroasi etc.);

« se micsoreazi riscul mortii subite a sugarului.

Un avantaj pretios al laptelui de mama se realizeazi si
prin continutul de factori reglatori de functii specifice umane,
prezenti in laptele matern (enzimele, unii componenti spe-
ciali, hormonii si factorii de crestere) si care determini cres-
terea si dezvoltarea fizicd, dezvoltarea si maturizarea tuturor
organelor si sistemelor.

Alimentatia la sin stimuleaza si dezvoltarea psihomo-
torie a copilului, fapt argumentat prin prezenta in laptele
matern a neurohormonilor specifici (leencefalina, p-endorfi-
na, metaencefalina etc.).

Avantajele alimentatiei naturale pentru mama care
alapteaza:

« stabilirea precoce a lactatiei dupa nastere reface mai de-
vreme puterile mamei;

« grabeste involutia uterului si micsoreazi riscul patolo-
giilor post-partum, micsordnd mortalitatea maternd; mic-
sorand hemoragiile, contribuie la reducerea pierderilor de
hemoglobina;

« prelungeste perioada de amenoree, prevenind aparitia
unei noi sarcini;

« accelereazi pierderile de greutate, acumulate pe parcur-
sul sarcinii, femeia revenind mai repede la greutatea corporala
pe care a avut-o inainte de sarcini;

o reduce riscul dezvoltirii cancerului mamar

preclimateric;

« reduce riscul dezvoltirii cancerului ovarian.
Diversificarea alimentatiei: introducerea

complementului

Citre varsta de 6 luni copilul are nevoie i de alte ali-
mente decat laptele (matern sau formula). Aceasta se expli-
cd prin faptul ca laptele matern sau formula nu mai acopera
nevoile crescinde de ingrediente alimentare. Totodatd, catre
varsta de 6 luni, ,se maturizeaza” fermentii de baza, implicati
in digestia proteinelor, lipidelor si glucidelor, scade permea-
bilitatea mucoasei intestinale, creste puterea motorie a trac-
tului digestiv, factori care argumenteazi introducerea noilor
alimente anume la aceasta vérsti. Este necesar de mentionat
cd introducerea neargumentati a complementului la o varsti
mai mica sporeste incidenta reactiilor alergice si tulburarilor
din partea tractului digestiv.

Diversificarea precoce (inaintea varstei de 6 luni) repre-
zintd un concept combatut in prezent din cauza ineficientei
echipamentului enzimatic (amilaza pancreatici), implicat
in procesul de digestie; persistentei reflexului de protruzie
a limbii, care impiedicd alimentatia cu lingurita inainte de
aceastd vérsta; imaturitatii functiilor renale si imunologice.
In primele 6 luni de viati sugarul este dependent de un singur
aliment - LAPTELE. Numai dupa aceasta varstd se dezvoltd
echipamentul enzimatic si imunologic, care permite trecerea
de la alimentatia exclusiv lactati la alimente semisolide.

Tabelul 15. Evolutia abilitatilor copilului fati de consumul anumitor tipuri de produse.

Varsta (luni) Abilitatile, reflexele stabile Tipuri de produse Exemple de produse
0-6 Suptul si inghititul Lichide Lapte matern
Aparitia primelor miscari de mestecare Pireuri de legume, fructe, ce-
6.7 Creste puterea suptului Pireuri reale fara gluten (orez), carne
Deplasarea reflexului de voma de la bine omogenizata
mijloc spre ridacina limbii
< . . . Carne bine fiarta i tocats,
Curatarea linguritei cu buzele Produse tocate sau méarun- .
. . legume i fructe fierte pasate
Muscatul, mestecatul tite, care pot fi luate i cu , ,
7-12 DL . L . cu furculita, legume si fructe
Miscari laterale cu limba si impingerea ména Lo
. L. proaspete maruntite (banane,
hranei citre dinti . s
zemos, rosii); cereale i paine.
Miscari de mestecare complexe
12-24 ’ s . P Hrana de la masa familiei
Stabilitatea maxilarelor
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Introducerea precoce a alimentelor complementare im-
pune unele riscuri, si anume:

o hrana complementar3, inlocuind o parte din laptele ma-
tern, va duce la scaderea productiei de lapte si, respectiv, la
posibilitatea micsorarii consumului de energie si substante
nutritive de catre copil;

« copiii sugari sunt supusi actiunii microbilor patogeni,
prezenti in produsele alimentare si lichide, care pot fi conta-
minate, astfel sporind riscul fenomenelor dispeptice, respec-
tiv al tulburarii de nutritie;

« riscul bolilor diareice si al alergiei alimentare este amp-
lificat de catre imaturitatea intestinului sugarului, fapt care, la
fel, poate induce o tulburare de nutritie;

« mamele devin mai devreme fertile, deoarece sciderea
consumului de lapte matern reduce perioada de suprimare a
ovulatiei.

o Introducerea tardiva a hranei complementare nu este
lipsita de probleme, deoarece:

« aportul insuficient de energie §i substante nutritive pe
contul exclusiv al laptelui matern poate duce la retard in cres-
tere si nutritie scazuta;

« incapacitatea laptelui matern de a asigura, de la o anu-
mitd vérsta, nevoile copilului poate duce la carente diferite de
micronutrienti, mai cu seama de fier si zing;

« nu va fi asigurati dezvoltarea optimala a abilititilor
motorii corespunzitoare, ca de exemplu mestecatul, precum
si receptia adecvatd de citre copil a noului gust si structurii
hranei.

Reguli de diversificare a alimentatiei (introducere a
complementului)

Respectarea anumitor reguli va feri copilul de fenomene
negative, care pot apirea la copilul sugar drept rispuns la ad-
ministrarea produselor noi, necunoscute, astfel:

« complementul (alimentul nou) va fi administrat numai
copilului sdnitos;

« nu se va grabi administrarea de noi produse pe timp
foarte cald sau in timpul vaccinarilor;

« in timpul introducerii alimentelor noi laptele matern
sau formula vor riméne alimentul de baza al copilului;

« nu se vor da in aceeasi zi doud sau mai multe produse
noi;

« alimentele noi se vor da cu lingurita, de la o consistenta
mai slaba, omogena, treptat ajungind la consistenta de past3;

« diversificarea se va incepe de la un singur produs, trep-
tat addugandu-se noi produse;

o administrarea noului produs se va face inainte de ali-
mentul de bazj;

« se incepe de la cantitati mici, mirind volumul timp de
S-7 zile;

« se administreaza produsul nou in prima jumatate de zi,
pentru a urmdri starea copilului;

« noul produs se va propune copilului de mai multe ori;

« in cazul in care copilul refuzi insistent un produs, se va
renunta la acesta temporar, pentru ca peste un timp sa se in-
cerce din nou;

o pentru monitorizarea mai eficienti se recomandi de a
nota toate manifestirile neobisnuite (meteorism, modificiri
de scaun, eruptii pe piele) intr-un jurnal;

« nu este recomandat de a da copilului acelasi produs de
doua sau mai multe ori pe zi;

o diversificarea alimentatiei trebuie si reprezinte un pro-
ces de introducere a unor produse noi, diferite dupa consis-
tentd, gust, miros si aspect, mentinind in continuare alimen-
tarea la san;

o nuse sareazi alimentele copilului pAna la varsta de 3 ani;

o diversificarea produselor cuprinde 2 perioade: hrana
perioadei de tranzitie (6-12 luni) si hrana din masa familiei.

Tabelul 16. Cronologia administririi, cantititile orientative si tipurile alimentelor oferite copiilor de 6 luni - 3 ani.

Produse/varsta 6 luni 7 luni 8 luni 9 luni 10-12 luni 2 ani 3 ani
Lapte Lapte matern la cerere, minim 5-6 ori in 24 de ore, inclusiv Lapte matern sau
P noaptea lapte praf
Fructe (foarte coapte,
proaspete sau preparate,
1 2
omogenizate in pireu sau 08 S0g 308 308 S0¢ 00g 008
zdrobite)
Branza 40¢g 40¢g 40¢g 40¢g S0g 60g 80g
Gilbenus 1/4 1/3 1/2 1/2 1/3 1
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60-80 g
Pireu de legume (fard glu- 130 ¢ 150¢g 160 g 160 g 200g 250¢g
ten)
Unt 2g 3g 4g Sg Sg 10g 10¢g
1lingurita | 1lingurita | 1linguritda | 1linguritd | 1linguritd | 1linguri- | 1 linguri-
Ulei vegetal pentru pentru pentru pentru pentru td pentru | td pentru
cafea cafea cafea cafea cafea cafea cafea
Terci cereale 10-60 ml 150 ml 160 ml 180 ml 180 ml 200 ml 250 ml
5—1,0 & 1(,)—15 g 2_0 & .| 4lingurite | 6linguri- | 6 linguri-
(1-2lingu- | (2lingurite | (3 linguri- ’
Carne . pentru te pentru | te pentru
rite pentru pentru te pentru
cafea cafea cafea
cafea) cafea) cafea)
10-15g 20¢g 4 lingurite | 6 linguri- | 6 linguri-
Peste (2 linguri- (3 lingu- pentru te pentru | te pentru
te) rite) cafea cafea cafea
atil Tului catie. inehitire si dices.
Paine, biscuiti, paste fine adaptate capacitatilor copilu u;ije masticatie, inghifire §i dlges

Ablactarea, conform recomandarilor actuale ale OMS,
se face nu mai devreme de 2 ani, alimentatia naturald fiind
posibild §i mai mult. Ablactarea se face treptat, la copilul sana-
tos si preferabil nu in peroada de arsita, pentru a reduce riscul
de fenomene dispeptice. Nu se recomandi ablactarea brus-
cd, asociatd cu o trauma psihologici (schimbarea locuinte,
absenta mamei de acasd). Daci ablactarea copilului s-a facut
treptat, nu va fi greu de inlocuit ultima portie de lapte matern
cu un alt tip de lapte, iar mama nu va avea incomoditati cu
sanii.

ALIMENTATIA MIXTA $I CUFORMULE
DE LAPTE PRAF

In caz de insuficienta de lapte matern, lipsa a acestuia sau
contraindicatii pentru alimentatia la sin, apare necesitatea de
a alimenta copilul cu un alt tip de lapte, adici de a trece la
alimentatia mixta sau artificiala.

Alimentatia mixti este tipul de alimentatie cind copi-
lul, pe langa laptele matern, primeste pe parcursul zilei §i un
alt tip de lapte — formula de lapte praf (amestec lactat adaptat
sau neadaptat), raportul dintre ele fiind diferit. Formula de
lapte, administratd suplimentar laptelui matern in alimentatia
mixta, se numeste supliment.

In cazul in care copilul primeste lapte matern mai putin
de 1/5 din ratia zilnic, restul revenind formulelor de lapte

artificiale, sau nu beneficiaza deloc de laptele mamei, se con-
siderd ci el este alimentat cu formule de lapte praf.

Exista mai multe clasificiri, pe mai multe criterii, ale
formulelor de lapte, principalul fiind gradul de adaptare,
toate formulele la modul general divizindu-se in adaptate si
neadaptate.

Formulele adaptate sunt elaborate stiintific i echili-
brate dupi continutul ingredientelor nutritive pentru o ma-
ximald apropiere a factorului alimentar de continutul laptelui
matern. Ele sunt fabricate in mod industrial, fiind utilizate
tehnologii avansate de modificare a cantitatii §i calitétii fac-
torilor nutritionali, cu adaptarea raportului proteini sericd/
cazeinda, modelare continut aminoacizi §i acizi grasi poline-
saturati/nesaturati, suplimentare de oligozaharide, minerale
esentiale si vitamine. Componenta formulelor de lapte este
un important criteriu pentru selectia acestora, avind in ve-
dere vérsta si particularititile individuale de dezvoltare, pre-
cum si starea de sinatate a copilului. Exista formule destinate
copiilor prematuri sau subponderali, sugarilor primelor 6 luni
de viatd, formule de continuare dupa 6 luni, precum si formu-
le dietetice (terapeutice), de exemplu, cu continut redus de
lactozi, cu proteina partial sau total hidrolizatd, formula fara
fenilalanina.

Formulele neadaptate sunt formule de lapte preparate
in conditii casnice, reprezentand laptele mai multor mamife-
re, mai cu seamd laptele de vaci, dar si de capre, bivolita etc.
integral sau in dilutie.
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Contraindicatiile pentru alimentatia naturala
Din partea mamei

o Absolute:

- boli/infectii ale mamei: infectie cu HIV, tuberculoza
activd, virus Herpes Simplex cu leziuni ale pielii i ale areolei
(situatie in care poate fi folosit lapte exprimat);

- chimioterapie/radioterapie;

- dependenta de droguri;

— necesitatea de a lua medicamente care sunt strict con-
traindicate in timpul alaptarii;

— boli psihice acute (dupi o evaluare a factorilor de risc
pentru copil);

— tumori producitoare de prolactini la mama.

« Temporare:

decompensarea maladiilor somatice ale mamei;

candidoza mamelonului si a areolei;

- ingestia de alcool > 0,5 g/kg/zi.

Din partea copilului

Absolute:

— erori de metabolism (fenilcetonuria, galactozemia).
Temporare:

afectiuni grave ale nou-nascutului §i sugarului ce necesi-
ta respiratie asistata si alimentare parenterala.

Hipogalactia si indicatii pentru introducerea formu-
lelor de lapte praf adaptat in perioada neonatali precoce

Pierderea fiziologicd din greutatea corporald (8-10%) a
unui nou-niscut nu este indicatie pentru introducerea unui
supliment de lapte adaptat. Pentru o monitorizare mai exac-
ta a dinamicii greutdtii corporale a nou-nascutului sunt re-
comandate spre utilizare curbele de pierdere in greutate pe
ore pentru nou-niscutii sinitosi (Valerie si colab., 2015).
Conform acestor curbe, pierderea initiala in greutate nu tre-
buie s depiseasca percentila 75 sau 5-6% din greutate a doua
zi dupd nagtere, 7-8% a treia zi de la nagtere si 9-10% dupi
trei zile sau mai mult de la nastere. La valori mai mari ale sca-
derii greutitii corporale a nou-nascutului se pune in discutie
necesitatea suplimentirii alimentatiei copilului cu formula de
lapte praf adaptat.

Posibile indicatii pentru introducerea formulelor de
lapte praf adaptat in perioada neonatala timpurie:

Din partea copilului:

a) hipoglicemie, inclusiv cea asimptomatici (protocolul
clinic ,Diagnosticul si tratamentul hipoglicemiei nou-niscu-
tilor”, 2015);

b) semne care relevd consumul insuficient de lapte (pro-
tocol al Academiei Internationale de Medicina a Alaptarii,
Protocolul Clinic ABM nr. 3,2017):
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« semne clinice sau de laborator de deshidratare (apatie,
mucoase uscate, urinari rare §i urine concentrate, cresterea
concentratiei sodiului seric);

. pierderea in greutatea corporala peste percentia 75 (din
primele zile de viati) si/sau pierdere a peste 8-10% din greu-
tatea de la nagtere dupi a S-a zi de viatg;

o hiperbilirubinemie asociati cu un consum insufici-
ent de lapte matern (incepe la a 2-a — a S-a zi de viat3, in-
sotitd de pierderea in greutate, retentie de scaune si urinare
insuficienta);

o scaun mairar de 4 oriin primele 4 zile de viata sau elimi-
nari de meconiu pand in a 5-a zi de viati.

Din partea mamei:

1. lactatie intarziata;

2. insuficientd glandulard primard (hipogalactia primard
apare la mai putin de 5% dintre femei);

3. patologia glandelor mamare; interventii chirurgicale
care duc la productie insuficienta de lapte;

4. dureri insuportabile in timpul alaptarii, care nu sunt
asociate cu interventii chirurgicale;

S. boli cronice grave ale mamei care afecteazd alaptarea
(endocrine etc.).

In selectarea suplimentului pentru nou-ndscut, alegerea
primara trebuie si fie laptele matern sau colostrul exprimat,
care trebuie utilizat in caz de aliptare ineficientd: copil apa-
tic, mamelon inversat sau mare §i alte probleme care apar in
timpul aldptarii.

Tabelul 17. Cantitatea medie de colostru consumat la o
alimentatie in primele zile de viata.

Orele vietii ml/alimentatie
24 2-10
24-48 5-15
48-72 15-30
72-96 30-60

Doar in cazul absentei colostrului sau a laptelui in sanul
mamei dupa aldptare, apreciata drept lactatie insuficientd, se
recomanda de suplimentat pani la cantitatea necesara cu for-
muli de lapte praf adaptat, in corespundere cu urmitoarele
principii:

1. de prima intentie trebuie utilizat ca supliment lapte ma-
tern exprimat (stors);

2. in cazul unui volum insuficient de colostru sau lapte ma-
tern, de preferinta se administreaz lapte de la donator (daca
este accesibil);

3. in absenta laptelui de la donator, formulele adaptate de
hidrolizate proteice sunt cele mai recomandate in comparatie
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cu formulele de lapte standard, deoarece exclud contactul
precoce cu laptele de vaci integral si contribuie la o scadere
mai rapida a nivelului de bilirubina.

Determinarea volumului de lapte praf adaptat pen-
tru alimentatia nou-niscutului

Cantitatea estimata de colostru pe care copilul o suge pe
durata unei alimentatii este prezentati in tabelul 17. Volumul
de supliment, evident, nu trebuie si depaseasca cifrele indi-
cate si trebuie individualizat in functie de dinamica greutitii
corporale a copilului.

Cercetirile recente au demonstrat ci, in cazul necesitétii
introducerii suplimentului la un copil din a 2-a — a 3-a zi de
viatd (pierderea in greutate de 5-6% in prima zi de la nagte-
re, 7-8% dupi 2 zile), suplimentarea cu un volum de 10 ml
dupi fiecare aldptare nu interfereaza cu instalarea lactatiei si
va permite sistarea acesteia, de reguld, in urmatoarele 5-7 zile,
evitdnd pierderea patologici in greutate.

In cazul copiilor care au o pierdere >10% din greutatea
corporald, volumul suplimentului trebuie si fie de cel putin
20 ml dupi fiecare alaptare sau 50 ml/kg pe zi. Un indicator
sensibil al suplimentirii suficiente de lapte este incetarea pier-
derii in greutate corporald, cu cresterea ulterioara a acesteia
cu 26-30 g pe zi (OMS, 2006).

Metodele pentru introducerea suplimentului pentru
un nou-nascut

Suplimentul de lapte pentru un copil poate fi introdus in
diverse moduri: utilizind un sistem suplimentar concomitent
cu aliptarea (sistemul SNS), biberon cu tetind, alimentarea
cu o cana, lingura. In fiecare caz, medicul ia o decizie in func-
tie de caracteristicile individuale ale copilului §i de preferin-
tele mamei.

Pani in prezent, nu existd dovezi convingitoare cu pri-
vire la avantajul uneia dintre metodele aplicate pentru supli-
mentarea alimentatiei sugarului mic, precum si privind riscu-
rile utilizarii acestora.

Formula de lapte adaptat introdusa cu scop de supli-
mentare a alimentatiei nou-niscutului trebuie prescrisi
intr-un volum limitat, realizatd pe fundalul stimularii lactatiei
si anulatd in cazul in care copilul are cresteri stabile (peste ca-
teva zile) in greutatea corporald de cel putin 20-30 g/zi.

Schemele posibile de anulare a suplimentului:

a) mentinerea numarului de alimentatii suplimentare cu
o scadere treptatd zilnica a volumului amestecului la fiecare
priza;

b) mentinerea volumului constant de amestec la fiecare
prizd, dar cu reducerea numarului de prize.

In acest caz, controlul greutatii corporale a copilului
nou-niscut se efectueaza zilnic. Durata administrarii supli-
mentului este individuala.

Indicatii pentru administrarea suplimentari de
lichide

In perioada neonatala timpurie, existi situatii in care co-
piii pot avea nevoie de lichid suplimentar.

Suplimentarea de lichide administrate nou-nascutului se
recomanda in cazul cand intérzie instalarea alaptirii si sunt
prezente valori de limitd ale pierderii in greutate corporala
asociate cu:

o stiri / afectiuni insotite cu febra (valori ale temperaturii
corpului peste 38,0°C determinata in fosa axilard), diaree sau
varsaturi;

« febra tranzitorie a nou-nascutului;

« fototerapie cu lampi fluorescente albastre (necesarul de
lichide al copilului cregte cu 10-20 ml/kg pe zi);

« nivelul hematocritului in singele periferic mai mare de
65% dupi 2 zile de viata asociat cu semne de deshidratare;

« semne clinice §i paraclinice ale infarctului uric;

« greutatea corporali la nagtere mai mare de 4 kg (pierde-
re crescuti de lichide);

« cresterea temperaturii mediului (peste 26°C).

Hipogalactia in perioada sugarului

Una dintre principalele cauze ale hipogalactiei este lipsa
asistentei medicale profesionale la momentul oportun pentru
o femeie care initiaza aldptarea.

Majoritatea cazurilor de hipogalactie sunt determinate
de: probleme si incidente in aldptare; introducerea nerezona-
bild a formulelor de lapte praf adaptat, stres emotional, boli
cronice severe ale mamei, lipsa confortului psihologic al fe-
meii pentru aldptare, nevoia de a merge la munci etc.

In plus, simptomul major al hipogalactiei este adesea
considerat tensionarea insuficientd a glandei mamare, proces
care este fiziologic, deoarece in timp glanda mamari devine
mai putin sensibila la intindere. De asemenea, productia ne-
uniforma de lapte §i cregterea intensiva a unui copil pot duce
la 0 nepotrivire temporara intre ,oferta si cerere”. Respectarea
principiilor de aplicare frecventa la sin si aliptare la cerere de
obicei rezolvi aceastd situatie in citeva zile.

Cel mai sensibil criteriu de apreciere a suficientei lactati-
ei este cresterea greutatii corporale a copilului.

Agalactia adeviratd (sau primard) este extrem de rarj,
fiind raportata la doar 3-5% dintre femei, cauzele fiind tesutul
glandular inadecvat rezultat din séanii hipoplastici, chirurgia
sanului, cum ar fi mastectomia, reducerea sanului sau elimi-
narea chistului, inclusiv piercingul mamelonului. Aceste ca-
uze pot perturba ciile ductale si neurologice. Cauzele supli-
mentare ale incapacitatii primare de lactatie sunt bolile grave,
cum ar fi hemoragia postpartum cu sindromul Sheehan, in-
fectia sau hipertensiunea.
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Factorii cauzali posibili ai hipogalactiei secundare:
Din partea copilului:

« Prematuritate / greutate mica la nastere.

. Asfixie la nagtere.

« Defecte congenitale ale cavitatii bucale.

« Boli somatice congenitale.

Din partea mamei:

« Sanitate maternd: anemie, hemoragie postpartum, fu-
mat activ.

« Patologia glandei mamare: interventie chirurgicali la
san (reducere).

« Lactogeneza: retentia placentei postpartum, aplicare
tardiva la san.

« Galactopoieza: drenajul necorespunzator al sanilor, fre-
nul scurt al limbii sugarului.

« Aportul de lapte: restrictia frecventei sau a duratei
alaptarii.

« Motivatie slabid a mamei sau ignoranta care duce la in-
treruperea aldptarii in afectiuni minore, limitarea strictd a du-
ratei aldptarii etc.

« Gestionarea necorespunzitoare a problemelor locale la
nivelul sdnului, de exemplu, mamelonul aplatizat si dureros,
mamelon retras, scurt sau prea mare.

« Sedare medicamentoasi (influenteazi si copilul), anxie-
tate, oboseald excesivd, medicatie (contraceptive orale).

« Tehnica gresita de alaptare.

« Tulburirile psihice anterioare sau cronice, inclusiv de-
presia, pot reapirea in perioada postpartum si pot interfera cu
abilitatile parentale materne.

Factorii de mediu

o Separarea copilului de mama.

« Interventii dureroase, de exemplu, epiziotomie, opera-
tie cezariana etc.

« Introducerea timpurie si neargumentati a laptelui in bi-
beron, utilizarea de suzete.

o Facilitati insuficiente pentru femeile care lucreazi.

« Suport si indrumare inadecvate din partea profesionis-
tilor din domeniul sanatatii.

« Publicitatea agresivi a formulelor de lapte praf pentru
alimentatia sugarului.

Semnele clinice ale aportului insuficient de lapte
matern

« Sugarul are un adaos ponderal insuficient (< 20 g/zi sau
<500 g/luna).

« Numirul scutecelor umede pe zi (mai putin de 6-8).

« Miscari intestinale peristaltice rare, cu o cantitate mica
de scaune, care sunt uscate si dure.
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« Sugarul nu are sentimentul de satisfactie dupa alaptare,
plange mult, necesita aldptari mult mai frecvente, cu o durata
lunga.

Urmitoarele semne indici insuficienta laptelui matern
in cazul nou-nascutului in primele siptimani de viata:

« Scadere in greutate mai mare de 10% din greutatea la
nastere.

« Nu redobéndeste greutatea de la nastere pani la 2 sap-
taméni de viata.

« Lipsa urinei timp de 24 de ore.

« Absenta de scaune galbene in prima siptimana.

o Semne clinice de deshidratare.

Managementul hipogalactiei

Daca productia de lapte pare a fi insuficientd pentru su-
gari, din cauza cresterii reduse in greutate, in absenta altor pa-
tologii care ar argumenta stagnarea ponderala, initial trebuie
verificatd corectitudinea pozitiondrii i aplicirii corespunza-
toare in timpul alaptirii. Pentru a creste productia de lapte,
sunt utile urmatoarele masuri:

« Ameliorarea tehnicii de alaptare, cu corectarea practici-
lor incorecte.

o Cresterea frecventei aplicariila piept si alaptare la cerere.

o Oferirea ambilor séni la fiecare aldptare.

« Golirea completa a sanului anterior de a oferi alt sdn
pentru aldptare.

o Alternarea sinilor in timpul aceleiasi alaptari atunci
cand copilul este somnolent sau daci nu suge puternic.

« Evitarea utilizirii de biberoane, suzete si tetine.

o Alimentatia mamei care alipteazi, respectind o dietd
echilibrati.

« Consumarea suficientd de lichide de citre mami (apor-
tul excesiv de lichide nu cregte productia de lapte, dar o poate
reduce).

o Odinna/somnul suficient al mamei.

Restabilirea lactatiei este posibili prin motivatia si in-
curajarea mamei. Personalul medical trebuie si instruiasci
mamele si familia acestora cu privire la suprematia laptelui
matern. In cazul nou-niscutilor si sugarilor mici, a ciror ali-
mentatie a fost suplimentata cu o formula de lapte praf adap-
tat, pe masura ce creste cantitatea de lapte matern, volumul
laptelui praf trebuie redus treptat, pAnd cind sugarul riméne
complet pe laptele matern.

Selectarea formulei lactate pentru alimentatia mixtd sau
artificiald a copilului se bazeazi, in primul rand, pe aprecie-
rea starii sinatitii copilului sugar si particularititile lui de
dezvoltare.

Reguli de selectie a formulei de lapte pentru alimen-
tatia sugaruluicu formule de lapte praf:
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o daci copilul a primit deja o formula de lapte, a tolerat-o
bine si se dezvoltd corespunzator vérstei, se va recomanda ad-
ministrarea ei in continuare;

« se valua obligator in considerare vérsta copilului;

« se vor prefera formulele cu grad inalt de adaptare sau
cu grad inalt de hidrolizare, mai cu seama in primele 6 luni
de viat;

« se vor studia minutios compozitia si calitatea (datele
expuse pe eticheta / continutul cantitativ si calitativ al ingre-
dientelor, termenul de valabilitate);

« formula de lapte e preferabil sa contind taurind, care
participa la formarea tesuturilor sistemului nervos, retinei
ochiului, are un rol anume in stabilirea unor functii de apa-
rare etc.;

« e de dorit ca formula aleasi si contini carniting (sub-
stantd biologic activa, importanta pentru buna desfiasurare a
metabolismului proteic, lipidic si energetic in celuli);

« formula de lapte trebuie si contina si acizi grasi nesa-
turati, care sunt indispensabili pentru dezvoltarea adecvati a
creierului si retinei;

o formula de lapte e bine si contind preponderent prote-
ine din zer §i mai putin cazeini, pentru a apropia continutul
de aminoacizi de cel al laptelui matern si pentru o mai buna
digestie a proteinelor;

« seva aprecia toleranta individuala fati de amestecul se-
lectat, iar la aparitia semnelor de intoleranta (eruptii alergice,
meteorism, regurgitiri mai frecvente, dureri abdominale, sca-
une modificate) se va face o evaluare a stirii sdnititii copilu-
lui i, daca nu exista alte explicatii ale semnelor indicate, se va
selecta 0 noud formuli;

« seva tine cont de faptul ci nu e bine de trecut de la o
formula la alta la fiecare 1-2 zile; adaptarea fata de un produs
nou dureazi in medie nu mai putin de 3-5 zile;

o daci existd indicatii speciale, se va selecta un amestec
dietetic;

« in perioada de vard sunt recomandate formule cu
proprietati.

Metoda complementari (de completare) este practi-
cata in caz de alimentatie mixti: la fiecare alimentare copi-
lul se aplica intdi la sin, apoi se administreaza suplimentul.
Aceasta metoda are avantaje, fiind fiziologica si contribuind
la mentinerea i stimularea in continuare a lactatiei.

Metoda alternativa este utilizat in alimentatia mixta,
cand mama nu poate aplica destul de frecvent la sin copilul,
lipsind o perioadi de timp de acasa (este la serviciu, la stu-
dii). In acest caz se insista asupra alimentirii maxime cu lap-
te exprimat (stors), iar deficitul se va compensa cu formula
de lapte praf, inlocuind una sau mai multe aplicari la sdn cu
administrare de supliment. Aceasta metoda este mai putin

recomandati, deoarece intervalele mari intre aplicarea la sin
influenteaza negativ lactatia, reducand progresiv cantitatea de
lapte produs de citre mama.

Recomandari pentru alimentatia mixta:

o ratia alimentara zilnici va reiesi din calculul estimativ al
volumului alimentar necesar;

« suplimentul se va administra preferabil dupa aplicare la
san (metoda complementari);

« suplimentul va fi administrat cu lingurita/canuta, pen-
tru a nu dezorienta suptul copilului;

« sevaincepe dela volumul de 20-30 ml, mirindu-I trep-
tat pand la cel necesar;

o temperatura suplimentului nu va depasi 40°C;

o copilul se va pozitiona comod, in sciunag special sau in
brate.

Calculul estimativ al volumului alimentar pentru
sugar

Volumul alimentar zilnic poate fi calculat prin mai multe
metode, cele mai cunoscute si utilizate fiind metodele clasice
(volumetrica si energetici).

Pentru un nou-niascut in primele 7 zile de viata poate
fi folositi formula Finkelstein:

L= (N-1) x70 sau 80,

in care:

L - cantitatea de lapte pe zi;

N - numairul de zile de viata.

Coeficientul 70 se utilizeazd pentru sugarii niscuti cu
greutatea sub 3250 g, iar coeficientul 80 - pentru sugarii nas-
cuti cu greutatea peste 3250 g.

Din ziua a 7-a pana in a 14-a de viata se poate folosi
formula Apert:

V=1/10 din greutatea corpului + 200.

Dupa ziua a 14-a de viatd volumul zilnic alimentar se
poate calcula in felul urmitor (metoda volumetrica):

« 14zile-2 luni - 1/S din masa corpului, exprimat in ml;
+ 2-4luni - 1/6 din masa corpului, exprimat in ml;

+ 4-6luni - 1/7 din masa corpului, exprimat in ml;

+ 6-9luni - 1/8 din masa corpului, exprimat in ml;

o 9-12luni - 1/9 din masa corpului, exprimat in ml.

Aviand in vedere volumul fiziologic al stomacului sugaru-
lui, nu se va depasi volumul de 1 litru in 24 de ore.

Metoda calorica de calcul a volumului alimentar zil-
nic in functie de varsta:

« trimestrul 1 — 120 kcal / 1 kg masi corporala.
« trimestrul 2 — 115 kcal / 1 kg masi corporala.
« trimestrul 3 — 110 kcal / 1 kg masi corporala.
« trimestrul 4 — 90-100 kcal / 1 kg masi corporala.
Necesitatile nutritive ale copiilor sunt influentate

de:
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o ratade crestere: in primele 3 luni de viati dela251a 40
g/7i,1a 4-9 luni — 20-15 g/zi, la 18-36 luni - 6 g/zi;

« compozitia tesuturilor noi: de la nagtere pani la 4 luni
cresterea ponderald include circa 40% tesut adipos, la 24-36
de luni — numai 3%, necesitatile de proteine sunt 11 si respec-
tiv 21% din aportul energetic total;

« in caz de malnutritie fiecare gram de tesut nou necesita
in plus 0,2 g proteine, astfel necesitatile sunt cu 1-2 g/zi mai
mari;

« prematurul sub 1500 g necesita mai multe proteine (3
g/kg/zi si mai mult), 80% din proteine se utilizeaza pentru
crestere, pe cand la un copil eutrof, in vérsta de 1 an — doar
20%;

« copilul de varsti frageda este deosebit de vulnerabil la
subnutritie.

Astfel, necesitatile energeticepand la 1 an sunt 120-90
kcal/zi, dupa 1 an — 90-100 kcal/zi, cu variatii in functie de
activitatea fizicd, micsorandu-se pana la 40 kcal/kg/zi la vér-
sta de adolescent.

Necesarul zilnic de proteine in functie de varsta:

« 1-3luni: 2,5 -2,25 g/kg/zi;

« 4-12 luni: 2,0-1,5 g/kg/zi;

« 1-Sani: 1,2-1,1 g/kg/zi.

Sugarul necesitd 43% din proteine sub forma de ami-
noacizi esentiali, copiii mai mari — 36%.

Necesarul zilnic de lipide in functie de varsta:

« pentru sugar: 3,5-6 g/kg/zi;

« lavirsta de 1-3 ani: 4,5 g/kg/zi;

« la4 ani §i mai mult - 2 g/kg/zi.

Se recomanda ca minim 30%, nivelul optim 40-50% din
necesititile energetice ale sugarului si copilului mic si fie sa-
tisficute pe seama lipidelor, iar dupi vérsta de 2 ani nivelul
optim si fie de 30%, din care mai mult de 10% lipide nesatu-
rate sau polinesaturate.

Necesarul zilnic de glucide in functie de varsta:

« pentru sugar: 12 g/kg/zi;

« celelalte varste: 10 g/kg/zi.

Dupi varsta de 2 ani 60% din necesititile energetice
trebuie satisfacute pe seama glucidelor, din care 10% sa fie
carbohidrati simpli. Cetoza rezulta in cazul cand densitatea
energetica a glucidelor este sub 10%.

Alte necesitati:

« fibre vegetale: aportul aproximativ recomandat este de
0,5 g/kg/zi cu un maxim de 3,5 g/kg/zi;

« necesarul de apa: pentru un copil sinitos este de 10-
15% din greutatea sa, la adult — 2-4%.

80 PEDIATRIE

ALIMENTATIA COPILULUIDE 1-3 ANI

Aceasta este varsta la care se stabilesc obiceiurile alimen-
tare pentru viata ulterioara i, prin urmare, este important si
se formeze o atitudine pozitiva fata de alimente si si se dez-
volte obiceiuri alimentare corecte.

Citre varsta de un an in alimentatia copilului trebuie in-
trodusi o varietate mare de alimente sinitoase. Copilul poate
trece la dieta sanitoasad pentru adulfi practicata in familie, cu
usoare adaptari:excluderea alimentelor puternic condimen-
tate sau prajite.

Dieta copilului trebuie sa contina un echilibru adecvat
de alimente nutritive, inclusiv fructe, legume, cereale integra-
le si imbogitite, lapte si alte produse lactate, peste, carne de
pasari de curte si alte surse proteice.

Pricipiile alimentatiei corecte a copilului de 1-3 ani:

a) Meniul trebuie adaptat greutatii corporale a copilului.
Copiii cu vérsta de 1-3 ani necesita un aport energetic de 90-
100 kcal/kg/24 ore.

b) Aport suficient de lichide:copilul necesita cite 100 ml/
kg pentru primele 10 kilograme de greutate, cate S0 ml/kg
pentru urmatoarele S kilograme de greutate, apoi 25 ml/kg
pentru fiecare kg urmator.

c) Aportul de proteine, glucide si grisimi trebuie sa fie
echilibrat. Pentru copilul in crestere nu este recomandati die-
ta vegetariand, daca aceasta este respectata in familie, deoare-
ce dieta nu poate asigura cerintele de dezvoltare ale copilului.

d) In alimentatia zilnicd a copilului trebuie incluse fructe
si legume, pentru a-i asigura aportul corespunzitor de fibre,
vitamine §i minerale.

e) Copilul de 1-3 ani necesiti zilnic 3 mese principale si 2
gustari, compuse din produse proaspete, sanitoase, pregatite
acasa.

Caracteristicile dietei prudente pentru copiii mai
mari de 2 ani:

« lipide total sub 30% din aportul de calorii cu 10% lipide
polinesaturate si 10% nesaturate;

« aport colesterol sub 100 mg/1000 kcal/zi, maxim 300
mg/zi;

« glucidele trebuie sa furnizeze 60% sau mai mult din
aportul caloric zilnic, din ele doar 10% sub formi de zahar
simplu, 50% sub forma de carbohidrati complecsi;

« este recomandati dieta bogata in fibre vegetale;

« dieta trebuie si fie echilibrata sub aspect nutritional, va-
riatd, adecvati cresterii optime si activititii desfasurate;

« sifie redusa cantitatea de sare.
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ALIMENTATIA COPILULUI DE 3-§ ANI

Pregcolarii cu vérste cuprinse intre 3 §i 5 ani pot ménca
o varietate de alimente sianitoase cu gusturi, texturi si culori
diferite. La aceastd varsta copilul necesita zilnic 3 mese prin-
cipale i 1-2 gustari, deja nu este necesara prepararea separati
a alimentelor pentru copii.

Se recomanda:

o carne albj, preferabil de pasire;

« peste (fiert sau copt);

« lapte degresat, uleiuri vegetale;

« gilbenus de ou panila 2-3 ori pe saptimana;

« paine neagra si cat mai multe fructe silegume;

o limitarea  alimentelor  conservate, deserturilor,
dulciurilor;

« nu se recomanda in alimentatia copiilor produse ali-
mentare de densitate energetica inaltd, cu continut sporit in
grasimi §i redus in nutrienti.

Dieta potrivita are un rol determinant in imbunatitirea
calitatii vietii, mentinerea unei bune stiri de sdnitate i cres-
terea duratei medii de viata.

Alimentatia femeii care alapteaza

In timpul aldptrii, alimentatia unei femei trebuie or-
ganizatd tindnd cont de asigurarea necesarului indicat de
factorii nutritivi, precum si de necesitatea asigurarii lactatiei
suficiente.

Alimentatia este determinati de urmatorii indicatori:
« alimente cu valoare energetica suficients;
o dieta echilibrati in proteine, lipide si carbohidrati;
« asigurarea necesarului crescut de vitamine, minerale si
alti micronutrienti.
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Fig. 13. Piramida alimentara.

« In primele 6 luni, nivelurile recomandate inalte de nu-
trienti sunt argumentate de asigurarea necesitatii crescute a
femeilor in timpul producerii intense de lapte matern, care
este singurul produs alimentar p4na la varsta de 6 luni a unui

copil.

Tabelul 18. Necesitatile nutritive ale femeii care alipteaza.

Necesitatile fiziologice ale . . . .
A . con 1. e . Necesitatea suphmenta- Necesitatea suphmenta—
Nutrienti femeii in lipsa sarcinii si . J . B . R
’ .. ’ ra in primele 6 luni ra dupa 6 luni
lactatiei

Necesititi energetice, kcal 2200 500 450
Proteine 06 40 30
'8 33 26 20
Lipide, g 73 15 15
Glucide, g 318 40 30

Frecventa preferatd a meselor in timpul aldptarii este de
5-6 ori/zi: 3 gustari principale i 2-3 gustari folosind alimente
sanatoase.

Nutritia rationald a mamei este un factor important in
prevenirea dezvoltirii patologiei nutritionale si a tulburarilor
functionale la sugar. Aportul excesiv de nutrienti individuali,
precum si continutul insuficient al acestora in dieta pot duce
la consecinte negative. Astfel, o incarciturd mare de produse
lactate in alimentatia mamei care alipteaza poate contribui la
dezvoltarea sensibilizarii sugarului la proteinele din laptele

de vaci. Deficitul de acizi grasi polinesaturati (acid docosa-
hexaenoic) creste riscul reactiilor alergice la sugar.

Dieta vegetariana in timpul sarcinii duce la deficiente ale
aportului de energie, proteine, fier, calciu, iod, zinc, vitamine
din grupul B (B2, B12) si de vitamina D. Pentru a acoperi
necesitatile nutritive ale mamei si copilului, femeile care aleg
o dietd strict vegetariana au nevoie de consultare calificata si
de suplimentare obligatorie a alimentatiei cu vitamine si mi-
nerale in scopul reducerii riscurilor pentru sinatatea proprie
si cea a copilului.
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Femeile gravide pot si supraestimeze nevoile lor energe-
tice pe perioada sarcinii i a lactatiei, crescdnd neargumentat
aportul energetic cu adaos ponderal exagerat in aceasta peri-
oadi. Este demonstrat ci femeile supraponderale au un risc
crescut de diabet gestational, hipertensiune arteriala, nastere
prematuri si complicatii in timpul sarcinii, iar o dietd cu un
aport exagerat de energie poate avea efecte nefavorabile asu-
pra cresterii in greutate a femeii pe parcursul sarcinii §i asupra
sanatatii fatului.

PARTICULARITATILE ANATOMICE
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ALE TEGUMENTELORLA COPII

Tegumentul la copii, ca sila adulti, este format din 3 stra-
turi succesive, dispuse de la suprafati spre profunzime:

a) epiderma sau stratul superficial;

b) derma sau pielea propriu-zisi;

c) hipoderma sau tesutul adipos subcutanat.

Intre primul si al doilea strat se afld jonctiunea epider-
mo-dermica sau membrana bazali. Anexele pielii sunt fanere-
le (unghiile, firele de pir) si glandele (sudoripare si sebacee).
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Fig. 14. Structura tegumentelor.

Epiderma este un epiteliu format din mai multe straturi
de celule, numite keratinocite (85% din celule), supuse unui
proces permanent de reinnoire, restul fiind reprezentate de
celule dendritice. Keratinocitele migreaza de la profunzime
spre suprafata, pierzind nucleul si devenind celule aplatizate
anucleate. La adult acest proces dureaza in medie 30 de zile.

Straturile epidermei sunt dispuse in urmatoarea ordine
din profunzime spre suprafata:

« stratul bazal — germinativ, format din celule germinati-
ve — keratinoblasti, care se afli pe membrana bazala, melano-
cite, care produc melanina; la copilul de varsti frageda este
subdezvoltat;
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o stratul spinos — constituit din 5-10 randuri de celule si
contine keratinocite, care produc keratina, celule Langerhans,
numite si dendritice, leucocite migratoare;

« stratul granulos — constituit din 1-4 randuri de celule, ce
contin granule de keratohialina.

Aceste primele trei straturi formeaza stratul malpighian.

o stratul cornos — format din celule aplatizate, anucleate.
Stratul cornos este constituit din 2 portiuni: stratum conjunc-
tum (profund) si stratum disjunctum (superficial, cu descua-
mare permanenti).

Stratul intermediar intre cel cornos si granulos, situat
doar la nivelul palmelor si plantelor, este stratul lucid, care
contine eleidina — picaturi de ulei ce reflecta puternic lumina.

Derma
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Derma contine 3 compartimente structurale:

« celule (principalele celule sunt fibroblastii si fibrocitele,
urmate de histiocite, mastocite, limfocite, plasmocite);

o fibre ale tesutului conjunctiv;

o substantd fundamentald (acid hialuronic, glicozamino-
glicani, condroitin sulfat).

Derma este formati din 2 straturi: papilar (subepider-
mal) si reticular.

In stratul papilar se gisesc papilele dermice — ridicituri
mai evidente pe suprafata degetelor, palmelor, plantelor si
care formeaza proeminente numite creste papilare. Acestea de
la urmi determina amprentele, care au importantd in medi-
cina legala.

Stratul reticular este alcatuit din tesut conjunctiv dens, cu
putine elemente celulare.

In dermi sunt localizate terminatiunile nervoase, vase
sangvine (artere, vene), glandele sudoripare si sebacee cu foli-
culul pilosebaceu, musculi arrectores pilorum — la contractarea
lui se ridica firul de par si are loc secretia glandei sebacee. Sub
piele sunt situate vasele limfatice.

La copii, derma are preponderent structura celulard, pe
cand la adulti structura ei e preponderent fibroasa, cu un nu-
mar redus de elemente celulare. Citre varsta de 6 ani, struc-
tura pielii copilului incepe si se apropie de cea a adultului,
datorita faptului ci in aceastd perioada incepe dezvoltarea
progresivi a fibrelor de colagen din componenta dermei, pre-
cum si fibrele elastice. Aceste structuri isi ating plafonul de
dezvoltare citre varsta de 35 de ani.

Tegumentele nou-nascutului si ale sugarului se caracte-
rizeazd prin urmatoarele particularitati anatomice:

« strat cornos subtire;

« epiderm fraged si spongios;

« membrana bazald nedezvoltati, find si poroasi;

« grosimea epidermei la nou-nascuti variaza in depen-
denti de regiunea corpului, de la 0,15 pana la 0,25 mm, in
timp ce la adulti aceste valori constituie 0,25-0,36 mm;

« stratul granular la copii e slab dezvoltat, fapt care explica
transparenta pielii lor, precum si culoarea ei roz;

o stratul cornos este mult mai subtire §i mai lax decat la
adult;

« legitura intre epidema si derma este slab dezvoltata: in
unele afectiuni ale tegumentelor se produce detagarea epider-
mei, acest fapt explicind dezvoltarea usoard a epidermolizei,
formarea usoari a veziculelor, bulelor la copii;

o strat reticular al dermei insuficient dezvoltat;

« vascularizare (retea capilard) bogati.

Particularitati ale coloratiei pielii copiilor. Paliditatea
initiala in primele minute dupa nastere este inlocuita ulterior
de un eritem neonatal fiziologic (eritrodermia neonata) cu o

usoard nuantd cianotica. Eritemul neonatal este deosebit de
pronuntat la nascutii prematuri i atinge valorile maxime in
decursul primelor 2 zile, dupa care survine o descuamare a
epidermului, care coincide, de obicei, cu icterul fiziologic
neonatal, constatat la circa 50-80% din copii. Icterul atinge
intensitatea maxima in zilele 2-3 de viata si, de regul, citre
zilele 7-10 de viata dispare. Icterul fiziologic este o urmare
a distructiei eritrocitare sporite si posibilitatilor limitate de
transport si metabolizare a bilirubinei in ficatul nou-niscutu-
lui. Uneori icterul poate dura pani la 3-4 siptimani, fenomen
caracteristic mai des prematurilor. Atunci cand icterul durea-
za la copilul nascut la termen, el poate fi manifestarea unei
patologii (boala hemolitic, hipotiroidism, hepatiti congeni-
tala, sepsis, atrezie a ciilor biliare etc.).

Particularitati functionale ale pielii la copii

Functia de protectie a pielii la copil este mai slabi ca la
adult (epiderma mai subtire, frageda si spongioasd, membra-
na bazald nedezvoltatd, strat cornos subtire si lax, strat reticu-
lar slab dezvoltat, insuficienta melaninei). Pielea este un or-
gan de barieri si protectie datorita capacitatii sale de a rezista
la extensie, presiune, precum si compresie.

Sensibilitatea pielii copiilor este mai mare, infectarea ei se
produce mai usor, fapt care este legat de dezvoltarea incom-
pletd a cheratinei din stratul cornos, imaturitatea factorilor
imunitatii locale. La nagtere pielea copilului este acoperita
de o secretie cu pH-ul apropiat de cel neutru — 6,3-5,8. Insa
pe parcursul primei luni de viatd pH-ul pielii coboara esential
pani la valori in jurul cifrei de 3,8. Acest fapt determina imu-
nitatea locala nespecific3, slabi la copilul sugar.

Suprafata pielii copilului este mai uscatd decit la adult.
Tegumentele copiilor au o predispozitie spre descuamare sub
influenta paracheratozei fiziologice si a functiei reduse a apa-
ratului glandular al pielii.

Functia excretorie a pielii la copiii mici este imperfecta.
Glandele sudoripare la nagtere sunt functional nedezvol-
tate (cu exceptia regiunii gatului i partii piloase a capului).
Tendinta spre macerare si infectarea e favorizati si de hidrata-
rea abundenta si vascularizarea bogati, elemente care deter-
mind specificul simptomelor cutanate (de exemplu, eritemul
intens in bolile infectioase ale copiilor).

Intensitatea respiratiei cutanate la copii este foarte inaltd
datoritd particularitatilor structurale, inclusiv vascularizarii.

Termoreglarea prin piele este imperfecta la nou-nascuti si
la copiii mici din cauza suprafetei comparativ mai mari a pie-
lii, vascularizarii mai intense a tegumentelor, ceea ce explica
predispozitia spre supraricire sau supraincilzire.

Functia resorbtivd a pielii copiilor este mai pronuntati ca
efect al vascularizirii ei intense.
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Anexele (derivatele) pielii sunt fanerele (unghiile, fire-
le de par) si glandele (sudoripare si sebacee).

Unghiile apar in siptiména a S-a de dezvoltare intraute-
rina. Ele reprezinti o epiderma modificati, fard elemente ale
straturilor granular si hialin.

La copiii nascuti la termen unghiile ating vérfurile fa-
langelor distale. Datorita acestui fapt, ele reprezinti un crite-
riu de apreciere a maturititii nou-nascutului. In primele zile
dupa nagtere survine o incetinire temporara a cresterii unghi-
ilor, acest fapt conditionind aparitia unei striatii transversa-
le fiziologice pe suprafata unghiei. Citre luna a 3-a de viata,
aceastd striatie atinge varful falangei, ceea ce permite deter-
minarea aproximativa a varstei sugarului. Striatii identice apar
pe unghiile copiilor in urma suportarii unor afectiuni grave.
In unele cazuri de carenta proteica unghiile pot si se defor-
meze substantial.

Parul incepe sa se dezvolte din siptiménile 5-7 de dez-
voltare intrauterina. La nastere, poate avea lungime si densita-
te diferitd, insd, cu timpul, el este inlocuit de parul permanent.

Specific pentru parul copiilor este cresterea incetinita in
primii 2 ani de viatd (0,2 mm pe zi), dar dupi aceasta creste
mai repede (0,3-0,5 mm pe zi). In primii doi ani are loc in-
locuirea intensivd a parului §i grosimea firului de par creste
odata cu vérsta: la nou-niscut constituie 0,06 mm; la sfarsi-
tul primului an de viata — 0,08 mm; la pregcolar — 0,2 mm; la
adult - 0,35 mm.

Glandele sebacee la nou-niscut sunt completamente
formate si functioneaza inci din a 7-a lund de dezvoltare in-
trauterind. Din punct de vedere morfologic ele sunt identice
cu cele ale adultului. La nagterea copilului, pielea lui este aco-
peritd cu un strat gras de secretii ale glandelor, numite vernix
caseosa. Uneori, aceasta este deosebit de manifestatd, fapt ce
depinde, probabil, de particularititile constitutionale indivi-
duale ale nou-niscutului, de termenul la care se naste si unii
factori patologici. Vernix caseosa constd din grasimi, coleste-
rol, mult glicogen, particule de epiderma exfoliata. La nastere,
dupi inlaturarea surplusului de vernix caseosa, curdtarea pielii
de impurititile ocazionale, atagate in urma trecerii prin ciile
genitale, pielea nou-niscutului este intrucitva edematiata si
palida.

Glandele sebacee la nou-niscuti pot si formeze micro-
chisturi in regiunea nasului §i in zona apropiata lui — ,,milia”
De obicei, ele sunt superficiale si dispar la scurt timp, fira ni-
cio interventie. La unii sugari cu predispozitie alergica se poa-
te dezvolta o hiperfunctie a glandelor sebacee la nivelul partii
piloase a capului, ceea ce poate conditiona aparitia aga-numi-
tor cruste de lapte.

Glandele sudoripare apar din siptimana a 8-a de dez-
voltare intrauterind, initial pe palme si tilpi §i la nagtere sunt
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numeric identice cu ale adultului (unui centimetru pitrat al
suprafetei corpului ii revine un numir mai mare de glande
sudoripare: la nou-niscut 1000 glande pe cm? iar la adult
150 glande pe cm?). Totodatd, dezvoltarea si maturizarea
functionald a glandelor sudoripare continud dupi nastere,
fapt care explicd sudoratia imperfecta la nou-niscuti §i sugari.
Dezvoltarea canalelor excretorii se intensifici incepand cu
luna a 5-a de viat, iar diferentierea lor definitivd corespunde
vérstei de 7 ani. Din punct de vedere morfologic si functional
la nastere sunt dezvoltate doar glandele sudoripare localizate
pe frunte si cap, ceea ce explicd hipersudoratia acestor regiuni
la sugar.

Pe masura ce se dezvolta si se matureaza glandele sudori-
pare si sistemul nervos vegetativ, se schimba si pragul sudora-
tiei. Astfel, la un copil de 2 saptamani sudoratia se declangazi
la temperatura aerului de 35°C, iar la sugarul de 3 luni — de
27-28°C. Sudoratia adecvati se instaleaza in decursul primi-
lor 7 ani de viatd. Glandele sudoripare apocrine la nastere
sunt nedezvoltate §i incep sa functioneze de la varsta de 8-10
ani.

Anatomia tesutului adipos subcutanat

Dezvoltarea tesutului adipos subcutanat incepe din luna
a 5-a de dezvoltare intrauterina. Pe parcursul primului an de
viata cresterea tesutului adipos are loc preponderent pe con-
tul maririi numerice a celulelor adipoase. Supraalimentarea
copilului de aceastd varstd poate avea ca efect dezvoltarea ex-
cesiva a adipocitelor si instalarea unor forme severe si persis-
tente de obezitate.

Tesutul adipos subcutanat al nou-ndscutului si sugarului are
un sir de particularitdti.

Adipocitele sunt mai mici, cu nuclee bine dezvoltate.
Cu timpul, celulele se méresc in dimensiuni, iar nucleele se
micgoreaza.

La copiii primului an de viatd raportul dintre tesutul
adipos subcutanat §i masa corpului este relativ mai mare ca
la adulti, fapt ce explica forma i aspectul deosebit al corpului
copiilor mici.

La sugar in cavititile toracica si abdominald, precum si
in spatiul retroperitoneal sunt practic absente depunerile de
tesut adipos. Ele se dezvoltd doar citre varsta de 5-7 ani i,
in mod deosebit, in perioada pubertari. Acest fapt explica
deplasarea ugoari a viscerelor la copilul de varsti frageda (de
exemplu, a rinichilor).

La nou-niscuti si sugari este prezent fesutul adipos embri-
onar, care poseda nu doar functie de depozitare, dar si functie
hematopoietica.

La nou-nascuti si sugari este prezent tesutul adipos brun.
Acesta se dezvolti si se acumuleaza intens incepand cu sapta-
mana a 13-a de dezvoltare intrauterini. Din punct de vedere
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histologic adipocitele tesutului adipos brun difera de cele ale
tesutului adipos alb prin multimea de vacuole grisoase, mari-
mea lor micd, numarul mare de mitocondrii. La copii nascuti
la termen cantitatea de tesut adipos brun constituie 30-80 g
sau 1-3% din masa corpului. Majoritar acesta este situat in
regiunea dorso-cervicala, in jurul tiroidei, timusului, in regiu-
nea axilard, zona supraileocecala si in jurul rinichilor, in spa-
tiile interscapulare, in zona musgchilor trapezoizi si deltoizi,
precum si in jurul vaselor magistrale.

Functia de baza a tesutului adipos brun este termogene-
za necontractivd, adici neasociatid de contractia musculara.
Capacitatea de termogeneza a tesutului adipos brun este
maximi in primele zile de viati. Rezervele de acest tesut la
copilul niscut la termen pot asigura o protectie fata de hipo-
termia moderatd pe parcursul a 1-2 zile. Cu virsta, capacita-
tea de termogenezi a tesutului adipos brun scade. Disparitia
acestui tesut are loc in primele citeva luni de viata. La copiii
supusi unei hipotermii indelungate, tesutul adipos brun poate
sd se consume complet. Ca rezultat al subalimentatiei in pri-
mul rand va disparea tesutul adipos alb, si doar in cazuri foarte
avansate se va mobiliza si tesutul adipos brun.

Citre momentul nagterii, tesutul adipos subcutanat este
mai pronuntat pe fatd, membre, torace, spate. In aceste regi-
uni stratul de tesut adipos atinge gradul maxim de dezvoltare
citre saptimana a 6-a de dezvoltare intrauterind, pe abdomen
— citre lunile 4-6. Disparitia tesutului adipos subcutanat ca
efect al distrofiei survine in succesiune inversa.

METODE DE EXAMINARE $I
SEMIOLOGIA AFECTIUNILOR
TEGUMENTARE

Anamneza. Se stabileste timpul aparitiei modificarilor
patologice, se face localizarea primelor manifestiri etc., se
concretizeazi tipul acestora, precizindu-se daca erau unice
sau multiple, ce evolutie in timp au avut, care-i simetricita-
tea manifestarilor cutanate si daci ele au fost insotite de febrd
sau alte simptome, daci au existat contacte cu bolnavi infec-
tiosi, cercetindu-se, totodatd, cu ce s-ar putea asocia aparitia
manifestarilor respective (alimentatie, medicamente, maladii
suportate).

Inspectia. Se face intr-o incipere luminoasi, cu tempe-
ratura aerului confortabila, care si permitd dezbricarea co-
pilului fara risc de supraricire. O atentie deosebita se acorda
inspectiei pliurilor cutanate, se inspecteazi si pielea palmelor,
talpilor, regiunea anala.

Coloratia pielii se poate modifica sub influenta factorilor
patologici si a unor factori fiziologici.

Paliditatea se manifestd in anemie, edem, spasm vascu-
lar, in situatie de frig, frica, voma, precum si in urma umplerii
incomplete a patului vascular (insuficienta valvulelor aorti-
ce). E important si fie diferentiata paliditatea anemici de cea
pseudoanemici, conditionati de spasmul vascular. In unele
maladii, paliditatea are nuante caracteristice: in anemiile he-
molitice — icterici, in patologiile septico-purulente si toxico-
ze — paméntie, in cloroze — verzuie.

Hiperemia pielii poate surveni in mod fiziologic sub
actiunea temperaturilor inalte sau a celor joase, in stirile
de excitatie psihicd, in cazurile de iritare mecanici a pielii.
Hiperemia patologicd apare in stari febrile, in eritrocitoza.
Hiperemia cu localizare caracteristici pe git, obraji, nas si in
jurul ochilor este caracteristici pentru lupus eritematos siste-
mic. Hiperemia locali insoteste inflamatiile locale (hiperemia
articulatiilor in artrite, infiltrate, plagi).

Icterul tegumentelor sisclerelor se apreciazi cel mai bine
la lumina de zi. Cu exceptia nou-nascutului, icterul reprezin-
ta un semn patologic. In cazul icterului fals, legat de consu-
mul unor substante, ce coloreazi pielea, insa sclerele nu sunt
icterice.

Cianoza apare atunci cind concentratia de oxihemoglo-
bina in sdnge scade sub 95%. Cianoza poate fi:

- totald sau generalizatd — cand cuprinde toati suprafata
corpului;

— regionali sau localizata — periorala, cianoza triunghiului
nasolabial, acrocianoza.

Cianoza apare si in dereglari de respiratie la nou-nascuti,
mai ales la prematuri, in caz de pneumonie, atelectazii, pneu-
motorax, edem laringean, corpi strdini in cile respiratorii, vi-
cii cardiace congenitale. Pielea capatd o nuanti cianotici si in
methemoglobinemie, rezultati din intoxicatia cu nitrati. Mai
rar, pielea copilului poate cipata nuanta bronzului. Aceasta
apare la insuficienta cronica a suprarenalelor.

Modificarile culorii pielii pot avea caracter local: petele
violacee din regiunile lombari, sacrala, pe abdomen, care pot
atinge dimensiuni de cétiva centimetri, cu forme rotunjite
sau neregulate si care, de regula, dispar catre varsta de 5-6 ani.
Aceste manifestiri sunt cauzate de acumularile de pigment
din straturile profunde ale pielii.

Este important sa se acorde atentie gradului de pronun-
tare a retelei venoase. Prezenta aga-numitului ,cap de meduza”,
format de reteaua venoasa periombilicald, poate sugera o hi-
pertensiune portala. In hidrocefalie si rahitism, de asemenea,
se poate constata o evidentiere a retelei venoase de pe pielea
corpului copilului. Uneori se pot observa stelute vasculare
putin proeminente §i cu multe ramificatii, care apar in special
in cazul patologiilor cronice ale ficatului §i sunt asociate cu o
coloratie rogie a palmelor si tilpilor.
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Regiunea plagii ombilicale la nou-niscut se inspecteaza
cu o deosebita atentie.

Se inspecteazi, de asemenea, posibilele elemente morfo-
logice care reprezintd manifestarile superficiale ale proceselor
patologice din ad4ncul pielii. Elementele morfologice se im-
part conventional in primare §i secundare.

La manifestdrile primare se referd formatiunile aparute
pe pielea intacti: macule, papule, tubercule, noduli, vezicule,
excoriatii, bule.

La manifestdrile secundare se referd formatiunile aparute
in urma evolutiei manifestirilor primare: scuame, hiperpig-
mentatii, depigmentatii, cruste, ulceratii, eroziuni, cicatrici,
atrofie.

Palparea se face cu atentie, trebuie sa fie superficiali,
pentru a nu provoca disconfort copilului, mai ales in locurile
afectate. Mainile examinatorului trebuie si fie curate, calde,
uscate. Se sustrage atentia copilului si se urmaresc modifica-
rile din mimica lui.

Prin palpare se apreciazi grosimea, elasticitatea, umidita-
tea, temperatura pielii.

Pentru determinarea elasticitdtii pielii aceasta se apuca
intre primul si al doilea deget, forméand o plica. Elasticitatea
pielii este consideratd normala atunci cand, dupa eliberarea
pielii, plica se indreaptd imediat. Daca plica cutanati isi revine
treptat, elasticitatea pielii este redusd. Formarea plicii cutana-
te se recomandai in locurile cu putin tesut adipos: pe suprafata
dorsala a méinii, pe suprafata anterioara a cutiei toracice dea-
supra coastelor in fosa cubitala, uneori si in regiunea abdomi-
nali (in cazul suspiciunii de deshidratare). O importanti deo-
sebit de mare o are determinarea elasticititii cutanate la copii
de varsti frageda, deoarece ei se dehidrateaza foarte usor nu
doar in cazurile de diaree, dar si de alte afectiuni insotite de
febra, maladii respiratorii etc.

Umiditatea pielii se apreciazd in regiuni simetrice ale
corpului: pe torace, abdomen, in fosele axilare, regiunile
inghinale, pe membre, inclusiv pe palme i talpi. Este opor-
tund determinarea umiditatii palmelor si talpilor la copii de
vérstd prepubertard, cind se pot produce importante influ-
ente vegetative cu hiperhidroza acestor regiuni ale corpului.
Determinarea umiditatii in regiunea cefei are o importanta
deosebita in cazul sugarilor. In mod normal pielea copilului
are o umiditate moderata. Diverse stiri patologice pot provo-
ca usciciunea pielii copilului sau o umiditate sporiti, insotita
de cregterea sudoratiei.

Determinarea temperaturii se face pentru depistarea sta-
rii de hiper- sau hipotermie a pielii, care poate fi generala sau
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locali (in artrite, hipertermie, in spasm vascular — hipotermia
membrelor).

Aprecierea stdrii peretelui vascular al vaselor pielii

Semnul garoului — pe treimea medie a humerusului se
aplicd garoul cu forta necesard pentru a opri circuitul venos,
evitdnd afectarea pasajului arterial, astfel incat pulsul pe ar-
tera radiald sa fie prezent. Dupa 3-5 min. se scoate garoul si
se examineaza atent pielea din regiunea unde a fost aplicat,
din zona plicii cubitale si cea a antebratului. In mod normal,
pielea riméne curatd, insd prezenta unor stari patologice cu
fragilitatea crescuta a capilarelor provoaci aparitia eruptiilor
petesiale. Se considera stare patologici atunci cand apar 4-5
sau mai multe petegii pe suprafata plicii cubitale.

Examinarea demiografismului se face prin excitarea me-
canica a pielii, proces care caracterizeazi indirect influenta
sistemului vegetativ. Daci in locul excitat apare hiperemie,
se considerd prezenta demiografismului rogu, iar atunci cdnd
pielea devine palid3, se constatd demiografism alb.

Metode de investigatie a stratului adipos subcutanat

Pentru determinarea grosimii stratului de tesut adipos
subcutanat este necesard efectuarea unei palpari mai pro-
funde decit la investigarea pielii: cu primele doud degete se
formeazi o plicd, care va include nu doar pielea, ci si tesutul
adipos subcutanat.

Determinarea stratului de tesut adipos se face pe diferite
regiuni ale corpului in urmitoarea succesiune:

o pe abdomen, lateral de ombilic;

« pe torace, la marginea sternului;

o pe spate, sub scapule;

« pe membre, pe suprafetele postero-mediale ale coapse-
lor si bratelor;

« pe fati, in regiunea obrajilor.

Mult mai obiectiv se poate judeca despre grosimea stra-
tului adipos subcutanat ludndu-se in considerare suma grosi-
milor a patru pliuri cutanate in regiunile: bicepsului, tricepsu-
lui, subscapular, deasupra cristei iliace.

In procesul palparii se concentreazi atentia asupra con-
sistentei tesutului adipos subcutanat. In unele situatii, tesutul
adipos subcutanat poate deveni dur in anumite regiuni sau pe
toatd suprafata corpului. De asemenea, se poate depista ede-
mul tesutului adipos subcutanat. Edemul se deosebeste de
induratie prin faptul cd dupa o presiune aplicati cu degetul
asupra regiunii respective, se formeazi depresiune, care trep-
tat dispare.

Determinarea turgorului se face comprimand mici porti-
uni de piele intre primele 2 degete — pielea si tesutul subcuta-
nat opun rezistentd, pe care o reprezinta aga-numitul turgor.
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Tabelul 19. Suma grosimii a 4 pliuri cutanate la copii de 3-6 ani (mm).

Varsta in ani
Centile 3 ani 4 ani 5 ani 6 ani

Baieti Fete Baieti Fete Baieti Fete Baieti Fete
S 20,5 21,3 17,9 20,0 17,9 18,4 16,2 18,5
10 21,9 22,8 18,7 21,4 18,8 19,3 17,1 19,5
25 23,9 24,6 21,4 24,4 20,6 21,9 19,3 22,7
S0 26,7 28,1 24,4 27,9 23,4 25,5 21,9 26,2
75 29,1 32,1 27,6 30,9 25,8 30,9 25,8 31,6
90 33,0 36,6 30,7 35,5 28,9 35,4 32,7 40,8
95 34,8 41,8 31,6 38,3 32,7 42,3 37,3 65,5
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Fig. 15. Sistemul muscular

Embriogeneza Inervarea mugchilor fitului se constata deja in siptima-

Primordiul tesutului muscular incepe s se formeze in  naa 8-a, cind se formeaza fusul neuromuscular — unitatea fun-
siptiména 3-4 de dezvoltare intrauterind — din mezoderm. damentald a aparatului de inervatie musculari. La momentul
Initial se diferentiazd musgchii limbii, ai buzelor, diafragmei,  nasterii, ea prezinti o capsula definitivatd, cu ramificarea fi-
cei intercostali si cei spinali. Diferentierea musculard a mem-  brelor nervoase spre centru si poli. La nastere, interstitiul i
brelor incepe sa se produc in siptiméana 5-6 de gestatie (a  carcasa fasciculard sunt constituite, dar nu sunt diferentiate.
membrelor superioare anterior celor posterioare).
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Particularitatile anatomo-fiziologiceale sistemului
muscular la copii

La nou-nascuti sistemul muscular este dezvoltat
superficial.

Masa musculari in raport cu masa corporala la nou-nis-
cuti e de circa 2 ori mai mica si constituie 25%, comparativ cu
45% la maturi.

Numarul miofibrilelor e acelasi, dar ele sunt mai subiiri,
contin mai multe nuclee care au aspect fuziform.

Pe parcursul vietii masa musculard sporeste de 37 de
ori, dar nu din contul maririi numarului de miofibrile, ci din
contul cresterii si ingrosarii lor. Niciun alt tip de tesut nu
inregistreaza o astfel de crestere. Masa musculara de bazi a
nou-nascutului este repartizati pe trunchi, iar la copiii din
alte categorii de varstd — pe membre.

Relieful muscular la varsta frageda e slab exprimat — din
cauza dezvoltirii pronuntate a stratului adipos subcutanat.

Nou-nascutului ii sunt specifice hipertrofia musculara
fiziologica, mentinerea pozitiei de flexie, prevalarea tonusu-
lui flexorilor asupra celui al extensorilor — din cauza ciilor
piramidale §i extrapiramidale nedesivarsite. La copii nascuti
prematur si la cei imaturi fiziologic in primele 2 luni de viata
se mentine hipotonia musculara. Hipertonia musculara fizi-
ologica a bratelor la copiii sanatosi nascuti la termen dispare
in 2 luni.

La nou-niscuti excitabilitatea musculard mecanici este
maritd. Ea se manifestd prin reactii de misciri reflectorii ca
raspuns la excitari mecanice. Excitabiliatea mecanica o depa-
seste pe cea electrici, dar aceasta din urma la copii e mai mare
comparativ cu cea inregistrata la adulti.

Muschii nou-niscutilor contin de 2 ori mai putine
proteine decit la maturi. Se atestd forma fetala a miozinei.
Activitatea ATF-lui e redusi, prin aceasta explicindu-se ca-
pacitatea contractila a muschilor mai mica la copii decét la
maturi.

La nou-niscuti coordonarea miscarilor lipseste din
cauza:

— dezvoltarii superficiale a muschilor scheletici;

— diferentierii insuficiente a tesuturilor muscular si
conjunctiv;

— mielinizarii insuficiente a fibrelor nervoase, nedesivar-
sirii sistemului striopalidal, a nucleului rogu i a corpului stri-
at, a sistemelor piramidal §i extrapiramidal, a cerebelului si a
hipotalamusului. Mielinizarea fibrelor nervoase in luna a 2-a
- a 3-a de viatd decurge intensiv pani la 8 luni, finalizdndu-se
la 40 de ani. Coordonarea migcirilor se perfectioneaza spre
atingerea vérstei de 12 ani, dar copiii inci nu sunt apti de a
efectua efort fizic indelungat. Din aceste considerente munca
grea este interzisi copiilor.
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Activitatea fizica a adolescentilor trebuie limitatd pana
la 4 ore pe zi. Totodati lor li se recomanda o zi de odihna
suplimentara.

Coordonarea motricititii fine este incheiata abia pela 15
ani.

Capacitatea de a executa misciri rapide si abilitatea sunt
reduse la copii. Ele se incheie pe la 14 ani.

Dezvoltarea musculard decurge neuniform. Initial se
dezvolta mugchii mari brahiali, iar cei ai méinii — abia pe la 4
ani. Doar atunci copilul incepe si modeleze, si impleteascs,
s scrie. Si scrisul trebuie sa ocupe relativ putin timp, deoare-
ce muschii méinii, nefiind suficient fortificati, obosesc usor.

La 8-9 ani si in perioada de pubertate creste considerabil
masa musculari a spatelui, umerilor i a picioarelor.

Muschii spinali si cei brahiali la baieti sunt mai bine dez-
voltati, la ei si dinamometria mainii e mai mare decét la fete.
La fete sunt mai bine dezvoltati muschii membrelor inferioa-
re, la 10-12 ani si forta lombara e mai mare decat la baieti de
aceeasi varsta.

In perioada pubertitii e afectati armonia miscarilor,
apare neindemanarea, generata de cresterea accelerata a mus-
chilor si de neuroreglarea lor insuficienta. Aceasta determina
dezvoltarea motorie in salturi. In perioada pubertitii e impor-
tantd stimularea miscarilor active in timpul orelor de gimnas-
ticd si practicarea diverselor genuri de sport.

METODE DE CERCETARE A
SISTEMULUI MUSCULAR LA COPII

Investigarea sistemului muscular prevede anamneza,
examinarea, palparea si metode instrumentale.

Anamneza. Sunt chestionati parintii si copiii de varsta
prescolard/scolard, examinindu-se dinamic pacientul. Se
constata acuzele, timpul de manifestare a simptomelor, lo-
calizarea lor, conexiunea cu traumele suportate anterior, cu
infectiile, intoxicarile etc.

Examinarea. Se produce in pozitiile: ,in picioare”, ,cul-
cat”, ,sezdnd’, ,in miscare”, pacientul fiind chestionat, iar
uneori si palpat. Se relevi nivelul de dezvoltare a muschilor,
posibila prezenti a atrofiei, parezei, paraliziei.

Initial, medicul trebuie si-§i creeze o impresie despre
masa musculard, adici despre nivelul de dezvoltare a mugchi-
lor. Muschii sinitosi sunt dezvoltati uniform, dispusi simetric
si sunt elastici. Informatii vizind dezvoltarea lor furnizeazi
forma abdomenului, pozitia omoplatilor, starea in care se afla
coloana vertebrala. Muschii bine dezvoltati conferd abdome-
nului suplete sau o ugoard bombare inainte, omoplatii fiind
stransi spre spate.
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Se remarca dezvoltarea superficiald, medie si satisficdtoare
a mugchilor.

Dezvoltarea superficiald. Masa musculari a trunchiului si
a membrelor in stare de repaus si de incordare e mici, abdo-
menul atirnd, omoplatii nu-s bine fixati.

Dezvoltarea medie. In stare de repaus muschii trunchiului
se reliefeaza moderat, iar cei ai membrelor sunt bine contu-
rati. Fiind incordati, isi modifici vizibil volumul si forma.

Dezvoltarea satisficitoare. In stare de repaus muschii
trunchiului si cei ai membrelor sunt bine reliefati, iar la incor-
dare se contureaza vizibil forma lor.

Asimetria e depistatd printr-un control consecutiv al fe-
tei, trunchiului si membrelor, pe dreapta si pe stanga.

Se stabileste tonusul, activitatea motorie musculara si
forta mugchilor.

Tonusul muscular reprezinti o incordare permanenta a
muschilor scheletici, sustinutd de impulsul din cerebel, din
nucleul rogu, din corpul alb si cel striat si din cortex. Tonusul
este evaluat vizual in pozitiile ,culcat”, ,sezand’, ,in picioare”,
»in migcare”

La nou-ndscuti o examinare vizuald permite si presupu-
nerea termenului aproximativ de gestatie, deoarece panila 30
de saptimani copilul niscut prematur va sta culcat cu mem-
brele intinse. De la a 30-a pani la a 34-a siptiméana aduce pu-
tin picioarele semiflectate in articulatiile coxofemurale si ale
genunchiului. De la a 34-a pana la a 38-a saptimana incepe sa
indoaie bratele si picioarele, dar, dupa dezdoirea lor pasiva,
ele riman intinse. In siptimanile 39-40, bratele nou-niscutu-
lui dupa extensiune revin imediat in pozitia initiald. Copilul
incearca sa adopte pozitia intrauterini. Degetele copilului sa-
ndtos sunt strdnse in pumn.

In mod normal, muschii isi sporesc tonusul in miscare.
Forta muscular este evaluata din punct de vedere calitativ i
cantitativ.

Estimarea calitativa, la prescolari §i copiii de varstd sco-
lara, se face prin determinarea stringerii de mé4na sau prin
ridicarea unei greutiti (in mésura puterilor), prin rezistenta,
flexiunea si extensiunea membrelor. Medicul apreciazi in
mod subiectiv tonusul muscular prin sesizarea consistentei
(densititii) musculare si a rezistentei musculare in momentul
flexiunii §i extensiunii pasive a membrelor.

Tonusul muscular al copiilor din primele luni de viata se
stabilegte prin ridicarea atenta a bebelusului, apucandu-1 de
picioare (firi a-1 smuci), cu capul in jos. Intre timp urmarim
starea capului si a membrelor. In limitele normale, membrele
isi mentin o pozitie semiflectatd in genunchi si in articulatia
coxofemurald, trunchiul este putin curbat si capul este usor
orientat in urma.

Pentru determinarea tonusului se face uz si de urmitoa-
rele probe speciale:

- O flexiune excesivd a bratului §i a piciorului, atunci
cand bratul flectat aderd strins la umar pe toata lungimea
lui, iar piciorul aderi la coapsi si trunchi, indica o hipotonie
musculara.

— Bratul cazdnd. Micul pacient isi sprijind palma in palma
medicului. Cand medicul isi retrage palma, ména unui copil
sdnatos nu cade reflex, deoarece acesta ii mentine pozitia, iar
in caz de hipotonie ea cade.

- Simptomul bratului flasc. Daci fard o avertizare preala-
bild se ia bratul atdrnind al pacientului si se scuturd, el inca
mult timp dupi aceea va continua sa se clatine, deoarece ori-
sice migcare sporeste in mod reflex tonusul muscular.

- Simptomul revenirii. Daca unui nou-niscut cu hiperto-
nie fiziologica a flexorilor i se extind picioarele, atingdndu-le
de masa pentru S sec., in momentul eliberarii, ele vor reveni
imediat in pozitia initiala.

— Proba tractiunii este utilizatd pentru determinarea to-
nusului muscular al membrelor superioare. Copilul culcat
pe spate este ridicat de méini in pozitie sezanda. La un copil
sandtos bratele initial se intind, apoi el le trage spre sine, par-
ci ajutand medicul. In caz de hipertonie, va lipsi etapa I — de
intindere. In caz de hipotonie, nu se va atesta etapa II — de
tragere spre sine.

— Pozitia cu capul in jos. Cand copilul este lasat cu capul
in jos (sustinindu-l de cutia toracici), membrele in limite-
le normale sunt indoite, capul este putin cizut pe spate sub
unghi. In caz de hipotonie, membrele sunt dezdoite, capul si
trunchiul atdrni sub acelasi unghi de inclinare.

Palparea. Prin pipiire consecutivd, in mod separat, se
va stabili consistenta gruparilor de muschi, caracterul flasc,
incordarea sau atonia muscular, precum si sensibilitatea la
durere.

Tonusul muscular este determinat in baza miscarilor ac-
tive si pasive. Miscdrile pasive sunt executate de catre medic
prin flexiunea si extensiunea membrelor. In acest timp se va
stabili amplitudinea miscarii. Astfel, s-au stabilit urmatoarele
normative:

— Extensiunea din cot si din genunchi la 180°. In momen-
tul extensiunii din genunchi, piciorul trebuie sa fie flectat in
articulatia coxofemurali sub un unghi de 90°. O mana a me-
dicului se afld pe genunchiul pacientului, iar cu cealalti el ridi-
cd putin gamba, extinzdnd-o. Acesta e simptomul Kernig. La
nou-nascuti el e in limitele normale, pozitiv, remarcandu-se o
extensiune din cot si din genunchi limitata la 150° din cauza
hipertoniei musculare fiziologice.

— Flexiunea articulatiilor radiocarpiene — 150°.

— Desfacerea laterala a coapselor - 75.
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— Flexiunea posterioara a labei piciorului — 120°.

— Capul intors intr-o parte trebuie sa se atingd, conform
normei, de extremitatea acromiali a claviculei.

— Degetele mainii trebuie sa ajungi pana la apofiza acro-
miali a claviculei.

Copiii mici pot executa miscari active fiind antrenati in
joacd, trezindu-le interesul fatd de o jucirie. Astfel copilul va
ridica, lsa in jos, va indoi si va dezdoi bratele si picioarele, va
executa genuflexiuni, se varidica in picioare, va merge, va aler-
ga (tinindu-se cont de posibilititile motorii ale copilului).

Tonusul muschilor occipitali sau rigiditatea lor se deter-
mind in modul urmitor: capul micului pacient este culcat de
catre medic in palma sa dreapta, in timp ce cu stinga ii sustine
cutia toracici in pozitie orizontald, apoi cu ména sa dreapta
medicul ridica capul copilului, astfel ca el sa se atinga cu bar-
bia de piept. In caz de patologie, se resimte rezistenta mus-
chilor occipitali. Acest fenomen corespunde normei doar in
cazul nou-niscutilor, cirora le este proprie hipertonia fizio-
logica. In celelalte situatii acesta e un indiciu al meningitei.

Metode de cercetare suplimentara a sistemului mus-
cular la copii

Metodele instrumentale de investigare a sistemului mus-
cular sunt: dinamometria, miografia, electromiografia, crona-
ximetria, ergometria, investigatiile biochimice ale sdngelui si ale
urinei, examinarea bioptatului muscular si a genomului.

Dinamometria. Permite formarea opiniei despre forta
musculard. Se studiaza indicii fortei manuale si ai celei lom-
bare. Cu dinamometrul manual se méisoard forta mugchilor
mainii, in 3 reprize, cu intervale de 5-10 sec. Se va lua in calcul
rezultatul maxim.

Tabelul 20. Normative pentru forta muschilor mainii la

copii.
Virsta, ani Baieti Fete
7-9 11-3,5kg 9-13kg
10-11 16 kg 14-14,5kg
12-14 21,5-31kg 18,5-27 kg

Forta lombari se stabieste cu ajutorul dinamometrului
lombar. La fetele de 12 ani ea e mai mare decit la baieti.

Miografia. Stabileste excitabilitatea
muschilor.

Electromiografia. Inregistreaza activitatea bioelec-
tricd a mugchilor, ceea ce permite relevarea nivelului lor de
excitabilitate electrica si serveste la determinarea activitatii
musculare spontane. Ea va fi sporitd (potential mare) in ca-
zul disfunctiilor neurologice. In centrul afectiunilor miogene,

mecanica a
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amplitudinea si durata potentialului activitatii musculare nu
se modifica. In situatia istovirilor musculare rapide, atestate
in caz de miostenie, amplitudinea se reduce pana la disparitia
completa a activitatii bioelectrice.

Cronaximetria. Reprezinti o metodd de cercetare a
excitabilitatii electrice a musgchilor in intervalul cuprins din
momentul declansirii excitantului electric pana in momentul
contractarii musculare. Prin intermediul metodei date se sta-
bileste excitabilitatea musculara sporitd. Conform normei, la
copii e mai mare decit la adulti.

Ergometria. Serveste la determinarea capacitatii de lu-
cru a mugchilor.

Investigatiile biochimice. Se recomandai in cazul unor
patologii congenitale ale sistemului muscular. Ele presupun
stabilirea nivelului de aminoacizi, de fermenti in sange si uri-
ni (in particular, a miozinei).

Examinarea bioptatului muscular. Se realizeazi in ca-
zul patologiilor oncologice ale sistemului muscular sau in cel
al disfunctiilor genetice.

Dezvoltarea motorie a copiilor si evaluarea ei

Miscarea contribuie la dezvoltarea copiilor. Veriga cen-
trala a analizatorului motor este localizati lingd centrul vor-
birii si langd centrul scrisului. Semnalele emise de centrul
motor stimuleazi dezvoltarea vorbirii si scrisului.

In primul an de viati al copilului putem aprecia dezvol-
tarea motorie in functie de anumite miscari generale §i de
migcari ale bratului.

La 1,5-2 luni, aflandu-se in pozitie verticala si culcat pe
abdomen, bebelugul incepe si-si mentina capul timp de cate-
va secunde. Se atestd migciri necoordonate ale bratelor.

La 3 luni, deja tine bine capul, se impinge cu picioarele de
pe o suprafatd orizontald, in timp ce este tinut de subsuoari.

La 3-4 luni, se sprijind pe antebrate indoind spatele, se
intoarce de pe spate pe o parte, intinde ména dupa jucarie.

La 4-4,5 luni, apuca cu ména juciria suspendati deasu-
pra lui.

La 5-6 luni, se agaza, tine bine in mana juciria, o schimba
dintr-o mani in alta.

La 7-8 luni, sade in pituc, sti pe oald, sustine cu méinile
biberonul.

La 8-9 luni, merge in tarc in sens lateral.

La 9-10 luni, merge fiind tinut de ambele maini, se agaza
tinindu-se cu 0 mani de un suport, se scoald aflandu-se pe un
plan orientat putin in sens oblic (perna in pituc).

La 10-11 luni, merge fiind tinut de 0 man4, asambleaza
jucdrii simple din cteva piese (turnulete, piramida etc.).

La 1 an, merge, incearca si manénce singur cu lingura,
bea din cani, pe care o tine firi a fi ajutat.
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La 2 ani, activitatea motorie e mai intensa. Copilul mer-
ge bine, coboari si urca treptele tindndu-se de méana adultu-
lui, depaseste diverse obstacole pe masura puterilor. Miscirile
comporta un caracter imitativ (leagind pipusa, o piaptini
etc.). Se constatid misciri mai coordonate ale bratului: ma-
nanca singur, bea din cana tindnd-o in manai.

La 3 ani, urci si coboari treptele singur, incheie si des-
cheie nasturii, sare intr-un picior, fuge, depiseste obsta-
colele, isi leagd sireturile. La aceastd vérsta apar si anumite
deprinderi, de exemplu, forme de miscare automatizati
conditional-reflexa.

Evaluarea dezvoltirii motorii a copiilor de pani la 3 ani
se realizeaza in functie de 3 criterii:

1. migcarea bratelor si activitatea cu utilizarea diverselor
obiecte;

2. miscari generale in joc;

3. deprinderi motorii.

Pentru estimarea dezvoltarii motorii in baza criteriului 1
se atrage atentie asupra mainii. Copilului i se propune o juca-
rie, urmarindu-se orice actiune a lui, inclusiv a fiecarui deget.

In procesul evaludrii criteriului 2 se urmaresc miscarile
trunchiului, bratelor si ale picioarelor in timpul jocului.

Criteriul 3 releva urmitoarele deprinderi: méncatul cu
lingura, descheierea nasturilor, legarea sireturilor, minuirea
foarfecii, desenarea cu creioane.

Dezvoltarea motorie poate fi:

— 1in corespundere cu varsta;

— intarziatg;

— avansati (depiseste varsta).

In procesul evaludrii se identifica 3 grupe:

— corespunde sau depiseste;

— raméne in urmi cu 1-2 criterii pentru un termen de
examinare;

— raméne in urmai cu 2-3 criterii pentru 2 §i mai multe ter-
mene de examinare.

Evaluarea activitdtii motorii a copiilor de 4-6 ani se face in
functie de calitdtile motorii:

— rapiditate;
- fortz;

— rezistentd;
— abilitate;

— flexibilitate.

Rapiditatea constd in capacitatea de a realiza misca-
rea intr-un interval minim de timp (in conditiile stabilite).
Capacitatea respectiva se afld in raport cu nivelul de dezvol-
tare a musgchilor, cu forta lor, cu moderarea si inhibarea exci-
tatiei in sistemul nervos central. Aprecierea rapiditatii se face
prin intermediul probei de fuga la 10-30 de metri.

Rezistenfa constd in capacitatea de impotrivire in fata
oboselii generate de anumite activitati care solicitd musgchii.
Se evalueaza prin capacitatea de a mentine, pentru un timp
indelungat, o tinuti corecti in pozitiile ,culcat”, ,in picioare’,
»in mers”, ,rezemat’, ,in fuga”

Abilitatea constd in capacitatea de a insusi migcari noi
sau de a solutiona probleme motorii, in functie de circum-
stantele noi.

Evaluarea abilitatii cuprinde sarituri in lungime, execu-
tate cu multa precizie, astfel inct varfurile degetelor sa atinga
linia de demarcare la jumitatea distantei unei sarituri maxim
posibil de mari. La 4-6 ani, abilitatea sporeste, comparativ cu
anul precedent, de 5-6 ori.

Flexibilitatea consta in capacitatea executarii exercitiilor
cu o amplitudine cit mai mare. Ea caracterizeazi nivelul de
mobilitate al diferitor verigi ale aparatului locomotor. Se eva-
lueaza in functie de unghiul de inclinare pe bara de gimnasti-
cd in pozitia ,in picioare”, neindoind genunchii. Se va incerca
atingerea podelei cu rigla.

La varsta de 5-6 ani, functiile motorii se dezvoltd deose-
bit de intensiv. Deprinderi: mersul corect, fugd, sarituri, arun-
cat, citarare. Se perfectioneaza echilibrul static. Se formeaza
in mod intensiv rezistenta. Miscarile sunt executate intr-un
tempou mult mai rapid, sporeste forta lor. Copilul poate fugi
fara a se opri 300-500 de metri, sariturile in indltime inregis-
treaza indici mai mari fatd de anul precedent.

Dezvoltarea motorie a copiilor de 4,5,6 ani este evaluatd in
conformitate cu 3 criterii:

- migcarea bratelor i activitatea cu utilizarea diverselor
obiecte;

— miscari generale in timpul jocului;

- deprinderi motorii.

Dezvoltarea functiei motorii la 6-10 ani are particulari-
tatile sale. Se dezvolti intens centrele motorii ale sistemului
nervos. Creste viteza migcirii singulare executate de toate ve-
rigile membrelor si ale trunchiului. Sporeste forta muscular3,
dar mai rimén a fi dezvoltati superficial mugchii méinii, mug-
chii respiratori. Totodata, se atestd o rezistentd considerabila
la realizarea unui efort static sau dinamic. Pentru dezvoltarea
normald se recomandi mersul si alergatul, ele stimuland he-
modinamica si nivelul functiilor fiziologice.

Evaluarea dezvoltdrii motorii se face dupd 2 criterii:

— teste de migcare pentru stabilirea maturititii psihomo-
torii (in total 5);
— deprinderi motorii (in total 7).

In functie de dezvoltarea motorie copiii sunt divizati in 3
grupe:

— copiii ce executd satisficitor 4 din S teste de migciri i
posedi S din 7 deprinderi;
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— copiii cu o retinere incipientd a dezvoltarii motorii ce
executa 3 teste si posedd 4 deprinderi;

— copiii cu o retinere considerabili in dezvoltarea moto-
rie: executd mai putin de 2 teste si posedi mai putin de 2 de-
prinderi; pentru a-si ameliora indicii motori copiii din aceas-
ta grupd necesitd recomandarile unui fizioterapeut dintr-un
dispensar specializat.

Dezvoltarea motorie a copiilor de 11-14 ani decurge intens.
Se finalizeazd maturizarea analizatorului motor. Sistemul os-
teo-muscular §i aparatul inervational sunt bine dezvoltate. La
12-14 ani restructurarea hormonald complici coordonarea
activitatii sistemelor fiziologice, astfel fiind posibile reactii
neadecvate la diversi excitanti.

Forta musculard, rapiditatea, rezistenta, flexibilitatea,
abilitatea depind de starea functionali a organismului.

Dezvoltarea motorie este evaluatd ca si in cazul vdrstei sco-
larului mic, identificdndu-se 3 grupe:

— dezvoltarea motorie corespunde sau anticipeaza varsta;

— retinere incipienta;

— retinere semnificativi.

Migcarea inseamna viatd. Hipochinezia afecteazi sanata-
tea, produce distonii vegetative vasculare, obezitate.

Normativele vizind efortul depus de copii in executarea zil-
nicd a pasilor:

3-4 ani: 9-10,5 mii pasi;

5-7 ani: 11-15 mii pasi;

8-10 ani: 16-19 mii pasi;

11-1S ani: pana la 20 mii pasi.

SEMIOLOGIA AFECTIUNILOR
SISTEMULUI MUSCULAR

Muschii flasci, avind o masa redusi, se depisteazi la bol-
navii extenuati, care duc un mod de viata sedentar, avind mi-
opatii si miostenii congenitale.

Atrofierea musculard se atestd pe fundalul distrofiei mus-
culare progresive, al poliomielitei, artritei reumatoide, al
afectdrii neuronilor periferici, inregistrindu-se o dezvoltare
superficiald a muschilor, ei fiind complet nereliefati.

Atrofia musculara poate fi reversibild si ireversibild, fiind
conditionatd de dereglarea troficitatii musculare, subtierea
si degenerarea fibrelor, ceea ce conduce la distrugerea masei
musculare si la pierderea capacitatii contractile a mugchilor.
Ea poate fiun simptom atribuit mai multor maladii congenita-
le ale sistemului neuromuscular: amiotrofia Verdnig-Hoffman,
Aran-Doushen, Sarko-Marituta etc.

Atrofia musculara in primul an de viata se inregistrea-
za pe fundalul hipotrofiei. Atrofia de gradele I-III survine in
urma hipochineziei si a tulburarilor de metabolism.
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Atrofia musculard evolueaza in patologie asociatd ca
urmare a aflarii indelungate a copilului in stare imobilizat3,
impusa de suportarea altor maladii: traume, infectii cronice
grave (osteomielitd, tuberculozi).

Atrofii localizate se atestd in cazul colagenozei, helmin-
tiazei, tricocefalozei, echinococozei, cistocircozei.

Hiperplazia tesutului muscular se atestd la halterofili, la
adolescenti care practici bodybuildingul si isi administreaza
anabolice steroide.

Tonusul muscular se modifici patologic in caz de: ato-
nie, hipotonie, hipertensiune.

In caz de atonie, copilul isi pierde functiile motorii, nu
poate si-si sustina bratul fira suport.

Nou-niscutul cu hipotonie nu-si indoaie membrele, nu-si
curbeazi coloana vertebrali si nu-si orienteazi capul in urma
atunci cind se afld in pozitia cu capul in jos. Pe masi e inert.
Mainile, picioarele sunt intinse. Se intensifica , simptomul bra-
tului flasc”, ,, simptomul umerilor ldsati”, iar atunci cind bolna-
vul este ridicat, sustinut fiind de subsuoara, umarul lui atinge
lobul urechii.

Hipotonia musculara a nou-nascutului se atesta in cazul
paraliziei traumatice a plexului brahial.

Hipotonia generald la copii se inregistreaza in rahitism.
In aceasta situatie, apare ,,abdomenul de broascd’, care atirni
lateral, cind pacientul este in pozitia ,culcat pe spate”. Nu ra-
reori, acest simptom e insotit de disfunctia musgchilor drepti
abdominali, depistatd in pozitia ,culcat pe spate”, atunci cind
capul pacientului este putin ridicat.

La bolnavii cu rahitism e pozitiv simptomul Cerni — bom-
barea peretelui anterior al abdomenului la inspirare.

Hipotonia la copii de 5-6 ani se manifesta in cazul tu-
morii cerebelului i a coreei mici. Dar ea poate apirea la orice
varsta in caz de exicozd, la admistrarea diureticelor, glicozide-
lor cardiace, precum si atunci cand sunt afectate suprarenale-
le, glanda tiroida, in caz de distrofie musculard congenitala.
Copiii cu hipotonie au omoplatii pterigoidieni, abdomenul
ptozat.

La nou-niscutii la termen tonusul muscular se poate
modifica in sens patologic in cazul unei afectiuni intrauterine,
al asfixiei, al traumelor encefalului si ale maduvei spinarii, al
operatiilor cezariene, al hiperbilirubinemiei.

La vérste mai mari, acest fenomen se remarca la copiii
care suferd de neuroinfectii (encefalite, meningite), parali-
zie infantild cerebrald, traume craniene, distrofii. E posibild
diminuarea izolatd a tonusului muschilor, precum si para-
lizia lor completd — membrul atarnj, e inert (poliomieliti).
»Articulatiile balante”, adica marirea volumului de miscéri pa-
sive, sunt si ele un element caracteristic hipotoniei.
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Incordarea, consistenta sporiti a muschilor relevi exis-
tenta hipertonusului. O varietate a lui reprezinta opistotonusul
— membrele sunt extinse, copilul e incordat, pozitia corpu-
lui e arciformd, se propteste in ceafi si tilpi (tetanos, stare
convulsivi).

Hipertonia se atestd deseori la sugarii ce prezinta afec-
tiuni ale SNC. Se inregistreazi clinic tetrapareza spastica —
»pozitia balerinei”, cand copilul in pozitie verticald se sprijind
intr-un picior, pe celilalt ridicandu-1 spre genunchiul picioru-
lui in care sta.

yPozitia scrimerului” — copilul se sprijind pe ambele pi-
cioare, dar pe unul il indoaie in articulatia coxofemurala si a
genunchiului, intinzind o ména inainte. Copilul isi pozitio-
neaza incorect labele piciorului — nu pe suprafata talpii, dar
lateral pe o parte si paseste in degete.

De multe ori, la nou-niscutii cu afectiuni ale SNC se
atesta modificari ale formei méinii: ,labe de focd” — pozitia
midinilor are forma aripilor inotitoare intoarse lateral cu de-
getele incordate si desficute; ,labute gheare” — extensiunea
articulatiilor metatarsofalangiene si flexiunea articulatiilor
interfalangiene. Se poate remarca pozitia atetoidi — degetele
intinse, incordate si dispuse in planuri diferite.

Rigiditatea muschilor occipitali denotd un tonus sporit.
Iminenta convulsiilor este indicatd de incordarea si tremorul
mainilor.

Hipertonia musculard poate conduce la limitarea migca-
rilor (de exemply, la simptomul Kernig pozitiv — extensiunea
articulatiei genunchiului e limitat).

Limitarea sau absenta miscarilor pot fi cauzate de pareza
sau de paralizia musculari de diversa etiologie.

Printre anomaliile de dezvoltare musculard cele mai
frecvente sunt:

- hipoplazia muschiului sternocleidomastoidian - cau-
zeaza aparitia torticolisului;

- anomalia de dezvoltare a diafragmei — provoaca hernie
diafragmala;

— hipoplazia si aplazia mugchiului mare pectoral (deltoid)
— conduce la deformarea umarului si la disfunctia lui;

— leziunile musculare deschise si inchise (contuzii, hemo-
ragii, rupturi).

Miotonia — relaxare musculard dificild dupa contractie,
cauzati de dereglarea permeabilititii membranei celulare.
Bolnavii manifestd contracturi musculare. Miotonie congeni-
tald — maladia Thomsen.

Miatonia — hipotonie generala cu atonia deplina a mus-
chilor scheletici (maladia Oppenheim), insotite de , articulatii
balante” (hiperextensiune). Bolnavilor le este specifici ,pozi-
tia broastei” — coapsele sunt dispuse lateral, labele picioarelor
sunt intoarse cu talpile spre exterior.

Miastenia — maladie a blocului neuromuscular de trans-
misiune. Bolnavii acuzé stiri de slibiciune si de aboseald
pronuntatd. La 70% dintre bolnavii cu sindrom miastenic se
inregistreaza hiperplazia sau tumoarea timusului. Boala apare
in copilarie sau la varsta de 20-30 de ani.

Se disting 2 forme de evolutie a bolii:

— episoade miastenice recidivante, accese de slibiciune
musculard;

— stare miastenica — oboseald care se intensifica progresiv
spre seard sau dupa un efort fizic.

Paraliziile si parezele musculare pot fi periferice si centra-
le. Ele evolueaza in caz de afectare a arcurilor piramidal, extra-
piramidal si a reflexului medular.

SISTEMUL OSOS
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Fig. 16. Sistemul osos
Aplatisarea curburilor fiziologice se constatd in cazurile

mucoviscidozei, pneumoniei cronice si astmului bronsic, la
copiii isterici.
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Spatele incordat, dificultatea flexiei sunt stabilite in spon-
dilita tuberculoasa, artrita reumatoidala, maladia Willebrand,
tetanos si in poliomielita.

Embriogeneza

Osteogeneza umana este un fenomen unic, neavand
echivalent in lumea animali. Osteogeneza se produce din
mezoderm3, mai tarziu decét constituirea celorlalte sisteme
- in sdptimanile 5-8 de dezvoltare intrauterina.

Relevam 2 modalititi de osteogeneza a tesutului
050s:

— osteogenezd dermicd — se formeaza membranele con-
junctiv-tisulare din osteoblaste (aceasti etapd decurge fara
constituirea prealabil a cartilajului);

— osteogenezd condrald — celulele mezenchimale aglomera-
te se transforma in cartilaj.

Calota si partea faciald a craniului, diafiza claviculelor
se constituie prin intermediul osteogenezei dermice. Oasele
spongioase si cele tubulare ale labei piciorului si ale mdinii
se formeazi din cartilaj. Structura oaselor fitului este lame-
lar-trabeculari, traversati de canale Havers.

In momentul nasterii, cartilajul reprezinti baza esentiald
a scheletului, insd diafiza oaselor tubulare contine deja tesut
osos. Dupd nastere, cartilajul in mod endocondral (in interi-
or) si pericondral (la suprafati) este substituit de tesut osos.

Identificim 3 etape de formare a oaselor:

1. Constituirea bazei proteice a matricei osoase. Acest proces
este reglat de tiroxind, de somatomedine, de hormonii hipofi-
zari somatotropi activati, de insulini si de hormonii paratiroi-
dieni. In aceasta perioadi organismul copilului are nevoie de
proteine, de vitamine A, C si B.

2. Formarea centrelor de osificare. La aceastd etapd organis-
mul necesiti calciu, fosfor, mangan, magniu, zinc, cupru, vita-
mina D. Acest proces poate fi dereglat prin cresterea aciditatii
in PH sangvin, conditionata de o alimentare neechilibrata, de
anumite maladii cronice si acute. Calcifierea osoasi are loc
sub actiunea fosfatazei, a osteoclastilor, care extrag acidul fo-
sforic din compusii calciofosforici. Ambele etape prezentate
mai sus sunt reglate de tonusul muscular si de miscari. Pentru
a stimula procesul de osteogenezi sunt oportune masajul si
gimnastica.

3. Remodelarea structurii osoase din macrofibrilard in lame-
lard cu conformatii secundare Havers. Autoregenerarea perma-
nenti a oaselor, coordonati de hormonii paratiroidieni, nece-
sitd calciu (2,44 mmol/1).

Procesele osteoblaste i osteoclaste intensive contribuie
la substituirea structurii osoase macrofibrilare cu cea lame-
lara. Cartilajul se transforma in oase. P4ni la aparitia punc-
telor de osificare, cresterea oaselor tubulare se produce din
contul cresterii zonelor cartilaginoase situate pe extremitatile
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oaselor. Cartilajul metaepifizal (placd cartilaginoasa care
asigurd cresterea oaselor in lungime dupai aparitia punctelor
de osificare in diafize) se mentine o perioadi indelungati in
spatiul dintre diafiza si epifizi. In timp, subtiindu-se si fiind
perforat de capilare, el dispare. Epifiza concreste cu diafiza.
Ingrosarea oaselor se produce din contul formirii unei sub-
stante osoase noi de citre periost.

Primordiul dentar se produce in siptimanile 6-9 de dez-
voltare intrauterind. Initial se formeazi placa dentara, con-
stituitd din 2 muguri: mezenchimul si epiteliul. Din mezen-
chim se constituie dentina, iar din epiteliu — smaltul dentar.
Pe placa dentari apar, mai intéi, niste proeminente, din care,
in saptiména a 11-a de dezvoltare intrauterini, se formea-
za coroanele de smalf. Astfel se constituie dentitia de lapte.
Primordiul dentitiei permanente apare mai tarziu.

Particularitatile anatomo-fiziologiceale sistemului
osos la copii

Tesutul osos la nou-néscut are o structurd macrofibrila-
r3, reticulard. Placile osoase, canalele Havers, dispuse in dez-
ordine, sunt reprezentate de cartilaj.

In oasele nou-niscutului se contine mult api si o canti-
tate micé de substantd dura.

Oasele nou-nascutului sunt moi, mai putin friabile, se in-
doaie si se deformeazi ugor, pot fi taiate fira dificultate.

Oasele sunt bine vascularizate gratie canalelor vascula-
re largi. Sunt bine vascularizate metafizele si epifizele, fapt ce
conditioneaza dezvoltarea in zonele respective a osteomieli-
tei hematogene la copiii de pana la 2 ani.

Periostul este gros, el asigura ingrosarea oaselor. Daci se
produce traumi, fragmentele osoase nu se indeparteaza — ti-
pul ,creanga verde”.

Cresterea intensiva a oaselor se atestd in primii 2 ani de
viatd; la varsta gcolarului mic si in perioada pubertatii.

Existd anumite legititi legate de vérstd, care determina
aparitia punctelor de osificare (varsta oaselor). Varsta oaselor
se depisteaza in timpul examenului roentgenologic al méi-
nilor, al labei piciorului, al oaselor tubulare. In primul an de
viatd, apar puncte de osificare in oasele capital si coracoid ale
carpului, precum si in capul oaselor metacarpiene, in falange-
le proximale ale mainii, in epifiza distali a radiusului. In anul
doi de viata, punctele de osificare se constituie in falangele
distale si medii ale mdinii. La 3 ani, aceste puncte apar in pri-
mul os metacarpian, in osul piramidal al articulatiei carpiene.
La vérsta de 4 ani — in osul semilunar al carpului. La S ani — in
epifiza distald a cubitusului. La 6 ani — in osul scafoid al car-
pului. La 7 ani — in trapezoid. La 8-10 ani — in osul pisiform
al articulatiei carpiene. Osificarea se produce la fete mai rapid
decat la baieti.
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Particularitatile anatomo-fiziologice ale scheletului
la copii

Dezvoltarea scheletului se caracterizeazi printr-o modi-
ficare treptati a formei si proportiilor corporale.

Capul nou-nascutului reprezinti in raport cu talia: 1/4
— pentru copiii niscuti la termen si 1/3 — pentru copiii nis-
cuti prematur. Ulterior acest raport se exprimi astfel: 1/5 - la
2ani, 1/6 —la6ani, 1/7 —la 12 ani, 1/8 — la maturi.

nou-nascut 2 ani & ani 15 ani 25 ani
1/4 1/5 1/6 17 /8
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Fig. 17. Raport craniu/corp la copii de diferite vérste.
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Craniul copilului contine mai multe oase. Este mai bine
dezvoltatd portiunea cerebrald a craniului decat cea faciala.
Nu sunt bine dezvoltate partile proeminente ale fetei: zigo-
mele si arcadele supraorbitale, nasul este scurt.

Suturile (coronara, sagital, temporald lamboidi) sunt
late, neconcrescute. Concregterea lor definitivd se produce la
vérsta de 3-4 ani.

De-a lungul suturilor se afla fontanele-
le acoperite cu o membrand conjunctiv-ti-
sulard. Fontanela frontali, avind o forma
romboid3, este localizata intre oasele frontal
anterior i parietal posterior — de-a lungul su-
turii sagitale. Are dimensiunea de 2-3 x 2-3
cm. Se inchide la varsta de 1 an §i jumatate.

Fontanela occipitald, in forma triun-
ghiularj, e situati intre oasele parietale — in
unghiul de varf si osul occipital la baza tri-
unghiului. Ea se constatd la copiii nascuti
prematur si la 25% dintre copiii niscuti la
termen; se inchide la 2 luni.

Douai fontanele laterale, aflate intre oa-
sele occipital, parietal si frontal (din fiecare
parte) la momentul nagterii sunt inchise.

Osul frontal e constituit din 2 parti care
concresc la vérsta de 2 ani.

Osul occipital e format din S parti care
concresc in totalitate pe la 3-4 ani.

Dintii bebelusului
dintii de sus

sutura coronala
5 sutura lamboida

z JT sutura scuamoasa

fontanela mastolda

fontanela sfenoida
maxilariu
rvarielibsula

os frontal
os parietal

fontanela anterioara

sutura sagitala
fontanela postericara

0% occipital—

Fig. 18. Localizarea suturilor osoase si fontanelelor la
nou-nascut.

In primul an de viati, varsta copilului poate fi stabilita
si prin observarea momentelor eruptiei dintilor de lapte —
yvarsta dentard” — in numar de 20, aparuti in totalitate catre
al 2-lea an de viata. Primii dinti erup la 6-7 luni, iar la copiii
accelerati mai devreme: la 4-5 luni de viata.

Ordinea eruptiei e urmitoarea:
incisivii inferiori mediali (la 6-7 luni);
incisivii superiori mediali (la 8 luni);

— incisivii laterali superiori (la 10 luni);
incisivii laterali inferiori (la 12 luni).

(In total la un an erup 8 dinti de lapte.)

— patru premolari (la 1 an si 3 luni);

— patruincisivi (la 1 an §i S luni);

— patru molari (la 2 ani).

Varsla Varsta
aparitiei pierderii
dintelui dintelui
{mn luni) (@)
Incisiv central 9.6 7.0
H‘-.H“‘""‘“ Incisiv lateral 12.4 8.0
Canin 18.3 1.0
Malar primar 15.7 10.0
Molar secundar 6.2 10.5
Molar secundar 26.0 11.0
Molar primar 15.1 10.0
Canin 18.2 8.5
Incisiv lateral 11.5 7.0
Incisiv central 78 6.0

dintii de jos

Fig. 19. Termenii eruptiei dentare la copil.
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Ocluzia dentara lactica se formeaza pani la 3,5 ani, ea
fiind prima ocluzie ortognaticd, iar dela 3,5 panila 6 ani — mug-
cdtura ortogenicd. Schimbarea dentitiei de lapte cu cea perma-
nentd incepe la S ani. Schimbarea se produce in alti consecu-
tivitate: mai intai se schimba premolarii cu primii molari, apoi
la 6-7 ani se schimba incisivii anteriori. ,Gura fara dinti” este
indicele clasei intai de gcoald. Perechea a doua de molari apa-
rela 11 ani. Pe locul trei ca ordine de aparitie sunt ,,miselele
de minte” — la varsta de 17-18 ani.

La baieti dintii erup mai tarziu decét la fete. Formula de
calcul in cazul dintilor de lapte e urmatoarea: x=n-4, unde ,,n”
reprezinta varsta in luni. Formula de calcul pentru dintii per-
manenti: x=4n-20, unde ,n” inseamna numarul de ani. Din

o okl (GNP &

4
1 luna

g L%
¢

6 ani

1lan

10 ani

Sinusurile copilului

momentul caderii dintelui de lapte §i pana la aparitia celui
permanent trec, de reguld, 3-4 luni. Varsta dentara serveste ca
mijloc de evaluare a maturitatii biologice.

La 5 ani baietii trebuie si aibd 3 dinti permanenti, iar fe-
tele — 5; la 6 ani — 8 si respectiv 9 dinti permanenti, la 7 ani
— 10 si respectiv 11 dinti permanentji.

La nou-nascuti sinusul maxilar este in stare rudimentars,
in forma unei fisuri inguste. Sinusurile frontale lipsesc, ele in-
cep si se dezvolte in al doilea an de viata. Sinusurile maxilare
se afld intr-o stare rudimentar, de aceea, in primul an de via-
td, nu se inregistreazi sinuzitd (maxilard). Sinusurile etmoi-
dale nazale lipsesc. O dezvoltare intensi a sinusurilor nazale
se releva la 5-6 ani, acest proces definitivindu-se la 15-16 ani.

Sinusul frontal

Sinusul etmoidal

Sinusul maxilar

=

Sinusurile 1a adult

Fig. 20. Sinusurile la copil i adult.

Coloana vertebrali a nou-niscutului e rectilinie, fira
curburi fiziologice, cu segmentul sacral orientat inainte. Deja
in primul an de viata, in functie de sporirea efortului static, se
formeazi 3 curburi:

— lordoza cervicald (curburi orientata inainte) — la 1,5-2
luni, atunci cAnd micutul incepe sa-si sustind capul;

— cifozd toracicd (curburi orientatd inapoi) — incepe si se
formeze in zona pectorala la 6-7 luni, atunci cand bebelusul
incepe si stea pe posterior. Constituirea ei ia sfarsit la varsta
de 6-7 ani;

— lordoza lombard — la 11-12 luni, cand micutul incepe si
meargd.

Coloana vertebrala se formeaza definitivla varsta scolara.

Fig. 21. Coloana vertebrali la copii.
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Cutia toracici a nou-nascutilor are forma de butoi, de
parcd s-ar afla in pozitia unei inspiratii maximal profunde.
Este scurta, cu baza largitd, dimensiunea anteroposterioard o
depiseste pe cea laterald. Coastele sunt dispuse paralel una
fata de alta si sunt fixate de stern si de coloana vertebrala sub
unghi drept, fapt ce asigurd respiratia superficiala. Unghiul
epigastral este obtuz. Din cauza osificirii nefinalizate coaste-
le, sternul, claviculele copiilor sunt moi i maleabile. Cutia to-
racicd isi modifici cu usurintd forma sub actiunea mecanica.
La 1,5-2 luni, cAnd incepe si-si tind capul si este pus pe abdo-
men, micutul se sprijind pe antebrate, schimband forma de
butoi a cutiei toracice in forma ,,con trunchiat”. Cand copilul
incepe si stea pe posterior (la 6-7 luni), coastele ortostatice
isi modificd, din drept in ascutit, unghiul de fixare de stern si
de coloana vertebrali, fapt ce contribuie la sporirea nivelului
de profunzime a respiratiei si micgorarea frecventei ei.

Oasele bazinului sunt relativ mici. Cresterea lor esentiala
se produce péana la 6 ani, apoi, pana la 12 ani, se mentine o
stabilitate a dimensiunilor bazinului. De la 12 ani, se constata
o diferentiere a bazinului in functie de sex, la aceasta varsta,
la fete el incepand sa creascd mult mai intens decat la baieti.

Copiilor de vérstad antepregcolara le este specifica dispro-
portia lungimii corpului si a membrelor. Membrele nou-nis-
cutului sunt scurte, in special cele inferioare. Ulterior, cregte-
rea membrelor o depigeste pe cea a trunchiului si a capului.
Astfel, in timp ce capul copilului se miregte de 1,5 ori, trun-
chiul se mireste de 3 ori, iar membrele — de tocmai S ori.

Articulatiile se caracterizeaza printr-o flexibilitate excesi-
vd, din cauzaslabeidezvoltariaaparatuluimusculo-ligamentar.

Degetele in primele luni de viata sunt strinse in pumn.
Reflexul de prehensiune (reflexul Robenson) este bine
dezvoltat.

La 3-S5 luni este bine dezvoltati coordonarea misci-
rilor méinii i e posibild apucarea juciriei cu palma. La 6-7
luni copilul trece jucaria dintr-o manai in alta, apuca juciriile
dispuse lateral. La 9 luni copilul foloseste in mod diferentiat
degetul mare i degetul aritator. La 3 ani copilul deseneazi
cercul, incheie i discheie nasturii, isi leagd sireturile, manu-
ieste foarfeca.

Pani la varsta de 3 ani se inregistreaza platipodia fiziolo-
gicd, deoarece flexura labei piciorului copilului e umpluta cu
tesut adipos subcutanat. Nu este formati bolta labei picioru-
lui. Pentru formarea ei corecta copilul trebuie sa poarte incal-
timinte cu talpa tare si cu toc mic (0,5-1 cm).

METODE DE CERCETARE A
SISTEMULUI OSOS LA COPII

Studierea sistemului osos cuprinde urmatoarele meto-
de: anamneza, examinarea, palparea, percutia si metode in-
strumentale de cercetare suplimentar.

Anamneza. Pacientii acuza modificari ale configurati-
ei si mobilitate limitata a oaselor si a articulatiilor. In timpul
chestionarii se concretizeaza locul durerilor — in care dintre
oase (plate, tubulare, ale craniului) sau articulatii si tesuturi
adiacente le simte pacientul. Apoi se concretizeaza caracte-
rul si intensitatea durerilor (durere acuti, surdj, sacitoare, in
crize, persistentd), precum si in ce conditii survine durerea
(in stare de repaus; in migcare: fugi, mers, urcare a treptelor;
la aplicarea efortului fizic, precum ar fi ridicarea greutitilor
etc.). Este importanta si stabilirea factorilor ce contribuie la
aparitia durerilor (frigul, cildura, administrarea medicamen-
telor), concretizandu-se, totodats, timpul aparitiei durerilor,
a migcirilor incitusate (dimineata, pe parcursul zilei, spre
seard, noaptea). Urmeazi constatarea factorilor care anihi-
leaza sau reduc din intensitatea durerilor (cildura, starea de
repaus, medicamente - se va arita care anume). Aici e impor-
tant a afla daca existd vreo conexiune intre aparitia schimbari-
lor deranjante depistate si afectiunile suportate anterior, care
ar putea influenta procesul patologic: infectii (angina, grip3,
acutizarea focarelor cronice), traume, afectiuni somatice,
endocrine si congenitale. Este oportund anamneza vietii, ea
contindnd toate datele ce vizeazi dezvoltarea sistemului osos,
tempourile de crestere, timpul de inchidere a fontanelelor si
de eruptie a dintilor. La chestionarea copiilor de vérsta pre-
scolard trebuie si se tind cont de faptul ci ei nu intodeauna
pot localiza cu precizie durerea. De exemplu, indici o durere
articulard avind origine extraarticulara.

Examinarea. Se face in pozitiile ,culcat’, ,in picioare”,
,in migcare” si ,de sus in jos” (capul, cutia toracici si coloana
vertebrali, membrele superioare si membrele inferioare). Se
determini forma capului. Conform normei, exista trei tipuri
de craniu - in functie de raportul dintre lungimea si litimea
bazei: ingust — dolihocefalic, mediu — mezocranial, lat — bra-
hiocranial (brahiocefalic). La examinarea craniului, se atrage
atentia asupra bombarii sau depresiunii fontanelei frontale.
Totodata, medicul va concretiza daca inaltimea corespunde
vérstei, netrecind cu vederea proportiile corpului, corapor-
turile cap-corp, cap-membre, trunchi-membre, portiunea
cerebrali-portiunea faciald a craniului. La cercetarea fetei se
compara partea ei de sus cu cea de jos. Raportul lor releva ma-
turitatea biologica. Urmeaza examinarea pozitiei mandibulei
si a ocluziei dentare, numiratul dintilor i studierea starii, for-
mei, orientarii, lungimii, luciului si culorii smaltului acestora.
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La examinarea cutiei toracice se va determina forma ei,
fixdindu-se eventualele deformari, medicul concetrandu-si
atentia si asupra unghiului epigastral. Examinarea se face in
profil si din fat3, tindndu-se cont de orientarea coastelor si de
unghiul epigastral, precum si de linia anterioara conventiona-
14 a cutiei toracice, care traverseaza sternul.

Distingem 3 forme de cutie toracici: platd, cilindricd,
conicd.

Cutia toracicd platd are un unghi epigastral ascutit, coas-
tele ei sunt orientate oblic, iar linia anterioard conventionald
este rectilinie. Cu asemenea cutie toracica tipul constitutional
al copilului este astenic. Cutia toracicd cilindricd are unghiul
epigastral drept, coastele ei sunt mediu inclinate, iar linia
anterioard conventionald este ovala. Tipul constitutional —
normostenic. In cazul cutiei toracice conice, linia anterioari con-
ventionala este bombati in partea de jos. Unghiul epigastral
este obtuz, coastele sunt dispuse paralel una fati de alta. Tipul
constitutional — hiperstenic.

La examinarea coloanei vertebrale atentia se va focaliza
asupra tinutei, simetriei umerilor, formei spatelui, prezentei
curburilor si a deformirilor patologice ale coloanei.

Totodata se cerceteazda modul de aderare la corp a méi-
nilor lasate liber in jos, simetria triunghiului taliei (aflat intre
linia taliei si linia inferioara a bratului), aranjarea omoplatilor.

In functie de curburile coloanei vertebrale, se identifici
S tipuri ale spatelui:

— normal — curburile fiziologice sunt exprimate moderat;

— paralitic — incomplet fiziologic, din cauza reducerii ex-
treme a functiei de resort, curburile fiziologice fiind abia ex-
primate sau chiar lipsi (,simptomul scandurii”); este deregla-
ta functia de rotatie a coloanei vertebrale;

— paralitic-concav — lordozele sunt bine exprimate, iar cifo-
zele sunt slab exprimate sau lipsesc;

— rotund — cifoza de la gat pani la regiunea lombari, lordo-
zele sunt slab exprimate;

- rotund-concav — in forma de sa, lordozele si cifoza fiind
bine exprimate.

Membrele sunt examinate in pozitiile ,culcat” si ,in pi-
cioare”. Se estimeaza forma lor, corelarea lungimilor intre ele
sifatd de cea generald a corpului, lungimea fiecarui antebrat si
umdr, cea a gambei.

In timpul examinirii, se urmareste comportamentul co-
pilului, reactiile lui la actiunile medicului, migcarile active si
pozitia corpului. Se atrage atentie asupra formei picioarelor
si a labelor acestora, a méinilor, piciorului. La membrele infe-
rioare se estimeaza simetria pliurilor fesiere si poplitee, preci-
zandu-se numirul lor.

In procesul controlului mainilor, al labelor picioarelor
se fixeaza atentia asupra formei degetelor, lungimii, latimii si
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numarului lor. Cercetand laba piciorului, determinam pozi-
tia boltii in plan transversal si longitudinal (existd 3 tipuri de
bolta: normald, longitudinald si inalt). Se apreciazi si pozitia
cilcaiului, a istmului labei piciorului (intervalul dintre calcai
si partea anterioara a labei piciorului), care in limitele norma-
le echivaleazd cu 1/2-1/3 din latimea ei. Pentru depistarea
platipoidiei se apeleaza la plantografie: copilului i se propune
sd calce in talc, dupi care si pageasca pe linoleum de culoa-
re inchisa sau sa calce pe o bucata de tesitura umezita, apoi
sd paseascd pe podea, astfel obtindndu-se amprentele labei
piciorului.

Articulatiile se examineazi in pozitiile ,culcat’, ,sezand’,
»in picioare”, in timpul schimbarii pozitiei corpului, in mers.

In pozitie ,culcat” articulatiile sunt in stare extinsi. Se
apreciazi forma lor, cit de mari sunt abaterile de la norm4,
conturul, culoarea pielii deasupra lor, modificirile (cicatrice,
atrofie). Se compari articulatiile simetrice. Pozitia ,in picioa-
re” (verticald) permite evaluarea tinutei, depistarea prezentei
curburilor patologice la efort static. ,In mers” se studiaza ca-
pacitatea de sprijin, coordonarea miscirilor, volumul lor, exis-
tenta mobilititii patologice a articulatiilor balante.

Palparea. Pipiirea craniului permite aprecierea duritatii
oaselor craniene, stirii fontanelelor, suturilor, determinarea
prezentei defectelor in oasele craniene, a tuberozititilor, lip-
sei tesutului osos, ,craniotabes” — inmuierii oaselor, bombérii
sau depresiunii fontanelei frontale (la copiii din primul an de
viatd), a pulsirii ei i stabilirea termenului de inchidere a aces-
teia. Este importantd masurarea cercumferintei capului. Ea
se face cu ajutorul centimetrului, pozitionandu-l la spate pe
protuberanta occipital, iar in fatd — pe arcadele sprancenelor.
Prin palpare se stabileste rigiditatea cutiei toracice, apasand-o
intre palme din fata spre spate si lateral. Se determina si sensi-
bilitatea cutiei toracice la durere — prin palparea claviculelor,
coastelor, pentru a depista calusurile osoase in zona trece-
rii portiunii cartilaginoase in cea osoasi (la rahitici deseori
se palpeazi mitinii costale). Oasele membrelor se palpeaza
pentru a depista caracterul lor dolor, tuberozitatea, ,articu-
latiile false” (cind in locul fracturirii se formeazi o capsuld
fibroas3, iar oasele fracturate nu au concrescut), calusurile
osoase si crepitatia oaselor in urma fracturii.

La examinarea articulatiilor se stabilesc prin palpare
temperatura, grosimea pielii deasupra articulatiei, punctele
nevralgice, edematierea, fluctuatia. Fluctuatia se depisteaza
in modul urmator: se cuprinde in palme articulatia genun-
chiului gi, prin palpare, se identificd rotula fluctuanti; prin lo-
vituri ugoare dintr-o parte transmitem unde ondulatorii spre
cealaltd ménd. Articulatiile se examineazi prin intermediul
migcirilor pasive executate de citre medic, apeland la urmi-
toarele metode: flexie, extensiune, abductie, rotatie, aductie.
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Comparatia se face prin miscari identice aplicate asupra arti-
culatiei sinatoase. E oportuna si stabilirea volumului misca-
rilor in articulatii, a nivelului de desfacere a picioarelor. Prin
pipairea coloanei vertebrale se determina litimea vertebrelor,
caracterul, structura si numarul lor.

Percutia consta in ciocinirea usoard cu degetele de-a
lungul oaselor in scopul depistirii punctelor nevralgice, pre-
cum si pentru diagnosticul diferential al fisurarii de cel al frac-
turii osoase.

Metode de cercetare suplimentara a sistemului osos
la copii:

La metodele instrumentale de investigare a sistemului
osos se refera: roentgenografia, pneumoartografia, electroradio-
grafia, tomografia oaselor si a articulatiilor, examinarea radionu-
cleard a oaselor si a articulatiilor (scanare), artroscopia, punctia
articulatiilor, analiza biochimicd, bacterioscopia.

Roentgenografia constd in examinarea oaselor si a ar-
ticulatiilor in diferite planuri (cliseu de fati, de profil, oblic
etc.). Se apeleazi la ea: in caz de fracturi, fisuri, tumori, osteo-
mielitd, echinococozi, histiocitoza, osteogeneza incompleta,
maladia Perthes, afectiuni metabolice, endocrine, osteocon-
drozd, mucopolizaharidoza, osteoporozd, hipoparatiriozi;
pentru stabilirea vérstei biologice; in tratamentul cu corticos-
teroizi; la diagnosticarea luxatiei congenitale a soldului.

Tomografia oaselor si a articulatiilor reflecta mai clar
distructia osoasi (scleroza, uzura, osteoporoza), fiind mai
vizibile modificarile patologice in fazele incipiente ale bo-
lii, care sunt imposibil de remarcat pe un cliseu radiografic.
Aceasta investigatie reda bine dinamica procesului de distruc-
tie osoasa.

Examinarea radionucleara a oaselor si a articulatii-
lor (scanare) determini viteza de extragere a nucleidelor
(calciu radioactiv si strontiu — din organele respective; teh-
netiu marcat, indiu - din articulatii). Scintigrama furnizeaza
informatii despre localizarea i dinamica procesului patologic
in oase si articulatii.

Artroscopia permite cercetarea vizuald a cavitatii arti-
culare. In conditii aseptice, sub anestezie generald, cu ajutorul
artroscopului se examineazi articulatia, se ia bioptat si se ob-
tine imagine foto.

Punctia articulatiilor permite colectarea lichidului si-
novial necesar pentru analize. In limitele normale el este gal-
ben-deschis, transparent, avind o citozd de 13-180 de celule:
limfocite, monocite, celule cu nucleu segmentat ale leucoci-
telor neutrofile, celule tisulare (tegumentare, sinoviale si his-
tiocite). In mod normal, neutrofilele nu trebuie si depaseasci
8-10%.

Analiza biochimica a singelui: calciu sangvin, fosfor,
fosfataza alcalind, oxiprolina; analiza urinei (oxiprolind); a

lichidului sinovial, avind in limitele normale: proteina gene-
rald - 1-2 grame la 100 ml, dintre care 70% le constituie albu-
minele, 5% — y 1 globulinele, 4% — y 2 globulinele, 11% — 3
globulinele, 10% — vy globulinele, 0,8-0,9% — mucina §i 65-95
mm/ 100 ml - glucoza; bacterii nu se atesta.

Bacterioscopia are drept obiect de studiu cultura bac-
teriana a lichidului sinovial, care releva flora specifici artritei
infectioase. In caz de inflamatie a articulatiilor, sporeste canti-
tatea de proteina, citozi si neutrofile, se intensifici activitatea
fermentilor glicolizei anaerobe, fenomen ce indici o afectiu-
ne distrofica a articulatiei.

SEMIOLOGIA AFECTIUNILOR
SISTEMULUI OSOS LA COPII

Afectiunile tesutului osos pot fi congenitale si dobdndi-
te, primare si secundare, ,sateliti” ai unei patologii somatice.
Osteogeneza este dereglati facil pe fundalul tulburirilor de
metabolism, digestie, absorbtie, care sunt responsabile de:

— incetarea dezvoltarii sau cregterea lenta a oaselor si ne-
respectarea termenelor de osificare;

- osteomalacie — ramolirea oaselor, fenomen specific ra-
hitismului si afectiunilor rahitice;

— hiperplazie osteoid3, displazie;

- osteoporoza si fracturi;

- modificarea formei i lungimii oaselor.

Afectiunile primare, de cele mai multe ori, sunt conge-
nitale, generate de embriopatii, de defecte de dezvoltare si de
anomalii metabolice congenitale. Deseori, ele sunt de natura
familiala, congenitala. Uneori, par a fi tumori — din cauza de-
reglarilor de osificare a cartilajului.

Afectiuni primare congenitale ale scheletului

Amelia - lipsa congenitala a membrului.

Hemimelia — absenta unui membru sau a unei portiuni
alui.

Displazia congenitald a oaselor si a articulatiilor, depistata
vizual si roentgenologic. Mai frecvent se atestd luxatia conge-
nitald a soldului, determinati de displazia cavitatii cotiloide.
Soldul poate fi uni- i bilateral. Se caracterizeazi prin asime-
tria pliurilor fesiere si a picioarelor, simptomul alunecirii,
simptomul abductiei limitate, incordarea musgchilor aductori,
sensibilitate la durere si prin plansul copilului in momentul
abductiei coapselor. Norma prevede ca la abductie coapsele
si atinga suprafata orizontali pe care e culcat copilul. In cazul
luxatiei congenitale, unghiul abductiei se limiteaza la 60°.

Condrodistrofia. Condromatoza poate fi internd (mala-
dia Ollie) si externa (sindromul Marfucci). In cazul maladiei
Ollie, procesul mai frecvent e unilateral. Se dezvolta dismor-
fismul facial. Se produce proliferarea cartilajului in zona
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terminatiunilor osoase. Oasele se scurteaza. Sunt frecvente
fracturile. Sindromul Marfucci se manifestd prin multiple
exostoze ale mainilor si labei piciorului. Deseori, acest pro-
ces e asociat cu hemangiomul cavernos al pielii, cu vitiligo
si cu multi nevi pigmentari congenitali. Procesul e bilateral,
manifesta caracter familial, preponderent la varsta prescolar,
copiilor aparandu-le exostoze in diafize si in epifize. Cregterea
oaselor in lungime nu e dereglatd. Pot fi afectati genunchii,
omoplatii si vertebrele cervicale de la baza craniului.

The Effects of Rickets
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Fig. 22. Efectele rahitismului.

Osteogeneza incompletd. Natura afectiunii e incerta. Se
produc spontan multiple fracturi osoase, se formeazi pseu-
doartroze si se constatdi un numar impunator de calusuri
fibroase. Aceste fenomene insotesc sindroamele Vrolik,
Salvioni, Huvi etc.

Afectiuni rahitiforme: diabetul fosfatic, sindromul Fanconi-
Debre-de Toni, tubulopatii aminoacedurice. Conduc la defor-
marea membrelor si la distrugerea scheletului.

Anomalii congenitale ale capului

Micrognatie — hipoplazia mandibulei.

Prognatie — depresiunea mandibulei.

Macrognatie — dezvoltare excesivi a maxilarului inferior.

Palat gotic.

Despicdatura maxilarului superior — ,buza de iepure”.

Fisurd labiopalatind — ,gura de lup”.

Ectazia si aplatisarea raddcinii nasului.

Hipertelorism — dispunerea indepértata a ochilor.

Scafocefalie — aplatizarea craniului in pértile laterale.
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Se pot inregistra hernii cervicale generate de anumite
defecte ale oaselor.

Patologii craniene dobéandite

Fractura calotei craniene si a bazei craniului, fiindu-i speci-
fic sindromul ,ochelarilor” — hemoragii periorbitale in pielea
fetei.

Periostite.

Osteomielita oaselor craniene.

Traumatisme obstetricale.

Rabhitismul, sifilisul produc forme patologice ale capului.
In cazul rahitismului, capul poate fi tras in sus (formda doliho-
cefalicd — ,craniu in turn”) sau in jos (formd brahiocefalicd).
Capul ,patrat” e rezultatul maririi tuberculilor frontali i pa-
rietali. Cand sunt mariti doar tuberculii frontali, fruntea este
denumitd ,olimpica’, iar la proeminenta tuberculilor parietali
craniul isi capati calificativul de ,fesiform”. Apisarea craniului
la nivelul fontanelei frontale ii confera acestuia forma de sa. La
nou-niscuti deformarea craniului poate fi uneori generata de
o tumoare congenitald, de cefalohematom sau hernie cervicald.

Macrocefaliae determinati de proliferarea tesutului oste-
oid, ca rezultat al rahitismului sau hidrocefaliei, aceasta din
urma fiind cauzatd de acumularea lichidului cefalorahidian in
sistemul limbic al creierului.

Microcefalie. Dimensiunile mici ale capului se atestd in
cazul hipoplaziei (nedezvoltirii) craniene, al craniostenozei
— osificarea prematura a epifizelor si inchiderea timpurie a
fontanelei frontale. Craniostenoza survine atunci cind mama
a consumat in timpul graviditatii o cantitate mare de produ-
se bogate in calciu (branza) si in cazul hipervitaminozei D.
Inchiderea intarziata a fontanelei frontale se inregistreaza in
rahitism, hipotireoza si hidrocefalie.

Deformarea oaselor de la baza craniului are ca rezultat
aparitia exoftalmiei, depresiunea ridacinii nasului, dezvolta-
rea palatului gotic, micsorarea dimensiunii transversale a ma-
xilarului superior i prolabarea lui orientata inainte, precum si
dezvoltarea prognatismului (depresiunea mandibulei, fapt ce
conditioneazi formarea muscaturii incorecte).

Histiocitoza genereazd craniul ,gdurit”. Roentgenografia
acestui tip de craniu se aseamina cu o tesituri ,in buline”. In
cazul dat defectele oaselor craniene pot fi determinate prin
palpare, uneori chiar vizual — cind existd depresiunea pielii.

DINTII

In rahitism se constati intarzierea eruptiei dentare (erup-
tia timpurie a dintilor sau nasterea cu o patologie dentara nu
se iau in calcul). Pot fi inregistrate anomalii ale numarului
dintilor, o directie eronati a cregterii lor. Exemple: dintii sunt
iesiti din arcada dentard, sunt indepartati considerabil unul
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de altul, sunt orientati in jurul axelor (incisivii Hutchinson),
au forma butoiului, partea incisivd a dintilor din maxilarul
superior are forma de semiluna. In cazul dereglirii metabo-
lismului proteic si al sdrurilor minerale, se constati hipopla-
zia smaltului dentar, se pierde luciul dintilor, iar pe suprafata
lor se atestd adancituri de diverse forme si dimensiuni. Se
inregistreaza, uneori, culori neobisnuite ale smaltului dentar
(ocru, roz, maro, de chihlimbar), fenomenul fiind provocat
de anumite agraviri survenite in terapia medicamentoasi sau
de o patologie congenitald. De exemplu, administrarea pre-
paratelor cu tetraciclind in perioada sarcinii poate provoca
dereglarea primordiului dentar al fatului, iar adimistrarea lor
de catre copiii sub 12 ani conduce la aparitia culorii ocru a
smaltului dentar §i mentinerea ei pentru intreaga viata.

CUTIA TORACICA

Modificarile patologice ale cutiei toracice se atesta in caz
de rahitism.

Torace in carend — bombarea sternului, determinati de
infasatul strans al rahiticilor cu o evolutie acuta a maladiei.

Torace cizmdresc — depresiune in forma de pélnie a tora-
celui, inregistratd, de asemenea, in rahitism si in cazul strido-
rului congenital al laringelui.

Santul Harrison-Filatov — retractia cutiei toracice in patea
anterioara, pe parcursul fixarii diafragmei. Se formeaza in caz
de rahitism.

Matdnii costale — ingrosari tuberoase, depistate prin pal-
pare si vizual, in locul trecerii portiunii cartilaginoase a coas-
telor in portiunea osoasi, la bolnavii de rahitism.

o
&

Fig. 23. Mitanii costale.

Se poate atesta asimetria toracelui in perioada acuti a
rahitismului, cdnd bebelusul sta culcat mai frecvent pe una si
aceeasi parte sau in cazul hipoplaziei unui pulmon, a atelec-
taziilor, a pneumoniei cronice. Pe partea afectata se constata
depresiunea cutiei toracice. Bombarea toracelui se inregis-
treazd in cazul pleuritei exsudative pe partea afectati, tot aici
remarcandu-se lirgirea spatiilor intercostale.

COLOANA VERTEBRALA

Tinuta incorectd are ca efect inceputul procesului de
deformare (din gr. scolios - strambd) a coloanei vertebrale,
numita ,scoliozd functionald”. La aceasta etapd, tinuta poate fi
corectatd prin masaj §i gimnastica curativa. Tinuta incorecta
la copii de varstd mai mare se dezvolta de la sederea indelun-
gatd in banci sau la masa intr-o pozitie incorecta.

Din cauza miasteniei muschilor longitudinali ai spatelui
apare scolioza — strimbarea coloanei in partea laterala. In li-
mitele normale fenomenul dat nu existd. Scolioza este pro-
prie, de asemenea, rahitismului, traumelor, tuberculozei si
coreii reumatice.

Scolioza asociati cifozei (curbarea coloanei in patea pos-
terioard) se numeste cifoscoliozd.

Tipurile scoliozei: unilaterald, forma literei ,S”, superi-
oard, medie, inferioard (ultimele trei — in functie de nivelul
afectat al coloanei).

Scolioza se caracterizeazi prin asimetria toracelui, distri-
buirea nesimetrica a umerilor §i a omoplatilor, nivel diferit de
dispunere a mameloanelor, triunghiul mirit al taliei in partea
ei concava.

Exista 4 etape ale evolutiei scoliozei:

- etapa intdi — deformarea moderati, nefixatd a coloanei
vertebrale in partea lateral, vizibila la un efort fizic si care dis-
pare odati cu stoparea lui;

— etapa a doua — deformarea marcata, cu semne nepro-
nuntate de ghebus costal, partial restabilit la evitarea efortului
fizic;

— etapa a treia — deformarea imobila a coloanei vertebrale
bilateral, cu ghebus costal exprimat;

— etapa a patra — deformarea severa a coloanei vertebrale.

Deformarea severa a coloanei vertebrale o prezinti cifo-
za zonei toracolombare in formele grave de rahitism la copiii
care de timpuriu sunt asezati fiind sprijiniti in perne. Ea sur-
vine din cauza ligamentelor nedezvoltate si a muschilor slabi.
Poate fi corectatd prin masaj si gimnasticd curativa.

Formele grave de cifozd sunt generate de tuberculoza
osoasd a coloanei vertebrale, de tumoarea oaselor coloanei si
a maduvei spinarii, de boala Hurler, de sindromul Morquio, de
hipofosfatemie si de sindromul Sheierman.
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Lordoza patologici in regiunea lombara survine in ca-
zul luxatiei congenitale a soldului, al afectirii tuberculoa-
se a articulatiei coxofemurale, al bolii Perthers, al maladiilor
cronice epuizante. Afectiunea datd e insotitdi de bombarea
abdomenului.

Aplatizarea curburilor fiziologice se constata in cazul mu-
coviscidozei, al pneumoniei cronice, al astmului bronsic, la
copiii isterici.

Spatele incordat, dificultatea flexiei se stabilesc in spon-
dilita tuberculoasa, artrita reumatoidala, maladia Willebrand,
tetanos si in poliomielita.

Fig. 24. Afectarea coloanei vertebrale.

Mobilitatea limitatd a gdtului se inregistreaza in sindro-
mul Klippel-Feil, fiind cauzati de anomalia congenitali a ver-
tebrelor cervicale. Copiii afectati au gatul scurt, iar vertebrele
cervicale sunt fie mai putine ca numir, fie scurte, fie late sau
anhiste.

MEMBRELE

Copiilor de vérstd antepregcolara le este caracteristica
disproportia lungimii corpului §i a membrelor. Acestea de la
urma se scurteazd in caz de hipotireozi si se lungesc in cazul
sindromului Marfan.

Din categoria afectiunilor primare congenitale fac parte
urmitoarele patologii:

Amelia — absenta congenitald a membrelor.

Hemimelia — lipsa unui membru sau al unui fragment al
lui.
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Displazia congenitald a oaselor si a articulatiilor, subluxa-
tii si luxatii ale articulatiilor.

Scurtarea si prelungirea, cresterea in volum a membrelor,
deformarea oaselor, luxarea articulatiilor ,arlekin” in anoma-
liile de dezvoltare a oaselor membrelor etc.

Prelungirea unuia sau a ambelor membre deseori com-
porta un caracter genetic si constitutional.

Cregterea in volum a membrelor (elefantiazisul) se atesti
in cazul hemangiomului, al fistulelor artriovenoase, al neu-
rofibromatozelor, al limfostazei. Fistulele arteriovenoase nu
doar miresc volumul membrului, dar provoaci si cresterea
locala a temperaturii lui, provoaca aparitia varicelor.

Scurtarea membrelor inferioare poate fi cauzata de hipo-
si displazia congenitald a capului femural, de deplasarea si hi-
poplazia epifizei femurului ca rezultat al traumelor, infectiilor,
poliomielitei, condrodistrofiei, hemiplegiei.

In cazul multor maladii ereditare si congenitale (diabet
fosfatic, sindroamele Fanconi-Debre-de Toni, Marten-Albright,
Bakvin-Aigher etc.) se inregistreazd scurtarea si deforma-
rea membrelor. Sindromul Panner produce necroza asepti-
ca a capului humeral, ceea ce conduce la scurtarea bratului.
Sindromul Pertes provoacd la bolnavii de psoriazis necro-
za asepticd a capului femural, ceea ce genereaza scurtarea
piciorului.

Arahnodactilia — membre lungi, subtiri. In cazul sindro-
mului Caffey-Silverman la copiii din primele 6 luni de viata
survine brusc edemul difuz dur deasupra oaselor afectate,
edem care la apasare nu formeaza gropite. Pielea in acest loc
straluceste, e alba, se scuameazi, e subtiata. La copii din pri-
mele 6 luni de viata edemul poate incepe de la mandibuls,
antrenand ulterior claviculele, umerii, omoplatii, coastele,
membrele, cu exceptia labei piciorului si a mainii. La copiii
mai mari fata si barbia nu se edematiazi.

In cazul sifilisului congenital, al maladiei Parrot, in prime-
le 3 luni se dezvolta osteocondrita, atestindu-se sensibilitate
la durere in timpul migcirilor pasive, traumastismul oaselor.
Tesuturile moi in locurile respective se edematiaza, in timpul
apasrii provocind durere. Miscarile active se produc cu difi-
cultate. Mai frecvent afectate sunt membrele superioare.

La nou-nascuti se inregistreaza ruptura traumatici a epi-
fizei, de cele mai multe ori — in partea superioara a humeru-
sului. Local se determind tumefierea, ingrosarea, caracterul
dolor al tesuturilor moi. Copilul nu-gi miscd membrul, la o
migcare pasiva a lui reactioneazi prin tipete.

La copiii de 2-4 ani se produce frecvent subluxatia ca-
pului osului radian la o hiperextensie brusci a bratului intins.
In zona carpului, precum si in articulatia cotului se resimte
durere. Migcirile sunt limitate. Copilul isi lipeste bratul, in-
doit din cot, de trunchi. Méina este in pronatie. Miscarile
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pasive cu antrenarea cotului, in toate sensurile, excluzand su-
pinatia, sunt dureroase. Efectul dat serveste ca test diagnostic.
Subluxatia poate dispdrea spontan in timpul somnului, ins3,
de reguld, necesita corectie.

La copiii mici subluxatia umarului poate apirea in urma
hiperextensiei. In situatia dati, stabilim tumefierea articulati-
ei umarului, denaturarea ei. Roentgenografia nu releva pato-
logii. Deformarea tibiei se inregistreazi in rahitism si maladii
pseudorahitismale, in osteocondroza §i condrodistrofie.

( Genu varum Genu valgum )

Fig. 25. Deformarea membrelor in varum si in valgum.

Pseudoartroza congenitald — curbarea tibiei in partea an-
terioara inferioard, cu deformarea claviculelor si a altor oase.

Genunchii intorsi in interior se atestd in rahitism, in boa-
la Hurler, maladia Marquio, in hipofosfatemie.

Risucirea genunchilor la 180° se inregistreaza la
nou-niscutii cu anomalii de dezvoltare a tibiei.

Osteomielita hematogend — bolnavul are simptomele ge-
nerale ale starii septice: febrilitate, intoxicatie. Local se deter-
mind o tumefactie durd, provocand durere, spasm muscular;
ulterior se produce hiperemia si inflamarea tesuturilor deasu-
pra focarului leziunii.
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Boli carentiale

RAHITISMUL CARENTIAL LA COPIL

Definitie. Rahitismul carential comun (vitamin
D-sensibil) este 0 boald metabolica generald a organismu-
lui in crestere, determinati etiologic de carenta cronica de
vitamina D si/sau calciu, avand drept consecinta dereglarea
metabolismului fosfo-calcic prin mineralizarea insuficienta
scheletald si acumularea excesivd de tesut osteoid, soldatd
biochimic cu hipofosfatemie si hipocalcemie, histologic — cu
perturbarea mineralizarii matricei organice a cartilajului si
osului, iar clinic — cu deformiri osoase.

Rahitismul carential (RC) (din grecescul rahis — coloa-
na vertebrald, deformatie) este cunoscut inci din antichitate,
fiind descris de Galen. Primele cercetiri stiintifice dateaza
din secolul al XVII-lea, cdnd anatomistul si ortopedul englez
Glissona scris un manual consacrat RC. Rahitismul carential
este 0 boala raspandita la nivel global. Totodat3, o frecventi
mai inalti s-a observat in Anglia (motivati de conditiile me-
teorologice: umiditate sporita, insuficienta razelor solare), de
unde provine §i denumirea mai veche de ,boald englezi”. La
fel, s-a observant ca rahitismul este mai frecvent la copiii din
mediul urban, din medii poluate (zone industrializate), din re-
giunile nordice, copiii cu deficiente alimentare. Tot in aceasta
perioada s-a demonstrat ci boala poate fi vindecati prin ex-
punere la soare, administrare de ulei de peste. O etapa noua
in studierea RC a inceput in anul 1920, cind a fost descoperi-
ta vitamina D, izolarea ei in forma pura fiind posibili doar in
anul 1932. Din acest moment vitamina D este considerati o
substanti antirahiticd, un pas important in intelegerea acestei
afectiuni, modul de profilaxie si tratament. Fortificarea unor
produse alimentare si introducerea profilaxiei cu vitamina D

la sugari in secolul XX au dus la diminuarea incidentei rahitis-
mului carential.

Informatie epidemiologica

Rahitismul este o boald care survine cu precidere la
copii cu vérste intre 3 si 24 de luni, la adolescenti. Explicatia
acestui fapt ar fi ca in aceste perioade copilul creste cu rapidi-
tate, corpul lui necesitdnd un nivel crescut de calciu si fosfor.
Boala are frecventd mai crescuti la sugar (10%), precum si
la biieti, la prematuri si in tiri in curs de dezvoltare. In t3-
rile dezvoltate, in conditiile unei profilaxii corecte, frecventa
este 1%, dar este in continua crestere, fiind un factor de risc
major in morbiditatea i mortalitatea infantild. Consecintele
pe termen scurt sunt probleme de cregtere, dureri osoase,
deformatia scheletului (craniu, torace, membre, coloani), in-
tarzierea dezvoltirii motorii, slabiciune musculard, probleme
respiratorii, anomalii dentare. Pe termen lung rahitismul duce
la osteomalacie (mineralizare anormali a osului), masi osoa-
sd scazuta la vérsta adultd, ingustarea bazinului, anomalii ale
smaltului dentar etc.

Metabolismul calciului, fosforului in organism

Osul este un tesut dinamic, in continud remodelare pe
tot parcursul vietii. Structura particulard a osului ii confera
rezistenta si consistentd necesare exercitarii functiei sale me-
canice. Osul este rezervor de Ca, P, Mg. Tesutul osos este bine
vascularizat, primind circa 10% din debitul cardiac. Structura
tesutului osos consta din doud elemente aflate in stransa aso-
ciere: substanta minerald solidd (formati preponderant
din Ca, P, Mg si alti ioni), matricea organici sintetizata si
secretatd de celulele mezenchimale — osteoblaste. Matricea
organica la nivel de 90-95% este formata din colagen tip 1
si 5-10% din proteine derivate din cele serice (au un rol in
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initierea mineralizérii osoase si in asocierea dintre faza mi-
nerald §i matricea organicd). Aranjamentul arhitectural al ce-
lor 2 faze confera osului o rezistenta exceptionala la factori
mecanici.

Unele constante biologice. Mineralizarea osului in
perioada de crestere presupune o absorbtie sporiti a calciu-
lui, fosforului, vitaminei D si altor vitamine si minerale (Zn,
Cu, Mg). Calciul constituie circa 1-2% din masa corpora-
la. Continutul de calciu in organism: la nou-nascut — 30 g,
la varsta de un an - 70 g, la adult 1-2 kg. Circa 98% de Ca
se afld in oase i dinti, doar 1-2% - in alte tesuturi. Necesarul
fiziologic de calciu: se considerd 200 mg/zi pentru nou-nis-
cut, 300-400 mg/zi pentru sugar, S00 mg/zi pentru copiii de
1-3 ani, 600 mg/zi pentru copiii de 4-6 ani, 700 mg/zi pen-
tru copiii de 7-9 ani, 1300 mg/zi pentru adolescenti (OMS,
2019). Principalele surse de calciu sunt produsele lactate,
ouile, carnea, broccoli, spanacul, nucile. Calciul alimentar se
absoarbe la cota maximai in duoden, jejun. Factorii intestinali
care favorizeaza absorbtia calciului sunt pH-ul scizut, lactoza,
raportul Ca/P de 2:1, aminoacizii, sirurile biliare. Absorbtia
de calciu este limitatd de cantitatea sporitd de lipide, fosfati,
fitati, oxalati. Eliminarea calciului se face prin: excretia urina-
rd (50-300 mg/zi), tractul gastrointestinal (100-200 mg/zi);
pierderea prin transpiratie (100 mg/zi), incorporare in oase.
Remodelarea osului: zilnic, circa 500 mg de Ca se fixeaza si
parasesc osul. Mentinerea balantei calciului depinde de efi-
cienta absorbtiei intestinale. Deficitul de PTH, vitamina D,
afectiunile intestinale, aportul insuficient — toate acestea pro-
voaci tulburiri ale homeostazei calciului. In forme usoare,
echilibrul calciului poate fi remediat prin micgorarea elimi-
nirii renale si intestinale. Aportul insuficient de calciu (<300
mg/zi) creste riscul de dezvoltare a rahitismului de aproape
S ori.

Fosforul, un alt component major al mineralizarii osu-
lui, participa in aproape toate procesele metabolice din orga-
nism. Cantitatea totald de fosfor in corpul adultului consti-
tuie circa 1 kg, dintre care 85% revin scheletului. Necesarul
zilnic de fosfor pentru nou-nascutul matur este de 40 mg/kg,
iar pentru prematur — de 100-150 mg/kg. Absorbtia fosforu-
lui din alimente (lactate, oud, carne, cereale) reprezinti cir-
ca 70-80%. Procesul poate fi influentat de remedii antacide.
Controlul homeostaziei fosforului este la nivelul rinichilor
(fosforul filtrat glomerular se reabsoarbe in tubii proximali in
proportie de 85-90%).

Vitamina D reprezintd factorul-cheie in homeostazia
calciului §i procesul de reglare a mineralizarii osoase, cunoas-
terea metabolismului vitaminei D fiind importanti in pato-
genia RC. Vitamina D este alcatuitd dintr-un grup din zece
compusi sterolici bine studiati, doud forme fiziologice majore
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fiind vitamina D, (ergocalciferol) si vitamina D, (colecal-
ciferol). Vitamina D este sintetizati in piele din provitamina
7-dehidrocolesterol prin fotoactivare sub actiunea radiatiilor
ultraviolete B (RVB, 280-315 nm). Eficienta acestui proces
este scazutd de melanind (persoanele cu pigmentare intensa a
pielii), folosirea cremelor de protectie solard, acoperirea pielii
cuimbricaminte, la copiii care petrec putin timp afar, traiesc
in medii poluate, in latitudinea nordica. Soarele de iarna nu
contine RUB si este ineficient la medierea sintezei de vitami-
na D. Vitamina D, (ergocalciferolul) se contine in cantititi
mici in unele alimente vegetale. Alimentele de origine anima-
13 cu continut de vitamina D sunt pestele gras, laptele, untul,
uleiul vegetal, ouile, carnea, nucile. In unele tiri, alimente-
le de bazi precum laptele, margarina, uleiurile vegetale sunt
imbogitite artificial cu vitamina D, ea fiind disponibili si sub
formai de pastile ca supliment alimentar. Vitamina D este o vi-
tamind liposolubila, se absoarbe la nivelul intestinului subtire
in prezenta acizilor biliari, patrunzind in patul sangvin prin
intermediul chilomicronilor limfei. Sursele de vitamina D la
om: sinteza cutanata de vitamina D, este sursa principala si
asigura circa 80% din necesarul fiziologic de vitamina D, 20%
reprezinta vitamina D, din alimente.

Metabolismul vitaminei D. Vitamina D nu poate acti-
ona asupra metabolismului Ca-P in forma in care este absor-
bitd, din care considerent mai inti se transforma in compusi
metabolici activi. Activarea acestora are loc la nivel hepatic si
renal.

Etapa hepatici. Odata intratd in circulatia sangvina, fie
prin absorbtie intestinala din alimente, fie prin sintezi cuta-
nata, vitamina D este transportata spre ficat legata de o a-glo-
bulind specifica (proteina de transport, vitamin D binding
protein). Ficatul este etapa intermediari in activarea vitaminei
D, aici ea se concentreazi la nivelul microsomilor hepatici. In
ficat, enzima mitocondriald 25 DBP-hidroxilaza transforma
vitamina D in 25-hidroxicolecalciferol (calcidiol) [25(OH)
D] (se produce o prima hidroxilare in pozitia 25). Calcidiolul
este forma de transport a vitaminei D, unul din principalii
metaboliti circulanti, timpul de injumitatire fiind 21-30 de
zile. Determinarea nivelului seric al 25(OH)D este metoda
standard pentru aprecierea statusului vitaminei D a pacientu-
lui, deoarece reflecta concentratia vitaminei D care exista in
organismul uman.

Etapa renald. Dupi formarea in ficat, 25(OH)D este
preluat de proteina transportoare a vitaminei D, fiind trans-
portat si depozitat la nivelul rinichilor. In rinichi sub actiunea
enzimei 1 a-hidroxilaza are loc a 2-a hidroxilare in pozitia 1
cu formarea 1,25(OH),D, — dihidroxicolecalciferol (calcitri-
ol), care este metabolitul cel mai activ, cel mai bine studiat, cu
rol decisiv in metabolismul Ca-P, fiind considerat un hormon
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activ. Acest metabolit, impreund cu parathormonul (PTH)
si tireocalcitonina, formeazi sistemul hormonal de reglare a
metabolismului fosfo-calcic in intregul organism uman, pro-
movand mineralizarea osoas3, cresterea si remodelarea osoa-
sa, prevenind tetania hipocalcemici. Enzima la-hidroxilaza
este reglatd de PTH si hipofosfatemie si inhibati de hiperfo-
sfatemie si 1,25(OH),D. Productia renala de 1,25(OH),D
amplifici efectele PTH de reducere a concentratiei de fosfat
circulant (probabil si a concentratiei intracelulare renale).

Soare \%
Piele |
- Dieta
Ficat ;9;:* ~——— Vitamina D,
l Vitamina D,
25-0OH-Vitamina D
(Calcidiol)
[ase
Rinichi w*-%j;
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fosfatului

Cregte
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fosforului

Intestin

Mentine echilibrul sanguin al calciului i fosforului

Fig. 1. Metabolismul vitaminei D.

Actiunea biologici a vitaminei D este mediati de re-
ceptorii pentru vitamina D (VDR), care sunt exprimati in in-
testin, rinichi, os, mugchi. Receptori specifici pentru calcitriol
si alti metaboliti activi ai vitaminei D poseda aproape toate
tesuturile si celulele corpului, aceasta insemnand ca vitamina
D este un reglator universal al sistemelor enzimatice intrace-
lulare (receptori in piele, singe, hipofiz, pancreas, gonade,
monocite, limfocitele T si B s.a.). Atit compozitia minerald
a osului (densitatea osoasd), cit si metabolismul vitaminei D
depind de relatia dintre factorii genetici si cei de mediu.

Mecanismul de actiune a vitaminei D

Rolul fiziologic al metabolitului activ al vitaminei D -
1,25(OH)2D este realizat prin actiunea sa asupra organelor
si proceselor ,tintd”: intestin, rinichi, tesutul osos, musgchi,
glanda paratiroida, glanda tiroida, metabolismul celular si
imunitatea celulara.

Intestin: determini sinteza unei proteine specifice, numi-
ta calcium binding protein — CaBP, care leagd, transporta activ
Cain celulele duodenale si jejunale spre singe; creste absorb-
tia intestinald a fosforului prin intermediul specific phosphate-
carrier; participa la sinteza fosfatazei alcaline, a ATP-azei sen-
sibile la Ca++ ionizat. Astfel, carenta vitaminei D are drept
consecintd stoparea absorbtiei active a Ca, hipocalcemia si

dereglarea mineralizirii scheletului, fapt ce tocmai defineste
rahitismul carential la copil.

Tesutul osos: asigura mineralizarea osoasa prin concentra-
tii optime ale Ca, P, Mg, citratilor in singe, prin diferentierea
osteoblastilor. Asigura cresterea scheletului prin modelarea
depunerilor de Ca, prin actiune directd asupra osteocitelor.
Determina mobilizarea Ca din tesutul osos, realizata de citre
parathormon, dar prin actiunea ,,permisivi” a vitaminei D.

Rinichi: creste reabsorbtia tubulard de Ca, P, aminoacizi,
reducand astfel calciuria, fosfaturia si aminoaciduria.

Mugchii determini concentratii normale musculare de
ATP si fosfati, asigurd sinteza de proteine musculare si ATP in
miocite, jucind astfel un rol important in mentinerea tonusu-
lui muscular si asigurarea unei forte de contractie musculara
normala.

Glanda paratiroidd are rol de control al sintezei si excre-
tiei de PTH. Functia ei finald este de a mentine o calcemie
constanta. Deci, la o hipocalcemie creste secretia PTH, este
stimulati formarea de 1,25(OH) ,D care, la rindul sau, con-
duce la sporirea absorbtiei intestinale de Ca. In lipsa vitami-
nei D, PTH conduce la cregterea reabsorbtiei Ca in rinichi,
mareste excretia de fosfati; la fel, pentru a mentine o calcemie
normald, are loc demineralizarea osului.

Glanda tiroidd. Rolul tireocalcitoninei este reglarea me-
tabolismului Ca prin inhibarea absorbtiei intestinale de Ca si
depunerea lui in oase.

Metabolismul celular actioneazi asupra ciclului Krebs
(acizilor tricarboxilici), micsorand oxidarea acidului citric si
mirind concentratia de acid citric in singe si tesuturi, inclusiv
in os; participa la formarea complecsilor solubili de Ca++ si
a citratilor in singe.

Astfel, reglarea metabolismului fosfocalcic se realizeazi
prin:

- 1,25(OH), D care moduleaza absorbtia Ca si P la nivel
intestinal;

- PTH controleaza in principal excretia Ca si P la nivelul
rinichiului, dar si resorbtia Ca din os;

- Calcitonina controleaza ritmul lizei osoase i deci rata
eliberirii si depunerii Ca si P lanivelul rezervorului scheletic.

Etiologia rahitismului

Principala cauza a rahitismului este carenta de vitamina
D, asociatd cu deficitul de calciu si fosfati. Factorii determinanti
ai carentei cronice de vitamind D sunt:

+ deficitul de productie endogend a vitaminei D, in piele;

« insuficienta de aport exogen alimentar al vitaminei D;

« deficitul de absorbtie intestinali a vitaminei D, calciu-
lui si fosforului;

« dereglarea metabolismului endogen al vitaminei D;
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« necorelarea temporari dintre aportul minimal §i nece-
sitatile sporite ale organismului in crestere.

Alte cauze ale carenteide vitamina D: deficitul conge-
nital de vitamina D, sciderea 25-hidroxilazei hepatice, boala
renald cronicd, cauze genetice. Cauze ale deficitului de calciu
si fosfor frecvente sunt: aportul alimentar redus, prematurita-
tea, malabsorbtia intestinald, antacidele care contin aluminiu.

Carenta de vitamina D apare mai frecvent la copilul
mic din cauza unei combinatii de aport alimentar scizut si

sintezd cutanatd insuficientd. Transportul transplacentar de
vitamina D citre fit are loc in trimestrul 3 de sarcini, rezerve-
le fiind suficiente pentru primele 2 luni de viatd. Rahitismul
asociat cu deficienta de vitamina D apare de obicei intre 6 si
24 de luni, rahitismul asociat cu aport insuficient de calciu
apare de obicei la copiii mai mari, cAnd aliptarea se opreste;
la adolescenti rahitismul are drept cauze deficitul de vitamina
D, aportul scazut de calciu si/sau de fosfor.

Etiologia rahitismului

Deficitul de vitamina D:

« deficitul de productie endogeni a vitaminei D in piele;
« insuficienta de aport alimentar al vitaminei D;

« deficitul de absorbtie intestinala a vitaminei D;

« dereglarea metabolismului endogen al vitaminei D;

« deficitul congenital de vitamina D;

« sciderea 25-hidroxilazei hepatice;

« boala renali cronici.

Totodata esenta carentei de vitamind D trebuie corelatd cu multitudinea de factori favorizanti, inclusiv genetici,
cu aportul alimentar si raportul Ca/P care influenteazi absorbtia.

Deficitul de calciu:

« aportul alimentar redus;
 prematuritatea;

« malabsorbtia intestinal3;

« inhibitori alimentari ai calciului.

Deficitul de fosfor:

« aportul alimentar redus;

« prematuritatea;

« malabsorbtia intestinal3;

« antacidele care contin aluminiu.

Afectiuni renale cu pierdere crescutd de calciu, fosfor:
« Rahitismul hipofosfatemic X-lincat

« Rahitismul hipofosfatemic ereditar cu hipercalciurie

« Sindromul McCune-Albright
« Neurofibromatoza

« Sindromul Fanconi

« Acidoza tubulari renali distala

« Rahitismul hipofosfatemic autozomal-dominant, autozomal-recesiv

« Supraproductia factorului de crestere a fibroblastelor-23

Totodatd esenta carentei de vitaminid D trebuie core-
lati cu multitudinea de factori favorizanti, inclusiv gene-
tici, cu aportul alimentar si raportul Ca/P care influenteazi
absorbtia.
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Factori favorizanti (factori de risc) ai rahitismului.
Acest grup include: factorii materni, de mediu, din partea
copilului.

Factori de risc materni (prin rezerve insuficiente prena-
tale de vitamina D)
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« Predispozitie familiald (rahitism familial), varsta ma-
mei sub 17 ani sau peste 40 de ani.

« Regim alimentar neechilibrat in sarcina si lactatie, re-
gim vegetarian (continut scazut de vitamina D si calciu).

« Expunere insuficienti la raze ultraviolete (regim de
viatd in interior, dizabilitatea, poluarea, sezonul, latitudinea).

« Insuficienta fetoplacentara.

« Multiparitate.

« Lipsa (insuficienta) profilaxiei antenatale.

« Afectiuni ale sistemului cardiovascular, digestiv, endo-
crin, renal.

« Terapie cu anticonvulsivante, antibacteriene de durata.

« Gravidele care se afld in mediu nociv, au deprinderi no-
cive (fumat, alcoolism, droguri etc.).

Factori de risc din partea copilului

« Deficitul de vitamina D secundar deficitului matern.

« Lipsa suplimentarii cu vitamina D.

« Nou-niscutii prematuri, dismaturi, gemelari; fit ma-
crosom; sexul masculin.

« Cresterea rapida, viguroasa a copilului mic cu remode-
larea/ renovarea permanenta a oaselor.

« Hipodinamia (infisarea); hiperpigmentatia pielii.

« Copii nascuti toamna-iarna; lipsa expunerii la soare;
factori sociali, sdricia, malnutritia.

« Copilul frecvent bolnav, alte maladii ale sugarului.

Factori etiologici exogeni

Factori de mediu, insorire insuficienta.

« Zona geografici, zona climaterici, sezonul (lunile oc-
tombrie-aprilie, cind lipsesc raze ultraviolete tip B), altitudi-
nea, ora zilei de expunere la soare.

« Unele obiceiuri nationale, conditiile de trai (camere
intunecate, acoperirea fetei copilului, expunerea la soare in
primele luni de viatd este redusi, de asemenea, in anotimpul
rece).

« Poluarea atmosferei (norii de praf blocheaza razele
ultraviolete tip B). In conditiile climaterice ale Moldovei cu
perioade reduse ale sezonului cald, propice pentru expunerea
copilului la soare, este necesara o suplimentare a aportului de
vitamina D.

Factori nutritionali

Necesarul fiziologic minim recomandatde vitamina D
este de 400 UlI/zi (10 mcg) pentru copii de 0-12 luni, 600
Ul/zi (15 mcg) pentru copii de 1-18 ani. Aportul exogen ali-
mentar de vitamina D asigurad doar circa 20% din necesitate.
Laptele, alimentul de bazi al sugarului, este sirac in vitamina
D: laptele matern contine 12-60 Ul/litru, laptele de vaci 10-
20 Ul/litru, iar gilbenusul de ou 20-50 UL Vitamina D din
laptele uman are o biodisponibilitate maximi datoriti conti-
nutului crescut de lactoza care permite o mai buni absorbtie

a vitaminei D, dar si un raport optim Ca/P. Cauze de aport
alimentar insuficient de vitamini D: nutritie prelungitd pre-
ponderent lactotrofd; lipsa diversificirii sau diversificare in-
corectd; alimentatie artificiald cu produse neadaptate; exces
de fiinoase, regim vegetarian; intoleranta la lactozi, alimen-
tatie parenterald totald. Actualmente se discuta mult despre
rahitismul alimentar (nutritional rickets), caracteristic copilu-
lui dupa 2 ani, determinat de deficitul de calciu in alimentatie,
frecvent in tarile subdezvoltate.

Factori iatrogeni

Copiii supusi unui tratament indelungat cu corticoste-
roizi, anticonvulsivante, diuretice, antacide, laxative, antitu-
berculoase, antiretrovirale, antifungice induc rahitism prin
sinteza redusi sau degradarea crescutd a 25(OH)D sau a
1,25(OH),D, accelerarea metabolismului hepatic al vitami-
nei D, alterarea matricei proteice osoase, inhibi absorbtia in-
testinala de Cagsi P, blocheazi 1-hidroxilarea hepatica.

Factori etiologici endogeni

Dereglarea absorbtiei intestinale a vitaminei D este condi-
tionatd de: sindroamele de malabsorbtie intestinala (fibroza
chistica, boala celiaca, afectiuni ale pancreasului, limfangiec-
tazia intestinald), disfunctii biliare si boli colestatice hepati-
ce (absenta sarurilor biliare), boli cronice inflamatorii intes-
tinale, rezectie intestinali, diareea cronici (toate afecteaza
metabolismul si absorbtia vitaminei D, Ca, P). Afectiuni care
impiedica hidroxilarea vitaminei D: boli cronice hepatice si
renale.

Alti factori care afecteaza statusul vitaminei D.
Persoanele obeze au un nivel seric scizut de 25(OH)D din
mai multe motive: hipodinamie, expunere insuficienti la soa-
re, scaderea biodisponibilitatii vitaminei D din surse cutanate
si dietetice, depozitarea vitaminei D in tesutul adipos, modifi-
cari in sistemul endocrin. Adolescentii au necesitati mai mari
de vitamina D, calciu datoriti cresterii rapide a scheletului in
perioada pubertatii si prezinta un risc mare de deficienta de
vitamina D. Oamenii in varstd sunt expusi deficitului de vi-
tamina D datorita sintezei cutanate care scade cu varsta, dar
si capacitatii rinichilor de a transforma vitamina D in forma
activa.

Cauzele posibile ale mentinerii prevalentei crescute
arahitismului carential

« Lipsa profilaxiei specifice cu vitamina D.

« Profilaxia incorectd, incompletid cu vitamina D.

« Renuntarea la profilaxia cu vitamina D dupa vérsta de
12 luni.

« Variatii individuale ale nevoilor de vitamina D §i nea-
daptarea dozei profilactice la acestea.

« Mentinerea dozelor profilactice de vitamina D la apari-
tia semnelor clinice de rahitism.
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o Insorire insuficienti, grad crescut de poluare a
atmosferei.

Fiziopatologia rahitismului

Sub influenta vitaminei D se afld procesele de preluare,
mentinere a concentratiilor i livrare a Ca++ si P++ necesari
calcificirii. In absenta vitaminei D se desfasoard normal doar
procesele independente de vitamina D (sinteza matricei osoase
organice), cu acumulare in exces de matrice osoasd necalcificatd
(tesut osteoid) — aspect histologic caracteristic rahitismului.
Carenta de vitamina D (endogend sau exogend) determini
sciderea absorbtiei intestinale a calciului, rezultand hipocalce-
mie. Intrucat calcemia este o constanti homeostatici strict re-
glata, intervin mecanismele de mentinere a calcemiei la nivel
normal. Hipocalcemia stimuleazi secretia de PTH (hiperpa-
ratiroidism secundar) cu urmitoarele consecinte (indreptate
si corecteze hipocalcemia): stimuleaza absorbtia de Ca in in-
testin; stimuleaza activitatea enzimei la -hidroxilaza renala si
creste sinteza de 1,25(OH),D; la nivel renal creste reabsorb-
tia de Ca, dar si excretia de P (fosfaturie); la nivelul osului
determind mobilizarea Ca din oase, stimularea activitatii os-
teoclastelor, osteoblastelor (creste FAL), rezultind minera-
lizarea insuficientd a structurilor cartilaginoase ale oaselor,
formarea exuberanta de tesut osteoid insuficient mineralizat,
oasele isi pierd rigiditatea. In consecinti, calcemia se mentine
normali sau la limita inferioard (in stadii avansate de hipovi-
taminoza D apare o hipocalcemie severi). Cresterea secreti-
ei de PTH, desi partial eficienta in atenuarea hipocalcemiei,
duce la pierderi urinare de fosfat prin sciderea reabsorbtiei
tubulare renale, favorizind hipofosfatemia. Hipofosfatemia
generalizatd afecteaza si mai mult zonele de crestere ale oase-
lor, de asemenea, produce slabiciune musculari, sensibilitate
si durere. La etapa urmitoare, se dezvoltd sihipocalcemia.

Tesutul osos are 2 componente de bazi: o matrice pro-
teica formati din colagen si substanta minerala osoasd, Ca§i P
fiind cele mai importante componente. Depunerea de calciu
si fosfor se face initial sub formi de fosfati de Ca, acestia mai
apoi transforméndu-se in hidroxiapatiti. Anume formarea si
depunerea hidroxiapatitei in matricea proteica a oaselor in
crestere este dereglata in rahitism. Ca rezultat al hipocalcemi-
ei si hipofosfatemiei se produce un deficit de osificare (mine-
ralizare) a matricei osoase, insotit de mirirea cantititiide ma-
trice proteicd osoasi necalcifiatd — aga-numitul fesut osteoid
necalcificat, care are o rezistentd mecanici redusa. Astfel, rahi-
tismul reprezinta o afectiune a cartilajului de cregtere caracte-
rizatd prin sciderea osificarii encondrale la nivelul cartilajului
de cregtere si apoptoza condrocitelor, avand drept consecinte
deformarile osoase la solicitiri statice si dinamice, extremita-
tile distale se latesc, pot aparea fracturi, eruptia dentard intar-
ziatd, hipoplazia smaltului dentar, evazarea rebordului costal.
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Hiperplazia tesutului osteoid are ca efect aparitia matiniilor,
ingrosarilor osoase etc.

Osteomalacia — lipsa mineralizirii sau demineralizarea
oaselor deja formate, caracteristici pentru perioada de vérsta
in care cregterea osului s-a incheiat; se manifesta prin dureri
osoase, dificultati demers, risc crescut de fracturi.

Implicarea osoasi in rahitism este simetrici (cu excep-
tia craniului) si nedureroasd, predomini la nivelul regiunilor
in cregtere (metafizele oaselor lungi); determina afectarea
craniului si toracelui in primul an de viatd si afectarea oase-
lor lungi, coloanei vertebrale, bazinului dupi vérsta de un an.
Deficitul de vitamina D conduce la micsorarea nivelului aci-
dului citric in singe, care in limite normale participa activ la
procesul de mineralizare osoasi. Inhibitia reabsorbtiei bicar-
bonatului la nivelul tubului contort proximal determini o al-
calinizare a urinei, reducerea concentratiei de bicarbonat seric
si de acidoza metabolicd. Are loc dereglarea metabolismelor
lipidic, proteic si glucidic. Drept consecinta a hipofosfate-
miei, dereglirii metabolismului, acidozei are loc diminuarea
brusci a sintezei ATP-ului, care reprezinti sursa principala de
energie celulard, ceea ce conduce la deregliri i mai severe de
metabolism proteico-glucidic (astfel se incheie cercul vicios).
Hipocalcemia este cauza modificarii raporturilor ionice in sec-
torul extracelular, de care depinde excitabilitatea neuromus-
culard (aparitia tetaniei rahitogene). Ca rezultat al acidozei
si concentratiei scizute de ATP se dezvoltd hipopotasemia,
apar slabiciunile musculare, dereglarile metabolice (anemia,
malnutritia etc.).

Necesarul de vitamina D se exprima in unititi inter-
nationale (UI) sau micrograme (1 mcg = 40 UI). Necesarul
zilnic de vitamina D este situat intre 400-800 UI (in regiunile
insorite) i 1000-1200 UI (in regiunile reci).

Recomandarile Societitii de Endocrinologie SUA,
2011: copiii pAni la 1 an necesiti cel putin 400 UI (10 mcg)/
zi de vitamina D, copiii mai mari de 1 an — 600 Ul/zi, gravide-
le si mamele care alipteazi au nevoie de un minim de 600 UI/
zi de vitamina D; maxim — 1500 Ul/zi. Copiii obezi, copiii
supusi tratamentului cronic cu anticonvulsivante, glucocor-
ticoizi, antifungice, medicamente pentru SIDA au nevoie de
2-3 ori mai multi vitamina D.

Clasificarea rahitismului

(Se face in corelatie cu provenienta insuficientei de vita-
mind D, cu perioada procesului, gradul severitatii si raspunsul
terapeutic)

1. Rahitismul vitamino-D-sensibil (rahitism carential,
nutritional, deficit de vitamina D):

« raspunde favorabil (clinic, radiologic, biochimic) la
doze mici-moderate de vitamina D;
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« vindecarea in citeva siptimani (6-8) dupi administra-
rea dozei terapeutice de vitamina D;

o nu apar recideri daci postterapeutic se acopera necesa-
rul de 400-600 Ul/zi de vitamina D.

2. Rahitismul vitamino-D- dependent tip I, II.

3. Rahitismul vitamino-D-rezistent:

« se amelioreazi sau se vindeci doar cu doze foarte mari
de vitamina D (zeci de mii Ul/zi);

« necesiti terapie de durata (pani la ctiva ani);

« acoperirea dozelor profilactice de vitamina D nu este
suficienta pentru a impiedica recidivele.

4. Ranitismul secundar.

Clasificarea rahitismului carential, vitamino-D-sensibil

Caracterul evolutiei Grade de severitate Perioada bolii
1. Acuta I. Usor 12' 2:’:’:?
2. Subacuti I1. Mediu ’ 5
1. . 3. Reconvalescenta
3. Recidivanti IIL. Grav o
4. Sechelari

Manifestari clinice in rahitism

Pornind de la cauzele etiologice ale rahitismului, anam-
neza urmeazi si precizeze alimentatia in sarcini, administra-
rea vitaminei D in trimestrul 3 de sarcinj, istoricul alimentar
al copilului, subliniind atit aportul de vitamina D, cat si de
calciu. Majoritatea copiilor din tarile industrializate primesc
vitamina D din lapte fortificat cu vitamina D, alte produse ali-
mentare fortificate, din suplimente cu vitamine.

Un alt aspect important este sinteza cutanata de vita-
mina D mediati de expunerea la soare. Se va preciza timpul
petrecut afard, utilizarea cremelor de protectie solard, imbra-
camintea, dacid exista motive cultural-religioase pentru aco-
perirea pielii. Expunerea la soare este mica in primele luni de
viatd, posibilitatea de sintezd cutanata a vitaminei D este li-
mitata in lunile sezonului rece al anului, poluarea atmosferici
diminueaza sinteza cutanati a vitaminei D. Copiii cu o pig-
mentare intensd a pielii prezintd un risc crescut de deficienta
de vitamina D, din cauza sciderii sintezei cutanate.

Factori de risc materni. La nagtere, rezervele in vita-
mina D sunt dependente de rezervele materne, mai ales in
cursul ultimului trimestru de sarcini. In absenta preventiei,
majoritatea gravidelor au rezerve scizute in vitamina D. Nou-
nascutii lor se nasc cu o rezerva de vitamina D foarte scizutd
si sunt in situatia carentei de vitamina D fie de la nastere, fie
foarte rapid in primele luni. Continutul de vitamina D al lap-
telui matern este scazut si nu acopera nevoile cotidiene ale
sugarilor.

Istoricul familial este important, avind in vedere nu-
mirul mare de cauze genetice ale rahitismului. Se va preciza

orice boala osoasa in familie, deformatia picioarelor, dificul-
tatile de mers, statura mica inexplicabil3, istoricul de moarte
neexplicatd in perioada copil mic, poliuria, atelectaziile pul-
monare, alopecia inexplicabile.

Anamneza va mai preciza hipodinamia, medicamentele,
infectiile frecvente, excesul de fiinoase, fibre alimentare care
pot interfera cu absorbtia calciului, altele.

Date clinice generale. Debutul bolii poate fi la orice
varstd, primele semne ale bolii apar la 4-8 siptimani de viata.
De obicei, la prematuri, la sugari alimentati natural debutul
survine la 3-4 luni, iar in carente cornice - la 3-6 luni. Debutul
este insidios, nespecific, apare treptat, pe fond de stare gene-
rald buna, avind trei grupe de semne clinice: deregldri neurove-
getative, deregliri metabolice, deregldri osoase. Leziunile osoase
in rahitism sunt simetrice si nedureroase, se instaleaza tar-
div — la 3-6 luni de la debut. Predomina afectarea zonelor de
crestere rapidd (metafizele oaselor lungi). Aparitia timpurie
a semnelor osoase denota o gravitate mai mare. Localizarea
semnelor osoase este succesivi: cutia craniana la sugar sub 3
luni, toracele la sugar de 3-6 luni, oasele lungi la sugar de peste
6-12 luni, coloana vertebrald, bazinul la copilul mai mare, la
adolescent.

Perioada de debut in rahitism

Primele semne clinice (semnele de alarmd) apar intre lu-
nile 1 i 2 dupa nagtere. Sunt determinate de hipocalcemie
tranzitorie, dereglari metabolice (acidozi), fosfataze alcaline
sporite, hipofosfatemie cu reducerea sintezei ATP. Semnele
au la baza manifestari generale si neurovegetative (tabelull).

Tabelul 1.Tabloul clinic al perioadei de debut (de la 1 luni pani la 3-4 luni) al rahitismului.

Semne generale

Intarzierea cresterii ponderale, apetit capricios, copil apatic, plingaret.
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« Hiperexcitabilitate neuromusculara: iritabilitate, agitatie, tresariri spontane sau la lumini/zgo-
mote, tremurituri ale extremitatilor, somn redus si modificarea regimului somn-veghe, copilul
pare speriat, are reflexul Moro spontan.

SNCsi
vegetativ

« Transpiratii profuze (caracter acid) in somn, la aliptare — pe fat3, frunte, cefalic.
Piele « Paloare, piele umeda, turgor scazut, dermografism rosu stabil, intertrigou persistent. Freacd
capul de perni, alopecie occipitala.

Hipotonie musculari (in special proximala), intarzie achizitiile motorii si/sau regresul celor pre-
Muschi zente, abdomen proeminent (de broscuti).
,,Constipatie” cu scaun moale.

Oase Fontanela larg deschisa cu borduri moi, occipit aplatizat, poate fi craniotabes (rar).

Altele « Hiporexie. Sensibilitate crescuta la infectii. Hepatosplenomegalie. Dispnee moderata. Stridor,
rar laringospasm, hipocalcemie cu convulsii.

« Calciul seric normal sau ugor scizut (hipocalcemie tranzitorie).
« Fosforul seric normal.
« Fosfataza alcalina crescuta.

Paraclinic . .
« Acidoza metabolica.
« Nivel PTH normal sau usor crescut.
« Nivel scizut de 25 (OH)D.
« Urina cu miros acid, fosfaturie.
Radiologic « Aspect osos normal.
Atenti « Encefalopatie perinatald, sindrom mioton, hiperexcitabilitate.
entie: L s
’ « Hipertensiune intracraniana.
capcane de -
. . « Sindrom de retard motor.
diagnostic! o L . —
« Dismicrobism intestinal (constipatie).

« Calciul seric normal. Atentie - nu exclude rahitismul! (Vezi Fiziopatologie.)

Fig. 2. Cap turtit (plagiocefalie). Cap pitrat, macrocranie. Alopecie occipitala.

Rahitism florid, perioada de stare semne neuromusculare, ligamentare, anemie. Manifestarile
Procesul patologic avanseaza, semnele clinice de debut  clinice sunt in dependenta de gravitatea maladiei si de evo-
se pistreazd si se accentueazi. La etapa datd au loc diminu-  lutie (tabelul 2).
ari de Ca, P, Mg serice, cresc vadit acidoza, fosfataza alcaling,
PTH. Apar semnele caracteristice de osteomalacie (demine-
ralizarea osului), hiperplazia tesutului osteoid, osteoporoza,
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Tabelul 2. Tabloul clinic al rahitismului florid, perioada de stare.

Semne gene-
rale

Intarzierea cresterii ponderale, copil apatic, plangaret.

SNCsi
vegetativ

Hiperexcitabilitate neuromusculars, iritabilitate, convulsii, spasm carpopedal, laringospasm. Transpiratii
profuse. Retard psihosomatic, labilitate emotionala.

Muschi

Hipotonie musculari difuzi si slibiciune musculard, constipatie. Crampe musculare.
Intarzierea si/sau regresul achizitiilor motorii (sustinerea capului, statul in sezut, mersul).
Abdomen mare - hipoton, de ,broscutd”, hernie ombilicala.

Hiperlaxitate ligamentara (picioare de balerina).

Pareza diafragmei, dereglri respiratorii.

Cardiomiopatie dilatativa hipocalcemica.

Craniu

Craniotabes occipito-parietal, inmuierea oaselor calotei craniului, care la presiune digitald da impresiade
folie de celuloid sau de ,minge de ping-pong” (necesita diferentierea de osteogeneza imperfecta, hidroce-
falie, sifilis congenital).

Aplatizarea oaselor occipitale, parietale — plagiocefalie (craniu asimetric, turtit occipital sau lateral).
Proeminenta boselor parietale, frontale (bombiri simetrice) cu aspect de ,,cap pitrat, frunte olimpiani,
macrocranie” (atentie la erori de diagnostic - hipertensiune intracraniand, hidrocefalie).
Fontanela anterioara larg deschisa, persistd mult, suturile pot fi anormal de largi.

Torace

Matanii condro-costale: nodozititi (ingrosiri) palpabile, uneori vizibile la nivelul jonctiunii condrocostale
sub formi de linie oblici - la baza toracelui datorita dezvoltirii tesutului osteoid.
Torace deformat: aplatizare anteroposterioard; torace lirgit la baze (forma de clopot) cu sant submamar
Harrison, rezultat din retractia toracici la nivelul de insertie a diafragmei;
Stern infundat ,,de cizmar”; stern proeminent ,,de porumbel” (,,in carena”).
Deformiri ale claviculelor; rar - fracturi spontane ale coastelor.
Infectii respiratorii frecvente, atelectazii.

Deformari
ale membre-
lor

,,Bratdri rahitice” — tumefieri vizibile sau palpabile epifizare-metafizare la partea distald a antebratului,
gambelor (aspect de maleold dubli) prin exces de tesut osteoid demineralizat.
Deformiri ale diafizelor — apar in primele 6 luni de viat (sub efectul tractiunilor musculare), se accentu-
eazd la inceperea mersului:
ngenu valgum” — genunchi apropiati, picioare in X;
»genu varum” — picioare in parantezd, curbate;
membre inferioare arcuite inspre partea posterioara (genu recurbatum).
Fracturi spontane indolore de tip lemn verde, frecvent fibul3, radius;
Dureri osoase (dureri in picioare).

Deformari

ale coloanei
vertebrale,
bazinului

« Cifozi dorsald superioard sau inferioard, cifoza dorsolombari; scoliozi, cifoscolioza, hiperlordoza.
« Bazin ingustat, turtit.
« ,Coxa vara” cu dereglari de mers (articulatie coxofemurali).

Afectiuni
dentare

Afectiuni dentare: aparitie intarziata (fird incisivi la 10 luni, fird molari la 18 luni), distrofii dentare la
copil mare si la adult, fragilitate dentar, carii precoce, anomalii ale smaltului dentar.
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Dureri osoase (dureri in picioare).

Tetania sau convulsii hipocalcemice.

Cardiomiopatie dilatativa hipocalcemica.
Hipotonie musculari difuzi, dezvoltarea motorie intarziata, tulburiri de mers prin slabiciuni musculare
proximale (,,mers de rati”).
Intarzierea in crestere staturo-ponderals, letargie, iritabilitate.
Predispozitie la infectii respiratorii.
Paliditate (anemie), splenomegalie si hepatomegalie.

Alte semne
non-osoase

Calciul seric normal (datorat mobilizirii calciului din oase sub actiunea PTH) sau hipocalcemie.
Hipofosfatemie evidenta.

Paraclinic Acidoza. FA crescute. PTH crescut.
Nivel vadit scizut de 25 (OH)D.
Urina: fosfaturie, aminoacidurie, nivelul crescut de bicarbonati.
Anemie.
Radiologic Articulatia pumnului sau a gambei, semne caracteristice.
Atenti « Encefalopatie perinatali, sindrom mioton, hiperexcitabilitate.
entie: . L .
K « Hipertensiune intracraniana.
capcane de .
] ) « Sindrom de retard motor.
diagnostic!

« Dismicrobism intestinal (constipatie).
« Calciul seric normal. Atentie - nu exclude rahitismul! (Vezi Fiziopatologie.)

Fig. 4. Deformari ale diafizelor: membre inferioare arcuite, ,genu valgum”, ,,genu varum”.
Deformari ale coloanei vertebrale.
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Rahitism, perioada de reconvalescenta: ameliorarea
semnelor clinice generale, normalizarea somnului, tonusului
muscular. Modificari osoase vizibile. Biochimic: hipocalce-
mie pe baza depozitirii intensive in oase; fosfataze alcaline
crescute. Radiologic: remineralizarea osului.

Rahitism, perioada sechelari: anemie deficitard, de-
formari osoase — se contureazi citre varsta de 2-3 ani, hi-
poplazia smaltului dentar, schimbarea ordinii de eruptie a
dintilor, retard staturo-ponderal in forme severe, vindecare
radiologica.

Rahitism carential forma usoara (gradul I)

« Tabloul clinic corespunde cu manifestirile perioadei
de debut al rahitismului.

o Predomind semnele de hiperexcitabilitate neuro
- musculari.

« Alopecie occipitala.

« Flexibilitate crescuta a bordurilor fontanelei mari.

o+ Proeminentd ugoard a boselor frontale, parietale.
Rareori — craniotabes.

« Hipotonie musculard moderati.

« Evolutie, de obicei, acuti.

Rahitism carential forma medie-gravi (gradul IT)

« Semne clinice exprimate de hiperexcitabilitate
neuromusculara.

o Semne osoase de osteomalacie, osteoporozi, hi-
perplazie a tesutului osteoid. Sunt afectate 2-3 regiuni ale
scheletului.

« Semne de hipotonie musculara difuza.

« Afectarea organelor interne: anemie, hepatosplenome-
galie, dereglari respiratorii si intestinale.

o Retard psihomotor moderat.

« Biochimic: acidozi, hipofosfatemie, hipomagnezemie,
hipocalcemie.

« Radiologic: osteoporoza.

Rahitism forma gravi (gradul III)

o Semne clinice pronuntate de afectare a SNC, SN
vegetativ.

« Deformiri osoase pronuntate.

« Afectarea organelor interne: pneumonii recidivante,
disfunctie intestinald cronicd, hepatosplenomegalie marcat3,
anemie severa.

« Retard ponderal, retard statural.

« Retard psihomotor.

« Semne radiologice accentuate.

Rahitism carential evolutie acuta

o Caracteristic pentru copii niscuti la termen, dar cu
masa mare la nastere, paratrofie.

o Aparitia semnelor in primele 6 luni de viata.

« Predomina semne clinice de afectare a SNC si vegeta-
tiv, a pielii, de afectare musculara. Evolutia rapidi a semnelor
clinice, durata perioadei de debut este mica.

« Afectarea osoasi — preponderent tip osteomalacie (cra-
niotabes, flexibilitatea bordurilor fontanelei mari, aplatizare
occipitald).

Rahitism carential evolutie subacuta

« Debutul maladiei este mai tardiv — dupi 6 luni.

« Semne clinice generale au debut si evolutie insidioasa,
latenta.

« Caracteristic pentru prematuri, dismaturi, gemelari,
copii cu tulburiri de nutritie, cu diaree cronici, profilaxie in-
suficienta cu vitamina D.

« Semne osoase — predomini hiperplazia tesutului oste-
oid: deformarea craniului, matanii costale, bratari rahitice.

Rahitismul la prematuri. Rahitismul la sugarii cu gre-
utate mici la nagtere a devenit o problemi semnificativa, de-
oarece rata de supravietuire a acestui grup de sugari a crescut.
Transferul de calciu, fosfor, vitamina D de la mama la fit are
loc maximal in trimestrul trei de sarcini. Nasterea prematura
intrerupe acest proces, iar aportul alimentar este insuficient
pentru a sustine mineralizarea scheletului in cregtere rapi-
da. In plus, sistemele de organe si sistemele enzimatice sunt
imature; biodisponibilitatea nutrientilor, la fel, este scazuta la
acesti sugari. Riscul este cu atdt mai mare cu cét vérsta gesta-
tionald §i greutateala nastere sunt mai mici. Alti factori de risc
includ icterul colestatic, alimentatia parenterald prelungiti,
utilizarea formulelor lactate de soia, utilizarea unor medica-
mente ca diuretice, corticosteroizi, unele antibiotice. Astfel,
rahitismul la prematuri atinge o prevalenta de 37-44%.

Manifestari clinice. Rahitismul la prematuri apare intre
lunile 1-4 dupa nagtere. Copiii vor prezenta fracturi nontrau-
matice ale picioarelor, bratelor si coastelor, fard simptome cli-
nice. Frecvent sugarii prezinti tulburari respiratorii din cauza
dezvoltirii plamanului rahitic. Semnele clinice de afectare
osoasi sunt similare cu cele ale copiilor niscuti la termen (ta-
belul 2). Totusi, majoritatea sugarilor prematuri cu rahitism
nu au manifestari clinice clasice, iar diagnosticul se bazeazi pe
descoperirile radiologice si de laborator.

Modificari de laborator. Nivelul seric de fosfor este
scazut din cauza aportului inadecvat. Reabsorbtia renala de
fosfor se mentine. Majoritatea sugarilor au nivel normal de
25(OH)D, cu exceptia cazurilor in care a existat un aport
inadecvat sau o absorbtie scizuti. Hipofosfatemia stimuleaza
la-hidroxilaz renald, astfel incat nivelul de 1,25(OH),D este
crescut sau normal. Aceste niveluri crescute de calcitriol pot
contribui la demineralizarea osoasa, deoarece 1,25(OH),D
stimuleaza resorbtia osoasi. Nivelul calciului seric este sci-
zut, normal sau crescut, iar pacientii au adesea hipercalciurie.
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Hipercalcemia si hipercalciuria sunt secundare absorbtiei
intestinale crescute de calciu si resorbtiei osoase, cauzate
de 1,25(OH),D si de incapacitatea de depozitare a calciu-
lui in oaseca urmare ahipofosfatemiei. Astfel, in conditiile
unui aport inadecvat de calciu §i fosfor, deficienta de fosfor
este mai mare. Nivelul de fosfatazi alcalini (FA) este ade-
sea crescut, dar multi sugari prematuri cu rahitism au valori
normale in ciuda bolii active. Astfel niciun test sangvin nu
are sensibilitate de 100% pentru diagnosticul rahitismului
la prematuri. Diagnosticul trebuie suspectat la sugarii cu FA
>5-6 ori fata de limita normala sau fosforul seric <5,6 mg/dL.
Diagnosticul este confirmat de modificrile tipice radiologice
ale rahitismului (radiografia articulatiilor, a gleznei). Pe radi-
ografia oaselor lungi ale membrelor pot fi vizibile fracturi, pe
radiografia toracici — matinii costale. Pe radiograme nu poate
fi determinata demineralizarea precoce a oaselor, deoarece
modificirile sunt evidente doar la o reducere > 20-30% a con-
tinutului mineral osos.

Diagnostic. Deoarece majoritatea sugarilor prema-
turi nu au manifestari clinice ale rahitismului, se recomanda
aprecierea nivelului seric de calciu, fosfor si FA siptimanal,
aprecierea periodici a nivelului seric de bicarbonat, deoarece
acidoza metabolici determini resorbtia oaselor. Se recoman-
di o radiografie de screening la vérsta de 6-8 siptiméni la su-
garii cu risc crescut de rahitism.

Profilaxia. Asigurarea cu cantititi adecvate de calciu,
fosfor si vitamina D scade semnificativ riscul de rahitism la
prematuri. Alimentatia parenterald prelungita creste riscul de
rahitism. La alimentatia enterala sugarii prematuri trebuie sa
primeasci fie lapte uman imbogitit cu calciu si fosfor, fie for-
muld speciald pentru prematuri cu nivel mai mare de calciu
si fosfor decét formula standard. Formulele de soia trebuie
evitate, deoarece existd o biodisponibilitate scizuta a calciu-
lui §i fosforului. Aportul crescut de calciu, fosfor trebuie asi-
gurat pand cand copilul atinge greutatea de 3-3,5 kg. La fel,
toti prematurii trebuie si primeasci suplimentar 400 Ul/zi
de vitamina D.

Tratamentul. Trebuie asigurat aportul adecvat de cal-
ciu, fosfor si vitamina D. Daci administrarea de minerale a
fost buna si nu exista dovezi de vindecare, este important si
se depisteze deficienta de vitamina D prin masurarea nivelu-
lui seric de 25(OH)D. Misurarea PTH, 1,25(OH),D, a cal-
ciului si fosforului urinar poate fi utili in unele cazuri.

Rahitismul adolescentului are o frecventa in cregtere,
prezinta un deficit de Ca (necesarul fiziologic de Ca la aceas-
td varsta este de 1200 mg/zi). Semne caracteristice: astenie,
hipotonie musculari, oboseald la mers, tulburiri de com-
portament, sciderea randamentului scolar, dureri juxtaarti-
culare, dureri in oase; deficit de activitate fizica; apar sau se
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accentueazi deformirile osoase, incetinirea cregterii staturale
(asemanitoare cu osteomalacia adultului).

Semne asociate rahitismului

1. Paloare, anemie carentiala datorata fibrozei medulare
cu pancitopenie.

2. Cregterea susceptibilitatii la infectii prin anomalii ale
sistemului imun.

3. Hepatosplenomegalie (falsa!).

4. Pliman rahitic (bronhomalacia rahitici): ansamblu
de modificari anatomice §i functionale rahitogene, care agra-
veazi evolutia afectiunilor respiratorii. Rahitismul intervine
prin: deformarea cutiei toracice, hipotonia muscularg, tul-
buriri de cinetici respiratorie, bronhomalacia rahitica, re-
zistenta scizuta la infectii. Toate aceste anomalii favorizeazi
aparitia §i evolutia infectiilor respiratorii la copil, predispun la
tulburari de ventilatie, la atelectazii etc.

S. Nanismul rahitic, actualmente intalnit foarte rar.

Modificari paraclinice in rahitism

Testele de laborator initiale la un copil cu rahitism:
hemoleucograma, nivelul seric de calciu, fosfor, magneziu,
fosfatazd alcalind, hormon paratiroidian (PTH), 2S-hidro-
xivitamina D, pH-sangvin. Analiza urinei pentru detectarea
glicozuriei, excretia urinara de calciu si fosfor. Anomaliile bi-
ochimice in rahitism carential au o consecutivitate si cuprind
trei faze.

Faza de debut (hiperparatiroidism relativ): hipocalcemie
tranzitorie necompensata, fosforul seric normal sau ugor sca-
zut, nivel de PTH normal sau putin crescut, fosfataza alcalini
creste usor, nivel scizut de 25(OH)D. Semnele radiologice
lipsesc. Este stadiul de rahitism ,,biochimic”.

Faza de stare a bolii (hiperparatiroidism secundar efec-
tiv): activitatea sporita a PTH-ului produce normocalcemie,
hipofosfatemie vidita, face raportul Ca la P de 3:1 (norma
2:1); crestere marcati a activitatii fosfatazei alcaline, nivel de
PTH crescut. Nivelurile 25(OH)D sunt scizute constant sub
30-20 nmol/l. Analiza de urina: hiperfosfaturie, hiperami-
noacidurie, hipocalciurie (reabsorbtia Ca maximald). Sunt
caracteristice modificiri radiologice.

Faza tardiva, stadiul sever al bolii (hiperparatiroidism
inefectiv prin sciderea concentratiei Ca osos labil).

« Hipocalcemie si hipofosfatemie evidente, acidozi me-
tabolica, PTH sporit, FAL foarte crescute. Scidere severa a
concentratiei plasmatice de 25 (OH)D.

« Hipercalciurie si hiperfosfaturie, hiperaminoacidurie.

Calciul seric nu este un indicator util, valorile calcemiei
fiind mentinute in limite normale mult timp prin resorbtie
osoasa determinatd de PTH crescut. Hipocalcemia (inclusiv
convulsiile) este o manifestare frecventi a deficitului sever
de vitamina D la copii mici in perioada de cregtere rapida,
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la fel i la adolescenti. Hipofosfemia este cauzata prin pier-
deri renale induse de PTH, absorbtie intestinald scizuta.
Hipomagneziemie. Unii pacienti au o acidoza metabolica

secundard pierderii de bicarbonat renal indusi de PTH.
Poate exista si aminoaciduria generalizata.

Nivelul normal al PTH sugereaza o dereglare primara a
metabolismului fosforului.

Tabelul 3. Stadializarea modificarilor paraclinice in rahitism.

Forma Valori normale Rahitism Perioada de Rahitism Perioada de
Indicii biochimic debut fluorid vindecare
PTH 59,8 £5,05 pu/l1 Normal Nivel crescut Nivel crescut Nivel normal

Calciul seric 2,2-2,7mmol /1 J Norma ¥ VAN d
Calciu ionizat 1,17 mmol /1 J J J

Fosforul 1,5-1,61 mmol /1 Norma J W J
Raport Ca:P 2:1 1,7(2): 1 3:1 2-3:1 1,5:1
Magniu seric 0,8 -1,0 mmol /1 Norma J J J
Fosfotaze alc. 200 UI/dl Norma,/ T ™ ™M N
af:;(:{:)]le:c pH=7,35 Norma ™ ™ N

Alte modificari biologice intélnite in rahitism sunt:

- sciderea citratemiei;

- sciderea magnezemiei;

- anemie hipocrom, hiposideremici;

- hiperaminoacidurie generalizati cu glicozurie;

- acidozi hipercloremica;

- hemoleucograma: anemiehipocrom, hiposideremica.

Modificarile radiologice osoase. Semnele radiologice
osoase in rahitism sunt patognomonice, se datoreaza tulbu-
rarii osificirii encondrale a cartilajelor de cregtere, sunt mai
evidente la nivelul cartilajului de crestere epifizar, metafizar.
Se face, de obicei, radiografia articulatiei pumnului, a gam-
bei, altor articulatii. Modificarile clasice apar in timp. Semne
caracteristice:

. Intarzierea aparitiei nucleelor epifizare de osificare,
care au aspect iregular, virgat si neclar.

« Zona de crestere metafizara: largita, linia de crestere
neregulati i incurbati concav — aspect de ,,cupd de sampa-
nie”, datoritd dezvoltirii aberante a cartilajului de crestere,
fard a se mineraliza.

« Modificiri diafizare: corticala osoasi subtiatd, canalul
medular largit.

« Demineralizarea osoasd generalizata (diafiza radio-
transparenti, estompare radiologici).

« Ingrosari ale zonelor de crestere, vizibile matanii costa-
le, deformatii cu incurbatii osoase.

« Pseudofracturi sau striatiile Looser-Milkmann (doar
periodice), fracturi spontane.

Vindecarea radiologici a rahitismului carential: aparitia
liniei de osificare (densd) semnifici inceperea calcifierii nor-
male; micgorarea spatiului metafizo-epifizar.

Diagnosticul pozitiv

Diagnosticul de rahitism se stabileste in baza caracteris-
ticilor definitorii comune:

— demonstrarea anamnestica de istoric de aport deficitar
de vitamina D in combinatie cu factori de risc pentru sinteza
cutanata scazutg;

— boali a osului intr-un organism in perioada de creste-
re rapida, leziuni scheletice datorate tulburarii mineralizarii
osoase cu acumularea de matrice osoasi neosificati (osteoid);

— datele examenului clinic complet, deformatii osoase da-
torate sciderii rezistentei mecanice a osului (tabelele 1,2);

— anomaliile biochimice caracteristice (tabelul 3), ano-
maliile radiologice caracteristice (nu este o investigatie obli-
gatorie in rahitism).

Este dificil de a identifica copii cu rahitism in perioada
de debut datoritd semnelor nespecifice, dar nu este i impo-
sibil. Determinarea concentratiei serice a 25(OH)D (normal
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— peste S0 nmol/1) este cel mai bun indicator al statusului vi-
taminei D si constituie investigatia necesard pentru a aprecia
gradul deficitului de vitamina D. Niveluri serice de peste SO
nmol/l previn hiperparatiroidismul secundar si concentratiile
ridicate ale fosfatazei alcaline. In rahitismul usor concentratia

serici a 25(OH)D este de 25-50 nmol/I. In rahitismul mode-
rat concentratia serici a 25(OH)D este de 12,5-25 nmol/l.
In rahitismul sever concentratia serici a 25(OH)D scade sub
12,5 nmol/I.

A B

Fig. 5. Zona de crestere metafizari: largita, linia de crestere neregulata si incurbati concav — as-

pect de ,,cupa de sampanie” (A). Acelasi copil dupa tratament (B). Deformatia picioarelor (C).

Societatea de Endocrinologie din Japonia sugerea-
za urmdtoarele criterii pentru diagnosticarea rahitismului.
Rahitism dovedit:

« Modificari radiologice osoase (zona de crestere meta-
fizard largita, linia de crestere neregulata si incurbati concav
— aspect de ,,cupd de sampanie”, corticala osoasa subtiati, ca-
nalul medular largit, deformatia membrelor).

o Fosfatazi alcalina serica crescuta.

« Hipofosfatemie §i/sau hipocalcemie.

« Semne clinice: deformiri osoase ca mitinii costale, bri-
tari rahitice, deformatia craniului, craniotabes, fontanele larg
deschise, genu varum si valgum, chifoza.

Rahitism posibil:

« Modificri radiologice osoase (zona de crestere metafi-
zara largitd, linia de crestere neregulati si incurbati concav -
aspect de ,,cupd de sampanie”, deformatia membrelor).

o Fosfatazi alcalina serica crescuta.

« Hipofosfatemie si/sau hipocalcemie sau semne clinice
clasice de rahitism.

Nu exista in prezent chestionare valide unificate pen-
tru diagnosticul rahitismului. Un model de chestionar poate
include urmaitoarele intrebiri:

a) A folosit mama suplimente de vitamina D in sarcina?
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b) Care este durata aldptirii exclusive a sugarului?

c) Daca raspunsul este mai mult de 6 luni, concretizim daci
mama administreazi suplimente de vitamina D copilului.

d) Copilul este expus la soare, se plimbi zilnic afar?

Daci raspunsurile la punctele c si d sunt negative, acest
sugar este in pericol de a avea deficit de vitamina D. Pentru
copii peste 1 an se va mai preciza suplimentar consumul zilnic
de lapte.

Testarea biochimici. In cazul persoanelor sinitoase,
dozarea 25(OH)D nu este recomandati. Totusi, dozarea
25(OH)D este indicata a se realiza la anumite grupe popula-
tionale aflate in risc de deficit.

Grupele curisc de deficit de vitamina D, la care este indi-
cati misurarea concentratiei serice de 25(OH)D la nou-nis-
cut, sugar:

« Alaptare exclusivd mai mult de 6 luni, sugari cu hiper-
pigmentare, care triiesc la latitudini nordice;

o Alimentatie parenterala cu durata de peste 2 siptimani;

o Deficit de cregtere, intarziere in dezvoltare motorie, iri-
tabilitate neobignuita;

« Tratament cu anticonvulsivante, glucocorticosteroizi,
antiretrovirale, antifungice;
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o Afectiuni cu sindroame de malabsorbtie — boald celi-
acd, boald inflamatorie intestinald, fibroza chisticé, rezectia
intestinala.

« Copii care prezintd simptome de deficit de vitamina
D: dureri osoase inexplicabile, mers intarziat, dificultiti de
urcarea scarilor, dificultati de ridicare de pe scaun, convulsii
hipocalcemice;

« Copii care prezinti simptome de rahitism: matinii cos-
tale, bratari rahitice, deformititi osoase, craniotabes, eruptie
dentari intarziati;

« Hipo-hipercalcemie, hipofosfatemie, nivele crescute ale
fosfatazei alcaline.

Diagnosticul diferential

In primul rand, este necesar de a exclude un grup mare
de maladii cu manifestari clinice, radiologice si biologice si-
milare rahitismului — aga-numitele forme de rahitism vitami-
no D rezistente, patologii ereditare si neereditare, care sunt
realizate prin perturbarile de metabolism al vitaminei D sau
prin lipsa de raspuns al organelor-tinti. Un criteriu de remar-
cat in diagnostic este lipsa eficacitatii in tratamentul cu vita-
mina D. Un nivel normal al PTH nu este caracteristic pentru
deficienta de vitamina D si sugereazi o afectiune primari a
fosfatului.

Rahitismul pseudodeficitar (vitamino-D-depen-
dent tip I) este o afectiune autozomal-recesivd, o mutatie a
genei care codifica sinteza la-hidroxilazei renale. Lantul de
perturbiri este determinat de micsorarea activitatii la-hi-
droxilazei renale, care are ca efect reducerea nivelului de 1,25
(OH),D, in sange. Deci, desi vitamina D e prezenta in orga-
nism, la nivel de rinichi nu are loc hidroxilarea 25(OH)D in
1,25(OH)2D. Boala debuteazi incepand cu varsta de 6-12
luni, manifestirile fiind determinate de hipocalcemie: excita-
bilitate, tremuraturi, convulsii, laringospasm, hipotonie mus-
culard. Treptat, apar semne de rahitism ,,florid” cu deformari
osoase, fracturi, dureri osoase, deficit de crestere. Biochimic
se manifesta prin hipocalcemie marcati, hipomagneziemie,
reducere moderata a fosforului, nivel sporit de PTH, fosfata-
za alcalina crescutd, aminoacidurie, nivel normal de 25(OH)
D, nivel de 1,25(OH),D brusc micsorat. Radiologic are ca-
racteristici ca in formele severe de RC, o incidenta crescuti a
fracturilor osoase.

Rahitismul vitamino-D-dependent tip I beneficiaza
de tratamentul pe termen lung cu 1,25(0OH),D (calcitriol).
Dozele initiale sunt de 0,25-2 pg/zi, dupa vindecare dozele
se micsoreazd. Este important de a asigura un aport adecvat
de calciu pe perioada tratamentului. Doza de calcitriol este
ajustatd pentru a mentine un nivel normal-scizut de calciu
seric, un nivel normal de fosfor seric, un nivel normal-cres-
cut de PTH seric. Aceste conditii evitd dozarea excesiva de

calcitriol, ce poate provoca hipercalciurie §i nefrocalcinoza.
Monitorizarea pacientului include evaluarea periodica a ex-
cretiei urinare de calciu, cu o tinta de <4 mg/kg/zi.

Rahitismul hipofosfatemic D-rezistent (fosfat dia-
bet, rahitism tubular renal) este cea mai frecventi forma
de rahitismD-rezistent (circa 1:25000 nou-niscuti), cu trans-
mitere dominanta X-lincatd. La baza maladiei se afla un defi-
cit de reabsorbtie tubulari a fosfatilor cu fosfaturie marcata.
Gena mutanta este localizata pe bratul scurt al cromozomu-
lui X (Xp22.31). Debutul e caracteristic, de obicei, anului
al 2-lea de viata — apar semne de rahitism la un copil corect
alimentat, aparent sinatos. Se observi dereglarea scheletala
(mai mult a membrelor), intrzierea in crestere — nanism. Pot
fi deformatiiale coloanei vertebrale, se atesta craniu dolicoce-
falic, frunte bombati, nas mic, alopecie, frecvent — convulsii.
Evolutie cronica. In singe: hipofosfatemie marcata persisten-
ta, nivelul Ca in limite normale sau putin scizut. Nivelurile
serice de 25(OH)D sunt normale, nivelurile de 1,25(OH),D
sunt normale sau scizute. In urini: fosfaturie persistenta.
Tabloul radiologic este similar cu schimbarile din RC.

Acidozele tubulare renale constituie un defect ereditar
al transportului ionilor de hidrogen la nivelul tubular distal
(tip I) sau defect al reabsorbtiei bicarbonatului la nivelul tubi-
lor proximali (tip II). Debuteazi la vérsta de 2-3 ani. Tabloul
clinic este determinat de acidoza metabolici: polipnee, ano-
rexie, varsaturi, poliurie, polidipsie, hipoizostenurie, nanism,
dereglari rahitice osoase, hipotonie musculard pronuntati,
dureri musculare pana la paralizie (hipokaliemie). Indici ai
sangelui: hipocalcemie marcatd, fosfor — norma, creste nive-
lul clorizilor, e prezenti acidoza cu sporirea bicarbonatului.
In urini: calciurie, fosfaturie. In timp, se manifest nefrocal-
cinoza, apar nefropatii. Radiografia determinid osteoporozi
sistemica.

Sindromul De Toni-Debre-Fanconi (diabetul glu-
coaminofosfatic) este o boali autozomal-recesivi rara, care
are la baza dereglarea reabsorbtiei in tubii proximali renali a
fosfatilor, glucozei, aminoacizilor, bicarbonatului, altor mole-
cule. Manifestirile clinice apar de la 4-6 luni: subfebrilitate,
anorexie, varsituri, polidipsie, poliurie. Se asociazid malnutri-
tia, anemia, rahitismul. Mai evident este tabloul clinic in al
2-lea an de viata: poliurie, polidipsie, subfebrilitate, diverse
si multiple deformatii osoase, hepatomegalie, constipatii, in-
tarzieri in cresterea staturo-ponderala. In sange: hipofosfate-
mie, acidoza metabolica cronica cauzati de pierderile renale
de bicarbonati, hipocalcemie, cresterea fosfatazei alcaline.
In urina: glucozurie, aminoacidurie, fosfaturie. Radiografic:
osteoporoza.

Boala cronici renali. In boala cronici de rinichi exis-
td o activitate scizutd a enzimei la-hidroxilazei renale, cu
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diminuarea productiei de 1,25(OH)D. In afectiunile cronice
renale pacientii au hiperfosfatemie ca urmare a scaderii excre-
tiei renale a fosforului.

Cistinoza. In cazul acestei patologii, rahitismul se dez-
voltd din cauza depunerii cristalelor de cistina in tesuturi, in
retind, maduva oaselor, inclusiv in oasele tubulare, fapt ce
determind o resorbtie a sdrurilor din tesutul osos. Din cauza
afectdrii renale apare: glucozuria, aminoaciduria, fosfaturia.
Procesul debuteazi in anul 1-2 de viatd cu: inapetentd, po-
liurie, vome, polidipsie, fotofobie, constipatii, hepatomegalie.
In singe: anemie, acidozd, hipocalcemie si hipopotasemie,
fosfataza alcalina crescuta. In urind: aminoacidurie, glucozu-
rie, cistinurie. Se determind depunerea cristalelor de cistini la
nivelul diferitor organe precum: retina, rinichi, ficat.

Tirozinoza apare la vérsta de 4-6 luni, manifestandu-se
prin hepatosplenomegalie, icter, ascita. Semnele rahitismului
apar mai tardiv. In sange: hipocalcemie, acidoza, cresterea fo-
sfatazei alcaline. Se determini dezvoltarea insuficientei renale
cronice.

Hipofosfatazia este o boald rari, cu transmitere au-
tozomal-recesivi, caracterizatd prin deficitul congenital de
fosfatazi alcalind in singe si in tesut osos. Frecventa este de
1:100000. Debutul - in primele 6 luni de viata, cu dereglari
caracteristice pentru rahitism: deformarea oaselor lungi, na-
nism, hipotrofie, anomalii ale dintilor de lapte §i definitivi.
In sange: hipercalcemie, lipsa fosfatazei alcaline. Consecinte:
nefrocalcinoza, insuficienta renala.

Afectiuni cu sindroame de malabsorbtie, de aseme-
nea, prezintd semne de rahitism pronuntate. Dereglarea me-
tabolismului vitaminei D este legati de diminuarea absorbtiei
de grasimi i vitamina D in intestin; sinteza insuficienta de
proteind specifica transportatoare de Ca. Rahitismul poate
apiarea la copiii cu boali celiaci, boalid inflamatorie intestinald
cronicd, fibroza chistici, rezectia intestinala etc. Manifestarile
clinice, biologice, radiologice sunt similare RC. Este impor-
tantd suplimentarea cu vitamina D (calcidioli si, rar, calcitri-
oli) ghidata de concentratiile 25(OH)D, intrucat acesti copii
pot fi policarentati.

Atrezia cailor biliare. In aceastd patologie cauza rahi-
tismului este reprezentati de absenta bilei si a taurocoalatului
de Na (substanti care participi la absorbtia vitaminei D) in
intestin. In cazul hepatitelor, cirozelor hepatice se determini
scaderea 25 hidroxildrii hepatice a vitaminei D §i o sintezd
scizuti de 25 (OH)D.

Osteogeneza imperfecta (boala oaselor fragile) este
una dintre cele mai frecvente displazii scheletice. Este o boala
generalizatd a tesutului conjunctiv, se deregleazi functia oste-
oblastelor, proces ce conduce la destabilizarea osteogenezei
endostale i periostale. Oasele lungi sunt mai rezistente, insi
oasele mici §i subtiri sunt moi. Caracteristici generale: sclere
albastre, fatd triunghiulara, macrocefalie, surditate, laxitate
articulard, retard al cresterii. Caracteristici osoase: multiple
fracturi, deformatii scheletice severe, demineralizarea osoas3,
membre scurte, craniu moale, suturilarg deschise, dentitie de-
fectivi, torace in butoi, scolioza. Tratamentul este ineficient.

Diagnostic diferential in rahitism

Indice Ca P FA PTH | 25(OH)D | Caurini | Purini

Rahitism carential N,iml/ d ™ ™ N,»L»L )

Deficit alimentar de calciu N,i« ™ T N { 0

Deficit alimentar de fosfor N J ) N,~L N T J

Boala cronici renala N,i« T ™ N N,\L l

Hiperparatiroidism ) ) T

Rahitism vitamino-D-dependent tip I N,i« ™ ™ N,»L J )

Rahitism vitamian-D-dependent tip N 1 M 2 N 1 A

Rahitismul hipofosfatemic X-lincat N 2 ™ N, T N \ T

Acidoze tubulare renale " N ™ N N )
Sindromul Fanconi N \? ™ N N dsauT
Hipervitaminoza D ™M1 N, ) N,~L N,~L ™ ™
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Profilaxia rahitismului

Avénd in vedere gradul insuficient de insorire, frecventa
sporitd a maladiei, in Republica Moldova profilaxia antenata-
13 §i postnatala a rahitismului carential este obligatorie.

Profilaxia antenatali are in vedere posibilitatea trans-
portului transplacentar al vitaminei D si calciului, captarea lor
de citre fat. Profilaxia nespecificd: alimentatie rationala si echi-
librati, surse naturale de vitamina D i calciu (minimum 1200
mg calciu zilnic), regim de viati calitativ, expunerea rationala
a gravidei la aer si soare, igiend personald corespunzatoare,
evitarea nagterilor premature.

Profilaxia specifici: administrarea vitaminei D in doze fi-
ziologice de 400 UI (10 pg) zilnic oral, in ultimul trimestru de
sarcind; 1000 Ul/zi - in situatii speciale (femeilor din grupul
de risc ca alimentatie carentata, ultimul trimestru de sarcind
coincident cu perioada de iarnd, zone poluate, disgravidie).
Cénd nu e posibild administrarea zilnicd, se pot administra
4000 UI de vitamina D/sdptiménal per os. Contraindicatii
pentru profilaxia specifici cu vitamina D: varsta peste 35 de
ani, maladii cronice cardiovasculare (HTA, angini pectoral3,
aterosclerozi si altele), maladii cronice renourinare, litiaza re-
nald, hipercalcemie.

Profilaxia postnatala

Profilaxia nespecifici. Regimul de viata si alimentatia au
rol important in profilaxia si tratamentul rahitismului. Unele
principii esentiale:

« alimentatia naturala exclusivd pani la 6 luni, diversifi-
carea la timp §i corectd;

« alimentatia echilibrati a mamei care alipteaza; alimen-
tatie suplimentata cu vitamina D in aceleasi doze ca si pentru
gravide;

« formulele adaptate de lapte in alimentatia artificiala,
fortifcate cu 500 Ul vitamina D/litru;

« baia/dusul zilnic al sugarului, masajul §i gimnastica zil-
nica din prima luna de viata;

« expunerea zilnica la aer a copilului, incepand cu prima
sdptaiména de viat3;

« aerisirea zilnica a camerei copilului, igiena copilului,
imbracamintea curati si adecvata anotimpului;

« miscarea in aer liber, incaltimintea adecvati, mersul
descult, cura helio-marini pentru copilul de peste 1 an.

Profilaxia specificd. Reguli de profilaxie cu vitamina D:

« se efectueaza cu preparate ale vitaminei D omologate;

« este indicata la toti copiii, indiferent de tipul de alimen-
tatie, incepand de la a 7-a - 10-a zi de viata si continudnd pani
la varsta de 24 de luni;

« doza fiziologica recomandati este de 500-625 UI
de vitamina D, care se administreazi zilnic, per os; doza de

vitamina D trebuie ajustata in functie de particularititile in-
dividuale ale copilului §i de factorii de risc pentru rahitism
identificati;

« cresterea dozei pana la 1000-1200 UI de vitamina D pe
perioade limitate (nedepisind o luni) este indicati in urma-
toarele situatii:

— sugarii mici, ale ciror mame nu au primit vitamina D in
timpul sarcinii;

— copil prematuri, dismaturi in primele luni de viatd;

— sugarii mici (<3-4 luni) niscuti in anotimpul rece;

— sugarii cu imbolnaviri acute frecvente, in spitalizari
prelungite;

— sugarii cu hiperpigmentare cutanati;

- copii din conditii de mediu precare, cei institutionali-
zati, cei aflati in medii poluate;

— copii cu tratament cronic anticonvulsivant.

Preparatele de vitamina D sunt dozate la 500 UI/pici-
turd (preparatele vitaminei D,, solutii apoase) si la 1400 UI/
piciturd (preparatele vitaminei D,, solutii uleioase). Astfel,
pentru profilaxie sunt suficiente 1-2 picaturi/zi. Tehnica de
administrare fractionata zilnica de vitamina D este considera-
td cea mai potrivitd din punct de vedere fiziologic, deoarece
nu supune organismul la un efort de metabolizare in salturi
si evitd supradozajul. Dupd metabolizarea in produsi activi,
preparatele medicamentoase de vitamina D, sau D, au aceeasi
activitate biologic antirahitica. Solutia orala de vitamina D,
fiind hidrodispersabila, dispune de o absorbtie mai rapida.

Profilaxia stoss este una de exceptie, fiind rezervata
exclusiv populatiilor marginale, noncompliante; se adminis-
treaza 200000 UI de vitamina D per osla 2-4, 6,9, 12-18 luni
(nu se practici in tara noastrd).

La copii mai mari de 24 de luni, vitamina D se reco-
manda in perioade neinsorite ale anului (lunile cu “t” - sep-
tembrie-aprilie), pani la varsta de 12-15 ani, in doze de 500
Ul/zi sau de 4000-5000 Ul la 7-10 zile (nu existi un consens
la momentul actual).

Consensul global privind profilaxia si tratamentul ra-
hitismului nutritional recomanda urmitoarele doze profilac-
tice de vitamina D (2016): 400 Ul/zi (10 pg/zi) pentru toti
sugarii de la nastere pana la vérsta de 12 luni, indiferent de
tipul de alimentatie, si 600 Ul/zi (15 pg/zi) pentru toti copiii
mai mari de 12 luni pentru a preveni rahitismul (grad de re-
comandare inalt).

Contraindicatii pentru administrarea profilacticd a vitami-
nei D: calciuriaidiopatici (maladia Wiliams-Burne), hipofosfa-
tazia, microcefalia §i craniostenoza, afectiuni organice pro-
gresive ale SNC, pe durata imobilizarii gipsate. Dimensiunile
mici ale fontanelei anterioare nu constituie o contraindicatie
pentru profilaxia rahitismului (se face misurarea regulati a
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perimetrului cranian). Nu se administreazd vitamina D con-
comitent cu cura de iradiere cu raze ultraviolete.

Administrarea de Ca nu este obligatorie daci ratia co-
pilului contine peste 500 ml lapte/zi. La prematuri, la copii
care primesc sub 400 ml lapte/zi se impune adaosul de calciu,
doza fiind de 50 mg/kg/zi calciu elementar (500 mg gluconat
de calciu = 1 fiola gluconat de Ca 10%). Existi diferente mari
in profilaxie de la o tara la alta i chiar in cadrul aceleiasi tari.
Regulile prezentate mai sus sunt unele generale, dar pediatrul
va tine cont de toti factorii individuali. Sunt copii la care doza
profilactici zilnica nu este suficienta si incep si prezinte sem-
ne ale deficitului de vitamina D; sunt copii cu o reactie mai
crescutd a organismului la vitamina D, din care cauzi dozele
profilactice sunt prea mari si pot provoca hipervitaminozi.
Pediatrul are sarcina sa depisteze aceste aspecte la controa-
lele periodice si si opereze modificirile necesare in dozele
recomandate.

Deoarece putine produse alimentare sunt bogate in vi-
tamina D, multe tiri au implementat programe de fortificare
a alimentelor de bazi cu vitamina D. Astfel, Canada, SUA,
Danemarca, Finlanda, Germania, Irlanda, Italia, Olanda,
Polonia, Spania, Marea Britanie propun produse precum lap-
tele, margarina, faina, cerealele pentru dejun, uleiul imboga-
tite cu vitamina D.

Tratamentul rahitismului

Aparitia semnelor de rahitism carential impune trece-
rea de la dozele profilactice la terapia de substitutie cu vita-
mina D in doze curative, eventual asociati cu administrarea
de calciu. Tratamentul va fi individualizat si complex, decizia
respectiva fiind luatd doar dupa confirmarea clinici, biologi-
ci, radiologica (nu este obligatorie) a bolii. Nu este suficienta
pentru indicatia terapeuticd doar o anamneza care atestd ab-
senta profilaxiei si semne clinice de rahitism. In tratamentul
rahitismului nu trebuie neglijat niciodata riscul de hipervi-
taminoza. Terapia cu doze zilnice fractionate de vitamina D
este consideratd cea mai potriviti metoda din punct de vede-
re fiziologic.

Obiectivele tratamentului:

« inlaturarea deficientei de vitamina D;

« prevenirea si/sau corectia hipocalcemiei §i normaliza-
rea metabolismului fosfo-calcic;

« corectia dereglarilor metabolice, electrolitice;

« prevenirea sau corectia deformarilor scheletice rahitice;

« asigurarea cresterii si dezvoltirii normale.

Moasuri generale: inlaturarea posibilei cauze; regim de via-
ta sanogen; alimentatie diversificatd corespunzatoare varstei,
aport nutritiv adecvat de calciu si fosfor; masaj, gimnastici
curativd; evitarea ridicarii precoce in sezut, aortostatismului
si a mersului (pani la stabilizarea bolii); ghete cu sustinitor
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plantar p4nala varsta de 3 ani. Deformarile osoase la vérste de
peste 2 ani necesitd consult de specialitate ortopedic.

Tratamentul cu vitamina D

Se recomanda folosirea unor doze adecvate de vitamina
D, care asigura efectul terapeutic optim si evitarea efectelor
adverse (hipercalcemie, hipercalciurie). Se pot utiliza fie vi-
tamina D, (ergocalciferol), fie vitamina D, (colecalciferol).
Dozele de terapie cu vitamina D depind de severitatea bolii,
perioada si evolutia bolii.

Formele usoare de rahitism se trateazd prin adminis-
trare de vitamina D in dozi de 2.000-3.000 Ul/zi, oral, 4-6
saptamani.

Formele de gravitate medie a rahitismului se tratea-
za prin administrarea de vitamina D 3.000-4.000 Ul/zi, 6-8
saptamani.

Formele severe de rahitism necesita 4.000-5.000 Ul/zi,
timp de 6-8 saptimani.

In dependenti de evolutie se recomandi administrarea
vitaminei D in doze de:

« evolutie acuti — 3.000-4.000 Ul pe zi;

« evolutie subacuta — 2.000-3.000 UI pe zi.

In lipsa cooperirii cu parintii, in hipocalcemie manifes-
ta la copii cu malabsorbtie se admite administrarea a 3 doze
stoss a cate 100.000 UI de vitamina D, sau D, la interval de 3
zile, apoi — 1 dozd 200.000 UI dupi 30 de zile, oral.

Dupa ce este finisat tratamentul rahitismului este nece-
sar de a prelungi profilaxia specifici cu 400-600 UI/zi (10-15
ug/zi) pani la varsta de 2 ani.

Suplimentarea cu calciu este indicati in rahitismul nutri-
tional cauzat de deficitul de calciu, la sugarii cu greutate mica
la nastere. In caz de hipocalcemie severa (Ca seric sub 1,8
mmol/1), initial se face o corectie cu calciu in primele 24-48
ore pe cale i/v,, pana la disparitia semnelor clinice §i ECG de
hipocalcemie. Ulterior, se administreaza calciu pe cale orala
in doze de 30-40 mg/kg/zi, timp de 3-4 saptimani in forme
comune si de 6-8 siptiméni in forme hipocalcemice. Doza
uzuald este de 500 mg (1 comprimat calciu lactic sau 5 ml
calciu gluconic 10%, oral) pana la S ani i de 1000 mg/zi la
copiii mari. Pentru ameliorarea metabolismului fosfocalcic se
recomandi administrareade citrati (acid citric, natriu citric),
preparate de magneziu 10 mg/kg/zi. Dupa 7-10 zile de la
debutul tratamentului, se recomanda masajul, gimnastica cu-
rativd. Dacd normalizarea biologici si semnele de vindecare
radiologica (aparitia liniei de calcificare distala pe radiografia
pumnului) nu s-au instalat dupi 4 siptimani, se va pune pro-
blema existentei unui rahitism vitamino-D-rezistent conditi-
onat genetic, problema corectitudinii tratamentului adminis-
trat, se va concretiza calitatea preparatului folosit (valabilitate
etc.).
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Consensul global privind profilaxia i tratamentul rahi-
tismului nutritional recomandd urmaitoarele doze de vitami-
naD (2016):

sugari mai mici de 3 luni: 2000 Ul/zi (50 pg/zi) timp de
12 siptimani, cu o dozi de intretinere de 400 Ul/zi (10 pg/
zi) pani la rezolvarea afectiunii;

sugari cu vérsta intre 3-12 luni: 2000 UlI/zi (50 pg/zi)
timp de 12 siptaimani sau o dozi unici de 50000 U, cu o
dozi de intretinere de 400 UI pani la rezolvarea afectiunii;

copii cu varste intre 1-12 ani: 3000-6000 Ul/zi (75-
150 pg/zi) timp de 12 siptimani, sau o dozd unici de 150
000 UI, cu o doza de intretinere de 600 Ul pana la rezolvarea
afectiunii;

copii mai mari de 12 ani: 6000 Ul/zi (150 pg/zi) timp
de 12 saptimani sau o doza unici de 300 000 UI, cu o doza de
intretinere de 600 UI pani la rezolvarea starii;

monitorizarea copiilor pe parcursul tratamentului.

In cursul profilaxiei si tratamentului rahitismului se
va urmdri aparitia eventualelor semne de supradozare: ina-
petentd, varsituri, polidipsie §i poliurie, constipatie, agitatie/
apatie. Daci existd posibilitatea, se va determina si calciuria
in 24 de ore; in cazul in care este >S5 mg/kg/zi, traducand un
supradozaj de vitamina D, se va intrerupe aportul de vitami-
na D, se va suprima calciul medicamentos si se vor reduce la
minimum alimentele bogate in calciu, se va evita expunerea la
soare. Ulterior diagnosticul de hipervitaminozi D se va con-
firma intr-o unitate spitaliceasca. Daca rahitismul continui si
evolueze dupa aplicarea uneia din schemele terapeutice, este
necesar de evaluat daca:

- tratamentul a fost aplicat corect;

- preparatul folosit este sau nu este activ (perioadi lunga
de la fabricare, conditii de pastrare);

- particularititile cazului: exista factori genetici (recep-
tori de vitamina D) care explicd manifestarile clinice de gravi-
tate variabil la copii supusi aceloragi carente.

Pentru precizarea diagnosticului, cazurile cu rezistenta
la vitamina D vor fi indreptate catre unitati spitalicesti cu po-
sibilitati de investigatii suplimentare.

Efectele tratamentului pot fi urmatoarele:

« ameliorarea semnelor clinice in 2-4 siptamani;

« normalizare biochimica in 2-4 siptimaéni, doar fosfata-
zele alcaline se mentin crescute;

« normalizare/ameliorare radiologica in 4-6 siptamani
si mai mult;

« vindecarea completa sau cu sechele (lirgire metafizara,
deformari osoase, macrocranie persistentd, nanism rahitic);
se produce lent (in medie 3-6 luni), semnele osoase dispar
in 1-2 ani.

Tratamentul cu vitamina D se intrerupe in urmitoa-
rele situatii:

o cu 10-14 zile inainte de; in timpul si 14 zile dupa o curi
heliomarini sau cura de raze ultraviolete;

« pe durata imobilizirii gipsate (pericol de litiazi rena-
13), dar ulterior se dau doze crescute;

« in primele 2-3 luni de tratament cu hormoni tiroidieni,
la sugarii cu hipotiroidie;
zilele
antipoliomielitic.

Alte principii terapeutice:

« iradiere cu raze ultraviolete — 1 datd pe zi, 10-20 de

o in in care se administreazi vaccinul

proceduri;

« modificirile osoase se rezolva chirurgical doar cand rit-
mul de crestere s-a incetinit;

« boala diareicd acutd nu este o contraindicatie pentru
tratamentul parenteral cu vitamina D;

« preparatele sub forma de drajeu se administreaza doar
la copii mai mari de 2-3 ani;

« polivitaminele se recomanda doar copiilor mari si doar
preparate ce contin 400-500 Ul vitamina D.

Evolutie

Evolutia rahitismului carential este, in general, favorabila
daca s-a diagnosticat §i tratat corect. Evolutia fard tratament
a RC este sever, cu posibilitatea instalarii unor complicatii
imediate si tardive.

Complicatii

Complicatii imediate: infectii recurente, frecvent ale ci-
ilor respiratorii (imunitate deprimati, plimanul rahitic); re-
tard psihomotor (pseudoparalizii); hipocalcemie (tetanie,
laringospasm, convulsii, moarte subitd); anemie microcitari
hipocromi, hiposideremica (hemolizi, absorbtie deficitard a
fierului); fracturi pe os patologic. Complicatii tardive: modifi-
ciri osoase la nivelul genunchilor ca genu varum, genu valgum;
coxa vara cu tulburiri de mers; deformarea cutiei toracice cu
dereglari respiratorii, deregliri cardiace; deformarea bazinu-
lui la fete; afectiuni dentare (distrofii dentare la copil mare si
adult, hipoplazia smaltului dentar); hipostatura.

Prognostic

Prognosticul bolii este bun in conditiile depistarii pre-
coce si tratamentului adecvat. Prognosticul este rezervat in
cazurile diagnosticate tardiv, fard corectie, asociate cu teta-
nie, in laringospasm, in infectii si situatii de carente severe.
Rahitismul nu este o boala gravi, fiind complet tratabil, nu
provoaci moartea copilului decit prin accidente majore (hi-
pocalcemie severd, stop cardiac), dar constituie un factor de
risc important in morbiditatea copilului (malnutritie, ane-
mie, copil frecvent bolnav, deformari osoase, distrofii dentare
etc.).
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Profilaxie. Majoritatea cazurilor de rahitism carential
comun pot fi prevenite prin administrarea universala a 400
Ul/zi (10 pg/zi) de vitamina D la toti copiii cu varsta sub 24
de luni.

Preparate ale vitaminei D si calciului

1. Ergocalciferol (vitamina D, ) — solutie uleioasa 0,125%,
flacoane de 10 ml, 50000 UI/ml, 1250 Ul/pic. (Rusia).

2. Ergocalciferol (vitamina D,) - solutie uleioasa
0,0625%, flacoane de 10 ml, 25000 UI/ml, 600 UI/pic.
(Rusia).

3. Vitamina D, hidrosolubili (colecalciferol) - solutie
apoasa, flacoane de 10 ml cu 150000 Ul vitamina D,, S00 UI/
pic. (Terpol, Polonia).

4. Vitamina A si D - solutie buvabili flacoane de 10 m],
vitamina A 1000 UI/pic; vitamina D 500 UI/pic.

5. Gluconat de calciu — solutie injectabild de 10%, fiole S
ml (0,5¢)si10ml(1,0g).

6. Calciu gluconat — comprimate cu 500 mg calciu.

Concluzii finale. Rahitismul este o boala generala a or-
ganismului in perioada de crestere, caracterizati prin minera-
lizarea insuficientd scheletald, deformiri osoase in conditiile
carentei de vitamina D. Rahitismul are consecinte att pe ter-
men scurt, cat si lung: probleme de crestere, dureri osoase,
slabiciune musculard, deformari ale membrelor si bazinului,
retard in dezvoltare, anomalii dentare etc. Incidenta maximi
este la copii intre 6-24 de luni si la adolescenti intre 12-15
ani. Rahitismul este cauzat de aportul deficitar de vitamina
D si/sau calciu. Deficitul de vitamina D si calciu este foarte
rispandit la nivel mondial la sugari (in special la cei alaptati
exclusiv), la copii, adolescenti si femei insircinate in principal
prin aport scazut de vitamina D si/sau lipsa expunerii la soa-
re. Diagnosticul de rahitism se va stabili pe baza combinatiei
mai multor parametri: istoricul vietii (aliptarea, aportul de
calciu, utilizarea suplimentelor), semnele clinice generale si
osoase, testare biochimici, examene radiologice. Pentru co-
piii sdnatosi, aportul recomandat de OMS/FAQ de vitamina
D pentru mentinerea unui nivel optim este de 200-400 UI/zi
(5-10 pg/zi) pentru sugari, copii si adolescentj, iar pentru cal-
ciu acesta variaza de la 300-400 mg/zi la sugari la 1300 mg/
zi la adolescenti. Pentru prevenirea rahitismului nutritional
pot fi utilizate alimente fortificate cu vitamina D, suplimente
alimentare. Masurarea nivelului seric de 25-OH vitamina D
este singura metoda de evaluare a statusului vitaminei D si de
corectare a acestuia atunci cind e nevoie.

HIPERVITAMINOZAD

Este o complicatie iatrogend secundara aportului ex-
cesiv de vitamina D. Cauzele principale: hipersensibilitatea
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individuald la preparatele vitaminei D; supradozarea acci-
dentala sau iatrogend cu vitamina D; folosirea concomitentd
a mai multor preparate cu vitamina D; cure repetate de vi-
tamind D fara indicatii concrete; folosirea preparatelor im-
pure, preparatelor concentrate, lipsa pipetelor standardizate.
Hipervitaminoza D nu poate fi secundari expunerii excesive
la soare.

Patogenie

In doze fiziologice, vitamina D are rol decisiv in mine-
ralizarea matricei osoase, in doze toxice vitamina D are efect
advers, duce la resorbtia calciului din tesutul osos. Initial se
dezvolta o hipercalcemie ca efect al absorbtiei intestinale a
Ca; acelasi lucru se intdmpla si in baza demineralizarii oase-
lor. Concomitent se constata si o hiperfosfatemie datorata
reabsorbtiei sporite de P in rinichi (hiperfunctia parathor-
monului). Este demonstrati actiunea toxici a vitaminei D
asupra membranelor celulare, a proceselor metabolice; actiu-
nea hipercalcemiei cu depunerea de calciu in organele interne
(calcinoza vasculard, nefrocalcinoza, in miocard, alveole, pe
retind). Ca rezultat se produce lezarea membranelor celulare
cu dereglarea proceselor de oxidoreducere, de glicoliza, de
metabolism tisular. Are loc depunerea de Ca pe endoteliul
vascular, in miocard, in alveole, intestin, rinichi, stomac, pe
retind. Se dezvoltd aminoaciduria, acidoza. Toate acestea pro-
voaca o hiperfunctie a glandei paratiroide, dereglari de func-
tie a suprarenalelor si glandei tiroide, involutie de timus.

Tabloul clinic. Forma acutd de hipervitaminoza D.
Intoxicatia acuta se dezvolta dupa 2 saptimani-2,S luni de la
supradozajul vitaminei D. Sunt prezente simptome caracte-
ristice rahitismului: hiperexcitabilitate, transpiratii, poate fi
atestat craniotabes. Caracteristiciale SNC: febra, dereglari ale
somnului, initial agitatie, apoi urmeaza apatie, hipotonie difu-
z3, somnolentd, confuzie, dezorientare, psihozi, halucinatii,
stupoare, comd, convulsii, paralizii. Manifestari gastrointes-
tinale: anorexie rebeld progresiva, greata, virsaturi cu deshi-
dratare acuta, constipatie, dureri abdominale, hepatomegalie,
pancreatitd, stoparea cresterii ponderale. Tegumentele pa-
lide-sure cu nuanti icteric, retea venoasa pe cap si trunchi,
eruptii purulente pe tegumente. Manifestiri cardiace: suflu
sistolic, hipertensiune arteriald, scurtarea intervalului Q-T si
aritmii. Calciuria provoaca mictiuni frecvente, poliurie, izos-
tenurie. Hipercalcemia, hipercalciuria pot provoca nefrocal-
cinoza i urolitiaza, leziune renala acuta.

Modificari de laborator

In sange se inregistreaza nivele serice crescute de calciu,
fosfor, proteind — pani la 75-85 g/l, colesterol crescut, azo-
temie, acetonemie, scade fosfataza alcalini. Nivelul de PTH
este scizut corespunzitor hipercalcemiei. ECG atestia com-
plexul QRS dilatat. In sumarul de urini: calciurie, proteinurie,
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leucociturie, eritrociturie. Ecografia renali relevi nefrocalci-
noza vizibila. Sistemul osos poate atesta osteoporoza.

Intoxicatia cronica cu vitamina D

Se dezvolta la o supradozare de vitamina D timp de 5-8
luni. Tabloul clinic este similar intoxicatiei acute, dar cu o
evolutie mai lentd; sunt afectate SNC, sistemele gastrointes-
tinal, cardiac, renal. Forma usoard: simptomatologia clinica
este siracd, aproape lipseste, mai mult este afectat SNC. Date
delaborator: Ca, fosfor seric in limite normale, hipercalciurie.

Forma medie gravd: subfebrilitate prelungita, infectii re-
curente, transpiratii, anorexie, varsaturi, toxicoexicoza, con-
stipatie, hepatomegalie, anemie; calciul seric crescut, fosforul
scazut, nivel crescut de 25(OH)D, hipercalciurie.

Forma gravd: stare grava, anorexie rebeld, varsaturi, to-
xico-exicozd, subfebrilitate, anemie, hepatosplenomegalie,
constipatii, calciul seric crescut, fosforul scazut, nivel crescut
de 25(OH)D, hipercalciurie.

Forma intestinald: predomind varsiturile si constipatia,
malnutritia, toxico-exicoza.

Forma renali (mai frecventd, mai tipicd): poliurie, mic-
tiuni frecvente, uneori dureroase. In sumarul de urini — leu-
cocite, proteine, eritrocite, hipercalciurie; depuneri de Ca in
rinichi cu dereglarea filtratiei, functiei de concentratie; for-
marea complecsilor de Ca-glicozaminoglicane, care se depun
pe endoteliul vascular, in tesutul interstitial, tubii renali (ne-
frocalcinozi ce duce la insuficienta renald).

Forma pseudosepticd are semne cacarteristice de hiper-
vitaminoza D si de stare septici: febra persistenta 3-4 luni,
focare de infectii permanente (piodermii, otite, pneumonii,
pielonefrite), anorexie, virsituri, constipatie, paliditate, sci-
dere ponderal, intoxicatie, hipertensiune arteriala.

Diagnosticul pozitiv si diagnosticul diferential

Se stabileste in baza anamnezei bolii cu istoric de
aport excesiv de vitamina D, tabloul clinic caracteristic.
Testele biochimice: hipercalcemie, nivel crescut de 25(OH)
D, nivel scazut de PTH. Hipercalciurie cu semne de nefro-
calcinoza. Alte modificiri de laborator: anemie, leucocitoza,
azotemie, hipercolesterolemie, disproteinemie, nivel cres-
cut de gama-globuline. Radiografie: osteoporozi, periosti-
ta. Diagnosticul diferential cu alte cauze de hipercalcemie,
calciurie.

Intoxicatia cu vitamina D se observa de obicei la valori
serice ale 25(OH)D >150 ng/ml.

Tratamentul hipervitaminozei D

Este indicatd spitalizarea, intreruperea aportului de cal-
ciu si vitamina D in medicamente, alimente, evitarea expu-
nerii la soare, hidratare abundenta, dieta vegetariani: terci de
ovaz, pireu de legume, terciuri pe bazi de zeama de legume.

Tratamentul medicamentos depinde de forma clinicg,
fiind indreptat spre corectia hipercalcemiei. Forma intes-
tinald: perfuzie endovenoasd pentru detoxificare, rehidra-
tare, restabilirea volumului circulant, combaterea acidozei.
Rehidratarea scade calciul seric prin diluare, corecteazi
azotemia prerenald, creste diureza §i, respectiv, excretia uri-
nari de calciu. Terapia de infuzie: glucoza 5%, ser fiziologic,
respectarea regulilor generale de terapie atoxico-exicozei,
terapia de diurezd fortati. In forma pseudosepticd, renali
— antibioticoterapie.

Tratamentul pathogenic include tratamentul hipercalce-
miei, dereglirilor metabolice, efectelor metabolitilor vitami-
nei D, care circuld in organism.

Se indica vitamina A — 5000 UI de 2-3 ori pe zi,vitamina
E 5-10 mg/kg/zi.

Glucocorticoizi: efect anti-vitamina D, scad absorbtia
intestinald a calciului, amelioreazd metabolismul, stimulea-
za trecerea Ca din tesuturi in sidnge, apoi se elimini din or-
ganism cu urina; doza uzuala de 1-2 mg/kg/zi timp de 2-3
sdptimani, cu anulare treptatd, nu se administreaza in forma
pseudoseptica.

Pentru a creste excretia Ca din organism: tireocalcito-
nina75-150 mg/kg intramuscular zilnic. Pentru sciderea ab-
sorbtiei intestinale a calciului se administreazi chelatori de
calciu: colestiramin (0,5 g/kg de 3 ori pe zi), almagel.

Pentru inactivarea rezervelor de vitamina D — phenobar-
bital 5-7 mg/kg, timp de 2-3 saptiméni. Tratament simpto-
matic se indica in caz de necesitate.

Profilaxia: control strict al dozelor de vitamina D; con-
trolul calciuriei. Doza zilnica recomandata de vitamina D este
de maxim 4000 IU.

Prognosticul. Majoritatea copiilor se recupereazi com-
plet. Pot fi forme de hipervitaminoza D cu evolutie nefavo-
rabild (aritmii, leziune renald acuti), boald renald cronica.
Deoarece vitamina D este pastrata in grasimi, nivelurile pot
ramane ridicate luni sau chiar ani, fiind necesari monitoriza-
rea regulatd a 25(OH)D, calciului seric, calciului in urina.

HIPOCALCEMIILE LA COPII.
ELEMENTE DE BAZA

Definitie. Hipocalcemia reprezinti sciderea concen-
tratiei calciului seric total si/sau ionizat sub limita normald
pentru varsta. Valorile normale ale calciului seric la copil sunt
intre 2,25 si 2,75 mmol/l1 (calciu ionizat 1,1-1,35 mmol/1).
Hipocalcemia este definitd in functie de varsti: nou-niscut
la termen - calciul seric sub 2,0 mmol/l (calciul ionizat sub
0,87 mmol/l), nou-niscut prematur - calciul seric este sub
1,75 mmol/1 (calciul ionizat sub 0,8-0,9 mmol/1), copil mare
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- calciul seric sub 2,15 mmol/l. Severitatea hipocalcemiei va-
riazi de la forme ugoare, asimptomatice pani la forme severe
care pot pune viata in pericol.

Calciul este cel mai abundent mineral din organism, esen-
tial pentru numeroase procese metabolice fundamentale, fi-
ind responsabil de functionarea normali a metabolismului
celular, stabilitatea membranei celulare, mineralizarea osoa-
sa, transmiterea sinapticd interneuronald, contractia si relaxarea
musculard, coagularea singelui. Placa neuromusculara are
nevoie de un aport constant de calciu pentru coordonarea
contractiei si relaxarii musculare normale. Organismul uman
contine circa 1,0-1,2 kg de calciu, majoritatea fiind depozitat
in oase si dinti (98-99%), doar 1-2% fiind localizat in com-
partimentele intracelular si extracelular ale organismului, din
care 1,3 grame sunt eliberate in circulatia sistemica. 50% din
calciul plasmatic circula liber sub forma ionizata, fiind numit
calciu ionizat, 40% este legat de proteinele plasmatice, in prin-
cipal de albumini §i 10% circula legat de anioni, gasindu-se
sub forma de carbonat de calciu, citrat de calciu, lactat de cal-
ciu, sulfat de calciu etc. Calciul ionizat este fractia plasmatica
necesard pentru procesele fiziologice normale. Calciul legat
de proteine actioneaza ca sursi de rezerva de calciu pentru
celule, insd nu detine o functie activa in organism. La pH-ul
normal al organismului de 7,4 albumina leaga 0,8 mg de cal-
ciula 100 de mililitri de sange (0,8 g/dl). Legarea calciului de
albumina este strict dependenta de pH, prin urmare, sciderea
pH-ului (acidoza) scade legarea calciului de albumina cu risc
de hipercalcemie. Alcaloza (cresterea pH-ului) creste afinita-
tea albuminei pentru calciu, prin urmare, mai mult calciu se
valega de albumina, ceea ce va duce la sciderea nivelului cal-
ciului ionic din sange, deci la hipocalcemie.

Homeostazia calciului este mentinutd constant de ci-
tre parathormon, calcitonini §i vitamina D. Parathormonul
este responsabil de cresterea reabsorbtiei calciului la nivelul
tubului contort distal al rinichiului i de reciclarea calciului
rezultat in urma catabolismului osos, vitamina D creste ab-
sorbtia intestinala a calciului i regleaza nivelul parathormo-
nului, iar calcitonina este responsabili de eliminarea excesu-
lui de calciu din organism.

Etiologie.

1. Hipocalcemia neonatal:

« Hipocalcemia neonatald precoce (primele 72 ore de
viatd). Cauze materne: diabet matern, disgravidia, deficit se-
ver de calciu si vitamina D, anticonvulsivante, hiperparatiroi-
dism. Factori neonatali: greutate mici la nastere, prematuri-
tate, asfixie, sepsis, soc, detresa respiratorie, hiperventilatie,
alcaloz3, transfuzii masive de sdnge, hipomagneziemia, hipo-
paratiroidismul congenital, fototerapia excesivi, tratament
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cu diuretice (furosemid), nou-niscutii cu anumite tulburari
congenitale, genetice sau metabolice.

« Hipocalcemia tranzitorie tardiva (intre 5-10 zile de
viatd): datoritd rezistentei relative la PTH a tubilor renali
imaturi. La sugari care primesc formule de lapte cu concen-
tratie micd de calciu si concentratie mare de fosfati (rare in
prezent).

« Hipocalcemia persistentd: cazurile de hipocalcemie
neonatald precoce sau tardiva, a ciror rezolvare nu se reuges-
te, trebuie cercetate pentru etiologii suplimentare (vezi mai
jos).

GLANDELE PARATIROIDE
(situate in spatele glandei tiroide)

a Intestin

Rinichi '
Vitamina |

Fig. 6. Homeostazia calciului.

2. Hipocalcemia cu nivel crescut de PTH:

o Aport insuficient de calciu: malnutritie, malabsorbtie.

« Hipovitaminoza D: carenta alimentara, expunere in-
suficienta la soare, malabsorbtie, dereglarea metabolismului
vitaminei D (boli hepatice sau renale, rezistenti ereditari la
vitamina D).

o Sciderea productiei de vitamina D in deficit de 1-a-hi-
droxilazi hepatici.

« Rezistentd la actiunea PTH (pseudohipoparatiroidism
tipuri IA, IB, tip 2).

3. Hipocalcemie cu nivel scazut de PTH:

« Hipoparatiroidism congenital: sindromul DiGeorge,
sindromul Kenny-Caffey, Sanjad-Sakati, dezordini mitocon-
driale (Kearns-Sayre, Pearson, encefalopatia mitocondriali,
acidoza lactica).

+ Reducerea secretiei de PTH: hipercalciuria hipocalce-
mici autozomal-dominant3, tulburiri autoimune.

« Hipoparatiroidism dobéndit: postchirurgical (para-
tiroidectomie), hipersideremie, boala Wilson, amiloidoza,
sarcoidoza, autoimun, idiopatic.

4. Alte cauze:

« Hipomagneziemie: inhibi eliberarea PTH, scade sensi-
bilitatea receptorilor la PTH.
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« Hiperfosfatemia: scade disponibilitatea calciului plas-
matic datoritd precipitarii de calciu-fosfat in tesuturi.

« Mobilizarea calciului plasmatic in timpul remineralizi-
rii osoase rapide.

« Boli acute severe (sepsis, pancreatiti, soc toxic).

« Mediat de medicamente: anticonvulsivante, aminogli-
cozide, bicarbonat, diuretice de ansj, transfuzii de sange cu
citrat.

« Hipoalbuminemie: ,pseudohipocalcemie, falsa hipo-
calcemie” datorata nivelului scizut de albumina (boli hepa-
tice, sindrom nefrotic, malnutritie), cind scade nivelul de
calciu seric datorita faptului ci nu exista suficienta albumina
care si il lege, pe cind depozitele de calciu din organism sunt
intacte si pacientii nu prezinti simptomele tipice ale hipocal-
cemiei, intrucét nivelul de calciu ionizat este normal, deoare-
ce aceasta fractiune nu se leagd de albumina.

Copii cu risc crescut:

« Sugarii prematuri, dismaturi.

« Sugarii din mami cu diabet.

o Nou-nascutii cu asfixie la nagtere, alte boli severe
perinatale.

« Sugarii cu nutritie insuficienta, alaptare prelungit, lipsa
profilaxiei cu vitamina D.

« Malabsorbtie intestinald. Sugari cu tulburiri genetice
sau metabolice.

Fiziopatologie.

Hipocalcemia este responsabila de cresterea excitabilita-
tii neuromusculare care duce la crize de contracturi muscu-
lare sau tetanie. Simptomele clinice ale hipocalcemiei rezulta
din pragurile reduse pani la potentialele de actiune ale ner-
vilor si de actiune musculara si variazd de la ugoare pana la
severe.

Manifestari clinice.

Hipocalcemia este responsabila de cresterea excitabi-
litatii neuromusculare.Cel mai frecvent hipocalcemia este
asimptomaticd. Hipocalcemia simptomatica produce simp-
tome neuromusculare (crampe musculare mai ales la spate si
gambe, dificultate la inghitire, amorteli mai ales in jurul gurii
si in degetele de la maini si picioare), simptome neurologice
(nervozitate, depresie, schimbiri de personalitate, oboseals,
convulsii sau alte migcari necontrolate).

Criterii de diagnostic

Simptome amenintdtoare de viatd:

Apnee, sincopa, insuficientd cardiaci congestiva, tahi-
cardie ventriculara, fibrilatie ventricular3, tetanie, convulsii
focale sau generalizate.

Simptome de hiperexcitabilitate neuromusculard:

Tetania: dificultiti la deglutitie (inghitire); parestezii
(amorteli) ale buzelor si extremitatilor; apnee, laringospasm,

stridor, bronhospasm, wheezing; misciri involuntare si ne-
coordonate ale membrelor care cuprind intregul membru,
miscari largi si involuntare ale capului, gitului §i membrelor,
tremurat necontrolabil §i hipokinezie similare celor din boala
Parkinson; crampe (spasme) de musculaturi scheletal, mai
ales la spate si gambe.

Simptome neurologice:

Iritabilitate, nervozitate, modificiri de personalitate, fa-
tigabilitate, insomnie, convulsii sau alte miscari necontrolate,
ameteli, tremuréturi.

Hiperreflexia. Simptomele Chvostek, Trousseau, Erb,
Lust, Maslov induse prin ischemie provocata, stimulare elec-
trica sau mecanica.

Simptome ale bolii cauzale, frecvent semne de rahi-
tism. Semne asociate cu posibile cauze genetice de hipocalce-
mie: stigme dedisembriogenezd, surditate, cardiopatii congenita-
le, candidoza mucocutanata, displazie ectodermala.

Simptome ale hipocalcemiei cronice: par aspru, friabil,
alopecie; unghii friabile; piele uscata, psoriazis, prurit cronic;
boala periodontald; cataractd; diaree; osteoporozi.

Diagnostic. Anamneza va preciza date care sugereaza
hipocalcemia:

Istoric detaliat al sarcinii §i nagterii.

Istoric alimentar (in special aportul de calciu, fosfor, vi-
tamina D).

Istoric de chirurgie a gatului/radiatie.

Istoric familial de tulburiri ale metabolismului de calciu.

Probleme de alimentatie, greatd, varsaturi.

Apnee, sincope, iritabilitate.

Anomalii cardiace, infectii recurente.

Crampe musculare, spasme, parestezii, convulsii.

Exploriri diagnostice: calciu seric total, calciu ionizat,
fosfor seric, magneziu seric, fosfataza alcalina, albumina seri-
ci, PTH, 25(OH)D. Analiza urinei pentru excretia urinara de
calciu si fosfor. ECG. EEG. EMG.

Diagnosticul diferential include entititile patologice
care implicd hipocalcemie si spasme musculare: epilepsia, hi-
pomagnezemia, hipoparatiroidismul, rahitismul, pancreatita
cronici, sindromul de colon iritabil, tetanosul, malabsorb-
tia, neuroza, atacurile de panica.

Forme clinice de boala.

Hipocalcemia asimptomatica.

Hipocalcemia neonatala.

Hipocalcemia simptomatica usoara, severa.

Hipocalcemia cronica.

Conduita terapeutica. Obiectivele tratamentului:
mentinerea unei calcemii peste 2.0 mmol/1.

Hipocalcemia acuti severi se va corecta prompt prin ad-
ministrare parenterald de calciu.
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— Calciu gluconic 10% (de preferat) 100-200 mg/kg/
doza (max.1-2 g/doza) iv. lent in interval de 10-15 minute,
rata de 1 ml/min. cu monitorizare cardiaca.

— Clorura de calciu 10% 20 mg/kg/dozi (max. 2 g/dozd)
iv. poate fi administrata ca alternativi, daca este disponibil.

— Toate preparatele de calciu iv. nu trebuie infuzate rapid
din cauza riscului de disfunctie cardiaca.

— Bolusul va fi imediat urmat de o perfuzie continui de
calciu gluconic: 500-800 mg/kg/24 ore (1000 mg calciu ele-
mental/m?/24 ore, circa 10 ml calciu in 100 ml glucoza 5%),
durata si ritmul perfiziei se ajusteazi in functie de valoarea
calcemiei; montorizere ECG - administrarea se opreste ime-
diat daca alura ventriculara scade sub 80 b./min.

- SAU o infuzie intermitentad de clorura de calciu 10-20
mg/kg/doza (maxim 1 g/doz3) fiecare 4-6 ore.

- Calciul gluconic poate fi administrat in vene periferice,
clorura de calciu trebuie administrata prin linia venoasi cen-
trald din cauza riscului de necrozi tisulard. Calculul de calciu:
1 ml calciu gluconic 10% = 100 mg calciu = 9,2 mg calciu
elemental.

— Perfuzia iv. sau dozele intermitente sunt continuate
pani cand pacientul poate fi trecut la administrare orald de
calciu.

Situatii speciale. Hipocalcemie cu hipomagneziemie
(frecventi in perioada neonatala, dar si la copil):

- Sevaasocia sulfat de magneziu 20% initial 02-06 ml/kg
iv. fractionat in 3 administriri, apoi 500-2000mg/zi per oral.

— In carenta de vitamina D:

— Administrare orald de calciu: 25-50 mg/kg/24 ore cal-
ciu elemental (maxim 1 g calciu elemental in 24 ore) divizat
in 3 prize pe zi.

— Pentru pacientii cu deficit de vitamina D: doze curati-
ve de vitamina D, pentru 8-12 siptiméni (doza totala intre
200.000-400.000 UI). Doze conform varstei: sugarii <1 luna:
1.000 UI/zi, copii 1 luni-$ ani 1.000-2.000 UI/zi. Copii peste
S ani 5.000-6.000 UI/zi.

- Hipocalcemie usoard, asimptomatica sau cronici: supli-
mentarea orala cu calciu i vitamina D

Criterii de spitalizare. Hipocalcemia ugoard-moderata
poate fi tratatd in ambulatoriu. Internarea in spital trebuie lu-
atd in considerare: perioada neonatala si sugar mic, convulsii,
simptome de spasm carpopedal, interval QT prelungit, sca-
derea acuta a calciului corectat total la <1,85 mmol/I la paci-
entul asimptomatic.
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SPASMOFILIA (TETANIA
RAHITOGENA)

Spasmofilia (grecescul spasmos — spasm, convulsii si
philia — predispunere; sinonim - tetanie) este o maladie a
copiilor de varstd mica, caracterizati prin hiperexcitabilitate
neuro-musculard, spasm muscular, convulsii tonice sau to-
nico-clonice, care au drept cauzi hipocalcemia cu modificiri
extracelulare ionice implicate in functia neuronilor i a nervi-
lor periferici.

Patogenie

Substratul etiopatogenic al hiperexcitabilititii neu-
romusculare ce caracterizeazd spasmofilia este hipocal-
cemia cronicd. Calciul ionic este esential pentru sistemul
nervos si muscular, facilitind contractia muscular, relaxarea
musculara si conducerea impulsului de-a lungul cailor neuro-
nale. Placa neuromusculara are nevoie de un aport constant
de calciu pentru coordonarea contractiei i relaxarii muscula-
re normale. Tetania ca sindrom include starile patologice aso-
ciate cu modificarea concentratiei unor electroliti in spatiul
extracelular. In conditii normale, excitabilitatea neuronali
este dependenta de concentratiile ionice in lichidul extracelu-
lar neuronal: excitabilitatea neuronala este accelerati de ionii
Na+, K+, OH-; este diminuati de ioni precum Ca++, Mg++,
H+. Dezechilibrul ionic determina patofiziologic o hiperexci-
tabilitate neuronali la nivelul SNC, periferic sau senzitiv, care
poate aparea la reducerea concentratiilor de calciu, magneziu
sila cresterea continutului de potasiu in lichidul extracelular.
Cauzele cele mai frecvente ale tetaniei la copil le reprezinti
scaderea calciului ionizat in lichidul extracelular si cea a cal-
ciului seric total sub 2,0 mmol/I in hipovitaminoza D, hipo-
functia paratiroidiana, patologia renali s.a. Cel mai frecvent,
spasmofilia apare in rahitismul carential, mai ales primavara.
De obicei, primavara, sub actiunea razelor ultraviolete, la co-
pil cu rahitism se sintetizeaza o cantitate mai mare de vitami-
na D, proces care are ca efect depunerea calciului in oase, in
conditii de deficit de absorbtie a calciului. Daca apare o hipo-
calcemie, o hiperpotasemie, apare §i tetania rahitogena. Alte
cauze frecvente de hipocalcemie: insuficientd renald, deficit
de magneziu, pancreatitd acuta, hipoparatiroidism si pseu-
dohipoparatiroidism, pacientii care au primit cantititi mari
de singe in transfuzie datorita citratului folosit la conserva-
rea preparatelor sangvine, citrat care leaga calciul din sange.
Deficitul tranzitoriu de calciu apare in diaree, malnutritie, var-
saturi incoercibile prin pierderi crescute de calciu. Ca factori
favorizanti pot fi: alcaloza, varsaturile, stresul, hipomagne-
ziemia, hipovitaminoza B,.
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Tabloul clinic

Spasmofilia se manifesta prin doui forme distincte, dar
care pot trece din una in alta: forma manifesti si forma latenta.

Spasmofilia manifesta este forma acuti a bolii, se ma-
nifesta prin convulsii tonico-clonice, tonice sau clonice, pierderea
cunostintei, somnolentd sau comd postconvulsiva. Crizele
convulsive sunt de scurtd durati (pana la 20-30 de min.), pot
fi repetate in timpul zilei, nu lasa sechele. Convulsiile clonice
debuteaza cu contractii clonice ale musculaturii fetei, apoi ale
gatului, ale membrelor, ale musculaturii respiratorii. Accesul
este insotit de hiperexcitabilitate, de strigite, tremor corpo-
ral total, retropulsia corpului, spumi la gurd, sudorare, une-
ori — si de febra. Dupa acces, copilul este apatic, moale, dar
congstient.

Contractura musculaturii striate implici diferite grupe de
muschi, izolat sau asociat cu alte grupe. Spasmul carpo-pedal
constd din contracturi, cu durati de citeva secunde sau mai
mult, ale musculaturii antebratelor, mainilor si degetelor, re-
alizand aspectul de ,,mani de mamos” (contractura cu flexia
mdinii fatd de antebrat, cu extensia degetelor 2-5, contractura
in abductie a policelui). Membrele inferioare prezinti con-
tracturi in extensie si abductie a piciorului in articulatia ti-
biotarsiana. Uneori, aceste contracturi devin dureroase. Alte
manifestari:

- contractura musgchilor palpebrali §i peribucali— aspect
de ,,gurd de peste”, mimica exprima frica;

- contractura muschilor buccinatori, maseteri - rs sar-
donic, trismus;

— contracturi ale muschilor extrinseci, intrinseci ai globi-
lor oculari - nistagmus, strabism;

- contractura
- torticolis;

— contractura mugchilor paravertebrali - opistotonus;

— contractura mugchilor drepti abdominali — falsa aparare

muschiului  sternocleidomastoidian

musculard; spasmul sfincterului vezical cu retentie acuta de
urina. Pe durata acestor contractii, bolnavul este anxios, sesi-
zand contractiile ca fiind dureroase.

Contractura muschilor netezi cu manifestiri respiratorii,
cardiace, digestive. Laringospasmul (spasmul coardelor voca-
le) apare in repaus sau dupi un efort (plans, speriat, la emo-
tii), stridor laringian, dispnee inspiratorie cu apnee, palidita-
te,cianozd, sudorare rece, agitatie marcati. Criza debuteaza
cuun tipat specific ,,de cocos’, uneori poate trece in convulsii
cu pierderea cunostintei. Criza se termind cu un expir pro-
fund, zgomotos, respiratia treptat se normalizeazd, copilul
adoarme. In mod similar se produce bronhospasmul cu disp-
nee expiratorie. Ca rezultat al spasmului musculaturii respira-
torii poate surveni un stop respirator la inspir, bronhotetania,
poate fi §i un stop cardiac — tetania cordului cu moarte subit3;

al spasmului esofagian, gastric, intestinal — dureri colicative,
varsaturi. Pot fi dereglate mictiunea, defecatia.

Spasmofilia latenti se intilneste mai frecvent ca
spasmofilia manifestd. Este o stare de hiperexcitabilitate neu-
ro-musculard, copilul nu prezinta spontan manifestari clinice.
Deobicei, starea copiilor este bun, se dezvolta relativ bine,
desi sunt prezente semne clinice de rahitism.

Modul de expresie a semnelor subiective diferi in func-
tie de vérsta: copilul prezintd tulburiri de comportament,
iritabilitate, ticuri nervoase, tulburari de somn, sciderea per-
formantelor scolare, cefalee, transpiratii; pot fi crampe mus-
culare, senzatie de nod in gat, spasme esofagiene la deglutitie,
apetit capricios, contractii paroxistice ale pleoapelor, palpita-
tii, tahipnee, aspect de colon iritabil, polakiurie, mictiuni im-
perioase, tenesme vezicale etc.

Semnele spasmofiliei pot fi induse prin utilizarea unor
manevre, care evidentiaza hiperexcitabilitatea neuro-muscu-
lara (prin ischemie provocati, stimulare electrici, mecanici).

Semnul Trousseau presupune inducerea spasmului car-
po-pedal prin ischemie, cu ajutorul unui garou sau al manse-
tei tonometrului la nivelul bratului — se creeazi o compresie
ce depaseste TA maximi, timp de 3 minute. Proba se consi-
derd pozitivd atunci cind apar manifestiri motorii tipice ale
spasmului carpopedal.

Semnul Chwostek (al n. facial). Se percuteazi cu cioca-
nagul nervul facial anterior, la mijlocul liniei ce uneste lobul
urechii cu comisura labiali. Rezultat: gradul I - contractura
orbicularului buzei superioare; gradul II — contractura orbi-
cularului buzei superioare si aripii nazale; gradul IIT —contrac-
tura orbicularului buzei superioare, al aripii nazale §i al mus-
chiului orbicular al ochiului uni- sau bilateral.

Semnul Escherich: contractia orbicularului buzelor prin
percutia comisurii bucale.

Semnul Lust: percutia nervului sciatic popliteu ex-
tern la nivelul capului peroneului produce flexia si abductia
piciorului.

Semnul Erb: determinarea impulsurilor nervoase motorii
prin excitarea electrici a nervilor; se foloseste curent electric
cu intensitate mai mici decit cea fiziologica. Rezultatul este
considerat pozitiv atunci cdnd contractia degetelor mainii are
loc in caz de deschidere catodici la curent mai mic de SMA.

Semnul Maslov: excitatia copilului prin intepituri are ca
efect cregterea frecventei respiratiiei; in caz de spasmofilie se
produce stop respirator pentru citeva secunde, fie la inspir,
fie la expir.

Semnul Weiss: percutia la nivelul unghiului extern al
ochiului produce contractia pleoapei superioare.

Pot fi prezente tulburiri trofice ca alteriri ale smaltului gi
dentine (dinti fara luciu, mati, cu carii, eroziuni pe suprafati);
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unghii friabile, moi, suprafata striatd, pete albicioase (leuco-
nichie); tegumente reci, aspre, descuamari fine.

Diagnosticul pozitiv

Anamneza: frecventa maxima este intre 6 luni §i 2-3 ani,
mai ales primévara, la copil cu semne clinice clasice de rahi-
tism, semne clinice de spasmofilie latentd sau manifesta.

Investigatii de laborator in spasmofilie: nivelul seric
de calciu total, calciu ionizat, magneziu, fosfor, glucozi, FA,
PTH. Urina: calciu si fosfor. Investigatii instrumentale ima-
gistice in spasmofilie: ECG, electromiografie, electroencefa-
lografie, examen radiologic al scheletului.

Investigatii paraclinice: in tetania rahitogeni calciul io-
nizat este scizut sub 0,9 mmol/l (norma 1,1-1,4 mmol/l),
calciul seric — total scizut, magneziu seric normal sau scizut,
alcaloza, nivele crescute de FA, PTH, fosforul la limitele nor-
male sau scazut. Semne ECG de hipocalcemie: prelungirea
intervalului Q-T si S-T, anomalii ale undei T (inalti, ascuti-
ta). In caz de necesitate — radiografia scheletului (modificiri
rahitismale), electromiografie, dozarea 25(OH)D.

Diagnosticul diferential

Convulsiile necesita diagnostic diferential cu hipotiroi-
dism, pseudohipoparatireoidism, hipomagneziemie, afecti-
uni organice ale sistemului nervos central, convulsii febrile,
tetania nou-nascutului. Laringospasmul trebuie diferentiat de
stridor congenital, laringite acute, corpi straini.

Principiile terapiei convulsiilor

1. Asigurarea permeabilititii cailor aeriene, profilaxia as-
piratiei in caz de varsaturi.

2. Prevenirea leziunilor mecanice.

3. Asigurarea unei bune oxigendri.

Tratamentul anticonvulsivant

In crizele de convulsii tonico-clonice: sol. diazepam 0,5%
in dozi de 0,3-0,5 mg/kg/doza (0,1 ml/kg), intramuscular,
intravenos, intrarectal, eventual repetat, daci nu cedeazi cri-
za in 5-10 minute. Efect — imediat sau in 5-10 minute, durata
efectului 40-120 de minute. Diazepamul poate fi repetat peste
30 de minute, apoi — peste 4 ore, doza maximi — pana la 0,5
ml/kg/zi. Sol. de magneziu sulfat 25% parenteral — 0,2 ml/
kg, maxim pana la 0,5 ml/kg/zi, efectul peste 60 de minute
cu durata de 6 ore (in hipomagneziemie).

Tratamentul specific cu preparate de calciu in tetania
confirmata: sol. calciu gluconat 10% 0,5-1,0 ml/kg intrave-
nos, lent, sub monitorizarea ECG (se intrerupe in caz de bra-
dicardie), apoi preparate de calciu per os S0 mg/kg/zi la co-
pil mic, pani dispar semnele clinice si ECG de hipocalcemie
(circa 2-4 saptamani). Dupa lichidarea sindromului convulsiv
si normalizarea calcemiei este indicat tratamentul specific al
rahitismului cu doze terapeutice de vitamina D. Ulterior, este
continuati profilaxia antirahiticd dupa schema mentionata.
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MALNUTRITIA

Definitie

Malnutritia reprezinta o tulburare cronici a stirii de
nutritie, fiind rezultul dezechilibrului dintre aportul nutritiv
(caloric si/sau proteic) si necesitatile organismului, cu reper-
cusiuni masurabile asupra cresterii, manifestate prin una sau
mai multe din urmitoarele caracteristici: deficit ponderal, re-
tard statural, fiind asociata cu tulburiri functionale ale orga-
nismului. Organizatia Mondiala a Sanitatii (OMS) definegte
malnutritia ca dezechilibru celular intre aportul nutritiv (ca-
loric sau/si proteic) si necesitatile organismului pentru asigu-
rarea cresterii, dezvoltirii si indeplinirea functiilor specifice.

Acest dezechilibru dinamic de nutrienti afecteaza in
mod special copiii, avind repercursiuni masurabile asupra
organismului in crestere. Patternul de crestere al copilului
este un marker important al sinitatii si dezvoltarii normale.
Nutritia optima pe parcursul primelor 1000 de zile (de la
concepere pana la nagtere §i pe parcursul primilor 2 ani de
viatd) este vitald pentru sinitatea, bunistarea si succesul co-
pilului. Alimentatia echilibrata pe parcursul acestei perioade
are un impact major asupra capacitatii copilului de a cregte,
de a invata si de a depisi pragul siraciei la varsta de adult.
Acest succes nu este doar personal, dar §i social, deoarece
in urma cresterii productivititii indivizilor beneficiazi eco-
nomia comunitatii, statului. Dereglarile de crestere in utero,
precum si cele din primii ani de viata sunt asociate cu efecte
nefaste asupra sanatatii copilului. Astfel, copiii cu dereglari de
nutritie sunt predispusi la infectii si boli netransmisibile aso-
ciate stilului de viata in viitor (ateroscleroza, hipertensiune
arteriali, diabet).

Epidemiologie

Conform OMS, 52 de milioane de copii cu varsta sub S
ani suferd de malnutritie, 17 milioane sunt afectati de malnu-
tritie severd, 155 de milioane - de hipostatur3, iar 41 de mi-
lioane de copii sunt supraponderali sau obezi. In jur de 45%
din decesele la copiii cu varsta sub S ani sunt legate de malnu-
tritie. Acestea, mai cu seama, au loc in tarile in curs de dezvol-
tare. In acelasi timp, rata copiilor supraponderali si obezi este
in crestere in tirile mentionate. Este cunoscut ca peste 47%
din starile de malnutritie se instaleaza in primul trimestru de
viata. Instalata la varste mici, malnutritia poate determina se-
chele permanente in functiile psihice si mintale. Malnutritia
severd constituie o cauzi indirectd de deces la sugari, iar in
asociere cu alte afectiuni poate si constituie mai mult de 50%
din decesele sub S ani. Malnutritia creeazi o susceptibilitate
crescuti la infectii (ceea ce agraveazi in cerc vicios starea de
malnutritie). Povara globald a malnutritiei asupra dezvoltarii,
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sdnatatii, economiei §i societatii este alarmanti si durabil,
afectand indivizii, familiile, comunitatile si tari intregi.
Etiologie

1. Deficit de aport al substantelor nutritive

a) Prestare inadecvati de alimente:

— Absenta cunostintelor despre necesititile copiului;
Introducerea tardiva a complementului;
- Dilutia excesivi a formulei;

Exces de sucuri;
Dificultiti in alimentatia la san.
b) Consum insuficient:
- Disfunctie oromotorie;
— Retard psiho-motor;
— Probleme alimentare comportamentale (sensibilitate
oromotorie alteratd, aversiune conditionati);
c) Vome repetate:
_ BRGE;
— Malrotatie intestinala cu volvulus intermitent;
— Hipertensiune intracraniana.
2. Malabsorbtie
— Fibroza chistica;
— Boala celiaci;
— Intolernta/sensibilitatea la proteine alimentare.
3. Necesititi metabolice sporite
~ Rezistenta receptorilor insulinici (RDIU);
— Infectii congenitale (TORCH);
- Diverse sindroame genetice.
Patogenie. Deosebirea fundamentald dintre distrofia

sugarului §i malnutritia copilului consti in faptul ci la sugar
carenta se exercitd, in primul

cresterea staturala, chiar daci se prelungeste in timp, pentru
ca alimentatia este suficientd caloric si aceste calorii se con-
sumd pentru intretinerea proceselor de crestere, in dauna
homeostazei proteice. Forme grave de malnutritie realizeaza
marasmul nutritional si malnutritia proteica severd, cu forma
extrema de kwashiorkor. Modificirile fiziopatologice si bi-
ochimice ce apar in malnutritia proteici sunt indreptate spre
supravietuirea individului. In scopul de a economisi protei-
nele si a mentine un suport energetic constant catre creier,
organismul raspunde la aportul alimentar insuficient prin re-
ducerea excretiei de uree. Suportul energetic al creierului este
glucoza. In prima etapa a infometarii, glucoza provine din
rezervele de glicogen. Odati glicogenul epuizat, glucoza este
derivata din aminoacizi prin procesul de glicogenogeneza. In
scopul economisirii pentru cit mai mult timp a proteinelor,
creierul isi va schimba progresiv sistemul de alimentatie prin
glucozi cu un sistem furnizor de energie din cetone. Cetonele
corpului (B-hidroxibutiratul si acetoacetatul) sunt produse
in ficat din acizi grasi liberi care provin din lipoliza triglice-
ridelor din tesutul adipos. In malnutritie intervin mai multe
mecanisme adaptative reglate hormonal, in centrul cirora se
afla glandele suprarenale si pancreasul, dar si altele, cum sunt
hipofiza, tiroida, gonadele.

Cortizolul se afld in centrul mecanismelor adaptative.
Nivelul cortizolului este semnificativ mai crescut in marasm
decat in kwashiorkor. Actiunea catabolici a cortizolului fa-
vorizeaza eliberarea aminoacizilor din muschi, iar nivelul sdu
crescut scade mecanismele de apirare imunologica (inhiba

rand, asupra unui organism in

stres
crestere, iar in al doilea rind, cu i
numeroase deficiente functiona-
le si glande »
e si de adaptare: suprarenale

o insuficienta mecanismelor
de reglare neuroendocrine;

o capacitate redusd de adap-
tare antiinfectioas3;

« rezerve energetice reduse.

Formele ugoare §i medii, li-

mitate in timp, sunt relativ bine
suportate de copil. Carenta glo-
bal, proteici si calorica afectea-
za rezerva energeticd din tesutul
adipos si proteinele musculare,
determinidnd un deficit ponde-
ral, reversibil odata cu imboga-
tirea aportului nutritiv. Carenta
proteici afecteazd mai putin

4 Interleuchina-1
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autofagie
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Fig. 7. Rationamentul fiziologic al rispunsului glandelor suprarenale la starea de malnutri-
tie (adaptat dupa Suskind R.M, Suskind L. L, 2003).

PEDIATRIE 131




CAPITOLUL Il. Boli carentiale

interleuchina-1 i factorul de necrozi tumorali), favorizand
aparitia infectiei.

Nivelul insulinei la copiii cu malnutritie proteici este
scizut. Aceasta determind epuizarea rezervelor de glicogen
(pentru producerea de glucozi), proteine (pentru a furniza

aminoacizi ca sursd de glucozi) si grisimi (pentru a produ-
ce cetone, ca sursa energetica alternativd). Nivelul scizut de
insulind scade raspunsul la glucozi al tesuturilor insulinode-
pendente, ceea ce face ca mai multi glucozi sa fie disponibila
pentru creier si alti utilizatori obligatorii de glucoza.

Malnutritia

//’\

glande suprarenale —————— Aldosteron | glucoza
Cortizol L K*
Interleuchina-1 = Secretia de insulina
SNC
Glicogenolizi ——p glucozi Ficat
. n | Ali utilizatori
Proteinoliza ——® aminoacizi obligatori de glucozi

glicerol
Lipoliza -<:
acizi gragi liberi ——————— cetone

Fig. 8. Rationamentul fiziologic al rispunsului pancreasului endocrin la starea de malnutritie (adaptat
dupi Suskind R.M., Suskind L. L., 2003).

Nivelul scizut de insulini si crescut de cortizol inhiba
somatomedina-C; in plus, insuficienta ficatului de a sintetiza

proteine contribuie la sciderea nivelelor de somatomedi-
na-C, ceea ce are ca efect inhibarea cregterii.

Malnutritia
1 albumine glande suprarenale
plasmatice l
T aminoacizi cortizol
= . crestere
| STH » Somatomedina - C — inhibats

Fig. 9. Relatia dintre hormonul de crestere (STH) si somatomedina-C in
malnutritie (adaptat dupa Suskind R.M., Suskind L. L., 2003)

Malnutritia proteici severa se realizeazi in doui
circumstante:
« Prin carentd proteici importanta si prelungita.
o Prin infectii care apar la un copil cu marasm.
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Malnutritia proteica prin carenta unilaterala

Aportul de hidrocarbonate si calorii fiind satisficator,
nu se dezvolta hipoinsulinism. In plus, hormonul de creste-
re directioneaza aminoacizii insuficienti citre masa slabi a
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corpului. Mitozele sunt prezente, explicind, in parte, absenta
deficitului statural in formele acute.

In consecinta:

o Lipoliza este putin importantd si depozitele lipidice
sunt pastrate.

« Topirea musculaturii este mai redusa decat in marasm,
punand in circulatie putinii aminoacizi.

La nivelul ficatului se constati:

. sinteza insuficientd de proteine circulante, pentru ci
oferta de aminoacizi este redusi, ca si capacitatea enzimatica
de sinteza proteici a hepatocitelor;

« sinteza scizutid de lipoproteine nu permite mobilizarea
moleculelor lipidice din ficat in circulatia sangvina.

Rezulta:

« hipoalbuminemie si edeme;

- infiltratie grasa a ficatului cu hepatomegalie.

La formarea edemelor contribuie permeabilitatea cres-
cuta a peretelui capilarelor.

Malnutritia proteici (kwashiorkor) declansati de
infectie

La un copil cu marasm nutritional, infectia realizeazi o
deturnare a mecanismelor adaptative, care mentin homeosta-
za proteica. Pastrandu-se aceeasi alimentatie, marasmul devi-
ne kwashiorkor.

Infectia accentueazd denutritia, mai ales in comparti-
mentul proteic, prin:

e anorexie;

« inlocuirea alimentelor mai consistente cu diete hipo-
proteice (lichide si semilichide);

« absorbtie intestinala scizutd (mai ales in infectii si para-
zitoze intestinale).

Se produce o deturnare a aminoacizilor disponibili prin
trei mecanisme:

« modificirile hormonale precedd modificirile de ami-
noacizi si proteine serice — cortizolul creste, mobilizind ami-
noacizii din mugchi;

« hormonul de crestere directioneaza aminoacizii in masa
slaba a corpului, in dauna sintezei de albumine circulante;

. secretia de insulini scade.

Desi mobilizati in exces la nivelul muschilor, aminoacizii
sunt deturnati de la sinteza serinelor si a lipoproteinelor catre
productia de reactanti de faza acutd (haptoglobina, proteina
C reactiva, a -antitripsini, a -macroglobulini). Aceastd de-
turnare determina factorul de necroza tumorala si interleu-
kina-1 (IL-1), produsd de macrofage. Aceiasi factori inhiba
sinteza de albumine circulante. Rezultd hipoalbuminemie,
edeme si infiltrarea grasi a ficatului. Gliconeogeneza crescuti
in ficat presupune dezaminarea aminoacizilor, cu eliminarea
crescutd de uree prin rinichi in cadrul unei balante azotate

negative. Perturbarea metabolismului electrolitilor provoaca
pierderi de electroliti si diselectrolitemii:

« catabolismul muscular crescut duce la pierderi urinare
de K, Mg, Zn, P, S (precum si de vitamine A, C, B,);

« diareea determina pierderi enterale de K, Mg si scide-
rea electrolitemiei;

o varsitura accentueazi pierderile;

« are loc o sechestrare (sau deturnare) a Fe, Cu, Zn din
circuitele metabolice normale.

Anemia este constanta prin:

« absorbtie deficitard de fier (infectie, diaree);
« sinteza insuficientd de hemoglobin;

o sciderea depozitelor medulare de fier;

« sechestrarea fierului;

« uneori hemoliza (febra).

Rispunsul imun celular — ca rezultat al carentei de pro-
teine, calorii, vitamine i minerale (cu precidere zinc), se
constati atrofia tuturor organelor limfatice (timus, ganglioni
limfatici, amigdale, plicile Peyer, foliculi splenici). Productia
scizuta de hormon timic si celule T determina tendinta spre
infectii generalizate. La nivelul intestinului limfocitele in-
traepiteliale (majoritatea sunt limfocite T)) sunt sub limita mi-
nima a normalului i raspunsul lor imunitar la stimuli antige-
nici locali este absent sau mediocru (exemplu: giardioza). Ele
se incadreaza, astfel, in deficitul functional general al celulelor
T din malnutritie cu raspuns mediat celular insuficient la in-
fectii si dupa vaccinari. Limfocitele periferice izolate reactio-
neazi slab la stimulare antigenic, mai ales in rujeola si gastro-
enterite. Limfocitele circulante (mai ales celulele helper) sunt
numeric scizute. Este dovediti depresia functiei celulelor NK
(natural killer). Raspunsul inflamator este redus prin sinteza
slaba de limfochine de citre macrofage si celulele T. Testele
cutanate la antigeni sunt, de obicei, negative. Desi numarul
si formula leucocitara sunt normale, iar fagocitoza si degra-
nularea consecutivi se produce, deteriorarea metabolismului
leucocitar duce la o scidere marcati a actiunii bactericide a
neutrofilelor polimorfonucleare. Raspunsul imun celular: nu-
marul de limfocite B, producitoare de imunoglobuline, este
normal. Nivelul imunoglobulinelor circulante este normal in
marasm. In malnutritia proteica cu hipoproteinemie severa si
steatoza hepatici (ficatul fiind organ de sinteza), concentratia
plasmatici de IgG este scizuta, traducand o reactivitate hipo-
imuni de etiologie carentiala proteico-alimentara. Deficitul
sistemului IgA secretor este in concordanti cu numérul mare
de infectii respiratorii §i digestive la copiii cu MPC. Afectarea
sistemului complement seric este asociatd cu rezistenta
scizutd la infectii bacteriene. In concluzie se poate afirma
cd modificirile endocrine reflecta un rispuns adaptativ al
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organismului la lipsa surselor energetice adecvate. Rolul jucat
de hormoni in acest rispuns adaptativ este:

« de a spori cantitatea de energie utilizabila din surse
endogene;

« de a asigura ca energia produsi sa fie utilizatd de or-
ganele corpului implicate in mentinerea functiilor vitale ale
organismului;

« de a inhiba toate cheltuielile neesentiale de energie
pentru:

. procese metabolice > hormonul tiroidian ¥

« cresterea in lungime > somatomedina-C \2
. dezvoltarea pubertari > hormonii sexuali ¥
Clasificare

1. Primari (non-organici) — aport insuficient de nutrientji.

2. Secundari (organicd) — consecinti a unei patologii care
poate impiedica aportul exogen al alimentelor sau utilizarea
lor; creste pierderile sau cererea de energie si proteine, in con-
secinta nutrientii din dietd nu pot acoperi necesitatile energe-
tice ale individului.

Tabelul 4. Clasificarea malnutritiei.

ce, de mediu

metei, aportului
redus de nutrienti)

Gradul de malnu- Manifestari clinice
Cronicita- | tritie (aprecierea Etiologi Statutul pro-in- | Mecanismul pato-
iologia
tea in raport cu grafi- 8 flamator genetic
cele de crestere)
Foamete (reduce-

Prezent, rea aportului de Slabiciune musculara

. , Cauze organi- de obicei marcat nutrienti) Include pierderea

N Usoari sau risc de o . . :
Acuta (<3 iy ce (specificati in maladii acute masei musculare
) malnutritie (scorul 3
luni boala) severe sau mode- Poate fi cauzata
Z-11a-1.9) L . . .
rate si discret in de deprivare sau Reducerea masei
maladii cronice probleme compor- corporale
tamentale/sociale
Cauze non-or-
, Absent in malnu-
ganice: com- tritia non-organica
Cronicd | Moderati (scorulZ | portamentale, ( d ng Hipermetabolism | Retard/deficit motor
secundara foa-
(>3 luni) intre —2 si —3) socioeconomi- (necesitati sporite) sau cognitiv

Severa (Scorul
7>-3)

Pierdere necom-
pensati a sub-
stantelor nutritive
(malabsorbtie)

Incapacitate de
a asimila/utiliza
nutrientii

Disfunctie imuna

Altele: cicatrizare
intarziata a pligilor;
infectii, spitalizari
indelungate (inclusiv
in terapie intensiva)

Semne si simptome
Aspecte clinice
Se recomandi ca anamneza si aduci in discutie urma-
toarele aspecte:
Anamneza fiziologica:
« Sianatatea maternd;
« Nutritia in sarcing;
« Varsta gestationala, masa la nastere, dezvoltarea neu-
ropsihici, maladii intercurente;
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Nota: Evenimentele majore se fixeazi pe curba de
crestere.
Se va acorda atentie sporita urmitoarelor aspecte:
« Masa mici la nagtere, RCIU, nastere prematurd (hipo-
trofie intrauterini, RCIU);
o Culoarea lichidului
intrauterina);
« Prezenta hepato-/splenomegaliei (infectie TORCH?);

amniotic  (hipoxie, infectie
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o Eliminarea  primului scaun (semn  precoce
mucoviscidozi);

« Momentul aparitiei simptomelor (de ex.: dupi introdu-
cerea complementului ar sugera boala celiaci);

« Hipersalivatie, regurgitiri masive (BRGE?);

« Relatia parinte-copil — atragem atentie semnelor de de-
presie post-partum sau semnelor de neglijare a copilului de
catre parinti.

Anamneza nutritionala. Evaluarea problemelor de nu-
tritie caracteristice fiecrei varste:
<6 luni: Predomina problemele legate de lactatie

1. Copil alimentat natural fara semne de boala

a) Verificati atagarea copilului la san si actul de sugere;

b) Evaluati gurita copilului (ciutati leziuni ulceroase sau
pete albicioase);

c) Efectuati proba suptului (la 3 alimentiri in decursul
unei zile);

d) Intrebati despre durata si frecventa alaptirilor.

2. Copil alimentat artificial fira semne de boala

a) Recomandati un amestec adecvat varstei;

b) Intrebati minutios cum este pregtit amestecul (sau ex-
plicati cum se pregiteste);

c) Evaluati cantitatea de amestec prestat la o prizi, dar si
frecventa alimentarilor.

Copil de 6 luni — un an

1. Copil alimentat la sin fara semne de boala

a) Evaluati frecventa aliptarilor;

b) Intrebati daci primeste alte lichide;

c) Intrebati daci copilul a inceput si manance alimente so-
lide sau semisolide;

d) Daci da, care e numirul de mese, durata unei alimentari
si mirimea portiei pe care o primeste copilul (N: 3-4 mese si
1-2 gustiri);

e) Recomandati metode de mirire a calorajului alimente-
lor si de respectare a unui regim;

f) Informati mama despre importanta meselor cu toatd
familia.

2. Copilul alimentat artificial fara semne de boala

a) Accentuati necesitatea alimentarii copilului cu amestec
adaptat (200-500 ml/zi pAni la 24 luni);

b) + cele stipulate in pt. 1.

Copil de 1-2 ani

1. Continuarea alimentirii la sin sau cu amestecuri adap-
tate (necesitatea consumului de lapte continui si fie mare);

2. Continuarea diversificarii;

3. Mirimea unei portii pana la 150-200 ml per priza; 3-4
alimentiri de la masa comuna si 1-2 gustari;

4. Sugerati mamei s incurajeze copilul in timpul alimen-
tarii si si aiba rabdare;

S. In cazul in care copilul a terminat portia si mai este fl3-
mand, oferiti-i o portie suplimentard de méncare.

Examenul clinic:

o Antropometria: masa, talia, PC, PT, IMC

« Examenul clinic detaliat:

v/ Aprecierea semnelor clinice sugestive pentru
malnutritie;

v Aprecierea integritatii epiteliale (pielea, parul, unghiile,
ochii, mucoasele — deficit de macro- si micronutrienti);

v Simptome ale unor eventuale boli cronice;

v Sistemul cardiovascular (suflu, tahicardie, cianozi);

v Boli cronice pulmonare (dispnee, cianozi, hipocratism
digital) ;

v Insuficientd renald cronici (paliditate, edeme);

v Insuficientd hepatici cronica (icter, hepatomegalie,
asciti);

v Patologie neurologicd (compromiterea motricitatii, ni-
velului intelectual, deglutitiei);

v Tumori?

v Evaluim prezenta edemelor.

Semne clinice ale malnutritiei

Fata Facies de luni (kwashiorkor), facies simian (marasmus)
Ochii Ochi uscati, conjunctiva palid, pete Bitot (vitamina A), edematiere periorbitali

G Stomatitd angular, chielitd, glosita, gingii spongioase singerande (vitamina C), extinderea

ura
parotidelor

Dintii Smaltuirea emailului, eruptia intarziata a dintilor
Parul Lipsit de stralucire, rar, fragil, hipopigmentat, alternanti de nuante ale parului, alopecie
Piel Incretitd (marasmus), lucitoare si edematiati (kwashiorkor), uscati, hipercheratoza foliculari,

ielea . .y L e

zone de hipo- si hiperpegmentare, eroziuni, vindecare tardivi a ranilor
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Unghiile Formi concava sau fisuri (koilonichie), subtiri si moi sau rigide
Tesutul muscalar Irosirea mugchilor, in special fesele si coapsele, sex.nnul Chvostek sau Trousseau pozitive (hipo-
’ calcemie)
Tesutul scheletal Deformititi, de obicei cauzate de deficitul in calciu, vitamina D sau C
Abdomenul Destins: hepatomegalie cu ficat grasos, poate fi prezenta si ascita
Sistemt::lu(;::diovas- Bradicardie, hipotensiune, debit cardiac redus, vasculopatie a vaselor mici
Sistemul neurologic Intarziere globala in dezvoltare, pierderea reflexului rotulian si achilian
Sistemul hematologic Paloare, petesii, diateza hemoragica
Comportamentul Letargic, apatic, iritabil la manipulare

Tabloul clinic in baza gradelor de malnutritie

Gradul I

Se caracterizeazi prin deficit de masa de 10%-20% sau
10%-24% dupi OMS, IP = 0,89-0,76, IN = 0,89-0,81. Talia
raméne normala. Tesutul adipos subcutanat este redus pe to-
race si abdomen, plica cutanati abdominali este sub 1,5 cm.
Tonicitatea turgorului — moderat redusi. Curba ponderala
este stationara sau cu mici oscilatii. Aspectul exterior este de
copil slab. Activitatea motorie este normald sau usor dimi-
nuati. Toleranta digestiva si apetitul pastrat sau putin scizut.
Copiii sunt agitati, nu rezista la intervalele dintre alimentatii.
Din punct de vedere metabolic se determini o absorbtie sci-
zutd a lipidelor, cresterea acizilor alifatici liberi, hiponatrie-
mie si hipokaliemie moderati. Reactivitatea imunologica este
in limitele normale sau putin scazuta.

Gradul IT

Tegumentele capata o culoare palida sau cenusie, de-
vin uscate, greutatea corporald cu deficit de 20%-30% sau
25%-39% dupa OMS; IP = 0,76-0,61, IN = 0,80-0,71. Talia
se mentine normald, tesutul adipos subcutanat dispare pe
abdomen si torace (se vid coastele), fiind partial redus pe
membre si fati. Musculatura — hipoton, apetitul si toleranta
digestiva — scizute, incidenta virozelor creste. Curba ponde-
rala coboari in trepte cu perioade de scidere si de stationare.
Turgorul tisular este redus, functiile secretorie si fermentativa
ale stomacului, pancreasului i tractului intestinal sunt dimi-
nuate. Scaunul - instabil. Sistemul nervos se caracterizeazi
prin labilitate, excitatie, apoi anxietate. Plansul fird motiv
este urmat de apatie, adinamie. Copiii stagneazi in dezvol-
tarea functiilor motorii: mai tarziu incep si sada, si umble.
In unele cazuri copilul isi pierde deprinderile motorii cipita-
te, termoreglarea e modificata. Apar primele manifestari ale
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metabolismului de infometare. Copiii usor se supraincilzesc
si ugor ricesc (insuficient circulatorie). Zgomotele cordului
sunt asurzite, ficatul — mirit, imunitatea — redusi. Se poate
inregistra hipoproteinemie, micsorarea in ser a fosfolipidelor,
hipoglicemie, hiponatriemie, hipokaliemie, hipovitaminoza.

Gradul 111

Este cea mai severd forma de malnutritie ce survine de
obicei intre 3 si 12 luni. In aceasta stare se deosebesc 2 forme
de malnutritie: protein-calorica i proteica.

Fig. 10. Copil cu malnutritie severi (Sursa:
Caren J. Marcdante et al. Nelson Essentials
of Pediatrics, 2018).
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Malnutritia protein-caloricd (marasm)

Deficitul masei corporale mai mare de 30% sau 40%
dupa OMS. IP mai mic de 0,60, IN sub 0,70. Se inregistre-
aza stagnarea in crestere mai mult de 3 cm, pielea este pali-
da, cenusie, flascd, atdrna in pliuri pe suprafata interioard a
coapselor si fese. Pot aparea ulceratii §i escare, eritem fesier,
fata triunghiulara, cu sant nazo-genian adanc si maxilare pro-
eminente, barbie ascutita, buze subtiri, pielea fruntii increti-
ta, ,fatd de batran”. Dispare bula Bichat. Atrofie i hipotonie
musculard, curba ponderala scade vadit, respiratie artificiala,
aritmici, cu expir prelungit, periodic apnee. Apar pneumonii
cu evolutie atipica, zgomotele cordului asurzite, tendinta spre
bradicardie (60-80 bitii pe minut). Tensiunea arteriali redu-
sd, extremitati reci, apetitul redus pani la anorexie, toleranta
digestiva scazuta. Pot fi prezente regurgitatii, vome, abdome-
nul este balonat din cauza meteorismului, atoniei intestinale
si a peretelui abdominal. Scaunul poate fi constipat, dar mai
frecvent diaree de foame. Diureza este scazutd. Copiii sunt
apatici, adinamici, nu reactioneaza la mediul ambiant, hipo-
reflexie. Este dereglati termoreglarea si procesele metabolice.

Malnutritia proteicd — distrofia edematoasa si prin ca-
renta selectivi de proteind (Kwashiorkor). Carenta selecti-
vd de proteine este consecinta unui dezechilibru al balantei
azotate prin aport proteic insuficient i mai rar prin pierdere.
Afectiunea se dezvolta dupa o intarcare tardiva si trecerea la
masa adultului fari a se asigura ratia de proteine necesara vér-
stei (vegetarienii). Semnele clinice tipice apar la 2-8 luni dupa
intdrcare. Se observa o stagnare a curbei ponderale si edeme
generalizate, care un timp oarecare pot masca slibirea copi-
lului. Starea generali este alteratd, copilul — apatic, privirea
stearsd, suferindi, pielea, turgorul sunt flasce, tegumentele
sunt uscate cu o roseatd generalizatd, parul este rar, subtire, de

culoare rosie-cenusie, la cei cu parul negru — depigmentat. In
serul sangvin — scaderea proteinelor. In hemograma — anemie.

Fig. 11. Copil cu edeme generalizate (Sur-
sa: Caren J. Marcdante et al. Nelson Essenti-
als of Pediatrics, 2018).

Gradele de edematiere:
o Usor — edemele sunt prezente doar la picioar.
« Moderat — edematierea picioarelor si gambelor.
« Sever — edematiere generalizata sau moderata cu impli-
care faciala.

Tabelul 5. Gradele de malnutritie.

Grade de severitate
Criteriile Gr.1
Gr.II Gr. III
Deficit ponderal panala20% 20-30% >30%
Indice ponderal 0,89-0,76 0,75-0,61 sub 0,61
Indice nutritional 0,89-0,81 0,80-0,71 sub 0,71
Curba ponderal Stagiona'ré saii cu Descendent in trepte Descendenta coxztinu‘u cu perioade de
oscilatii prabugire
_ Diminuat pe abdomen Diminuat pe membre si Disparut pe membre si trunchi + bula
Tesutul adipos , . ’ . S
’ si torace trunchi Bichat absenta
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Talia Normala Normala Cresterea se opreste
Musculatura Normala Hipotoni Hipotrofie > Topire
Comportament Apetit pastrat, toleranta | Apetit diminuat, tendintd | Inapetentd, toleranta digestiva prabusiti,
digestiv digestivd buna de diaree reactii paradoxale la foame si alimentatie
Infectii frecvente grave, complicatii
Rezistenti la infectii Buna Diminuata ’ grave, CoMmpRca;
severe
Dezvoltare neuro- . Putin influentata, apatie, . . . .
. Normali . o L. Regresmne marcata, apatie, dezinteres
motorie i psihica dezinteres, ticuri motorii
Protein-calorica — marasm
Forme clinice - - Proteici — kwashiorkor (cu exces de
fainoase)

Aprecierea statutului nutritional

1. Auxologie (diagrame/curbe de crestere OMS — metode
neparametrice).

2. Indicatori antropometrici (IP, IN, IS - metode
parametrice).

3. Alte metode (perimetru mediu al bratului; pliul cutanat
tricipital; pliul cutanat subscapular; perimetru cranian; peri-
metru toracic; PC/PT).

Aprecierea statutului nutritional se bazeazi pe interpre-
tarea datelor antropometrice, clinice, de laborator si evalua-
rea regimului alimentar al copilului si are ca scop determi-
narea statutului nutritional al pacientului normal sau copilul
este malnutrit.

In 2006, Organizatia Mondiala a Sanatitii (OMS) a lan-
sat un set de standarde de crestere si diagrame, pe baza date-
lor din studiul multicentric de referinti a cresterii (MGRS).
MGRS a inclus copii din 6 tiri, reprezentand diferite regiuni
ale lumii: Brazilia, Ghana, India, Norvegia, Oman si Statele
Unite ale Americii.

Protocoalele elaborate de OMS descriu aceste referinte
ca un standard, intrucit arata cum ar trebui si creasca copiii;
acestea stabilesc aliptarea ca ,norm%’, iar copilul aliptat — ca
standard pentru misurarea cresterii sinatoase. Standardele
OMS au constat, initial, in diagrame specifice sexului: ,greu-
tate pentru vérsta”, ,lungime/ inaltime pentru varstd”, ,indice
de masi corporala pentru vérsta”.

Un set suplimentar de diagrame, care cuprinde: ,cir-
cumferinta la jumatatea superioara a bratului pentru vérsta’,
ycircumferinta craniand pentru varstd’, ,pliul cutanat subsca-
pular si la nivelul tricepsului — pentru varstd’, a fost lansat in
2007, urmat de un set de grafice pentru velocitatea cresterii,
in 2009.
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Standardele permit normalizarea masuririlor antropo-
metice in termeni de scoruri Z (devieri sigmale). Sistemul
scorului Z exprimi valorile parametrilor antropometrici ca
o serie de abateri standard sau (scoruri Z) inferioare sau su-
perioare mediei de referintd sau medianei de referintd. Un
interval de scor Z fix presupune o diferenta fixa de iniltime
sau greutate pentru copiii de o anumita varsta. In plus, pentru
utilizirile populationale, un avantaj major este faptul ci un
grup de scoruri Z pot fi supuse unor calcule statistice sumare,
cum ar fi media si deviatia standard. Formula pentru calcula-
rea scorului Z este

Scorul Z = Greutatea sau iniltimea subiectului -
Valoarea mediana de referinta/ Deviatia standard in popula-
tia de referintd

Standartele sunt aplicabile tuturor copiilor din lume,
studiul fiind multicentric i reflectind diversitatea culturald
si etnica.

Indicatori:

. Talie (Lungime/ Iniltime) pentru varsta (graficul
T/V). Este un indicator al cresterii liniare, utilizat de la01a 18
ani. Deficitul sdu reprezinti impactul cumulativ al factorilor
nocivi, care au survenit mai cu seama in primele 1000 de zile
dupi conceptie. Este un indicator important pentru depis-
tarea deficitelor de crestere staturald (stunting), care denota
afectiuni subiacente cronice, dar si deficite nutritionale dato-
rate bolilor infectioase repetate, nutritie deficitara prelungita.

« Greutate pentru varsta (WASTING) - Modificirile
acestui indice denoté deficiente nutritionale. Nu se foloseste
de sine stititor pentru identificarea supragreutitii (trebuie
corelat cu talia). Nu se foloseste la copii cu edeme.

o Greutate raportati la Talie (Lungime/Inaltime).
Variatia crescitoare a acestuia indicd o tendintd spre exces
ponderal/obezitate. De asemenea, certifici subnutritia ca
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rezultat al unei boli acute sau lipsei de hrand, tradusa prin
pierdere importanta in greutate. Nu se foloseste la copii cu
edeme.

o Indicele de masi corporali pentru varsti IMC este de-
finit ca greutatea in kilograme impartita la indltime in metri
patrati: IMC = greutate (kg)/(m) x (m). IMC se coreleaza
cu adipozitatea corporald. In pediatrie, IMC-ul crescut este
asociat cu riscul de obezitate viitoare si considerat ca avind
impact negativ asupra sanatatii. Utilizarea graficelor de IMC
pentru varstd este de electie pentru copiii intre S §i 19 ani,
fiind totodatd un instrument pretios pentru identificarea obe-
zitatii juvenile, precum si a deficitelor nutritionale asociate cu
alimentatia sau cu diferite afectiuni morbide.

Deficitul de micronutrienti este un alt aspect al malnu-
tritiei. Hipovitaminozele de interes public sunt cele ale vita-
minei A, iodului, fierului si zincului.

Interpretarea curbelor de crestere

Modificarile de greutate sau schimbarile de traiectorie
pentru talie (lungime/ iniltime) trebuie sa fie obligatoriu in-
vestigate atunci cand traverseazi doua linii de scor Z.

Luati in calcul toate graficele si nu va ldsati inselati de
aparente!

« Luati in considerare toate graficele: uneori apar proble-
me doar pe unele dintre ele.

o Greutatea micd pentru varsta poate inseamna si sub-
nutritie, dar si oprire in cregtere: verificati Greutatea pentru
Talie si Indltimea pentru Varsta.

« Un copil cu deficit de crestere staturald poate avea o
Greutate pentru Talie normald, dar poate avea Greutatea
mica pentru Varsta.

« Tendintele de crestere normale merg in general in para-
lel cu mediana sau liniile scorului Z.

o Urmiriti curbele de crestere ce intersecteazi liniile Z,
daci au o pantd mare, daci sunt plate (stagnare).

o Riscul depinde de momentul intersectarii §i panta
ulterioara.

o Luati in considerare perspectiva completa a situatiei,
atunci cand interpretati o tendinta.

Toti copiii de la nagtere pani la 18 ani trebuie si bene-
ficieze de evaluarea cresterii, dezvoltarii si starii de nutritie
prin intermediul graficelor de crestere elaborate de OMS
(2006 si 2007), la fiecare control preventiv efectuat in cabi-
netul medicului de familie conform calendarelor in vigoare
(Recomandare OMS).

Comparati punctele proiectate pe graficul de crestere al
copilului cu liniile (curbele) Scorului Z, pentru a determina
daca acestea sugereazi o problemi de crestere. Masuritorile
care se incadreaza in celulele colorate in verde corespund in-
tervalului de normalitate.

World Health

Dereglirile cregterii ¥ Organization

Compard punctele aplicate pe graficele de crestere ale copilului cu curbele z-scorului pentru a
determing deregldrile de crestere.
Valorile lozalizate in zonele hasurate reprezintd variatiile normale,

Parametrii cresterii
Z-scorul Tolia dupd Greutotea dupd  Greutateo dupd  IMC dupd virstd
widrstd virstd talie
= 350D Talie excesivi Paosihild Ohezitate Ohezitate
abnormalitate;
=250 s interpreta in Supragonderal Supraponderal
corelatie cu
>13D ndicotord 3 5 4 Risc probatil de Risc probakl de
Suprapondere SUpraponders
0 [mediana)
< 15D
< 25D Talie foarte mica Subponderabilitate  Malnutritie Malnutritie
mederatd mederatd
< 35D Talie foarte micd Subponderabilitate  Malnutritie severd Malnutritie saverd

SEVET

Fig. 12. Parametrii cresterii si scorul Z stabilite de OMS.
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Indicii de nutritie

In 1956 Gomez si colaboratorii sii au utilizat pentru de-
finirea malnutritiei criteriul greutitii corespunzatoare varstei
(indicele ponderal). Copiii cantarind intre 90 §i 75% din greu-
tatea standard (greutatea unui copil de aceeasi varstd, situata
pe percentila SO a curbei de cregtere) prezinta malnutritie de
gradul I (ugoard); cei cantirind intre 75 si 60% au malnutritie
de gradul IT (moderata), iar cei cu mai putin de 60% din greu-
tatea standard sunt incadrati in gradul III de malnutritie (se-
verd). Acest criteriu, insd, nu ia in considerare talia pacientu-
lui. Doi copii cu aceeasi greutate si de aceeasi varsta pot avea
statuturi nutritionale diferite, in functie de talia lor.

Indicele nutritional si indicele statural sunt, de aseme-
nea, folosite in definirea statutului nutritional al copilului. O
reducere a greutitii in raport cu talia indici o malnutritie acu-
ti (proces de slibire); o reducere a taliei in raport cu vérsta in-
dica un proces cronic de instalare a malnutritiei. Efectul mal-
nutritiei asupra cresterii in lungime devine aparent cu 4 luni
mai tarziu, comparativ cu efectul malnutritiei asupra cresterii
in greutate. Slibirea se apreciaza prin raportare la percentila
50 pentru greutatea corespunzatoare taliei.

Indice ponderal (IP)

Constd in compararea greutatii actuale a copilului cu
greutatea ideald pentru varstd (percentila 50).

Greutatea actuald

IP =
Greutatea ideald/varsta
In functie de acest indicator, malnutritia unui copil se
imparte in 3 grade:
« Gradul I: 0,89-0,76 (89-76% din greutatea ideald), co-
respunzator unui deficit ponderal de 10-25%.
« GradulII: 0,75-0,61 (75-61%), corespunzitor unui de-
ficit ponderal de 25-40%.
« Gradul III: <60 (sau 60%), corespunzitor unui deficit
ponderal de peste 40%.
Indice statural (IS)
Este compararea taliei (lungimii) actuale a copilului cu
talia medie standard a unui copil de aceeasi vérsta si acelasi
sex.

Talia actuala

" Talia ideald/varsti (percentila 50)

In exprimare procentuald se disting 3 grade de
subnutritie:
o Gradul I: 90-95%
« Gradul II: 85-90%
« Gradul III: <85%
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Indice nutritional (IN)

Este mai fidel pentru ilustrarea stirii de nutritie decat
primii doi indicatori prezentati, pentru ca se coreleaza mai
bine cu suprafata corporala §i cu metabolismul bazal.

Se compara greutatea actuald a copilului cu greutatea
medie (percentila 50) a unui copil standard, avand aceeasi
lungime (Greutatea ideald a corpului: Ideal Body Weight
~IBW).

Concret se procedeazi astfel:

o talia actuala a copilului se suprapune pe valoarea stan-
dard (percentila 50) din tabel: se citeste varsta;

« apoi se citeste greutatea standard (percentila S0) pen-
tru aceastd varstd = greutatea ideald a copilului;

« greutatea actuala se compard cu greutatea ideald a
copilului §i se exprimi in procente (din greutatea ideala a
copilului).

Greutatea actuali
IN =

Greutatea ideald a copilului

Acest indicator permite o mai buni stratificare a pacien-
tilor cu malnutritie semnificativa:
. GradulI: 0,89-0,81 (89-81%)
« Gradul IL: 0,80-0,71 (80-71%)
« Gradul III: <0,70 (<70%)
Pentru copiii hraniti bine sau in exces, indicatorul arata
urmatoarele depisiri:
« Copilul normal: 90-110%
o Supraponderal: 110-120%
« Copil obez: 120%
Indicatorii de bazi pentru definirea statutului nutritio-
nal al copilului sunt IS si IN.
Alti parametri antropometrici folositi in screeningul si
evaluarea preliminard a malnutritiei sunt:
Perimetrul cranian (PC)
« circumferinta fronto-parietald;
o rata de crestere a PC se reduce in relatie cu limitarea sau
oprirea cresterii in lungime

Talia (cm)
2+10

PC (cm) =

Circumferinta medie a bratului

Circumferinta medie a bratului este 0 metoda exacta si
eficientd pentru detectarea malnutritiei. Este deosebit de va-
loroasa in circumstantele in care resurse precum timpul, echi-
pamentul sau personalul instruit sunt limitate (ex.: foamete,
crize de refugiati).

Avantajele masurarii circumferintei medii a bratu-
lui in comparatie cu indicii ponderali sau staturali sunt:
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circumferinta medie a bratului este un predictor mai bun al
mortalitatii, este mai usor de mésurat si nu este afectatd de
stari precum deshidratarea/edemele.

Desi circumferinta mai mici de 115 mm rimane stan-
dardul pentru toate grupele de vérsta, un studiu sugereaza ci
poate fi posibila o clasificare mai minutioasa bazata pe gru-
puri de varstd, care ar asigura o captare mai buna a vulnerabi-
litatii §i o apreciere mai fidela a riscului de deshidratare severa
si moderata.

e 6-24 de luni — deshidratare severa <120 mm; deshidra-
tare moderatd <125 mm;

o 25-36 deluni — deshidratare severd <125 mm; deshidra-
tare moderati <135 mm;

e 37-60 luni — deshidratare severd <135 mm; deshidrata-
re moderatd <140 mm.

Fig. 13. Misurarea circumferintei medii a bratului
(Sursa: Caren J. Marcdante et al. Nelson Essentials of
Pediatrics, 2018).

Grosimea pliului cutanat
Cele doud compartimente ce raspund adaptativ la
subalimentatie sunt:
« tesutul adipos (80% grasime + 20% apa);
« tesutul muscular (80% proteine + 20% apa).
Efectele subalimentatiei:

« topirea tesutului adipos;

« hipotrofia, pana la topire muscular.
Aprecierea se face prin:

« glosimea pliului cutanat tricipital = pensarea pliului
cutanat in partea inferioara a bratului — necesitatea folosirii
unui instrument special (subler) diminueazi utilitatea acestui
parametru;

« aprecierea subiectivd a grosimii pliului cutanat late-
ro-abdominal - prin pensare cu ména;

« perimetru brat-mediu = Pbm (in cm) la % distantei din-
tre acromion si olecran (dupa vérsta de 1 an).

o Perimetrul <13 cm, la varsta de peste un an reprezinta
un semn de malnutritie.

Examenele de laborator si instrumentale

Aceste examene pot stabili: concentratia unor parametri
ce se modificd in functie de gravitatea tulburarilor de nutritie
— proteine, lipide, vitamine, oligoelement; testele functiona-
le si enzimatice apreciaza acumularea precursorilor in caz de
tulburidri enzimatice sau depozitele existente la un moment.
Aceste exploriri se pot stadializa dupa cum urmeaza:

Treapta I

« Hemoleucograma, Hb, Ht;

o DProteinele, electroforeza proteinelor, raportul albumi-
na/globuling, testelede disproteinemie, imunoelectroforeza;

« Ureea, acid uric, aminoacidemia;

« Colesterolul, lipidele, acizii grasi liberi;

 Glicemia;

« Calcemia, fosforul, fosfataza alcalina, magnezemia,

« Hidroelectrolitic si acidobazic — ionograma sangvina;

o Aspectul si pH-ul scaunului.

Treaptaall-a

Malabsorbtia lipidelor: excretia fatd de ingestie; echi-
librul lipidelor fecale; excretia nu trebuie sa fie mai mult de
15% din ingestia la sugari; excretia nu trebuie si fie mai mult
de 10% din ingestia la copii mai mari.

Teste-screening: continutul lipidic fecal; concentratia
carotenului seric a jeun; absorbtia 14C-trioleinei.

Malabsorbtia carbohidratilor: testul hidrogenului in ae-
rul expirat: concentratia hidrogenului in aerul expirat dupi o
doza orald de zahir (2 g/kg corp pand la maxim 50 g);

Teste-screening in scaun: pentru substante reducitoare
(Clinitest); pentru pH mai mic de 6 (acizi organici produsi
de bacterii sau glucide neabsorbite).

Malabsorbtia proteinelor: pierderea enterald de proteine;
clearance-ul fecal al alfa-1-antitripsinei serice.

Hematologic: constante eritrocitare — pentru anemie
(micro-/macrocitard) sau acantocite betalipoproteinemie;
folatul seric si eritrocitar; nivelul seric al acidului ascorbic;
nivelul carotenilor plasmatici; concentratia plasmatica a vit.
A; nivelul vitaminelor serice; testul Schilling pentru vit. B ..

Examene serice: amilazemia si alte enzime pancreatice;
nivelul vitaminelor serice puse in evidentd prin misurarea
unor activititi functionale: riboflavina > glutationreductaza
eritrocitara si piridoxina > transaminaza eritrocitara.

Examene urinare: calciuria, fosfaturia, ionograma
urinara.

Examene  microbiologice: ~ identificarea  giardiei;
coprocultura.

Imagistica: radiografie abdominali pe gol sau cu bariu si
determinarea varstei osoase (Rx palmei); ecografie — mase
pancreatice, anomalii ale ciilor biliare, litiaza.
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Biopsie: structura mucoasei intestinale; deficienta de
dizaharidaze.

Valoarea informatiilor obtinute trebuie s tind cont ci
unele rezultate reflecta: aportul dietetic recent — ureea sang-
ving, acidul ascorbic, vitaminele din grupul B; consecintele
deficitului nutritiv pe termen lung asupra individului — Hb,
lipemia, colesterolul, proteinemia, albuminemia.

Diagnosticul diferential. Rezultatele obtinute in urma
anamnezei, examenului clinic, de laborator si a explorarilor
functionale urmiresc excluderea: tulburarilor primare de
crestere si dezvoltare; tulburdrilor secundare de cregtere si
dezvoltare.

Tulburdri primare de crestere:

« boli organice, metabolice, anomalii congenitale si cro-
mozomice, insotite frecvent de greutate mica la nastere; as-
pectul fenotipic defineste uneori sindromul.

Tulburdri secundare de crestere:

o Insuficienta respiratorie cronicd — produce intirzieri de
crestere. Se exclude prin: teste functionale respiratorii, doza-
rea gazelor sangvine, radiografie pulmonara.

« Malformatii congenitale de cord — cianogene sau neciano-
gene > nanism cardiac. Se exclud prin: radiografie cardioto-
racicd, ECG, Ecocardiografie.

o Afectdri renale — insuficienta renala cronic, infectii uri-
nare recidivante manifeste sau asimptomatice > nanism renal.

o Deficiente enzimatice tezaurismoze — intoleranta eredita-
ra la fructoza, galactozemia congenitald, lipidozele, mucopo-
lizaharidozele, mucolipidozele, fibroza chisticd, aminoacido-
patii. Se exclud prin teste specifice.

« Endocrinopatii — nanismul hipofizar, hipotiroidismul
congenital. Se exclud prin: determinarea nivelului T, T,
TSH, determinarea hormonilor hipofizari.

o Encefalopatii — paralizii cerebrale, hidrocefalia, micro-
cefalia. Se exclud prin: EEG, radiografia de craniu, examenul
fundului de ochi, consult de specialitate.

o Imunodeficienta primard - infectii recidivante. Se ex-
clude prin teste de laborator specifice — imunologice si
bacteriologice.

Diagnosticul diferential al tulburarilor de malab-
sorbtie (defecte de absorbtie sau de transport intestinal)

Boli pancreato-hepato-biliare

« Digestie intraluminala inadecvata:

— Pancreatite cronice

— Fibroza chistici

- Sindromul Shwachman.

o Absorbtie intestinald inadecvata de lichide:

— Atrezia biliara

— Stari colestatice

— Lambliaze.
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Tulburari intestinale
o Absorbtie inadecvati:
— Sindromul intestinului scurt
o Tulburari ale mucoasei intestinale:
— Boala celiaca
— Malnutritia cronica
— Diareea cronica persistenta
- Stéri de imunodeficientd
— Boli imunoproliferative ale intestinului subtire
— Diareea intractabila a sugarului
— Sindroame postenteritice
— Sprue tropical
— Boala Whipple
— Boala Wolman
o Tulburari ale etapelor postenterocitare ale absorbtiei
(Limfangiectazia intestinald).

Avand in vedere ca 90% din malnutritii prezinti o tole-
rantd digestiva scizutd (mai ales cei cu gradul I15i IIT), acestea
au drept rezultat instalarea sindroamelor diareice recidivante.
Diagnosticul diferential in aceste cazuri include si excluderea
unei diarei ,reale” sau a unei diarei ,simptom” in cadrul mal-
nutritiei. Este necesar de a se face diagnosticul diferential in-
tre o diaree acutd sau una cronici, stabilind si etiologia.
Factori de severitate a malnutritiei

Gradul de severitate a malnutritiei (gradul I, I1, IIT);
Momentul cind a debutat malnutritia (vérsta);
Forma de debut:
— acut;
— lent, cronic — efectele pe termen lung asupra perturbiri-
lor metabolice sunt mai severe.
« Etiologia malnutritiei:

— malnutritia protein-energetici severa are o mortalitate
mare.

o Asocierea altor complicatii:

— anemie;

— rahitism;

— hipoproteinemie;

— hipovitaminoze;

— deficit imunologic.

o Focare infectioase — conduc la recaderi frecvente in cur-
sul terapiei nutritionale:

— digestive;

— extradigestive.

o Precocitatea aplicarii terapiei de recuperare nutritionala.

Diagnosticul pozitiv se sustine pe baza urmitoarelor

criterii:

1. Anamneza prenatali si perinatald;

2. Anamneza medicali si chirurgicali;

3. Evaluarea in detalii a regimului alimentar;
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4. Anamneza eredocolaterali;

S. Examenul clinic (inclusiv antropometria);

6. Examindri paraclinice sau/si radiologice strategice.

Diagnosticul pozitiv include stabilirea:

. formei clinice — usoari, medie, severs;

 formei etiologice — importanti pentru trasarea strate-
giei terapeutice nutritionale;

o stadiului - precoce sau tardivi;

 complicatiilor malnutritiei, de care se tine cont in
mod obligator in terapia nutritionala.

Tratamentul malnutritiei

1. De tratamentul malnutritiei depinde etiologia proble-
mei nutritionale.

2. Indiferent de cauzi, se bazeaza pe cresterea aportului
alimentar pentru revenirea la parametrii ,normali” pentru
varstd (orice tip si grad de malnutritie).

3. Necesita corijarea problemelor medicale (sau nemedi-
cale) de fond si/sau a celor intercurente (ex.: Tratamentul cu
antibiotice al afectiunilor infectioase (dupi caz), tratamentul
energic si pe cét posibil pe baza antibioticogramei).

4. Stimularea apetitului — diversitatea alimentrii; aspec-
tul mancirii, afectivitatea.

Tratamentul

« Profilactic — este cel mai important, intrucit Este mai
usor sd previi decdt sd tratezi.

« Reechilibrarea hidro-electrolitici si acido-bazici - in
formele grave.

« Terapia nutritionala (igieno-dietetica).

« Terapia antiinfectioasa.

« Tratamentul recuperator.

Tactica de tratament in malnutritie:
Malnutritia de gradul I (risc de malnutritie dupa
OMS):

+ Masa-dupi-talie in baza scorului Z dela-11a -1.9.

o Circumferinta medie a bratului — scorul Z de la -1 la
-1.9.

o Velocitatea adaosului ponderal <75% din norma
agteptata.

« Stagnarea scorului Z pentru masa-dupa-talie.

o Deficit de masa de 10%-20% sau 10%-24% dupa OMS.

. IP =0,89-0,76,

. IN=0,89-0,81.

1. Recomandiri dietetice (daci e posibil, din partea
nutritionistului-pediatru);

2. Tratamentul problemei medicale (daci existi);

3. Modificarea mediului in care se alimenteaza copilul;

4. Suport psihologic.

Malnutritia de gradul II (malnutritie acuti moderata
dupi OMS):

« Masa-dupi-talie in baza scorului Z de la -2 1a -2.9.

o Circumferinta medie a bratului in baza scorului Z de la
21a-29.

o« Velocitatea adaosului ponderal <50% din norma
agteptata.

o Sciderea pentru masi-dupi-talie cu 2 culori a scorului
Z.

o Greutatea corporald cu deficit de 20%-30% sau 25%-
39% dupa OMS.

. 1P =0,76-0,61.

. IN=0,80-0,71.

1. Echipa multidisciplinari (ambulator) — pediatru, nutri-
tionist, psiholog;

2. Cantitatea de calorii si de proteine necesard cresterii e
atinsd in decurs de 7-10 zile, pentru evitarea sindromului de
realimentare;

3. Vizite regulate pentru corijarea dietei si evaluarea cres-
terii ponderale.

Malnutritia de gradul III (malnutritie acuta severa
dupa OMS):

+ Masa-dupi-talie in baza scorului Z < -3.

o Talia-dupi-vérsta in baza scorului Z < -3.

o Circumferinta medie a bratului — scorul Z < -3.

o Velocitatea adaosului ponderal <25% din norma
agteptata.

o Caderea pentru masa-dupi-talie cu 2 culori a scorului
Z.

o Deficitul masei corporale mai mare de 30% sau 40%
dupi OMS.

« IP mai mic de 0,60.

« INsub0,70.

1. Spitalizare.

2. Cantitatea de calorii si de proteine necesard cregterii
(stabilizarea) este atinsa in decurs de 7-10 zile din urmitoa-
rele motive:

a) Anorexie

b) Hiperosmolaritatea alimentatiei hipercalorice

¢) Sindromul de realimentare.

3. Monitorizarea consumului, se estimeaza calorajul zil-
nic, adaos ponderal zilnic.

4. Se recomanda monitorizarea potasiului si fosfatului in
primele 3-5 zile de realimentare.

In faza reparatorie necesarul de vitamine si micro-
nutrienti poate sa fie mai mare decit stocurile existente.
Astfel, e necesara suplinirea cu preparate ce contin zinc,
fier.

Multi dintre copiii cu malnutritie acuti severd pot fi
identificati in comunititile lor inainte de aparitia complica-
tiilor medicale. Daci acesti copii au un apetit pastrat si clinic
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sunt bine, ei pot fi tratati in conditii de ambulatoriu, care are  la o micgorare a costurilor din partea familiilor si a institutiei
beneficiul de a reduce riscul expunerii acestor copii la infec-  medicale pentru acordarea suportului medical necesar.

tiile nosocomiale si oferirea unei continuitati de ingrijiri dupa In figura 14 sunt prezentate criteriile pentru un trata-
vindecare. De asemenea, o astfel de tactica de tratament duce ~ ment in stationar sau in ambulatoriu al unui copil ce prezinta

o malnutritie severa acuta.

Malnutritie severa acuta

Cu complicatii

Fara complicatii

s

Edeme severe (+++)

Sau

Circumferenta bratului <115 mm si
unul din criteriile:

Anorexie

Stare de rau generala

stationar

N\ a Edeme (+/++) )
sau
Circumferinta bratului < 115 mm
si toate criteriile:
Apetit bun
Stare generald satisfacatoare

) \_ ambulatoriu )

Fig. 14. Tratamentul copilului cu malnutritie acuti severa.

Tabelul 6. Tratamentul de urgenta in malnutritia severa.

Problema medicala

Actiunea imediata

Soc

Letargic sau inconstient §i

Maini reci

Oxigenoterapie

Glucozi 10% (S ml/kg) IV rapid

Hidratare IV 15 ml/kg timp de 1 ord

Monitorizarea pulsului si frecventei respiratorii la fiecare 10 min.

Daci sunt semne de ameliorare (FC si FR), se repeta hidratarea IV pentru

o Plus fie:
. TZIL{SC i 3 sec. inca 1 ora. Ulterior se va schimba pe hidratare orald sau prin sonda gastrica.
fie Daca nu sunt semne de ameliorare, se presupune soc septic:
. Puls rapid slab  Mentinerea hidratirii IV 4 ml/kg/h
« Transfuzie a 10 ml/kg de singe timp de 3 h
« Diuretice (Furasemid) la inceperea transfuziei
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glucozi:

Hipoglicemie (< 3 mmol/L)

Evitarea perioadelor prelungite intre mese §i minimalizarea necesarului de

« Alimentare imediata

+ Mese la fiecare 3 ore zi §i noapte

Tratamentul infectiilor (sursi de hipoglicemie)

Daca pacientul este inconstient:

- Glucoza 10% — 50 ml, sau o lingurita de zahir sub limba
Mese la fiecare 2 h timp de 24 h prin sonda gastrica
Demararea antibioticelor cu spectru larg de actiune

Anemie severd Hb < 40 g/1

Transfuzii de masi eritrocitard 10 ml/kg timp de 3 ore
Diuretice (furosemid) 1 ml/kg IV la inceputul transfuziei

Ulcerare corneana

Vitamina A imediat

(varsta < 6 luni: 50.000 IU;

6-12 luni: 100.000 IU;

> 12 luni - 200.000 IU)

o Instilatii cu o picitura de Atropina de 1% in ochiul afectat

Tabelul 7. Tratamentul cu antibiotice recomandat copiilor cu malnutritie.

Fara complicatii

Amoxicilina 25 mg/kg per os in 2 prize pe zi, timp de S zile

Cu complicatii (soc, hipoglicemie, hipo-

Gentamicina 7,5 mg/kg IV sau IM o dati pe zi, timp de 7 zile

termie, leziuni cutanate, infectii ale tractului
respirator si urinar, sau letargii)

si Ampicilind 50 mg/kg IV sau IM la fiecare 6ore timp de 2 zile,
apoi Amoxicilind 25-40 mg/kg per os la fiecare 8 ore, timp de S zile

Regimul alimentar in malnutritie

Scopul terapiei nutritionale este atingerea parametrilor
normali pentru vérsta. Astfel, copilul trebuie sa adauge de 2-3
ori mai mult decit norma pe varsta — 45-60 g/zi.

Adaosul ponderal normal

. Cresterea pondera-
Viarsta . . i
14 prognozata (g/zi)
0-3 luni 25-35
3-6 luni 12-21
6-12 luni 10-13
1-6 ani 5-8
7-10 ani 5-11

Necesarul de calorii:

0-2 luni — 100-120 kcal /kg/zi
3-5luni - 85-95 kcal/kg/zi
6-8 luni — 80-85 kcal/kg/zi
9-11 luni — 80 kcal/kg/zi
12-24 luni — 80-83 kcal/kg/zi

Necesarul de proteine:
Sugari - 1,5 g/kg/zi
1-3 luni - 1,1 g/kg/zi
4-13 ani - 0,95 g/kg/zi
14-18 ani - 0,85 g/kg/zi
Necesarul de calorii pentru revenirea la parametrii
normali pentru vérsta
Exemplu
Baiat, 15 luni, masa 9 kg, talia 78 cm
Masa ideala pentru talie — 10,4 kg
(83 keal/kgx 10,4)/9=96 kcal /kg/zi
Sugarii cu un deficit major de masi pot necesita
<200 kcal/kg.
Modalitati de crestere a calorajului meselor
1. La sugarii alimentati natural:
a) Alimentiri mai frecvente, nu mai putin de 8 pe zi.
b) Adaugarea in lapte stors formuld adaptata (1/2 lingurita
de ceai formuli la 90 ml lapte).
¢) Introducerea suplimentului.
2. Lasugari alimentati artificial:
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a) Dizolvarea amestecului in volum mai mic de apd cu
adaugarea polimerilor glucozei si trigliceride cu lant mediu
(lent se mireste calorajul la 30 keal la 30 ml).

3. Dupi introducerea complementului:

a) Terciuri pe lapte (amestec), supe-pireu concentrate (cu
adaos de ulei, unt proaspit, frigc), bauturi lactate calorice in
loc de lapte.

b) Evitarea sucurilor, lichidelor, in special inainte de masi.

c) Mancarurile solide se dau inaintea celor lichide.

d) Nu se recomandi gustiri in afara regimului (pentru a
nu strica pofta de méncare).

Aprecierea eficacitatii tratamentelor

« Normalizarea aspectului scaunelor;

« Reluarea cregterii ponderale si staturale (masa ponde-
rala cregte peste 7 zile, iar talia se modificd la 4-8 siptimani);

« Redresare imunitar3;

o Normalizarea histochimici a mucoasei
(dupi 3-4 luni).

Complicatii
Precoce

« Infectioase, care pot duce rapid la deces. Decesul se pro-
duce prin insuficienta cardiaci, perturbari hidroelectrolitice,
pierderea excesivi de cildura, hipoglicemie, insuficientd he-
paticd severd. Uneori decesul se produce rapid, fard o cauza
aparenta.

« Rabhitism carential.

« Anemie carentiald. Deficitul de fier e asociat cu sci-
derea de 1,73 puncte IQ pentru fiecare scidere cu 10 g/l a
hemoglobinei.

« Carente vitaminice — deficitul de iod in primul an de
viatd altereaza IQ-ul cu 12-13,5 puncte fati de al altor copii.

Tardive
« In timp se observd amprenta lisatd de malnutritia seve-

intestinale

rd asupra taliei, maturizarii scheletului si cregterii ponderale.

« Redistribuirea uneori disarmonici a tesutului adipos si
muscular.

« Probleme de adaptabilitate la gradiniti si scoald. Acesti
copii prezinti o labilitate emotionald evidenta. Performantele
intelectuale par a fi influentate de severitatea malnutritiei, de
vérsta de debut §i nu in ultimul rdnd de timpul in care a fost
recuperata malnutritia.

« Risc pentru hipertensiune, ictus, diabet de tip II la vér-
sta de adult.

Consecinte economice ale malnutritiei:

« Cost crescut al asistentei medicale pentru prematuri/
RDIU, precum si in bolile sugarului si copilului mic;

« Diminuarea productivititii asociate cu masa i staturd
mici (drept consecinti — sciderea veniturilor);
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« Diminuarea productivititii cognitive, asociate cu rezul-
tate academice reduse;

« Costuri crescute ale asistentei medicale pentru manage-
mentul bolilor asociate cu malnutritia fetala i infantils;

« Consecintele malnutritiei materne asupra generatiilor
ulterioare.

Prognosticul
Prognosticul este favorabil si depinde de 6 factori
esentiali:

« toleranta digestiva;

« absenta episoadelor diareice;

« absenta unor complicatii congenitale;

o varsta de debut al malnutritiei;

o factorii socioeconomici §i educationali ai parintilor.

Evidenta speciali a copiilor cu risc, si anume:

e prematuri;

« sugari cu greutate mica la nastere;

« cu grade usoare si medii de malnutritie;

« MCC si alte anomalii congenitale sau de metabolism;

o infectii cronice ce predispun la tulburiri de nutritie;

« copii ce provin din familii dezorganizate sau familii cu
probleme socioeconomice deosebite;

« copii externati din spital cu diverse afectiuni acute sau
cronice.

Profilaxia malnutritiei

« Supravegherea medicali obligatorie.

« Mentinerea cit mai mult timp a unei alimentatii cu lapte
matern (promovarea alimentatiei naturale la sugar).

« Alimentatia corectd in caz de: alimentatie mixts, ar-
tificiala, dilutii corespunzitoare varstei (vezi capitolul
Alimentatia sugarului).

« Diversificarea corespunzitor varstei (vezi diversificarea
alimentatiei sugarului).

« Educarea pirintilor (recomandari scrise, cirti, brosuri,
casete video).

o Vacciniri corespunzitoare vérstei + asanarea conditiilor
de mediu.

« Tratamentul precoce al infectiilor, fard a face abuz de
antibiotice.

« Supravegherea atenti a copiilor cu risc.

« Adresabilitatea parintilor la medicul curant si deschide-
rea fatd de el garanteazi succesul.

« Implicarea serviciilor de asistenta sociala.



Maladii genetice

BOLILE GENETICE IN CONTEXTUL
GENETICII MEDICALE

Obiectul de studiu al geneticii medicale

Genetica medicala cerceteaza rolul eredititii in etio-
logia patologiilor umane, corelarea legitatilor mendeliene si
transmiterea bolilor genetice de la o generatie la alta; elabo-
reazi metode de diagnostic, tratament si profilaxie a maladii-
lor genetice, inclusiv a patologiilor cu predispunere ereditara.
Altfel spus:

Genetica medicala, constituind un domeniu cu o sem-
nificatie extrem de importanta din medicina teoretica, studia-
za aplicatiile geneticii umane in practica medicala:

« mecanismele ereditare care mentin homeostaza orga-
nismului si determina sdnitatea individului;

« importanta factorilor ereditari (mutatiile sau corelarea
anumitor alele) in etiologia afectiunilor;

« interactiunea factorilor ereditari si de mediu in patoge-
neza maladiilor;

« rolul factorilor ereditari in determinarea manifestirilor
clinice ale afectiunilor (ereditare si neereditare);

« influenta eredititii asupra specificului terapiei farmaco-
logice si a altor tipuri de tratament.

Ca stiintad teoretica si clinica, genetica medicald se di-
rectioneazd spre studierea genomului uman, citogenetica,
genetica moleculara si biochimici, imunogenetici, genetica
dezvoltarii, genetica populationald, genetica clinica.

Genetica clinica studiazi bolile genetice si constituie o
solutionarea problemelor pacientilor si ale familiilor lor: dia-
gnostic, tratament, prognosticul si profilaxia bolilor genetice.

Actualmente genetica clinica se bazeazi pe genomici, citoge-
neticd, genetica biochimici, imunogeneticd, genetica forma-
13, populational, epidemiologica, genetica celulelor somati-
ce si genetica moleculara.

Bolile genetice (peste 11.000 descrise pana in prezent)
afecteaza orice organ sau tesut, la orice vérsta, au o evolutie
severd, cronicd, progredientd, cel mai des au un prognostic
rezervat i determind handicap fizic, neuromotor, mintal,
senzorial. Potrivit statisticilor Organizatiei Mondiale a
Sanatatii, circa 5% din totalul nou-nascutilor sunt afectati de
una din patologiile genetice si rispund in mare parte de rata
inaltd a mortalitatii infantile. Mentinerea in viata si ingrijirile
acordate bolnavilor necesita cheltuieli considerabile. Tatd de
ce adoptarea unor programe unice de diagnostic si profilaxie,
acordarea sfatului genetic, screeningul genetic si diagnosticul
prenatal pot contribui la sprijinul persoanelor cu patologii
genetice.

Notiuni fundamentale

Genetica este stiinta despre ereditate gi variabilitate.

Caracterul ereditar desemneazi caracterul care in con-
ditii normale manifesta tendinta de a fi mogtenit cu mare fide-
litate de la o generatie la alta.

Cromozomii sunt purtatorii materiali ai ereditatii si re-
prezinta structuri filiforme, dinamice si constante ale celulei,
care sunt vizibile in timpul mitozei si meiozei.

Cariotipul uman. Totalitatea caracterelor cantitative
(numdrul, dimensiunea, morfologia) si calitative (structura
find a cromozomilor), determinate prin microscopiere intr-o
singura celuld, se numeste cariotip.

In celulele somatice ale corpului uman, cromozomii se
gisesc cate doi, formand o pereche (cromozomi omologi):
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unul de origine materna si altul de origine patern, ambii de
aceeasi marime §i forma. Aceasta este garnitura diploida, care
se noteaza cu 2n = 46 cromozomi. Cei 46 de cromozomi sunt
dispusi in 23 de perechi: 22 de perechi reprezentind cromo-
zomii somatici sau autozomii, iar o pereche (XX sau XY) al-
cituieste cromozomii sexuali (gonozomii).

In celulele sexuale mature (gameti) se afli numai cate un
cromozom din fiecare pereche. Deci, numirul de cromozomi
in celulele sexuale este redus in jumatate fatd de numarul cro-
mozomilor celulelor somatice. Aceasta este starea haploidi,
care se noteaza cun = 23 cromozomi.

Mitoza si meioza. Metoda universald de diviziune a ce-
lulelor somatice este mitoza, iar cromozomii reprezinta un
mecanism, care asigura repartizarea exacta a substantei eredi-
tare intre celulele-fiice.

Meioza este procesul de diviziune a celulelor sexuale
mature (gametogeneza). Functia biologicd a meiozei este asi-
gurarea reducerii numarului diploid de cromozmi (2n=46) in
jumitate — starea haploida (n=23). Dupi fecundare, in urma
contopirii a dou celule sexuale haploide (n=23), se formeaza
zigota si numirul diploid de cromozomi (2n=46) se stabiles-
te din nou, astfel numarul de cromozomi la urmasi riméne
constant.

Gena - unitate a ereditatii, care este amplasati pe cro-
mozomi in mod liniar.

Genotipul si fenotipul. Genotipul organismului — un
sistem de interactiune a genelor din garnitura diploidi a cro-
mozomilor. Fenotipul organismului — totalitatea de caracte-
re externe, rezultate prin interactiunea genotipului cu mediul
extern.

Fenotipul reuneste totalitatea caracteristicilor fizice
(somatice, morfologice), fiziologice, biochimice si compor-
tamentale, observabile sau detectabile ale unui individ. El
este rezultatul interactiunii factorilor ereditari i a factorilor
de mediu. Fenotipul este potential variabil.

Genotipul reprezinti informatia ereditara, materializati
in genele continute in cromozomi si care este constant in tot
cursul dezvoltirii ontogenetice.

Alelismul genelor. Oamenii se deosebesc unul de al-
tul prin caractere morfologice, biochimice si alte caractere.
Caracterele alternante sunt determinate de gene alele sau
alele. Aceste gene (alele) sunt localizate in loci identici pe
cromozomii omologi si se noteazi cu literele alfabetului latin
(«A> si «a»;«B» si «b»).

Dominanta si recesivitate. O aleli din pereche, care se
manifestd in prezenta alteia, se numegte aleld dominantd sau
caracter dominant. O alel3, ale cirei caractere se manifesta
numai in prezenta unei alele asemanitoare, se numeste aleld
recesivd sau caracter recesiv.
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Homozigot si heterozigot. Daci intr-un organism, pe o
pereche de cromozomi omologi este prezenta o pereche de
alele de acelasi tip, dominante (AA) sau recesive (aa), acest
organism este homozigot pentru perechea data de alele. Iar
daca pe cromozomii omologi se contine o pereche de alele de
ambele tipuri, atunci organismul este heterozigot.

Polimorfismul sau modificirile in structura ADN (in
cromozomi §i mitocondrii) conduc citre polimorfism ge-
netic. Polimorfismul reprezinti variante de succesiuni ADN
care sunt raspandite in populatia generala cu frecventa de cel
putin 1%. Astfel de modificari pot fi calitative, cind sunt de-
terminate de substituirea sau lipsa nucleotidelor, sau cantita-
tive, cAnd intr-un anumit locus variazd numarul suscesiunilor
nucleotidice de lungime diferita.

Imprintingul genetic este un proces epigenetic, care
in mod diferentiat marcheazi locusurile cromozomilor unui
singur parinte, ceea ce duce la inhibarea expresiei genice, lo-
calizate in acestia. Ca urmare, in fragmentul genomului cu
imprinting confirmat se constati expresia monoalelici (si nu
bialelicd) a genelor, adici daci gena de origine materni este
cu imprinting, atunci se expreseazi numai gena de origine
paterna si invers. Aportul parintesc inegal in genomul urma-
silor determina abaterea de la legile ui Mendel, potrivit ciro-
ra aportul ereditar al fieciruia dintre parinti este egal. Astfel,
manifestirile fenotipice ale unei gene anumite se pot schimba
din 3 cauze: deletia acesteia, mutatia sa si excluderea expresiei
epigenice.

Sunt cunoscute aproximativ 30 de gene din genomul
uman de imprinting confirmat si care au o expresie monoale-
lica tesut specifica, la fel 3 clastere de gene, localizate pe cro-
mozomii 7q32, 11p15,15q 11.2-13. Ele au o relatie directa cu
urmitoarele patologii ereditare (tumori, sindromul Prader-
Willi, Angelman).

Congenital este un termen care aratd ci o trasatura
oarecare, genetici sau nu, este prezenti la nagtere. Nu orice
tulburare genetica se manifestd insa de la nastere si nu orice
tulburare congenitala este de origine genetica.

Ereditatea defineste proprietatea unui organism de a
transmite la descendenti caracteristici morfologice, fizio-
logice, biochimice si psiho-comportamentale si reprezinta
functia biologica de conservare si de mostenire a acestora in
succesiunea generatiilor. Ereditatea reprezinta capacitatea de
dezvoltare a caracterelor la urmasi. Astfel, fiecare organism
are propria sa ereditate, inscrisd, codificata in structuri mole-
culare specifice sub formi de informatie genetici.

Variabilitatea cuprinde fenomenele care produc dife-
rente genetice calitative si cantitative intre indivizii unei po-
pulatii §i intre populatii diferite.
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Variabilitatea ereditara se realizeaza prin 2 mecanis-
me: recombinari genetice si mutatii.

a) Recombinirile genetice

1. Recombinarea genomici este rezultatul hibridarii se-
xuate prin asortarea intimplatoare a genomului din cei 2 ga-
meti fecundati, provenind de la 2 indivizi diferiti, de regula,
din punct de vedere genetic; rezulta hibrizi cu calititi noi
(heterozigoti).

2. Recombinarea cromozomiali are loc in cursul gameto-
genezei si se realizeaza sub 2 aspecte: recombinare intercro-
mozomiala §i recombinare intracromozomiala.

3. Recombinarea genici este recombinarea in interiorul
genei, intre diferite subunitti ale celor 2 gene alele (pani la
nivelul de nucleotid de ADN).

b) Mutatiile

Sunt modificari bruste ale materialului ereditar, inte-
resand fie genele (mutatii genice), fie cromozomii (mutatii
cromozomiale).

BOLILE GENETICE

Bolile genetice reprezinti stari patologice determinate
preponderent de factori genetici ce apar ca o consecinti a ero-
rilor (mutatiilor) la nivelul materialului ereditar.

Particularititile bolilor genetice

La baza particularititilor clinice ale manifestirilor boli-
lor genetice stau legitatile genetice ale actiunii si interactiunii
genelor.

« Bolile genetice sunt determinate prenatal.

« Caracterul congenital al patologiei. Bolile genetice pot
fi congenitale, dar se pot manifesta la intervale ontogenetice
diferite:

— intrauterin (avorturi spontane, sarcini stopate in evolu-
tie, anomalii de dezvoltare la fetusi etc.);

— neonatal (sindromul Down, sindromul Turner, malfor-
matiile congenitale izolate si multiple etc.);

— postnatal (pilorostenoza, atrezia esofagului, unele mal-
formatii congenitale de cord, ale SNC etc.).

Manifestirile fenotipice ale genei patologice pot aparea
la diferite véarste. Dar 25% de patologii genice si patologii cro-
mozomiale se dezvolta inca in perioada intrauterini. Copilul
se naste cu un complex de caractere patologice.

« Caracterul ereditar al patologiei. Bolile genetice pot
fi ereditare, transmise in succesiunea generatiilor dupa tipu-
rile mendeliene (autozomal-dominant, autozomal-recesiv,
X-lincat), dar pot fi si consecinta unei mutatii de novo, fiind
cazuri unice, sporadice in familie.

Prezenta la pacient a simptomelor specifice sau a asocie-
rii lor permite stabilirea diagnosticului de patologie ereditara

sau congenitala. De exemplu, depistarea petelor hiperpig-
mentate cutanate §i aparitia neurofibroamelor pe traiectul
nervilor periferici demonstreaza necesitatea investigirii cu
scop de diagnostic al neurofibromatozei, iar constatarea pse-
udohipertrofiilor mugchilor gambei la biieti si manifestarile
neurologice progresive sugereaza investigarea mai complexa a
pacientului in scopul diagnosticarii miodistrofiei Duchenne/
Becker.

« Caracterul familial al patologiei. Bolile genetice pot fi
familiale, dar pot fi §i cazuri izolate, unice intr-o familie; in
plus, nu toate bolile familiale sunt si genetice (ex., tuberculo-
za, SIDA, infectiile TORCH etc.).

Daci la investigarea familiei se depisteaza date despre
cazuri similare ale patologiei, este necesar un studiu profund
pentru diagnosticul diferential al patologiei.

o Caracterul cronic, progredient, recidivant. Procesul
cronic in patologie se dezvolta ca rezultat al actiunii perma-
nente a genei mutante. De exemplu: dezvoltarea pneumoniei
cronice cu brongectazii in forma pulmonara a mucoviscedo-
zei. Decurgerea progredienta se evidentiaza in fermentopatii.
La copiii ce sufera de fenilcetonurie, acumularea produselor
de dereglare a metabolismului fenilalaninei duce la aparitia
manifestirilor clinice ale patologiei: excitabilitate sporita, ac-
cese convulsive, deficientd mintala progresiva etc.

o Rezistenta la metodele traditionale de tratament.
Tratamentul patologiei ereditare este eficient numai atunci
cand se cunoaste tratamentul etiologic. Incercirile terapiei
patologiilor ereditare prin metode traditionale au efect tem-
porar sau sunt ineficiente.

Cand trebuie si ne gindim la o patologie genetica?

Prenatal:

- Avortul poate fi datorat unei anomalii cromozomiale,
unei tulburiri autozomal-recesive letale sau unei noi mutatii
autozomal-dominante.

- Deficitul de cregtere intrauterini apare in multe anoma-
lii cromozomiale.

— Oligoamniosul (cantitatea mici de lichid amniotic)
poate fi asociat cu o malformatie de tract urinar.

— Polihidroamniosul (cantitatea crescuti de lichid amnio-
tic) poate fi asociat cu o malformatie deschisa de tub neural si
malformatiile obstructive ale tractului gastrointestinal.

La nou-nascut:

- Malformatiile congenitale unice sau multiple.

- Hipoplazia prenatald poate fi datorati unor anomalii
cromozomiale, unor factori teratogeni, anomalii placentare,
infectii intrauterine.

— Macrosomia (copilul cu greutate anormal crescuti la
nagtere) poate apdrea in unele sindroame genetice ca sindro-
mul Beckwith-Wiedemann, fetopatia diabetici.
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- Dismorfismul neonatal.

- Hipotonia musculara poate fi semnul unei malformatii
congenitale a SNC, al unui sindrom cromozomial sau al unei
tulburiri neuromusculare.

- Convulsiile neonatale.

- Ambiguitatea organelor genitale externe.

La sugar si copilul mic:

— Deficitul cresterii.

— Retard in dezvoltarea psihomotorie, tulburari
neuromusculare.

— Pierderea sau regresia unor achizitii dobandite.

- Microcefalia.

- Macrocefalia.

— Un model neobisnuit de crestere. Poate fi datorat unor
cauze genetice:

v/ un exces global al cresterii este prezent in sindromul
Beckwith-Wiedemann;

v/ asimetria membrelor sau hemihipertrofia in sindromul
Proteus, asimetria fetei in microsomia hemifaciala sau sindro-
mul Goldenhara;

v cregterea disproportionatd poate fi prezentd in nume-
roase tipuri de osteocondrodisplazii §i in anomalii ale tesutu-
lui conjunctiv ca sindromul Marfan.

- Pigmentatia anormald, difuza sau locala, in neurofibro-
matozi, albinism.

- Un miros neobignuit al copilului sau al urinei copilului
poate fi datorat unei erori de metabolism ca fenilcetonuria.

In copilirie:

— Retardul mintal;

— Tulburirile neurodegenerative;

— Anemia cronica.
In adolescenti sau la adult:
Tulburiri ale dezvoltirii caracterelor sexuale;
— Tulburari neurologice;
Rinichii polichistici, tip adult.
Neurofibroame, petele hiperpigmentate café-au-lait etc.
Clasificarea bolilor genetice
La ora actuald, in legaturd cu complexitatea naturii pa-
tologiilor genetice, existi mai multe variante ale clasificarii
acestora atat din punct de vedere genetic, cét si clinic.

Dupa principiul etiologic, patologiile genetice se

clasifica in:

1. Bolile cromozomiale;
Bolile monogenice;
Bolile cu predispunere ereditard (multifactoriali);
Bolile mitocondriale;
Patologiile genetice ale celulelor somatice.

AR ol

Boli cromozomiale

Anomalii numerice (Aneuploidii)

Trizomii: 21, 18, 13, 45X; 47XXX;
47XXY; 47XYY

Anomalii structurale
Anomalii submicroscopice

Translocatii, deletii,
duplicatii, inversii, ...

Autozomal-dominante

Autozomal-recisive

Boli monogenice

Lincate cu sex

Peste 8000 de boli rare

Mitocondriale

Boli poligenice multifactoriale

Gene majore si minore
de susceptibilitate
la actiunea
factorilor de mediu

Malformatii izolate, comune, schi-
zofrenia, boala coronariana, hiperten-
siunea esentiala, diabetul zaharat etc.

BOLILE CROMOZOMIALE

Bolile cromozomiale ocupi un loc deosebit in struc-
tura patologiei eriditare umane. Acestea reprezintd un grup
enorm de stari patologice ereditare cauzate de anomalii de
numir §i de structurd a cromozomilor, care se manifestd
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fenotipic prin variate deregliri de dezvoltare a organismului.
Reiesind din datele experimental-teoretice, se presupune ci
mai bine de 55% din zigotii umani poarta aberatii cromozo-
miale, care, in majoritatea lor, sunt eliminate inca din perioa-
da intrauterina.

La nou-niscuti frecventa patologiei cromozomiale con-
stituie aproximativ 0,7-0,8%, iar la nou-nascutii cu anomalii
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multiple de dezvoltare, frecventa bolilor cromozomiale spo-
reste pani la 40%. Aproximativ 0,3% de mutatii cromozomia-
le revin pe seama patologiei gonozomale si 0,16% — trizomii-
lor autozomale, iar patologia structurald constituie 0,24%.

Anomaliile cromozomiale reprezinti un grup de
patologii ereditare, la baza cirora stau mutatiile genetice.
Desfasurarea normald a gametogenezei conduce la produce-
rea gametilor echilibrati genetic, care prin fuzionare formeaza
zigoti normali: 46,XX sau 46,XY. Dar in anumite conditii in
timpul meiozei sau mitozei se produc modificiri ale materia-
lului genetic al celulelor, care se numesc mutatii.

Anomaliile cromozomiale sau cromozomice reprezinti
modificari de numir sau de structuri ale cromozomilor. Ele
sunt anomalii cantitative ale materialului genetic, deoarece
structura genelor nu suferd modificari.

Tetraploidii {4n)
Poliploidii —[
Triploidii (3n)

Monosomii (45 )
Aneuploidii —[
Trisomii (47 XY, 47 XX +21..)

NUMERICE

ANOMALI
CROMOZOMICE

Inversii {inv)
Echilibrate — Translocatii reciprocs (t)

Translocatii robertsoniene (rob)

STRUCTURALE Deletii (del)

Duplicatii (dup)
Neechilibrate —

lzocromozomi {iso p,iso q)

Cromozomi inelari (r)

Fig. 1. Clasificarea anomaliilor cromozomiale.

Anomaliile cromozomiale sunt cauzate de 2 tipuri de
mutatii:

1. mutatiile genomice (anomalii cromozomiale nu-
merice) — caracterizate prin modificirile numarului de cro-
mozomi in garniturd (aneuploidii, poliploidii);

2. mutatiile cromozomiale (anomalii cromozomiale
structurale) — constau in modificarea cantitativi a continu-
tului genetic al cromozomilor sau in schimbarea pozitiei unor
grupe de gene de pe un cromozom pe altul, fira ca structura
fina a genelor sa suporte modificari.

Etiologia aneuploidiilor

S-a constatat ci anomaliile numerice ale cromozomilor
(aneuplidiile) rezultd in urma unor erori de distributie ale
materialului genetic in cursul diviziunii:

1) nondisjunctie si 2) intarzire anafazica.

Nondisjunctia poate avea loc in timpul meiozei — game-
togenezei si in timpul mitozei — clivdrii zigotului. In timpul
gametogenezei, nondisjunctia poate avea loc la nivelul primei
diviziuni (in anafaza meiozeil - nondisjunctie cromozomica)

sau in timpul celei de a doua diviziuni (in anafaza meiozei Il -
nondisjunctie cromatidiand) sau mai rar in ambele diviziuni
ale meiozei.

Rareori, aneuploidiile deriva dintr-o translocatie cromo-
zomiala echilibrati, existenta la unul dintre parinti.

Cauzele nondisjunctiilor sunt inci necunoscute.
Nondisjunctia este un eveniment aparut de novo. Doua fe-
nomene au fost corelate cu aparitia nondisjunctiei: varsta in-
aintatd a parintilor in momentul conceptiei §i recombinarea
genetica aberanta.

Intarzierea anafazici — rareori, embrionii monosomici
pot rezulta in urma pierderii cromozomilor printr-o intérzie-
re anafazici (lag anafazic) la nivelul plicii ecuatoriale. Acest
fenomen consti in pierderea unui cromozom dintr-o pereche
de cromozomi in timpul anafazei datoritd decalajului in vite-
za de deplasare spre poli a fusului de diviziune sau a impo-
sibilitatii de migrare a cromozomului din planul ecuatorial.
Acest cromozom nu se va include in niciun nucleu nou for-
mat. Evenimentul mentionat conduce la formarea de gameti
monosomici in proportie de 50% — daci are loc in diviziunea
I a gametogenezei si de 25% — daca se produce in diviziunea
all-a.

Etiologia poliploidiilor - un embrion triploid se poate
realiza prin:

o digenia consta in fecundarea unui ovul care nu a ex-
pulzat cel de-al doilea globul polar de citre un spermatozoid
normal. Se realizeaza un zigot triploid (3n) - 69,XXX sau
69,XXY.

o diandria consta in fecundarea unui ovul normal de
citre un spermatozoid diploid. Rezulti zigoti triploizi (3n) —
69, XXX; 69,XYY.

o dispermia consti in fecundarea unui ovul normal de
citre doi spermatozoizi. Zigotul rezultat este triploid (3n) -
69,XXY; 69,XYY; 69,XXX.

Constitutii citogenetice poliploide au fost semnalate in
embrionii avortati, dar in cele mai multe cazuri au fost moza-
icuri. Poliploidia la nivelul embrionului este incompatibili cu
dezvoltarea. Fetii poliploizi sunt de obicei neviabili.

Tetaploidiile (92,XXXX; 92,XXYY) sunt foarte rare in
stare omogena si rezultd fie prin fuziunea a doud celule di-
ploide, fie prin endoreduplicatie (replicarea nucleara fird di-
viziune celulard). Rezulti o celula tetraploidi (4n), care prin
diviziuni consecutive va forma linie celulard anormali alituri
de o linie celulard normali — poliploidie in mozaic. Celulele
tetraploide se depisteazi in culturile celulare din lichidul am-
niotic si aparitia lor este legata de cultivarea indelungata a
acestor celule §i n-au importanti diagnostica.

Mozaicurile cromozomiale pot apirea prin doud meca-
nisme: eroare mitotici si corectia unei aneuploidii omogene.
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Clasificarea anomaliilor cromozomiale:

Anomaliile cromozomiale (AC) se pot clasifica in func-
tie de:

v Momentul aparitiei:

a) prezente la nagtere — AC constitutionale;

b) apirute pe parcursul vietii — AC dobandite.

v Modificarea materialului genetic:

a) numerice;

b) structurale.

v Tipul cromozomului implicat:

a) aneuploidii autozomale;

b) aneuploidii gonozomale.

v Numarul celulelor afectate:

a) omogene - in organism este prezentd o singura linie
celulari;

b) in mozaic (mixoploidiile) - sunt anomalii cromozo-
miale caracterizate prin prezenta in acelasi organism a doua
sau mai multe linii celulare cu componente cromozomice
diferite.

Particularitatile sindroamelor cromozomiale

1. Dezechilibrul cromozomial (indiferent de geneza sa -
mutatia cromozomiald sau mutatia genomici) cauzeaza dere-
glari de dezvoltare a organismului.

2. Gradul de exprimare a tulburérilor de dezvoltare este in
dependenta directd de dezechilibrul cromozomial.

Astfel:

o trisomiile totale sau monosomiile au o repercusiune
mai exprimati asupra organismului, comparativ cu cele parti-
ale si se intdlnesc mult mai rar decat formele mozaice.

« Anomaliile la nivelul cromozomilor mari dezvolti ma-
nifestari clinice mai grave comparativ cu cele de la nivelul cro-
mozomilor mici.

« Lipsa de substrat cromozomial determina aparitia unor
manifestiri clinice mult mai grave dect surplusul acestui ma-
terial cromozomial.

3. Implicarea in procesul patologic a diversilor cromozomi
este variabild. Cu cit cromozomul contine mai multa hete-
rocromatini (genetic inactivd), cu atit mai des sunt intélnite
anomalii ale acestui cromozom la nou-niscuti. Aceasta expli-
ci incidenta crescuti a trisomiilor totale ale cromozomilor 8,
9,13,18,21, Xsi Y.

4. Manifestirile clinice caracteristice sunt determinate de
modificari nesemnificative in segmentul cromozomului im-
plicat. Astfel, tabloul clinic specific al sindromului Down este
determinat de trisomia segmentului 21921, a sindromului
Edwards — trisomia segmentului 18q11, a sindromului ,cri
du chat” - lipsa segmentului Sp1S.

5. Incidenta unor anomalii cromozomiale depinde de var-
sta parintilor. Femeile ce depigesc varsta de 35-40 de ani au
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un risc crescut de a nagte copii cu trisomii ale cromozomilor
13,185i21, in timp ce tinerele in varstd de pani la 19 ani mai
frecvent nasc fetite cu monosomia X.

6. In familiile unde anterior s-a depistat nasterea unor co-
pii cu anomalii cromozomiale de structura existd un risc cres-
cut de nagtere repetata a copiilor cu boli cromozomiale.

7. Manifestarile clinice la bolnavii cu sindroame determi-
nate de anomaliile de numir ale cromozomilor gonozomali X
siY sunt mai putin severe comparativ cu anomaliile cromozo-
milor autozomali.

Semnele diagnostice ale sindroamelor cromozomiale
pot fi impartite in 3 grupuri:

1. Semne ce permit presupunerea unei anomalii
cromozomiale:

« retard psihic si fizic;
o dismorfism cranio-facial;
« malformatii congenitale ale organelor interne.

2. Semne clinice frecvent intalnite in anumite sindroame
(de exemplu):

o sindr. Edwards — in 90% cazuri se intilnegte forma do-
licocefalic a craniului, iar in 96% — pozitia flexorie a miinii;

o sindr. Patau — in 70% cazuri se constatd despicatura bu-
zei si palatinului, microftalmia, polichistoza renali, polidac-
tilia etc.

3. Semne patognomonice ale unor anumite sindroame
(ex.):

« Sindr. deletiei bratului scurt al cromozomului 5 - se de-
termind plans caracteristic, asemindtor ,tipatului de pisicd”;
o Sindr. Grusky — alopecie.

Anomaliile cromozomiale numerice

Se impart la randul lor in doui categorii:

1) Aneuploidii -~ c4nd numirul de cromozomi nu este
multiplu exact al numarului haploid (2n+1); (2n+2):

Monosomie — absenta unui cromozom sau a unei por-
tiuni de cromozom, de exemplu: sindromul Turner - 45,X;

Trisomie — prezenta in plus a unui cromozom sau a unei
portiuni de cromozom, de exemplu: sindr. Down — 47,XY,
+21; Klinefellter - 47,XXY s.a.

2) Poliploidii — cind numirul de cromozomi este un
multiplu exact al numarului haploid sau prezenta in plus fata
de numarul diploid al celulei somatice normale a mai mul-
tor seturi de cromozomi, de ex.: triploidie (3n) — 69,XXX;
69,XXY; 69,XYY; tetraploidie (4n) — 92, XXXX; 92,XXYY.

Particularitatile clinice si citogenetice ale celor mai
frecvente aneuploidii autozomale.

SINDROMUL DAWN - trisomia21-47,XX(XY), +21

a) Citogenetici:

- 92 - 95%=> trisomii libere omogene (47,XX, +21 sau
47, XY, +21);
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— 3-5% = translocatii robertsoniene 46,XX(XY), tr(Dg;-
Gq); 46, XX(XY), tr (Gq;Gq);

— 1-2% = mozaicuri 47,XX,+21/ 46,XX;

b) Incidenta: 1:700-800; sex ratio: 3b : 2f;

c) Factori etiologici:

— Pentru trisomiile libere — virsta materni avansati (>35
ani);

— Pentru trisomii in translocatie - translocatii echilibrate
parentale sau de novo;

d) Semne clinice:

Prenatal: ingrosarea pliului cutanat nucal, higroma chis-
ticd, ventriculomegalie moderata, defecte cardiace congenita-
le, atrezia duodenali cu prezenta semnului “Double bubble”,
pieloectazie renal3, intestine ecogene, polihidroamnios.

La nou-nascuti:

— Greutatea, talia, perimetrul capului sub medie;

- Hipotonie musculara cu hiperlaxitate ligamentara, hi-
poreflexie, piele plicaturati;

— Dismorfism cranio-facial - facies plat.

Aspect general: brahicefalie (craniu rotund cu occipitul
aplatizat);

— Ochii: fante palpebrale orientate in sus si in afard (mon-
goloide), epicantus, hipertelorism;

— Gura: mici permanent deschisi cu limba mare,
plicaturati;

— Urechi: mici, rotunde, deseori asimetrice;

- Gat: gros si scurt;

— Membrele superioare: méinile scurte, late cu degete
scurte, clinodactilie V;

— Membre inferioare: scurte, spatiul I interdigital larg (la
picior);

- Dermatoglife: pliu palmar transversal unic, triradius
axial t’sau t”, exces de bucle ulnare;

— Malformatii viscerale: cardiace (canal atrioventricular,
defect septal interventricular, defect septal atrial); gastroen-
terale (stenoza duodenald, atrezie anald); renale.

La copii — aceleasi semne; se remarca retard mintal care
variazi in limitele (IQ=15-70);

— Organele genitale: baieti - criptorhidie, hipospodias,
sterilitate; fete - fertile;

e) Prognostic vital: 25-30% decedeazi in primul an de
viatd; 50% in primii S ani; 2-6% supravietuesc peste S0 de ani;

Cauze de deces: malformatii cardiace, gastrointestinale,
sensibilitate la infectii, leucemii acute (limfoblastom).

SINDROMUL EDWARDS - trisomia 18 -
47, XX(XY), +18

a) Citogenetica:

— 95% — trisomie liberd omogena (47,XX, +18 sau47,XY,
+18);

— 5% — mozaicuri: 47,XX(XY), +18/ 46,XX(XY);

b) Incidenta: 1: 8000-10000; sex ratio — 1b:3f

c) Factori etiologici: varsta mamei gestante (curba bi-
modali 25-30 de ani; 40-50 de ani);

d) Semne clinice:

Prenatal: intarziere in cresterea prenatald, miscari sla-
be fetale, polihidroamnios, placentd mica, patologie cardiaca
congenitald, omfalocel, hidronefroza, malformatii cranio-fa-
ciale, micrognatie, occipit proeminent — aspect de capsuni,
chisturi ale plexurilor coroidale;

La nou-nascut:

- Greutatea, talia sub medie; diametrul bifrontal ingust;

- Hipotonie musculara = hipertonus;

- Dismorfisme cranio-faciale: facies alungit; dolicocefa-
lie, occipit proeminent;

— Ochii: fantele palpebrale scurte, orientate orizontal (an-
timongoloide), hipertelorism;

— Gura: micj, bolta palatina inaltd, micrognatie;

— Urechi: jos inserate, slab lobulate cu partea superioard
ascutita ,urechi de faun”;

- Nasul: proeminent, litit la bazi;

- Gétul: scurt, cu exces de piele;

- Toracele: ,in scut”, sternul este scurt, centura pelviani
ingustd (bazin mic);

— Sistemul muscular: hipoplazie generalizata, hipo- si hi-
pertonie musculara;

— Membrele superioare: degetele méinii contractate in
mod special — deget. Il acopera deget. III, iar deget. V acopera
deget. IV; clinodactilia si sindactilia deget. IV §i V;

— Membrele inferioare: calcaneul proeminent cu o curbu-
ra spre interior — ,picior in piolet”;

— Malformatii viscerale: cardiace (defect septal ventricu-
lar, persistenta canalului atrial);

— Gastrointestinal (diverticulul Meckel, atrezie analj, ste-
nozi pilorica); renale (rinichi ectopici, hidronefroz, rinichi
,in potcoava’, megaureter);

— SNC: retard psihomotor profund.

e) Prognosticul vital: decesul survine in primele 6 luni,
pentru mozaici — vitalitate mai mare.

f) Cauze de deces: malformatii cardiace, infectii respi-
ratorii, asfixie, atrezia anala.

SINDROMUL PATAU - trisomia 13 - 47,XX(XY)
+13

a) Citogenetici:

— 80 - 85% — trisomie liberd omogend (47,XX +13 sau
47,XY +13)

~ 15% — mozaicuri: 47,XX(XY) +13/ 46,XX(XY);

— rareori — translocatie robertsoniani: 46,XX(XY),
tr(13q;14q) sau 46,XX(XY), tr(13q;13q)
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b) Incidenta: 1: 7000-8000; sex ratio — 1b:1f;

c) Factori etiologici: virsta medie a mamelor este de
32,8 ani;

d) Semne clinice:

Prenatal: intarziere in cresterea prenatald cu debut in
tr. IT de sarcind, polihidroamnios in tr. ITI, anomalii cardiace
congenitale, holoprozencefalie, agenezia corpului calos, la-
bio- si palatoschizis, omfalocel.

La nou-nascut:
Greutatea, talia sub medie;
- Hipoplazie prenatali;
Dismorfii craniofaciale;
Craniul: mic (microcefalie), frunte ingustd, occipit
proeminent;
- Hemangioame pe fati si corp;
— Ochii: microftalmie, anoftalmie, mai rar ciclopie, colo-

boma iridiani, opacititi corneene;
Gura: despicituri labio-palatind, micrognatie;
Urechi: jos inserate, diformate;
- Nasul: scurt, latit la baza;
Gatul: scurt, cu exces de piele;
Membrele superioare: hexadactilie uni- sau bilaterala,
degetele mainii contractate in mod special — deget. I si deget.
IT acopera deget. I, iar deget. V acopera deget. IV;
— Membrele inferioare: hexadactilie, calcaneul proemi-

nent cu o curburi spre interior — ,,picior in piolet”

Malformatii viscerale:

Cardiace — defect septal ventricular si atrial, canalul atri-
al persistent.

Gastro-intestinal — diverticulul Meckel, atrezie anal3,
stenozi pilorica.

Renale - rinichi polichistici, hidronefroza, rinichi ,in

potcoava’, megaureter.

SNC: dezvoltarea incompleti a creierului anterior (ho-
loprosencefalie), corpul calos poate lipsi, lobii frontali pot fi
fuzionati; retard mintal profund;

Organele genitale: la biieti (criptorhidie, hipoplazia pe-
nisului); la fete (uter bisept, hipoplazie ovariana).

e) Prognosticul vital: moartea survine in primele 6
luni, cei mai multi in prima luni, cazuri foarte rare de supra-
vietuire pani la 3-S ani.

f) Cauze de deces: malformatii grave ale SNC, malfor-
matii cardiace, renale.

TRISOMIA 8 - 47,XX(XY), + 8

a) Citogenetica:

— 15% — trisomie liberd omogeni (47,XX, + 8 sau 47,XY,
+8)
— 85% — mozaicuri: 47,XX(XY), + 8/ 46,XX(XY);
b) Incidenta: 1: S0000; sex ratio — Sb:2f
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c) Factori etiologici: virsta medie a mamelor;
d) Semne clinice:
- Greutatea si talia — in limite normale;
— Dismorfisme cranio-faciale: fata patrati, deseori
asimetrica;
— Craniul: mare, fruntea proeminents;
— Ochii: hipertelorism, epicant, ptoz, strabism;
— Gura: buza superioara ingrosati i eversata, bolta palati-
na ogivald, despicitura palating;
— Urechi: mari, malformate;
- Nasul: bulbos, litit la baz;
Gatul: scurt, cu exces de piele;

Torace: lung, plat, umeri si bazin ingust;

— Membrele superioare si inferioare: lungi cu degete lungi
si rigide, restrictia miscarilor in articulatii, clinodactilie;

— Malformatii scheletice: coaste si vertebre supranumera-
re, cifo-scoliozi;

— Malformatii viscerale: cardiace (defect septal ventricu-
lar si atrial, anomalii ale vaselor magistrale);

— Gastro-intestinal (diverticulul Meckel, atrezie anali,
stenoza pilorici); renale (rinichi polichistici, hidronefroza,
rinichi ,in potcoavd”, hidroureter);

— SNC: hidrocefalie, aplazia corpului calos, retard mintal
de diferit grad, retard motor si verbal;

— Organele genitale: la biieti (criptorhidie, micropenis,
hipospadias);

e) Prognosticul vital: relativ viabili, cazuri foarte rare
de supravietuire pana la 10-15 ani.

f) Cauze de deces: malformatii grave ale SNC, malfor-
matii cardiace, renale, leucemie mieloida acuta.

Particularitatile clinice si citogenetice ale celor mai
frecvente aneuploidii gonozomale

SINDROMUL TURNER - monosomia X - 45,X

a) Citogenetici:

- Cromatina X — negativi;

- 60% — monosomie omogena: 45,X

— 30% — mozaicuri: 45,X/46,XX; 10% — anomalii struc-
turale: 46,Xi(Xq); 46Xi(Xp); 46,Xr(X); 46,Xdel(Xq);
46,Xdel(Xp);

b) Incidenta: 1:2500 -5000; sex ratio — Ob : 1f

c) Factori etiologici: mame tinere;

d) Semne clinice:

Prenatal: intirziere in cresterea prenatald, higroma chis-
ticd, hidrops fetal, pliu cutanat nucal marit, coarctatia de aor-
td, ventriculomegalie pe stinga.

La nou-nascut:

- Limfedeme ale extremititilor, mai ales al dosului maini-
lor si picioarelor, dur, neinflamator;

— Talie mici (45cm), sex feminin;
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— Pterygium colli, sau gat scurt, cu exces de piele la ceaf;
— Mameloane indepartate;
La copii, adolescente:

~ Hipostaturi (sub 150 cm);

— Dismorfism cranio-facial — fata triunghiulara;

— Ochii: fante palpebrale orientate oblic in jos (an-
timongoloide), exoftalm, hipertelorism, epicantus, strabism,
coloboma;

Gura: bolta palatini inaltd, micrognatie;

Urechi: jos inserate, dismorfice;

— Nasul: proeminent, litit la bazi;

Gatul: scurt, lat, palmat (pterygium coli), parul jos inse-
rat la ceafs;

— Toracele: lat, in forma de ,péalnie”, ,scut’, hiperteloris-
mul mameloanelor;

— Malformatii scheletice: anomalii ale coastelor, ale oase-
lor tubulare lungi, osteoporozi, lordozi, scoliozi;

— Sistemul muscular: hipoplazie generalizata, hipo- si hi-

pertonie muscular;

— Membrele superioare: ,cubitus valgus”, clinodactilia si
sindactilia deget. IV si deget. V, scurtarea metacarpienelor
deget. IV si deget.V, unghiile hipoplazice, convexe;

— Membrele deformatia de tip ,X  a
genunchilor;

— Malformatii viscerale: cardiace (defect septal ventri-
cular, coarctatia aortei, tetralogia Fallot); gastrointestinale
(teleangiectazii intestinale, stenoza piloricd): renale (rinichi
ectopic, rinichi ,in potcoava”);

- SNC: intelectul in limitele normale, usor scizut;

— Organele genitale: trompele si uterul - hipoplazice,
amenoree primara — ovare lipsite de celule germinale (benzi
fibroase), pilozitatea axiald si pubiani redusi; sterilitate
(99%);

e) Prognosticul vital:
malformatiilor.
SINDROMUL KLINEFELTER - 47,XXY
a) Citogenetica:
— Cromatina de sexX — pozitivé;
80 % — 47,XXY;
10% — mozaicuri: 47,XXY/ 46,XY;
— 10% — alte variante: 48, XXXY, 48, XXYY, 49, XXXXY;
b) Incidenta: 1:500-1000;
c) Factori etiologici: vérsta avansati a mamelor;
d) Semne clinice:

inferioare:

depinde de

gravitatea

Prenatal: intarziere in  cresterea  prenatald,
polihidroamnios,

La nou-nascut: greu de depistat;

Postpubertar:

— Talia depiseste iniltimea medie normals;

- Dismorfism cranio-facial — brahicefalie; parul jos inse-
rat la ceafs;

— Urechi: usor deformate;

— Trunchiul: centura pelviani latita, tesutul adipos cu re-
partizare caracteristica femininj, ginecomastie;

— Membrele superioare si inferioare: lungi, disproportio-
nate cu trunchiul, hipotrofie musculars;

- Pilozitatile faciale si pubiene cu repartizare femining,
vocea infantil;

— Organele genitale: hipoplazia testiculelor si a penisului,
azoospermie, oligospermie, sterilitate;

— Dezvoltarea intelectuald: 75% de caziri cu 47,XXY - in-
telegenta normald, in rest — diferite grade de retard mintal,
epilepsie, tulburari de comportament;

e) Prognosticul vital: Este pozitiv.

f) Tratament: Sterilitatea este incurabil, terapia cu an-
drogeni faciliteaza dezvoltarea caracterelor sexuale secundare.

Anomaliile cromozomiale de structura

Se clasificd in functie de efectul fenotipic i in functie de
mecanismul de producere in:

I. Echilibrate (nu modifica fenotipul normal) si care la
randul lor se divizeaza in:

Inversie (inv) — este cauzati de prezenta a doud rup-
turi §i urmatd de rotatia de 180° a fragmentului intercalar.
Inversiile pot fi de doua tipuri:

a ) inversie paracentrici — rupturile au loc de o singurd
parte a centromerului, deci, se gasesc pe un singur brat cro-
mozomial. De exemplu: 46,XY, inv(6)(p12;p23);

b) inversie pericentrica — include si centromerul, de-
oarece cele doud rupturi sunt localizate de o parte si de altaa
acestuia. De exemplu: 46,XY, inv(6) (p12;q22).

Inversiile nu determind modificiri cantitative in genom,
ele schimbi ordinea genelor in segmentele inversate. Inversia
nu are repercursiuni fenotipice, dar se presupune ci perturba
imperecherea omologilor in meioza, cind se formeazi o bu-
cla in regiunea inversiei. Consecintele inversiilor sunt diferite
si depind de tipul ei: in inversiile paracentrice se formeaza
gametii anormali, care concep zigoti neviabili; in inversiile
pericentrice se produc duplicatii §i deletii. Deci, inversiile
afecteazi serios fertilitatea.

Translocatie (t) — schimbarea pozitiei unui fragment
cromozomial in acelasi cromozom (translocatie simpli),
transferarea unui fragment cromozomial pe alt cromozom
(insertie — translocatie neechilibratd) sau schimbul de ma-
terial genetic intre doi comozomi omologi sau neomologi
(translocatie reciproci).

Translocatie simpla - transpozitie — este cauzati de
prezenta a trei rupturi, care permit translocarea cu sau fira
inversarea fragmentului situat intre doua puncte de rupturj,
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in spatiul format de cea de a treia rupturd, situati in acelasi
cromozom. De exemplu: 46,XY, dirins(7)(p13;q21;q31);

Translocatia reciproca (rcp) — are loc un schimb re-
ciproc de segmente, care pot fi egale sau inegale, cauzate de
doua rupturi in cromozomii neomologi. In asemenea cazuri
indivizii purtatori ai unei astfel de aberatii nu prezinti tulbu-
rari clinice §i au fenotip normal, deoarece complexul cromo-
zomial este echilibrat, continutul genetic riméanand practic
intact. Dar in meioza la asemenea indivizi se pot produce
gameti anormali, exista un risc de 50% pentru urmasii lor de
a prezenta in cariotip o monosomie partiald sau o trisomie
partiald, un risc de 25% de a avea copii cu o translocatie si o
sansd de 25 % de a avea copii normali. De exemplu: 46,XX, t
(18;22)(q22,q13);

Translocatia robertsoniani (t rob) — are locin urma fu-
ziunii centrice a doi cromozomi acrocentrici (cromozomii 13,
14, 15,21, 22) din care rezulti un cromozom metacentric in
cazul translocatiei bratelor mari ale cromozomilor din grupa
D/D sau G/G si un cromozom submetacentric in cazul trans-
locatiei D/G. Rezultatul este un cariotip cu 45 cromozomi,
inclusiv cromozomul translocat. Pierderea bratelor scurte nu
actioneazi asupra fenotipului i nu provoaci anumite modifi-
cari clinice, deoarece pierderea de material genetic este foarte
redus, fiindca bratele scurte sunt bogate in heterocromatina.
De exemplu: 45,XX, t(13;14)(p11;q11).

IL. Neechilibrate (produc fenotipuri anormale) si care
se grupeaza in:

Deletie (del) - pierderea unei portiuni de cromozom,
care la rindul sau se divizeaza in:

a) deletie terminala - are loc o singura rupturd in regiu-
nea terminald a bratului cromozomului cu pierderea fragmen-
tului terminal. De exemplu: 46,XX, del(S) (p1S.1—>pter);

b) deletie interstitiala — au loc doud rupturi de aceeasi
parte a centromerului. Fragmentul acentric cuprins intre rup-
turi se pierde, iar extremitatile se reunesc. O alta cauzi poa-
te fi crossing-over-ul inegal intre cromozomii omologi. De
exemplu: 46,XX, del(15)(q11;q13).

Duplicatie (dup) - duplicarea unui fragment de cromo-
zom, care are loc in urma unor rupturi cromozomiale, urmate
de incorporarea fragmentului respectiv la cromozomul omo-
log, astfel dubland un numair oarecare de gene. Duplicatiile
pot fi de doua tipuri:

a) duplicatia in tandem directi — urmeazi ordinea
normali a genelor. De exemplu: 46,XY, dup(17)(p11;p13);

b) duplicatia in tandem inversd — fragmentul anexat
suporta o rotatie de 180° conducénd la o ordine inversi a
genelor numita polindrom. De exemplu: 46,XY, inv dup(2)

(p23;p14).
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Duplicatiile pot rezulta in urma: unui crossing-over
inegal intre cromozomii omologi sau in urma unei transloca-
tii sau inversii. Duplicatiile au urmari mai putin grave decit
deletiile.

Cromozom inelar (r) — daci cele doua rupturi au loc
de ambele parti ale centromerului, se formeazi cromozom in
inel. Fragmentele terminale, lipsite de centromer (acentrice),
se pierd, iar extremitétile terminale se reunesc, forménd cro-
mozomi inelari. Cromozomii inelari sunt instabili in cursul
meijozei, in anafaza rezulti cromozomi cu duplicatii si dele-
tii. De exemplu: 46,XX, r (10)(pl1—>q22); 46, XX, r (14)
(p13;q31).

Cromozomi dicentrici (dic) - rezultd prin indepirta-
rea telomerilor de la doi sau mai multi cromozomi, acestia
pot fuziona prin extremititile lor, forméand structuri dicen-
trice, tricentrice, care sunt instabile in meioza si pot genera
deletii si duplicatii. De exemplu: 46,X,dic(Y)(q12).

Izocromozomi (i) — rezulti in urma unei diviziuni
anormale a centromerului (clivare transversala) si care dupa
replicare duce la formarea unor cromozomi metacentrici
ale caror brate au un continut genetic echivalent, continand
aceleasi gene. In genetica medicald sunt bine cunoscuti izo-
cromozomii X, care reprezinti suportul citogenetic in unele
cazuri de sindrom Turner, aproape 15% din acesti pacientii
contin i(Xq) pur sau in mozaic. De exemplu: 46,Xi(X).

Insertie (ins) — prezinti translocatii nereciproce ce re-
zultd atunci cdnd fragmentul cromozomic este inserat in alt
cromozom neomolog. Insertiile sunt relativ rare, pentru ci
cer prezenta a trei puncte de ruptura. De exemplu: 46,XX, ins
(2;3)(p13;q11q31); 46,XY, ins(17;15) (p12;q21q23).

Particularitatile clinice si citogenetice ale celor mai
recunoscute patologii cromozomiale structurale

SINDROMUL WOLF-HIRSCHORN - 46,XX(XY),

4p-
a) Citogenetici:
~ 80% = 46, XX(XY), del(4)(p16 —pter)
- 10-15% = translocatii 46,XX(XY), tr(4;C);
46,XX(XY), tr( 4;,G)
— 5% = cromozom in inel 46,XX(XY), r(4)
b) Incidenta: 1:100000; sex ratio 1b: 1f
¢) Semne clinice:
La nou-nascuti:
— Greutatea, talia, perimetrul capului sub medie;
— Hipotonie si hipotrofie musculari;
- Dismorfism cranio-facial - fata rotundd in forma de
,lund’;
— Craniul: mic (microcefalie), craniu asimetric,
dolicocefalie.
Aspect general:
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— Ochii: epicantus, hipertelorism, strabism, fantele pal-
pebrale scurte, orientate orizontal (antimongoloide), atrofia
nervilor optici;

- Gura: micid cu unghiul lasat in jos, micrognatie, filtrul
scurt; despicitura labio-palating;

Nasul: proeminent, in forma de cioc;

Urechi: clapiuge, jos inserate, slab lobulate;

- Git: subtire si scurt;

— Trunchiul: lung, anomalii ale coastelor, lordoz3,

scolioza;

— Membrele superioare: subtiri, scurte, palmele late cu
degete scurte, clinodactilie V;

— Membre inferioare: ,picior in piolet”, deformarea
calcaneului;

— Dermatoglife: pliu palmar transversal unic, triradius
axial t’sau t”, exces de bucle ulnare;

— Malformatii viscerale: cardiace (canal atrioventricular,
defect septal interventricular, defect septal interatrial); gas-
troenterale (stenozd duodenal, atrezie anali); renale (hipo-
plazie, polichistozi);

— SNC: hidrocefalie, retard mintal profund (idiotie, im-
becilitate), retard motor si verbal pronuntat;

— Organe genitale: la barbati — criptorhidie, hipospodias;
la femei — aplazia uterului;

d) Prognostic vital: majoritatea mor in primul an de
viatd; cazuri solitare supravietuiesc pana la 20-25 de ani;

e) Cauze de deces: malformatii cardiace, gastrointesti-
nale, renale.

SINDROMUL ,TIPATULUI
46,XX(XY), 5p-

a) Citogenetica:

~ 80% = 46, XX(XY), del(5)(p1S5.1 —>pter)

- 10-15% = translocatii  46,XX(XY),
46,XX(XY), tr( S;G)

— 5-10% = cromozom in inel 46,XX(XY), r(S).

b) Incidenta: 1:50 000; sexratio: b < f

¢) Semne clinice

La nou-nascuti:
Greutatea, talia, perimetrul capului sub medie;
Plans specific (mieunat de pisica);

- Hipotonie i hipotrofie musculara;

- Dismorfism cranio-facial: fata rotundi in formi de
ylund’, fata asimetrica;

DE PISICA”

tr(5;C);

— Craniul: mic (microcefalie), craniu asimetric,
dolicocefalie;
Aspect general:

— Ochi: exoftalm, microftalmie, epicantus, hipertelorism,
coloboma iridisului, strabism;

— Gura: palatin inalt,  micrognatie, anomalii ale
muscaturii;

- Nasul: plat;

— Urechi: jos inserate, slab lobulate, deformate;

— Gat: scurt, anomalii ale faringelui (ingustarea, micgora-
rea, cartilaje moi);

— Trunchiul: hernii inghinale;

— Membrele superioare: subtiri, degetele mainii contrac-
tate in mod special, palmele scurte, late cu degete scurte, cli-
nodactilie V;

— Membre inferioare:
sindactilie;

- Dermatoglife: pliu palmar transversal unic, triradius
axial t' sau t”, exces de bucle ulnare;

— Malformatii viscerale: cardiace (canal atrioventricular,
defect septal interventricular, defect septal interatrial); gas-
troenterale (stenozi duodenals, atrezie anald); renale (hipo-
plazie, polichistozi);

— SNC: atrofia difuzi a creierului, atrofia cerebelului, hi-
drocefalie, retard mintal profund (idiotie, imbecilitate), re-
tard motor si verbal pronuntat;

- Organele genitale: la baieti — criptorhidie, hipospodias;
la fete — aplazia uterului;

d) Prognostic vital: majoritatea mor in primii ani de
viatd; 10% cazuri supravietuiesc pana la 10 ani, au fost descri-

ypicior in piolet”, picior plat,

se cazuri unice de supravietuire pana la SO de ani;

e) Cauze de deces: malformatii cardiace, gastro-intes-
tinale, renale.

Consecintele anomaliilor cromozomiale

Consecintele anomaliilor cromozomiale depind de tipul
anomaliei §i de gradul dezechilibrului genic. Anomaliile cro-
mozomiale neechilibrate (aneuploidiile, poliploidiile, ano-
maliile de structuri neechilibrate) sunt modificiri cantitative
de dozaj ale materialului genetic cu consecinte grave asupra
fenotipului individului §i determina diferite sindroame cro-
mozomiale. Anomaliile cromozomiale echilibrate modifica
doar pozitia genelor in cromozomi, fard consecinte fenotipi-
ce, dar cu consecinte nefaste pentru reproducere (sterilitate,
infertilitate, nou-ndscuti morti, nou-niscuti vii cu anomalii
cromozomiale).

Indicatii pentru investigatii citogenetice

In caz de suspectare a unei anomalii cromozomiale, unor
cercetari citogenetice vor fi supuse urmitoarele categorii de
persoane:

1. Bolnavii cu retard mintal §i care prezinti concomi-

tent diverse malformatii congenitale multiple si stigme
disembriogenetice;
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2. Femei ce au avut avorturi spontane repetate in anamne-
z3, cazuri de nou-niscuti morti sau copii niscuti cu malfor-
matii congenitale multiple (MCM);

3. Parintii copiilor decedati, daci la copii s-au depistat
MCM sau sindroame cromozomiale;

4. Bolnavi cu malformatii congenitale multiple i anomalii
congenitale minore;

S. FPratii si surorile (sibsii) probandului si alte rude de var-
std reproductivd, in cazul depistarii la proband a unei ano-
malii de structurs, iar la parintii probandului — translocatie
echilibrat3;

6. Retard in dezvoltarea sexuald, disgenezia gonadelor,
amenoree, sterilitate primars;

7. Cazuri familiale de sindroame cromozomiale.

Sindroamele submicroscopice (microcitogenetice)

Sindroamele submicroscopice reprezinta un grup de
sindroame caracterizate prin deletii neinsemnate sau dupli-
catiile unor fragmente de cromozomi strict delimitate.

Acestea se mai numesc sindroame microdeletionale si
microduplicationale.

Etiologia sindroamelor microcitogenetice inci nu este
cert stabilita. Nu este clar stabilit ce sta la baza dezvoltarii
acestor sindroame — lipsa genei structurale sau a unui seg-
ment mai lung care include o geni concreti.

Natura manifestarilor clinice a sindroamelor submi-
croscopice este polimorfa.

Clinica unor sindroame microdeletionale este determi-
natd nu doar de deletia propriu-zisa, ci si de manifestirile im-
printing-ului cromozomial si disomiile uniparentale.

Caracteristici generale ale unor sindroame submicroscopice

Sindromul . ]
implicat

Segmentul de cromozom

Manifestarile clinice principale

Sindr. Langher-Ghideon

(S. triho-rino-falangeal) del (8q-23-q24)

Dismorfism cranio-facial, exostoze multiple, talie joasi,
urechi mari deformate, clinobrahidactilie, retard mintal
moderat.

del (15g-11 - q12)

Sindr. Prader-Willi X
(in cromozomul patern)

Obezitate, dismorfism cranio-facial, hipotonie, hipogo-
nadism, retard mintal, mini §i picioare mici.

del (15q-11 - q12)

Sindr. Angelman .
(in cromozomul matern)

Facies neobignuit, microcefalie, ataxie, hipotonie, epi-
lepsie, paroxisme de ras, lipsa vorbirii.

Sindr. Beckwit-Widemanne dup (11p-p15)

Hernia funiculului ombilical, macroglosie, gigantism,
hipoglicemie, macrocefalie, malformatii congenitale ale
organelor interne.

Sindr. Di George 22g-11

Convulsii (hipocalciemice), aplazia sau hipoplazia
timusului, dismorfism cranio-facial, malformatii conge-
nitale de cord.

Sindr. Rubinstein-Taybi 16p-13.3

Retard psihic si fizic, degetul I la maini §i picioare scurt
si lat, hipertelorism, facies caracteristic cu nas lung
ca ,carligul’, fante palpebrale antimongoloide, craniu
brahimicrocefalic.

Majoritatea sindroamelor microcitogenetice au o inci-
denta mici (1 la S0 000 — 100 000 nou-niscuti).

Tabloul clinic al acestor sindroame este specific, dar va-
riaza semnificativ in dependenti de lungimea segmentului
deletionat sau duplicat, precum si de originea paterna sau
materna a cromozomului.

Fenomenul imprintingului la nivel cromozomic, deter-
minat de originea microanomaliei mostenite de la unul dintre
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parinti, a ficut posibild, prin metode molecular-citogeneti-
ce, diferentierea si stabilirea etiologiei celor doui sindroame
ce se deosebesc clinic — sindr. Prader-Willi si Angelman. In
ambele cazuri se constatd o microdeletie a cromozomului 15
(segmentul q11 — q12). Aceste sindroame sunt cauzate de di-
somiile uniparentale.
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Fig. 2. Etiologia sindroamelor Prader-Willi (a) si Angel-
man (b) (imprinting si disomia uniparentald).

Disomia cromozomului matern cauzeazi sindromul
Prader-Willi (deoarece lipseste segmentul q11 - q12 de ori-
gine paterna), similar deletia acestui segment in cromozo-
mul patern in disomia heteroparentala. In cazul sindromului
Angelman situatia este inversa.

Sindroamele submicroscopice:

SINDROMUL LANGER-GIEDION (sindromul tri-
ho-rhino-falangeal, tip I)

Descris pentru prima data de A. Gieion in a. 1966.

Manifestari clinice caracteristice:

« Facies caracteristic: - nas lung, in forma de ,pard”;

— filtrul lung (distanta cuprinsi intre nas si buza
superioard);

— sprancene late gi rare;

— gura mici cu buze subtiri.

« Pirul: subtire, fragil.

« Falangele degetelor deformate.

Deformarea falangelor se constati mai tardiv, deseori
in deceniul doi de viatd. Miinile devin late, degetele scurte;
ulterior se deformeazi lateral, articulatiile interfalangiene se
ingroasa.

Alte manifestari si anomalii:

— Scurtarea oaselor metacarpiene, scoliozi, lordoza, luciu
caracteristic de ,perld” a ojei unghiale.
— Retard fizic;
— Deficienta mintala de diferit grad.
Roentgenologic:
- lungime diferita a falangelor degetelor;
epifize triunghiulare;

sinostoza timpurie a zonelor de cregtere.
Sindromul triho-rhino-falangeal, tip II
Sinonime: sindromul Langer-Giedion.
Se deosebeste de sindromul triho-rhino-falangeal, tip I,
desi atinge in procesul patologic aceleasi structuri.
Manifestiri clinice caracteristice:
« Faciesul:

— nasullung, darlat si cu o tiietura caracteristici a narilor;

- gura mare, cu buza superioara subtire, uneori
macrostomie;

— fultrullung, proeminent, mandibula mic3, micrognatie;

— spréancene late si rare;

— palatinul inalt, arcuit, defecte de pozitie a dintilor.

« Anomalii de configurare a corpului: cutie toracici in
formai de ,butoi’, scoliozi, cifoza, scapula alata.

« Falangele degetelor deformate, chiar de la nastere;

« Gambe caracteristice — pline, pastoase si usor deforma-
te, bazinul inalt si lat.

Alte manifestari si anomalii:

— microftalmie, strabism, ptozi, coloboma irisului;
— retard mintal si fizic, rareori pareze ale n. abducens;
— exostoze (dupd 3 ani).
SINDROMUL BECKWITH-WIEDEMAN
Sinonime: sindromul macroglosiei, gigantismului,
exomfalosului.

Sindomul a fost descris pentru prima data de J. Beckwith
in a. 1963 la un nou-nascut care prezenta hipoglicemie insoti-
ta de un gir de modificiri somatice.

Incidenta — 11la 12 000 de nou-niscuti.

Manifestarile clinice caracteristice:

1. Hernie ombilicala (omfalocele) — uneori atinge dimen-
siunile unui cap de copil;

2. Macroglosia — simptom foarte caracteristic, depistat la
orice varsta si intalnit in 95% cazuri;

3. Gigantismul general, uneori al unei jumatiti a corpului
sau al organelor interne, care se depisteazi de la nastere;

4. Osificarea precoce constituie unul dintre simptomele
timpurii ale afectiunii.

Alte simptome si anomalii:

« Din partea organelor interne: hepatomegalie, spleno-
megalie, malformatii congenitale de cord, hernie diafragmali;

o Mai tardiv: neuroblastome, hepatoblastome.

« Hiperplazia aparatului insular al pancreasului ce cauzea-
za hiperinsulinemie;

« Retard mintal (in 12% cazuri).

SINDROMUL RUBINSTEIN-TAYBI

Sinonime: sindromul degetului I al méinilor si picioare-
lor lat cu anomalii faciale.

Afost descris primarina. 1963 la 7 copii cu retard mintal.
Incidenta — 1 : 25 000 — 30 000 de nou-niscuti.
Manifestarile clinice:

Retard psihic si fizic;

Degetul Ila maini i picioare scurt si lat;

Facies caracteristic: - nasul lungin formi de ,cérlig”;
fante palpebrale antimongoloide, hipertelorism;
mandibula superioara nedezvoltat;

PEDIATRIE 159




CAPITOLUL Ill. Maladii genetice

— craniu brahimicrocefalic;

— palatinul inalt, uneori despicitura palatinului i buzei.

« Sindactilie sau polidactilie;

o Modificiri cutanate: hipertrihozj,
depigmentari ale pielii;

« Diverse malformatii congenitale: de cord, ale sistemului

hemangioame,

urinar, sistemului digestiv;
« Afectiuni oculare: cataracta, colaboma irisului, nistagm,
glaucom, strabism etc.
Roentgenologic: scurtarea oaselor tubulare, lirgirea fa-
langelor terminale, riménere in osificare; precum si: micro-
cefalie, simptome de hidrocefalie.

BOLILE MONOGENICE

Ereditatea monogenica sau mendeliana

Caracter ,mendelian” sau ,monogenic” se numeste acel
caracter (trasaturd, fenotip), normal sau patologic, determi-
nat de o singura pereche de gene alele situate pe acelasi locus
al unei perechi de cromozomi omologi.

Ereditatea mendeliand sau monogenica este acea forma
de ereditate in care transmiterea caracterelor de la parinti la
descendenti se poate explica prin existenta unor determi-
nanti ereditari, numiti gene, transmitere care se face con-
form principiilor descoperite de Mendel.

In cei doi cromozomi omologi, unul matern si celilalt
patern, pe acelasi locus, se gisesc gene care controleazi ace-
lasi caracter. Cand cele 2 gene de pe cei 2 cromozomi omo-
logi sunt identice, individul este homozigot pentru gena dat3;
cand cele 2 alele sunt diferite, individul este heterozigot pen-
tru gena respectiva.

Gena care se exprima fenotipic atit in stare homozigota,
cat i in stare heterozigotd se numeste dominantd; gena care
se manifestd numai in stare homozigota se numeste recesiva.

Criteriile ereditatii mendeliene

Sunt 2 criterii dupa care se clasifici modelele de eredita-
te mendeliana:

1. Tipul de cromozomi pe care este situati gena:

« Autozomal (gena situatd pe una din cele 22 perechi de
autosomi);

« Gonozomal (gena situata pe unul din cei 2 cromozomi
sexuali); acest tip de ereditate se referd cu deosebire la cromo-
zomul X si se numegte X-linkat (,legat” de X), deoarece cro-
mozomul Y are un numar foarte redus de gene care exprima
caractere somatice.

2. Tipul de exprimare fenotipica a genei:

« dominant;

o recesiv.
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In functie de aceste criterii existi S modele de ereditate
monogenica:

I.  Ereditate autozomal-dominanta (AD)

II. Ereditate autozomal-recesiva (AR)

III. Ereditate X-linkati dominanti (XD)

IV. Ereditate X-linkati recesiva (XR)

V. Ereditatea Y-lincati (holandrici).

Tipurile de tansmitere. Legititile de baza ale trans-
miterii ereditare.

Orice organism cu reproducere sexuati are doua alele
pentru fiecare caracter elementar. Aceastd pereche de alele
ocupa aceeasi pozitie pe cromozomii omologi, unul si acelasi
locus. Astfel, pe cei doi cromozomi omologi, dintre care unul
este de origine materna si altul — paternj, se localizeaza gena
care controleazi un caracter anumit. Gena poate fi localizata
in cromozomii autozomi si gonozomi, ea poate fi dominanta
sau recesiva. Astfel, existi doud moduri de transmitere a ca-
racterelor, de fapt doua tipuri de transmitere a genelor: auto-
zomal si cuplat cu sexul.

Alelele dominante se noteazi «A>, iar cele recesive
«a». In populatie sunt prezente trei tipuri de genotipuri:
«AA>, «Aa» si «aa». Primul genotip este homozigot dupi
alela dominanta, al doilea — heterozigot, iar ultimul — homozi-
got dupai alela recesiva. Purtatorii genotipului « AA>» formea-
za numai gameti «A>, purtatorii genotipului «Aa> formea-
23 — 50% de gameti «A> si 50% de gameti «a>», gomozigotii
«aa» formeazd numai gameti «a>.

Vom examina douad tipuri de baza ale transmiterii eredi-
tare: ereditatea autozomali si ereditatea gonozomald (cuplata
cu sexul).

Ereditatea autozomala

Ereditatea autozomala este acel tip de ereditate care se
transmite prin gene situate pe autozomi.

I. Ereditatea autozomal-dominanti (AD):

1. Ambele sexe sunt la fel de frecvent afectate.

2. Caracterul AD se transmite de la o generatie la alt3, fiind
caracteristica continuitatea.

3. Manifestarea clinici a bolii poate apirea in orice peri-
oada a vietii.

4. Unindivid afectat are cel putin un parinte afectat.

S. Persoana sinitoasi nu transmite patologia copilului
sdu cu urmatoarele exceptii: mutatia de novo si penetranta
incompleta.

6. Riscul de recurenti este de 50% pentru fiecare dintre
descendenti in familia cu unul din parinti afectat.

7. Trasitura autozomal-dominanta este independenta de
Sex.

Exemple: anomalii ale degetelor: brahidactilia, clino-
dactilia, ectrodactilia, polidactilia; acondroplazia, boala
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exostozelor multiple; sindromul Marfan; neurofibromatoza;
osteogeneza etc.

Deosebiri:

o penetranta incomplets;

o expresivitatea variabili;

« aparitia spontand;

o transmiterea limitata cu sex.

Penetranta se defineste ca frecventa, redatid in pro-
cente, cu care se exprima un genotip particular detectabil la
heterozigoti.

Penetranta completi (100%) este atunci cind toti pur-
tatorii unui genotip particular manifesti fenotipic trasatura
sau, altfel spus, cind toti homozigotii in ereditatea recesiva si
toti heterozigotii in ereditatea dominanta prezinta fenotipul
respectiv.

Penetranta incompletd sau penetranta redusi este
atunci cand o categorie din indivizi cu un genotip particular
nu poate si exprime fenotipic trasitura.

Expresivitatea variabila este gradul de realizare feno-
tipicd a unei mutatii, este intensitatea manifestarilor clinice
ale unei boli.

II. Ereditatea autozomal-recesiva:
Un individ afectat are ambii parinti sdnatosi clinic.
Tulburarea apare intr-o singura generatie.
Trasatura este independenti de sex.
Sunt boli mai severe decét autozomal-dominante.
5. Consangvinitatea creste frecventa patologiei, multe tra-

e

sdturi recesive sunt descoperite in populatii izolate.
6. Riscul de recurenti este 25% pentru fiecare dintre des-
cendenti in familia cu doi parinti purtitori heterozigoti.

Exemple: fenilcetonuria, albinism, galactozemia, muco-
viscidoza, hemoglobinopatiile, ihtioza.

Ereditatea gonosomala

Din punct de vedere genetic, cromozomul X contine, pe
langa gena diferentierii sexuale, cca 2500-3000 de gene pen-
tru trasaturi somatice, in timp ce cromozomul Y contine, pe
langa gena diferentierii sexuale, foarte putine gene somatice.

Mutatiile pe cromozomul X se manifesta diferit la cele
2 sexe.

La fetite, cu 2 cromozomi X omologi, o mutatie isi ma-
nifestd efectul in functie de natura alelei, dominanta sau re-
cesivd, exact ca in transmiterea autozomali dominantd sau
recesivi; la baieti, cu un singur cromozom X, orice mutatie
pe acest cromozom isi manifesta efectul fenotipic, indiferent
daca gena este dominanta sau recesivd, deoarece cromozomul
Y nu are genele omoloage cromozomului X.

III. Ereditatea X-lincata dominanta:
1. Unindivid afectat are cel putin un parinte afectat.

2. Transmiterea se efectueazi de la o generatie la alta prin
continuitate.

3. Tatil afectat transmite mutatia tuturor fiicelor sale si ele
vor fi afectate.

4. Mama afectatd are 50% din bdieti si 50% din fete
afectate.

S. Riscul de recurenti este dependent de sexul parintelui
afectat.

Exemple: rahitismul vitamino-D rezistent (hipofosfa-
temia familiali); sindromul Alport, sindromul oro-facio-digi-
tal, incontinentia pigmenti, sindromul Goltz etc.

IV. Ereditatea X-lincata recesiva:

1. Femeile sunt de regula heterozigote, purtitoare.

2. Afectiunea se manifesta la baietii care mostenesc gena
recesiva X-lincatd, in doza unici; fenomenul poarta denumi-
rea de hemizigotie; este o forma particulara de ,heterozigotie”
la baieti, atunci cind alela mutanta este localizatd pe cromo-
zomul X, fird a avea o aleld corespondenti pe cromozomul Y.

3. Baietii afectati sunt totdeauna fiii unor mame purta-
toare sau afectate.

4. Transmiterea se face prin discontinuitate, se ,sar”
generatii.

S. Femeile afectate provin din tatd afectat cisitorit cu
femei purtatoare sau afectate.

Exemple: distrofia musculard Duchenne/Becker, he-
mofilia A si B etc.

V. Ereditatea Y-lincati (holandrica):

1. Este foarte rara.

2. Exista cateva caractere somatice legate de cromozomul
Y. Exemple: hipertrihoza urechilor, unele forme de alopecie.

3. Tipul obisnuit de cisitorie este intre tatdl afectat si
mama normala.

4. Este caracteristicd ,continuitatea in generatii”.

S. Sunt afectati doar baietii.

6. Birbatul afectat are toti feciorii afectati si fiicele normale.

Urmirirea transmiterii caracterului normal sau patolo-
gic in succesiunea generatiilor se realizeaza utilizind datele
anchetei familiale sau istoricul familial i alcatuirea arborelui
genealogic sau pedigree-ul probandului.

Criterii de alcdtuire si interpretare a arborelui genealogic
sau pedigree-ului:

1. Aprecierea modului de transmitere a caracterului eredi-
tar sau a patologiei:

50% din trasaturile curent descrise sunt mostenite dupa
modelul dominant, cca 30% dupi modelul recesiv, iar cca
10% dupa modelul X-lincat.

2. Aprecierea starii de heterozigotie sau homozigotie,
urmarindu-se:
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« daci trisitura este transmisa de la o generatie la alta sau
se sar generatii;

o dacd parintii care transmit trisitura sunt afectati sau
neafectati;

« rata de segregare;

« severitatea manifestarilor clinice la diferite persoane ale
aceleiasi familii;

« daci existd consangvinizare in familie;

o varsta de manifestare a bolii.

3. Diferentierea modului de transmitere: autozomal sau
gonozomal, aprecierea criteriului gender.

Pentru aceasta se va urmari:

o daci persoanele afectate sunt de acelasi sex sau sunt de
ambele sexe;

« daci sexul parintelui (sau parintilor) care transmite tra-
sdtura este identic sau diferit de cel al persoanelor afectate.

Bolile monogenice reprezinti afectiuni genetice, cau-
zate in special de mutatii ale unei singure gene.

Clasificarea bolilor monogenice:

o Dupia modul de transmitere:

1. Autozomal-dominant — coreea Huntington, sindro-
mul Marfan, neurofibromatoza Recklinghauzen, acondro-
plazia, retinoblastomul, hipercolesterolemia familiald, boala
polichistica renala a adultului, osteogeneza imperfecta etc.

2. Autozomal-recesiv — fenilcetonuria, mucoviscidoza,
maladia Willson, sindromul adrenogenital, hemoglobinopa-
tiile, beta-talasemia, galactozemia etc.

3. X lincat-dominant — rahitismul rezistent la vit. D sau
hipofosfatemia familiald, incontinentia pigmenti, sindromul
Goltz, sindromul oro-facio-digital, displazia smaltului dentar
etc.

4. X lincat-recesiv — hemofilia A §i B, daltonismul, dis-
trofia musculara progresiva Duchenne / Becker, albinismul
oculo-cutanat etc.

S.Y lincat (holandric) - hipertrihoza pavileonului ure-
chii, unele forme de alopecie.

« Infunctie de clasa din care face parte proteina anor-
mala sau mutanta:

1. Boli enzimatice (erori innascute de metabolism) — care
afecteaza functionarea normala a unor cii metabolice prin:
absenta produsului final (pigmentul melanic in albinism),
acumularea de precursori (galactozemia, mucopolizaharido-
zele), cantitatea crescuti a unui metabolit (sindromul adre-
nogenital datorat productiei excesive de androgeni prin ab-
senta 21-hidroxilazei) sau devierea unei cii metabolice (ex.
producerea de acid fenilpiruvic in fenilcetonurie);

2. Boli produse prin anomalii ale proteinelor de transport
- ex. proteina canalului ionilor de clor in fibroza chistic;
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3. Boli prin anomalii ale proteinelor structurale — ex. dis-
trofia musculara Duchenne (afectarea distrofinei), sindromul
Marfan (afectarea fibrilinei), osteogenesa imperfecta (afec-
tarea colagenului de tip I si II), microsferocitoza ereditara
(afectarea spectrinei); sindromul Ehlers-Danlos (afectarea
colagenului de tip I);

4. Boli prin anomalii ale proteinelor implicate in comuni-
carea intracelulara si controlul dezvoltarii - ex. hilercolestero-
lemia familial, neurofibromatozele, boala polichistica renala
autozomal-dominanta.

S. Boli ale proteinelor implicate in controlul homeostazei
extracelulare i prin absenta unor proteine de importanta vi-
tald — ex. imunoglobulinele in agamaglobulinemie, factorul
VIII al coagularii in hemofilia A, factorul IX al coagularii in
hemofilia B, hormonul somatotrop in nanismul hipofizar etc.;

6. Boli prin anomalii ale receptorilor — ex. testiculul femi-
nizant (receptor anormal pentru androgeni), rahitismul rezis-
tent la vitamina D (receptor anormal pentru vitamina D).

COREEA HUNTINGTON

Boald neurologica degenerativi, progresiva, caracteriza-
ta printr-un sindrom extrapiramidal, insotit de tulburari psi-
hice ce evolueazi spre dement.

Este determinati de mutatii dinamice ale genei HD (co-
reei Huntington (Huntington desease)) pentru proteina hun-
tingtina. Frecventa bolii este de 1:20 000. Modul de transmi-
tere — autozomal-dominant.

Coreea Huntington (din greacd horea=dans)este pri-
ma maladie studiata prin screeningul sistematic al inldntuirii
unor markeri genotipici polimorfici. Dupa testarea a 12 mar-
keri polimorfici, cu sonda D8 a fost identificat un polimofism
al enzimei de restrictie Hind III ce produce pentru locusul
D4S10 4 alele diferite asociate genei HD. Locusul detectat
de sonda G8 e situat la o distantd de 3-S5 cm de la gena HD,
situata pe crs 4p16.3 (langa regiunea telomerica 4p), avand o
lungime de circa 1000 kb. In 1972 Wallace & Hall au inaintat
ipoteza existentei a doua alele diferite ale genei HD, respon-
sabile de debutul precoce sau tardiv al bolii. Nu exista corela-
tii dintre numarul de repetitii si alte trasaturi ale bolii, in afard
de vérsta debutului.

Patogenia

Gena HD codeazi proteina huntingtina cu functii putin
elucidate. Se presupune ca aceasta proteini este implicata in:
a) acetilarea histonelor (in celulele bolnavilor HD a fost iden-
tificatd dereglarea acetilarii histonelor H3 si H4); b) produce-
rea receptorilor pentru serotonini (la bolnavii HD numarul
receptorilor de serotonina in nucleii caudati diminueazi cu
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50%); c) apoptoza neuronilor, ceea ce duce la degenerarea
lor.

Expansiunea CAG sau expansiunea tractului poligluta-
mic din structura huntingtinei reprezinti o mutatie cu céstig
de functie. Huntingtina mutanti duce la acumulari ale unor
agregate in citoplasma si nucleii neuronilor, ceea ce implici
modificarea neuroreceptorilor i are ca rezultat moartea ne-
uronald. Sunt afectati preponderent nucleii bazali, putame-
nul, cortexul. Mecanismul exact al actiunii huntingtinei nu se
cunoaste.

Simptomatologie:

« manifestiri neurologice motorii (migciri fortate (corei-
ce), incepand cu fata si predominand la nivelul méinilor; rigi-
ditate, akinezie, uneori epilepsie), dereglari extrapiramidale;

« tulburdri cognitive si de personalitate (impulsivitate,
agresivitate, depresie, deficienta intelectuala);

« in stadiile avansate — tulburiri motorii severe, afectind
si mersul, cagexie, tulburiri de somn, dementi si mutism.

La nivel anatomic se atesti atrofia nucleului cau-
dat, afectiunile cortexului cerebral, dereglarea functiilor
neuromediatorilor.

Fenomenul de anticipatie: Transmiterea mutatiilor
dinamice, din care face parte si cauza HD, in succesiunea ge-
neratiilor, este insotitd de un risc de amplificare a numirului
de repetitii trinucleotidice, ceea ce determina fenomenul de
anticipatie — agravarea simtomelor din generatie in generatie.
Este mai mare, in cazul genei HD, in gametogeneza masculi-
nj, ceea ce explici efectul patern (indivizii ce mostenesc alela
mutanta de la tatd au un risc mai mare de a dezvolta forme de
boali cu debut juvenil (80% de cazuri severe)).

Heterogenitatea de locus:

In cazul HD se atesti efectele heterogenititii de locus
— sunt prezente bolile cu simptomatica aseminatoare celei
a HD. (HDL=Huntington desease like): HDL1 (cauzata de
repetarea a 8 octapeptizi de pe crs 20p12-pter); HDL2 (S0
de repetitii CAG/GTG); HDL3 (legatd de aberatiile genei de
pe crs 4p15.3).

Prognosticul: De obicei, decesul survine peste 10 - 17-
30 de ani (varsta medie a decedatilor — SS de ani). Boala ma-
nifesti penetranti dependenti de virsti. In medie, primele
semne apar la 25-45 (dupa altd sursi: 37-40) de ani. Exista va-
riatii considerabile ale simptomatologiei HD. Astfel, Scwach
(1994), efectuand studiul asupra 110 pacienti, a atestat: de-
presia — la 39%; schizofrenia — la 20%; schimbiri ale perso-
nalitatii — la 92%.

Tratamentul: In prezent nu existi niciun tratament
curativ, se utilizeazd numai cel de suport si ameliorarea tul-
buririlor neurologice si comportamentale (vitamine B6, B1,

C, gimnastica curativa etc.). Recent au fost incercate metode
operatorii.

Cercetiri: CoQ10; Molecula C2-8; Cisteamina; trata-
mentul chirurgical, celule-stem — rezultate insuficiente.

Sfat genetic: probabilitatea mare de transmitere la des-
cendenti; riscul de transmitere a mutatiei complete este de
50%; purtatorii de premutatii in cazul meiozei masculine au
riscul de expansiune de circa 3%.

SINDROMUL MARFAN

Sindromul Marfan reprezinta o afectiune genetica cu
mod de transmitere autozomal-dominant, cu afectare pre-
ponderenta a tesutului conjunctiv, avind o mare variabilitate
clinica i manifestiri pleiotrope.

De-a lungul istoriei au existat multe persoane celebre
care se pare cd au fost afectate de aceasta maladie: Iulius
Cezar, Maria Stuart, violonistul Nicolo Paganini, Abraham
Lincoln, Serghei Rahmaninov, Charles de Gaulle.

Prevalenta bolii in populatia generala este de 1/10000
(1/3000-1/5000).

Genetica

Sindromul Marfan este cauzat de mutatii in gena FBN1
localizatid pe cromozomul 15 banda 15q 21.1, care codifica
glicoproteina numiti fibrilina 1, esentiala pentru formarea
corespunzatoare a matricei extracelulare, incluzand bioge-
neza §i mentinerea fibrelor elastice din structura normali a
tesutului conjunctiv. In matrice moleculele fibrilinei 1 si a al-
tor proteine formeaza microfibrilii, acestia devenind o parte a
fibrelor elastice, care penetreaza in piele, ligamente si vasele
sangvine.

Manifestari clinice

1. Manifestari scheletale:

« Arahnodactilia - degete lungi ,de pdianjen”

« Membrele extrem de lungi, avand o lungime mai mare
decét iniltimea si de obicei au degetele lungi si subtiri.

o Articulatiile sunt laxe, permitind migcari dincolo de
limitele normale (hipermobilitate).

« Facies caracteristic, poate fi de asemenea lung si
ingust.

« Deformiri ale coloanei vertebrale (cifoza toracali sau
lombar3, scolioza, spondilolistezis).

« Pectus excavatum (stern infundat, putind duce la tul-
buriri de respiratie).

« Pectus carinatum (stern impins spre exterior).

2. Manifestarile cardiovasculare:

o dilatatia aortica;

« prolapsul de valva mitrala;

« endocardita infectioas3;
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o aneurism de aorta.

3. Manifestiri oculare (luxatie de cristalin, cornee apla-
tizata, lungime axiald crescuta a globului ocular, cataracts,
glaucom).

Investigatii paraclinice
Investigatiile imagistice pot fi utile pentru confirmarea
diagnosticului:

« Radiografiile
scheletice.

o Examenul cu computer tomograf poate arita protruzia
acetabulara.

« Studiile de rezonantd magneticd sunt utile pentru ectazia
durali §i protruzia acetabulari.

« Prin ultrasonografia oculard se pot misura axele globului

standard  evidentiazi  modificirile

ocular.

o Electrocardiograma este investigatia de primd inten-
tie pentru evidentierea anomaliilor cardiace, putind arita
inversarea undelor T (in prolapsul de valvd mitrald), ano-
malii de conducere, aritmii, deviere axiala stangi (in caz de
cardiomegalie).

Criteriile Ghent de diagnostic al sindromului Marfan
Criterii minore:

o DPectus excavatum de severitate moderati

« Scoliozd mai mici de 20 grade

« Lordoza toracici

« Hipermobilitate articulara

« Modificari faciale/dentare/la nivelul palatului.

Istoricul familial si studiile moleculare reprezinta
criterii majore:

« Ruda de gradul I care indeplineste criteriile de diagnos-
tic pentru sindromul Marfan

o Prezenta unei mutatii FBN 1 cunoscuta drept cauzi a
sindromului Marfan

« Alt membru al familiei cu afectare a doud organe/siste-
me din care cel putin una este majora.

Afectare scheletici (minim 2 criterii majore sau 1
major + 2 minore)
Criterii majore:

« Pectus excavatum ce necesita corectare chirurgicald sau
pectus carinatum

« Arahnodactilie (semnul Walker — al incheieturii mainii,
semnul Steinberg — al policelui)

« Reducerea raportului dintre partea superioard a corpu-
lui §i cea inferioara sau cregterea raportului dintre amplitudi-
nea bratelor/talie

« Scoliozd mai mare de 20 grade
Deplasarea mediala a maleolelor interne si pes planus
Protrusieacetabulari (indiferent de gradul de severitate)
Extenzie redusi a coatelor (<170 grade).
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Manifestari oculare (minim 1 criteriu major sau 2
criterii minore):

« Singurul criteriu major este ectopia lentis (subluxatie
de cristalin)

« Criteriile minore includ: cornee aplatizati, lungime axi-
ala crescutd a globului ocular, cataracti sau glaucom (la pa-
cienti sub 50 de ani), iris hipoplazic, dezlipire de retini etc.

Manifestiri cardiovasculare (minim un criteriu
major).
Criterii majore:

« Dilatare a aortei ascendente, implicind si sinusurile
Valsalva

o Disectie a aortei ascendente.

Criterii minore:

« Prolaps de valvd mitrald

o Dilatarea trunchiului arterei pulmonare in absenta altor
cauze

« Calcificarea inelului mitral (pacienti < 40 de ani)

« Dilatarea aortei ascendente.

Manifestiri pulmonare (doar criterii minore):

« Pneumotorax spontan

« Vezicule apicale pe radiografia toracica.

Manifestiri cutanate (doar criterii minore):

o Striuri atrofice in absenta reducerii ponderale marca-
te, a sarcinii (striurile apar de obicei la nivelul umerilor sau
coapselor)

« Hernie recurenta.

Manifestari durale (doar criteriul major):

o Ectazia durali, confirmatd CT/RMN. Ectazia durali are
o frecventa de 65-92% la pacientii cu sindrom Marfan; apare
de obicei la nivel lombosacrat.

Diagnosticul diferential

O serie de alte afectiuni autozomal-dominante, asocia-
te cu mutatii in gena FBN1, au fenotip similar sindromului
Marfan si trebuie considerate in diagnosticul diferential:

— sindromul de prolaps de valvd mitrala (cu sau fird mo-
dificiri scheletice);

— fenotipul MASS-miopie, prolaps de valvi mitral, dila-
tare aortica moderata §i nonprogresivi, modificiri scheletice
nespecifice; modificari scheletice tipice sindromului Marfan,
dar izolate;

— ectopia de cristalin familial3;

— sindromul Shprintzen Goldberg — modificiri sche-
letice si cardiace tipice sindromului Marfan asociate cu
craniostenoza.

Tratamentul

Simptomatic: Pentru a reduce stresul asupra aparatului
valvular aortic si mitral, se folosesc p-blocante si medicamen-
te care scad postsarcina (de exemplu, nitroprusiatul). Mai
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nou se studiazi efectul blocantelor canalelor de calciu (de
exemplu, Verapamilul).

Chirurgical: Prognosticul pacientilor cu sindrom
Marfan s-a imbunitatit remarcabil in ultimii ani datoriti po-
sibilititilor de diagnostic precoce si datoritd aplicarii unor
tehnici chirurgicale si farmacologice moderne.

NEUROFIBROMATOZA
RECKLINGHAUSEN

Maladia Recklinghausen sau NF de tip I (NF1) este cea
mai frecventa dintre facomatoze (boald neuroectodermali)
cauzatd de o anomalie a cromozomului 17 cu debutul mani-
festarilor clinice cel mai frecvent in adolescenta.

NF de tip IT (NF2) (neurofibromatoza centrali sau sin-
dromul de neurinom acustic bilateral) este foarte rar, provo-
catd de mutatii la nivelul cromozomului 22.

Istoricul: In 1882, F. D. von Recklinghausen a descris
pentru prima datd caracteristicile acestei boli, denumind-o
neurofibromatoza.

Genetica:

Modul de transmitere: Neurofibromatoza de tip 1
este o boala autozomal-dominanti care se poate transmi-
te la fiecare dintre copiii cu risc de 50%, indiferent de sex.
Circa 30-50% din pacienti prezinta manifestari neurologice.
Variabilitatea fenotipicid a NF1 poate face necunoscuta pre-
zenta antecedentelor.

Gena NF1 identificatd in 1990 la om este localizati la
nivelul regiunii pericentromerice a bratului lung al cromozo-
mului 17: 17q11.2. Gena NF1 are lungimea de 350 kb de
ADN genomic. Este formata din 60 exoni separati prin in-
troni cu lungimea ce variazi de la 60 la 40 000 perechi de baze
azotate.

Rolul biologic al neurofibrominei: Gena NF1 codifica
neurofibromina, o proteind citoplasmatica, care controlea-
za proliferarea celulara si actioneaza ca factor supresor tu-
moral. Ea inglobeazi alte 3 gene: EVI2A, EVI2B si OMGP
(Olidodendrocyte Myelin GlycoProtein) care sunt localizate
in intron 27b si care sunt transcrise in sensul invers al genei
NF1. O pseudogenid AK3 (Adenylate Kinase 3), situati in in-
tronul 37, este orientata in acelasi sens ca §i NF1.

Rolul tumoral al genei NF1: Gena NF1 este o geni su-
presoare a tumorilor. Indivizii care posedi mutatii la nivelul
NF1 au predispunere la dezvoltarea tumorilor.

Frecventa: NF1 afecteazi 1,5 milioane de persoane
(1:3000), NF-2 — 1:50-100000.

Varsta si debutul: NF1 corespunde unei maladii in evo-
lutie, unele semne clinice sunt prezente la nastere, iar altele
apar progresiv odatd cu varsta.

Sexul: Barbatii si femeile sunt afectati in proportie egala.

Neurofibromatoza se caracterizeazi printr-o expresivita-
te variabila a manifestarilor clinice, iar gravitatea bolii poate
varia: de la citeva pete café au lait, neurofibroame mici, scoli-
o0z, retard mintal pana la tumori cerebrale si neurofibroame
gigantice.

Principalele manifestari clinice sunt:

1) Manifestari cutanate - petele café-au-lait sunt reparti-
zate pe suprafata corpului si orienteaza precoce diagnosticul.
Pentru a diagnostica boala Recklinghausen: a) la adulti - di-
mensiunea petelor mai mare de 1,5 cm, b) la copii - 0,5 cm.
Numarul — mai mult de 6 pete. Sunt prezente in 99% cazuri si
pot avea dimensiuni variabile de la 1 mm la 50 cm. La biop-
sia acestor pete se evidentiazi densitatea crescuti a celulelor
ce contin pigmentul melanina. Numarul melanocitelor este
normal.

2) Neurofibroamele sunt de 4 tipuri:

a) cutanate; b) subcutanate; c) nevromul plexiform; d)
neurofibroame plexiforme difuze.

3) Manifestiri neurologice: retard mintal de diferit
grad; cefalee; prurit; dureri abdominale; simptome de focar;
simptome de afectare a nervilor cranieni etc.

4) Manifestiri oculare:

a) Uveea: nodulii Sakurai-Lisch — semn patognomo-
nic al afectiunii §i corespunde melanocitelor grupate cu celu-
lele gliale. Depistate in 95% cazuri.

b) Nevrom plexiform al pleoapei superioare: aceasti
tumoare pe rebordul palpebral provoaca ptoza.

¢) Gliomul nervului optic: tumoare prezenta pe nervul
optic ce cauzeaza pierderea vederii la ochiul afectat.

d) Alte patologii: ingrosarea nervului intracornean, un-
ghiul irido-cornean patologic, hemangiom retinian.

Criterii de diagnostic:

« Minim sase pete café au lait de minim 5 mm diametru
pentru pacientii cu vérsta sub 10 ani si minim 15 mm in dia-
metru pentru pacientii mai mari de 10 ani

« Doui sau mai multe neurofibroame de orice tip sau un
neurofibrom plexiform

« Pete freckling in regiunea axilara si inghinala

« Gliom optic

« Doi sau mai multi noduli Lisch (hamartoame iriene)

« Leziuni osoase distincte — displazie sfenoida, pseudoar-
trozi tibiald

« Ruda de grad I afectatd de neurofibromatoza periferici

« Diagnosticul clinic pozitiv trebuie urmat de evaluari
seriate: Istoricul familial, urmarind atent trisituri de NF1;
Radiografii de torace, craniu, coloana vertebrald; Evaluarea
oftamologica; Examinarea neuropsihologici; Examinarea
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RMN a orbitei si
Audiograma.

Tratamentul: Nu existd un tratament specific pentru
aceasta patologie, ci doar pentru ameliorarea complicatiilor:
distructia neurofibroamelor cutanate cu laser-coagulare; in-
liturarea pe cale chirurgicald a neurofibroamelor plexiforme
daci devin masive si jenante; corectia deformatiilor coloanei
vertebrale; operarea glaucomului depistat; tratamentul com-
plicatiilor implici o decizie multidisciplinari, tindnd cont de
specificitatea patologiei.

cerebrala; Electroencefalograma;

FENILCETONURIA

Fenilcetonuria reprezinti o afectiune autozomal-rece-
sivd, cauzata de mutatia genei de pe cromozomul 12 (12q22-
12q24.1) responsabili de sinteza enzimei fenilalanin-hidroxi-
laza, esentiald pentru hidroxilarea aminoacidului fenilalanina
(Phe) in tirozina (Tyr).

Fenilcetonuria a fost descrisi de Feling in 1934. Forma
lejera a fenilcetonuriei sau hiperfenilalaninemiei benigne este
legatd de mutatia altor gene, care, de asemenea, sunt implica-
te in metabolismul fenilalaninei.

Fenilcetonuria (PKU) este o eroare genetici a metabo-
lismului aminoacizilor. Insuficienta enzimei duce la deregla-
rea procesului de hidroxilare a fenilalaninei in tirozini, ceea ce
se soldeazd cu mirirea eliminirii acidului fenil-piruvic cu uri-
na, sau acumularea fenilalaninei in singe, dereglarea formarii
tecii mielinice in jurul axonilor in sistemul nervos central.

Manifestirile clinice: Copiii cu fenilcetonurie se nasc
sandtosi, dar in primele saptimani dupi nastere in legaturd
cu patrunderea fenilalaninei in organism cu laptele matern
si lipsa totald sau partiala a fenilalanin-hidroxilazei, respon-
sabile de metabolismul Phe, se dezvolti manifestirile clinice
precum:

« hiperexcitabilitatea;

« hipereflexia;

« madrirea tonusului muscular;

o tremor;

« convulsii epileptiforme;

« miros specific ,de soarece” al urinei;

« comportament anormal cu episoade de agitatie, leganat
repetat;

« retard mintal, microcefalia secundar3;

o retard al cregterii si dezvoltarii;

« hipopigmentatia tegumentelor, parului, irisului.

Evolutia bolii este progredienta.

La heterozigoti se constati doar hiperfenilalanilemia
determinata de o dietd bogati in fenilalanini. Observatiile
clinice au dovedit existenta indivizilor heterozigoti fard

166 PEDIATRIE

exprimarea clinici a fenilcetonuriei. Diversitatea clinici a
maladiei dovedeste modificirile mutationale ale moleculei
fenilalaninei-4-hidrohilazei, dar instabilitatea moleculei si in-
suficienta producerii ei hepatice impiedica aparitia mutatiilor
la nivelul succesiunii aminoacizilor si a caracterelor fizico-chi-
mice enzimatice.

Studiul aprofundat al fenilcetonuriei a dus la descope-
rirea genocopiilor formei clasice, care sunt determinate de
mutatii genice ale altor formatiuni ce participd la oxidarea
fenilalaninei ca: dihidropteridinreductaza si dihidrofolatre-
ductaza. Acesti doi fermenti sunt necesari pentru functiona-
rea normali a cofactorilor necesari BH2 si BH4. Insuficienta
BH4 blocheazi oxidarea fenilalaninei. Prin urmare, se poate
astepta dezvoltarea formelor asemanitoare formei clasice de
fenilcetonurie, acestea sunt forme grave, dietorezistente, sen-
sibile numai la tratamentul cu cofactorul BH4.

Diagnosticul se bazeazd pe manifestarile clinice si pe
rezultatele analizelor biochimice ale singelui sau urinei.
Testul de screening neonatal (testul Guthrie) poate depis-
ta la nagtere copiii afectati cu fenilcetonurie. La 3-5 zile de
viatd a nou-ndscutului se inteapa cilciul cu un ac steril si
doua picaturi de sdnge se aplica pe o hartie speciald, care
va fi testatd in laborator pentru concentratia fenilalaninei.
Rezultatul pozitiv este trimis parintilor in doud siptimaéni
de la nastere. Diagnosticul precoce al fenilcetonuriei si trata-
mentul profilactic (dieta) stopeaza evolutia clinici a maladiei.
Diagnosticarea prenatald prin testul genetic molecular (iden-
tificarea mutatiei in gena PHA de pe cromozomul 12) este
posibili atunci cind se cunoagte mutatia la parinti. La 16 sap-
timani de sarcini se efectueazd amniocenteza (punctionarea
sacului amniotic) cu extragerea de lichid amniotic, care va fi
folosit la izolarea ADN-ului fetal. ADN-ul fetal este analizat
pentru mutatii in genele PHA de pe cei doi cromozomi 12.

Sfat genetic. Fenilcetonuria este o boald monogenica
autozomal-recesiva. Parintii unui copil afectat cu fenilcetonu-
rie au un risc de 25% de a mai avea alti copii afectati, indife-
rent de sexul acestora. O persoani afectata cu fenilcetonurie,
care este diagnosticata la nastere si urmeaza toata viata dieta
specifica hipoprotidica, poate avea o viatd normala si se poa-
te reproduce. Riscul acesteia de a avea copii afectati este 0%
daci partenerul de viatd nu este purtitorul aceleiasi mutatii.
Daca partenerul de viatd este purtator, atunci cuplul are un
risc de 50% de a avea copii afectati.

Femeile cu PKU care doresc sa aiba copii trebuie si ur-
meze o dietd hipoprotidicd preconceptionala si prenatala si sa
mentind un nivel al fenilalaninei intre 2 si 6 mg/dl. Nivelul
crescut de fenilalanini la mame in timpul sarcinii poate duce
la nasterea de copii cu microcefalie, greutate mici sau anoma-
lii cardiace congenitale.
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Evolutie si prognostic. Daci este diagnosticati in pri-
ma luna de viatd si se incepe terapia nutritionald adecvati,
PKU are o evolutie §i un prognostic bun, pacientii avand o
dezvoltare neuropsihici si motorie normala. Absenta dia-
gnosticului prococe si a terapiei nutritionale se asociazd cu
un prognostic prost, definit de retardul mintal sever, profund,
ireversibil. Diagnosticul dupa primele 6 luni de viatd, urmat
de instituirea rapida a terapiei, poate reduce din progresia le-
ziunilor cerebrale, cu o recuperare partiala a deficitului neu-
rologic si mintal.

Tratamentul. In cazul confirmirii diagnosticului de
fenilcetonurie copilul este trecut pe dieti cu continut re-
dus de fenilalanini, a cirui bazi este hidrolizatul cazeinei
laptelui. Vitaminele si sarurile minerale se introduc sub for-
mi de preparate farmacologice. Cu timpul dieta se largeste.
Tratamentul cu dieta decurge sub controlul biochimic regulat
al concentratiei fenilalaninei in sdnge: pana la varsta de 1 luni
— 2 ori pe siptiména; pana la vérsta de 6 luni — 1 data pe
sdptiména; 6 luni-1 an — de 2 ori pe lund; dupa 1 an — 1 data
pe luni. Desi orice lezare a creierului sau a sistemului nervos
este ireversibild, sansele de a dezvolta aceste probleme sunt
mai mici daca tratamentul pentru fenilcetonurie incepe pani
la varsta de 3 siptiméni. O dietd cu putine proteine trebuie
urmatid consecvent, toatd viata. Pe masuri ce copilul creste,
dieta este individualizati si ajustatd in functie de nevoile spe-
cifice. Nivelul crescut de fenilalanini la adolescenti si adulti
afecteaza in mod negativ IQ (indicele de inteligenti) si func-
tiile cognitive.

BOALA WILSON

Boala Wilson (BW) reprezintd o afectiune ereditar3,
progresivi, cu prognostic grav, determinata de tulburari ale
metabolismului cuprului, in sensul diminuirii excretiei hepa-
tice de cupru, provocati de deficitul de ceruloplasmina, si are
ca rezultat acumularea toxicd de metal in ficat, creier, cornee,
piele, ligamente si rinichi.

Epidemiologie: Patologia are o prevalenta relativ con-
stantd in populatia generald de 1:30000. In unele zone ale
lumii prevalenta poate fi de 1:5000.

Etiopatogeneza. Boala are transmitere autozomal-rece-
siva. Gena ATP7B, situati pe bratul lung al cromozomului 13
(q14-21), codifici o proteina transportoare a cuprului, care
functioneaza ca o pompa, folosind ca sursi de energie ATP.
S-au descoperit circa 80 de mutatii la nivelul acestei gene.
Mutatiile masive, care produc o distructie completa a genei,
conduc la forme severe de boald, cu aparitia precoce a simp-
tomatologiei, la varsta de 2-3 ani.

La bolnavii din cadrul aceleiasi familii existd aceleasi
mutatii. Boala apare in cazul homozigotilor (cca 1% din po-
pulatie), heterozigoii putind prezenta valori scazute ale ceru-
loplasminei serice, dar nu dezvolta boala si nu necesiti trata-
ment. Legdtura apropiati dintre locusul genei specifice bolii
Wilson si alti indicatori cunoscuti pe acest cromozom 13 face
posibila identificarea starii de purtitor, permitind diagnosti-
cul prenatal si in functie de complexitatea mutatiilor desco-
perite, putindu-se stabili momentul optim pentru initierea
tratamentului §i eventual terapia genica.

Defectul metabolic in boala Wilson consta in imposi-
bilitatea mentinerii unei balante apropiate de zero a cupru-
lui in organism. Excesul de cupru, care in cantititi mici este
esential pentru viatd, se acumuleazi din cauza lizozomilor he-
patici, care blocheazid mecanismul de excretie al cuprului in
bild, clivat catabolic de ceruloplasmini. Aceasta poate cauza
deficienta ceruloplasminei, in vitro constatdndu-se faptul ca
excesul de cupru inhiba formarea ceruloplasminei din apoce-
ruloplasmina i cupru.

Decesul se poate produce din cauza depunerilor de
cupru de la nivelul SNC, provocand necroza neuronilor. In
rinichi, depunerile de cupru produc putine modificari struc-
turale si nu altereaza in general functia renala.

Nou-niscutii au niveluri scazute de ceruloplasmini in
plasma i concentratii hepatice crescute de cupru. Fiziologic,
in timpul primului an de viata aceste valori tind si se norma-
lizeze, in timp ce la bolnavii cu BW concentratia de cupru
hepatic raméne ridicati. Manifestarile clinice ale excesu-
lui de cupru sunt totusi rare, inaintea varstei de 5-6 ani, iar
circa jumatate dintre pacienti riméin asimptomatici pani la
adolescenta.

Tabloul clinic:

Manifestirile de debut al bolii pot fi hepatice (mai frec-
vente in copilarie), neurologice (debut mai frecvent dupd 20
de ani) si mai rar ambele.

« Manifestarile hepatice: hepatomegalie insotiti sau nu
de splenomegalie; hepatita acuti, hepatitd fulminanta, hepa-
titd cronici agresiva sau cirozd, HTP, ascitd, edeme, sangerari
din varice esofagiene, anemie hemolitica.

« Manifestari extrahepatice: tulburirile neurologice si
psihiatrice sunt primele care apar, in cadrul debutului tardiv
al bolii (dupa adolescenti) si sunt intotdeauna acompaniate
de inelele Kayser-Fleischer (IKF), rareori cataract. Absenta
IKF (la examenul culampa cu fanti) la un pacient cu manifes-
tari neurologice sau psihiatrice exclude diagnosticul de BW.

Diagnostic

Aparitia BW poate fi evocati in prezenta manifestarilor
neurologice mentionate anterior, cu evolutie progresiva, aso-
ciate sau nu cu hepatita acutd sau cronici agresiva, cresteri
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persistente si inexplicabile ale AST, cu anemie hemolitica, cu
ciroza “criptogenica” sau la orice pacient care are antecedente
familiale de BW.

Diagnosticul este confirmat de o scadere a concentra-
tiei serice de ceruloplasmini sub 20 mg/dl si inele Kayser-
Fleischer sau o concentratie sericd de ceruloplasmini sub 20
mg/dl si o concentratie de cupru (la biopsia hepatici) peste
de 250 mg/ gram de greutate uscata.

Majoritatea pacientilor simptomatici au o crestere a ex-
cretiei urinare de cupru (mai mare de 100 mg/zi) si prezinti
anomalii specifice la biopsia ficatului.

La circa 5% din pacienti poate exista o concentratie se-
rica de ceruloplasmini peste 20 mg/dl, asociata cu nivelul
crescut al cuprului hepatic in alte boli hepatice, in special in
ciroza biliara primitivi. In aceste cazuri, se poate face un test
diagnostic, administrdndu-se oral 1 g de D-penicilamini la
pacientii cu BW, excretia de cupru fiind de 1200 — 2 000 mg/
Zi.

Tratament

Tratamentul constd in indepartarea §i detoxifierea de-
pozitelor de cupru si trebuie instituit odata cu diagnosticarea
pacientului, chiar daci este asimptomatic. Importanti pentru
acesti bolnavi este dieta, care trebuie mentinuta pe tot par-
cursul vietii §i care limiteazd aportul de cupru la sub 1 mg/zi.
Alimentele care trebuie excluse din alimentatie sunt nucile,
ciocolata; este necesard demineralizarea apei.

Tratamentul medicamentos (Penicilamina, Trientina)
consta in principal din chelatori de cupru, care leaga cuprul
si cresc excretia lui.

Evolutie si prognostic

Pacientii cu BW netratatd decedeaza din cauza compli-
catiilor hepatice, neurologice, renale, hematologice.

Pentru bolnavii tratati, evolutia depinde de manifestari-
le clinice de la debutul bolii, de momentul initierii terapiei
si mai ales de complianta bolnavului la tratament. In general,
evolutia este satisficatoare la bolnavii depistati la timp si la
care s-a initiat precoce tratament dietetic §i cu penicilamina.
Pentru bolnavii asimptomatici, dar la care se confirmi dia-
gnosticul, obligatoriu se initiaza tratamentul profilactic, con-
firmandu-se prin trialuri clinice faptul ci terapia continui cu
D-penicilamina poate preveni pe durata intregii vieti apari-
tia manifestérilor bolii. La membrii familiilor pacientilor cu
vérsta de peste 3 ani se practici obligatoriu examenul fizic,
oftalmologic si monitorizarea functiei hepatice, ca §i doza-
rea ceruloplasminei serice, iar daca e posibil si analiza gene-
tica (dacd este posibil) pentru determinarea homozigotilor
care vor dezvolta boala, in vederea initierii cat mai precoce a
tratamentului.
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SINDROMUL EHLERS-DANLOS

Sindromul Ehlers-Danlos (SED) reprezinti un grup
heterogen de boli ereditare ale tesutului conjunctiv cauzate
de mutatii ale genelor care specifici diferite tipuri de colagen
(L 1IL, V etc.), caracterizat prin hiperextensibilitatea pielii, hi-
permobilitate articulari si fragilitate tisulara.

Istoricul bolii: Sindromul a fost denumit in cinstea
lui Edward Ehlers, dermatolog danez (1901) si a lui Henri-
Alexandre Danlos, medic francez specializat in patologiile
dermatologice (1908). Acesti medici au descris fenotipul
grupului de patologii.

Modul de transmitere:

Sunt descrise trei tipuri de transmitere ereditard a
SED: autozomal-dominanti, autozomal-recesivi, X-lincat.
Incidenta patologiei — 1: 5000 si 1: S0000.

SED se caracterizeazi prin: heterogenitate genetica de
locus (crs 1,2, 5,7, 9, 17, X), heterogenitate alelica (substitu-
tii, deletii, inversii etc.), penetrantd incompletd, expresivitate
variabila.

Clasificarea Villefranche a sindromului Ehlers-Danlos
(a.1997) diferentiazi urmitoarele tipuri:

1. clasic, tip I si II (AD) - COLSA1, COLSA2; 9q34.2-
34.3,2q31

2. hipermobil, tip IIT - COL3Al

3. vascular, tip IV (AR) - COL3A1, 2q31

4. cifoscoliotic, tip VI (AR) - PLOD1, 1p36.3-36.2

S. artrocalasis, tip VII A/B (AD) - COL1A1, COL1A2,
17q31-22.5,7q22.1

6. dermatosparaxis, tip VII C (AR) - ADAMST?2, 5q23-24

Formele clasice (tipurile I si IT) sunt forme transmise
autozomal-dominant, determinate de mutatii ale colagenului
tip V (genele COLSA1 si COLSA2) sau, mai rar, ale colage-
nului tip I (COL1A1 - numai in tipul I).

Tipul hipermobil (III) este determinat de mutatii ale
colagenului tip ITI (COL3AL1). Aceeasi geni este implicati si
in producerea formei vasculare (IV) de boald, dar mutatiile
implicate sunt diferite, iar unele mutatii produc fenotipuri
mai severe decat altele.

Tipul V este caracterizat prin transmitere X-lincata, dar
defectul molecular al bolii nu a fost inca identificat.

Tipul VI (Cifoscoliotic) asociazi transmitere autozo-
mal-recesiva si este consecinta mutatiei genei pentru lizil-hi-
droxilaza (gena PLOD) implicata in modificarea posttransla-
tionald a colagenurilor tip I si II1.

Tipurile VIIA si VIIB (Artrocalasis) sunt transmise
autozomal-dominant si determinate de mutatii ale genelor
care codifici colagenul tip I (COL1A1 si COL1A2).
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Tipul VIIC (Dermatosparaxis) este transmis autozo-
mal-recesiv si determinat de mutatiile unei procolagen prote-
inaze (gena ADAMTS2).

Tipul VIII (cu periodontit A) este transmis autozo-
mal-dominant, dar defectul molecular al bolii nu a fost inca
identificat.

Etiopatogeneza: SED este cauzat de o serie de mutatii
la nivelul genelor ce controleazi sinteza si metabolismul co-
lagenului. Ca urmare a defectelor ereditare, indivizii cu SED
prezinta anomalii ale tesutului conjunctiv cu modificarea
unor calitati precum: rezistenta, elasticitatea, proprietitii de
regenerare.

Trasaturi clinice comune pentru toate formele SED:

1. Manifestiri cutanate: cutix laxa (hiperextensibilitatea
pielii); texturd moale si catifelati; escare atrofice; echimoze;
hemoragii frecvente; cicatrizarea complicati si indelungati a
plagilor.

2. Manifestari osteoarticulare: hiperlaxitate articulari;
luxatii si subluxatii chiar pani la dislocatii ale soldului; entor-
se; artrocaloze; cifoscoliozd; hipotonie musculard; picior plat
etc.

3. Manifestiri oculare: cheratoconus; sclere albastre;
subluxatie de cristalin; dezlipirea de retina.

Complicatii:

Tipul vascular al sindromului Ehlers-Danlos (IV) se
caracterizeaza printr-o fragiliatate tisulara crescuta: fragilita-
te a vaselor, rupturile vasculare sau un anevrism disecant de
aortd; perforatii intestinale; rupturi uterine; 25% din pacienti
sufera de o complicatie grava pana la varsta de 20 de ani, iar
80% péana la 40 de ani. Riscul de deces in jurul varstei de 48
ani este de cca 50%.

Tratamentul: Se recomandi consumarea vitaminei C,
stabilirea unui program special de exercitii pentru intirirea
muschilor si articulatiilor, evitarea efortului fizic exagerat
(pentru prevenirea luxatiilor, rupturilor la nivelul vaselor si
organelor cavitare), evitarea interventiilor chirurgicale, in ca-
zul interventiilor — aplicarea suturilor fine.

SINDROMUL X-FRAGIL

Sinonime: sindromul Martin-Bell, deficienta mintald
X-lincata dominant.

Definitie. Sindromul X-fragil reprezinti o afectiune
ereditara monogenicd, transmisa, cel mai frecvent, X-lincat
dominants, insotita de diferit grad de retard intelectual si tul-
buriri de comportament.

Istoricul. Deficienta mintald cu manifestari clinice ne-
specifice sau sindromul X-fragil a fost pentru prima dati
descrisa de J. Martin si J. Bell in anul 1943. Asocierea dintre

sistemul fragil de pe crs X-FRAXA si handicapul mintal a fost
facutd de H. Lubs in anul 1969. In urma unor cercetiri cito-
genetice ale unei familii cu deficientd mintald diagnosticata la
mai multe generatii, H. Lubs a constatat in culturile de celule
a 4 barbati afectati, pe bratul lung al cromozomului X in po-
zitia Xq 27.3 [fra (X)(q27.3)] o gend mutant3, rispunzatoare
de producerea anomaliilor fenotipice care definesc sindro-
mul X-fragil.

Rata prevalentei sindromului X-fragil a fost apreciata
prin screeningul citogenetic si analiza moleculari 0,4-0,8%
pentru barbati si 0,2-0,6% pentru femei.

Incidenta. 1:3000 de nou-niscuti de sex masculin si
1:7000 — de sex feminin.

Este cea mai frecventd cauzi a deficientei mintale ere-
ditare. In ansamblul cauzelor intirzierii mintale, sindromul
X-fragil ocupi locul doi, dupa sindromul Down.

Tipul de transmitere: X-lincat dominant.

Genetica: mutatia genei FMR 1, localizati pe cromozo-
mul Xq27.3, se caracterizeaza prin amplificarea unei secvente
trinucleotidice CGG, existenta in regiunea netranslata a ge-
nei. In mod normal existd mai putin de 60 de repetitii CGG;
in cursul ovogenezei printr-o aliniere eronati a secventelor
CGG se poate produce cresterea numirului de repetitii la mai
mult de 200 de secvente, cu aparitia bolii la descendenti.

Alela normala - premutatie - mutatie completa

\ \

Fird semne clinice

de boald

Se manifesti
clinic
Fig. 3. Corelatia mutatiilor genetice cu manifestrile clini-
ce in cazul sindromului X-fragil.

Riscul de recurentd depinde de sexul parintelui trans-
mititor si de dimensiunile alelei premutationale. Cregte pe-
netranta in succesiunea generatiilor. Un factor important in
determinarea magnitudinii riscului de aparitie X-fragil este
sexul copilului. Copiii cu mutatii complete sunt mai frecvent
baietii.

Patogenie:

— in cazul penetrantei unei amplificiri trinucleotidice de
60-200, persoana are o premutatie, existdnd un risc crescut de
a avea descendenti anormali;

- prezenta a mai mult de 200 de repetitii trinucleotidice
determind hipermetilarea citozinei la nivelul regiunii promo-
toare a genei, ceea ce duce la pierderea functiei genei;

— hipermetilarea citozinei modifici replicarea regiunii
respective si condensarea cromatinei, ceea ce este corelat cu
aparitia situsului fragil caracteristic, evidentiat prin cultivarea
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limfocitelor in mediu sarac in acid folic sau prin introducerea
in mediu de culturd a metotrexatului;

— este prezent fenomenul de anticipatie, corelat cu cregte-
rea numarului de repetitii CGG in cursul ovogenezei.

Investigarea prin metodele Southern blot si PCR a unor
loturi de subiecti normali a permis estimarea frecventei in
populatie a premutatiilor la locusul FRAXA. Pierderea stabi-
litatii alelei — 1:510 crsX, adicd 1 barbat : 510 i 1 femeie :
255 sunt grevati de riscul de a avea descendenti purtatori ai
mutatiei complete afectati de sindromul X-fragil.

Diagnostic clinic

Spectrul i intensitatea manifestirilor clinice ale sindro-
mului X-fragil difera in functie de sex. La femeile heterozigote
simptomatologia bolii este mai sdraci si mai atenuata decat la
barbatii hemizigoti. Ele au doi cromozomi X, unul fiind inac-
tivat prin lionizare, care are un caracter aleator, deci 50% din
celulele cromozomului X activ transcriptional este cel pur-
tator al alelei normale. Cromozomul X compenseaza partial
deficitul rezultat in urma mutatiei. Barbatii au un singur cro-
mozom X, de aceea deficitul rimane necompensat. Starea so-
maticd a copiilor se caracterizeaza prin diferite dismorfisme
slab exprimate. O particularitate semnificativa a starii psihice
a subiectilor cu s. X-fragil este corelatia si simbioza dintre ne-
dezvoltarea intelectuald, pe de o parte, si gradul de maturizare
si diferentiere a sferei emotional-volitive, pe de altd parte. La
copil afectiunea este sugerati de intrzierea aparitiei limbaju-
lui, hiperactivitate cu deficit de atentie sau comportament de
tip autist.

Trasaturile clinice caracteristice sunt:

1) Manifestiri cranio-faciale: dismorfism facial, cap
mare cu o frunte inalti si latd, urechi mari si clipauge, ovalul
fetei alungit cu mandibula mare, proeminenta. Nasul de obi-
cei are o bazi lata i varful in forma de gheard. Deseori irisul
este de culoare deschisa.

2) Mainile i picioarele sunt mari, falangele distale ale
degetelor sunt late.

3) Modificarile din partea tesutului conjunctiv intalnite
la 49% din copii se manifestd prin: piele hiperplastici, inso-
titd de vergeturi, ligamente si articulatii hipermobile. Dintre
malformatiile congenitale de cord mai frecvent se intalneste
prolapsul de valva mitrald (28% cazuri).

4) Simptomatologia neurologica este nespecifica si cel
mai des este similard celei intilnite la majoritatea copiilor
cu retard mintal: hipotonie musculari slab exprimati (47%
cazuri), tulburiri de coordonare (34% cazuri), reflexe os-
teo-tendinoase ugor majorate (22% cazuri), mai rar (15%
cazuri) se constata hiperchineze extrapiramidale manifestate
prin grimase stereotipe — incruntarea fruntii, sprancenelor,
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atetoza etc. Sindromul convulsiv se intilneste in 8-10% din
cazuri.

S) Retardul mintal moderat prezent la baietii afectati in
35% cazuri. Cel mai des subiectii cu sindromul X-fragil pre-
zintd o deficientd mintald ugoara si moderatd, mult mai rar —
un intelect liminar si retard mintal sever. Imaturitatea psihica
in 85% cazuri este insotitd de sindromul de hiperactivitate
motorie §i de un grad accentuat de labilitate afectivd — 94%
cazuri. De asemenea, 86% dintre copiii cu sindr. X-fragil au
manifestiri precum: izolare, timiditate, frica, indiferent, ne-
gativism fata de anturaj.

6) Tulburirile de limbaj sunt intalnite practic la toti co-
piii (99% cazuri) cu sindr. X-fragil in 38% cazuri din copiii
de varsta frageda si se caracterizeazi printr-un ritm majorat
insotit de numeroase perseveratii, care apar sub forma unor
fraze sau a unor cuvinte ce se repeta.

Diagnostic paraclinic: evidentierea prin PCR a numa-
rului de repetitii CAG la descendentii unui individ afectat;
evidentierea situsului X fragil prin tehnici citogenetice clasice.

Prognostic — retard mintal moderat.

Tratamentul este simptomatic, neurologic, psihocorec-
tie individualizata.

OSTEOGENEZA IMPERFECTA

Osteogeneza imperfecta (OI) reuneste un grup de
afectiuni monogenice, cauzate de mutatii in genele COL1A1
si COL1A2 (responsabile de sinteza procolagenului tip I)
si care se manifesta prin: fragilitatea oaselor, sclere albastre,
hipoacuzie progresiva, dentitie defectiva si retard al cresterii.

Osteogeneza imperfectd sau boala oaselor fragile este
una dintre cele mai frecvente displazii scheletice. Frecventa
bolii este de 1:10000 — 1:20000.

Modul de transmitere: autozomal-dominant (85-90%
cazuri), autozomal-recesiv.

Genetica. OI este determinatd de mutatii in genele
COLI1A1, COL1A2, responsabile de sinteza procolagenului
tip I. Moleculele de procolagen tip I sunt alcituite din doua
lanturi alfal(I), codificat de gena COL1A1 de pe cromozo-
mul 17, si un lant alfa 2 (II), codificat de gena COL1A2 de
pe cromozomul 7. Alte mutatii: LEPRE1 (leprecan), CRTAP
(proteina cartilaj asociati).

Heterogenitatea clinica este explicata cel putin in parte
prin heterogenitatea alelicd si de locus: fenotipul variaza in
functie de tipul de lant al procolagenului I care este afectat
si de localizarea mutatiei la nivelul fiecirui locus. Au fost de-
scrise peste 200 de mutatii diferite ce afecteazi genele pentru
colagenul I.
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Tabloul clinic se caracterizeaza printr-o expresivitate
variabild a manifestarilor clinice de la deces intrauterin al fa-
tului pani la simptome minime. Se constata:

I. Manifestiri scheletale: susceptibilitate crescuti la
fracturi — fragilitate osoasa excesivi cu fracturi nontraumati-
ce; deformatii osoase: cifoscolioza, torace ,in butoi”, coxa val-
ga, macrocefalie, fata ,triunghiulard”, platispondilie; nanism
disproportional.

II. Manifestiri extrascheletale: sclere albastre, dentino-
genezd imperfectd, hipoacuzie progresivi, laxitate ligamen-
tard, slibiciune musculard, insufucientid cardiopulmonars,
nefrolitiazi.

Clasificarea Sillence (1979, 2002, 2007) descrie 8 tipuri
de OL

Pentru toate tipurile de OI este caracteristici osteopenia
si tendinta spre o deformare progresiva a oaselor.

« Tipurile 1-5 - cauzate de mutatii cu mod de transmitere
AD.

« Tipul 1 (maladia Lobstein) este cea mai usoard forma
a bolii i este, de asemenea, cea mai frecvent intalniti forma.
Se caracterizeazi prin asocierea fragilitatii osoase cu sclere al-
bastre si eventual surditate presenild; deformatiile scheletice
sunt absente.

o Tipul 2 - forma letal3; poate duce la deces in primul an
de viati sau chiar din perioada intrauterini. Frecvent decesul
survine in perioada neonatala, iar manifestarile clinice se aso-
ciazd cu fracturi osoase, deformatii scheletice grave si sclere
de culoare albastru-inchis.

« Tipul 3 - forma gravi. Cei afectati au o speranta de via-
ta scurtd, necesitind deplasarea in scaunul cu rotile. Deseori,
se constata fracturi prezente la nagtere cu deformatii osoase
progresive, hipostatura, sclere albastre, tulburari ale dentitiei
si surditate.

« Tipul 4 este de gravitate medie. Bolnavii au o speranta
de viata relativ satisficatoare. Sclerele au aspect normal, de-
formatiile osoase sunt usoare sau moderate, dar persista sus-
ceptibilitatea la fracturi; surditate i anomalii ale dentitiei.

o Tipurile 6-8 rezulta ca urmare a mutatiilor AR si sunt de
gravitate medie-grava.

Diagnostic si sfatul genetic.

Desi manifestarile fenotipice in OI sunt caracteristice,
totusi aceasta poate fi uneori dificil de diagnosticat. Formele
grave pot fi diagnosticate prenatal prin examen ecografic
sau imediat postnatal datorita fracturilor frecvente. Formele
moderate sunt adesea tarziu diagnosticate, prin acumularea
unui numar mare de fracturi cu deformairi evidente ale oa-
selor si retard statural. Examinarile radiografice ale oaselor
lungi evidentiazi fracturile, calusurile vicioase postfractura si
osteoporoza.

Consultul medico-genetic, testarea geneticd (diagnosti-
carea molecular-genetica), asocierea care existd intre mutatii
si tipul de transmitere (dominant sau recesiv) permit o apre-
ciere mai corecta a riscului de recurenta a bolii i stabilirea
diagnosticului clinic definitiv.

Tratamentul bolii este rezervat §i consta, in mare ma-
surd, in corectia chirurgicala a efectelor fracturilor osoase. In
prezent se asociazd cu succes biofosfonatii, o clasa de com-
pusi care reduc resorbtia osoasd, crescind densitatea si conti-
nutul mineral al acestora la pacientii cu forme severe de boala.

MIODISTROFIA DUCHENNE-BECKER

Miodistrofia Duchenne-Becker (MDB) este o pato-
logie monogenici cu mod de transmitere X-lincat recesiv,
cauzatd de mutatia genei rispunzitoare de sinteza proteinei
distrofina. Distrofina se contine in cantitati mari in sarcole-
md, determinind integritatea membranei. Modificarile struc-
turale ale sarcolemei duc la degenerarea componentilor cito-
plasmatici, marirea fluxului de R* in interiorul celulei, ceea ce
duce la moartea miofibrilelor. Miodistrofia Duchenne-Becker
se imparte in doud forme clinice: Miodistrofia Duchenne i
Miodistrofia Becker.

Miodistrofia Duchenne sau distrofia musculard Duchenne
(DMD) este cea mai frecventd si grava forma de distrofie
musculara. Incidenta este de 1:3500 nou-nascuti de sex mas-
culin. Femeile sunt purtitoare, dar pot prezenta in rare ca-
zuri simptome minime.

In 1986 Kunkel a identificat gena DMD ca fiind localiza-
ta la nivelul benzii Xp21 si a confirmat astfel modul X-lincat
recesiv al bolii.

Genetica. Gena DYS implicatd in distrofia musculard
Duchenne (DMD) si Becker (DMB) codifici o proteini, dis-
trofina. O singura proteind implicati cauzeazi doua maladii.
Gena DYS este localizatd pe bratul scurt al cromozomului X.
Aceasta fiind cea mai lungi gena din cele studiate, are 2-10°
nucleotide (mai mult de 60 de introni), iar lungimea ARNm
este de 16.000 baze nucleotide. In legitura cu particularita-
tea dati in aceastd gend au loc des mutatii. Proteina distrofina
este constituita din:

partea I — asemenea a-acetinei (240a-a). Este o prote-
ind citoscheletici legatd de alte proteine membranare, fiind
importanta pentru mentinerea stabilitatii distrofinei; deletia
ei duce la o forma gravid de MDB.

partea II — este ca un pilon, ca o veriga de legituri intre
partea I si a ITl-a. Deletia pértii centrale se manifestd asimp-
tomatic, cea a portiunii pericentrice — forma clasica a MDB.

partea III - e bogata in cisteind; deletia ei => MDD.
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partea IV - C terminal are o structurd unica. Portiunea
proximald e importanta pentru functionarea distrofinei, dele-
tia ei duce la MDD, modificarea portiunii caudale apare sub
forma neprogresivi a MDB.

Distrofina este legatd de un ansamblu de glicoproteine:
Dag-ul (distrofina asociata glicoproteinelor), care constituie
un complex membranar legat de membrana extracelulari a fi-
brei musculare. Un defect cantitativ sau calitativ al distrofinei
antreneazd ruptura de aceastd legatura si provoaci o fragilita-
te a membranei celulare, putind astfel explica eliberarea enzi-
melor musculare (CPK), al ciror procent misurat in plasma
este crescut.

In distrofia musculari Duchenne, distrofina nu este pro-
dusa. In distrofia musculara Becker distrofina produsa este in
cantitate insuficienta. Ea nu asigurd decat partial functia sa.

Manifestari clinice.

Primele semne clinice apar pana la 2 ani — copiii in-
cep mai tarziu si mearga, nu pot fugi si siri. Semnele clini-
ce mai evidentiate apar la 2-3 ani, sub forma de dereglari ale
mersului (,mers de rati”) si pseudohipertrofia muschilor
gastrocnemieni.

Procesul de atrofie a muschilor are un caracter ascen-
dent: mugchii coapsei —> muschii centurii pelviene —> mus-
chii centurii scapulare —> mugchii bratului. Pseudohipertrofia
poate afecta §i muschii fetei, deltoizi, abdominali si mugchii
limbii.

Se poate asocia hiperlordoza §i ,scapulae alatae”
Procesul atrofic poate afecta miocardul (miocardiopatii),
cu dezvoltarea insuficientei cardiace acute, explicind cauza
letalitatii inalte. Apar dereglari motorice gastrointestinale,
modificiri ale tesutului osos. Intelectul este scizut. Nu existd
o corelatie intre gradul de afectare a muschilor si inapoierea
mentali. In ultimul stadiu al atrofiei musculare sunt afectati
muschii mimici, ai laringelui, respiratori.

Prognosticul de viati este rezervat. Bolnavii de obicei
mor la 20-30 de ani.

Miodistrofia Becker este forma benigna a maladiei ne-
uromusculare. Incidenta — 1:20 000 de nou-niscuti baieti.

Miopatia Becker poate fi descoperiti prin semnele carac-
teristice: crampe musculare dupa efort sau o slibire a ritmului
cardiac. Primele semne clinice apar nu mai devreme de 10-15
ani si decurg cu o evolutie mai usoara. Bolnavii isi pastreazi
capacitatea de munci. Fertilitatea nu este scizuti. Lipsesc de-
reglirile de intelect si cardiopatiile. Activitatea creatininfos-
fokinazei este marita intr-o masurd mai micd decat in MDD.

Forma ugoara a MDB se datoreazi faptului c are loc de-
reglarea sintezei distrofinei intr-o masura mai mici, aici are
loc sinteza unei cantititi micgorate de distrofina sau sinteza
unei distrofine anormale.
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Diagnostic:

« Biochimic se depisteazi nivelul ridicat al creatinofosfo-
kinazei (10 - 100 ori) in serul sangvin.

« Diagnosticul prenatal: RPL - reactia de polimerizare in
lant, metoda indirecti.

« Diagnosticul postnatal: cautarea directd a deletiilor in
gena distrofinei prin metoda RLP complexd; metoda indi-
rectd — testul PLFR dupi doua situri intragenice polimorfe
(mai putin informativd); creatininfosfokinaza in serul sang-
vin (CFC); electromiografia (EMG); biopsia musculard cu
studiul distrofinei.

Metode contemporane de studiere a patologiilor
genetice

Genetica medicala se dezvolta in concordanti cu elabo-
rarile metodelor noi de studiu. Pani in anii 60 ai secolului
XX se utilizau numai trei metode de baza: clinico-genealogi-
ca, metoda gemenilor si metoda statistica. In anii precedenti
genetica medicali s-a imbogitit cu noi metode de studiu: me-
toda citogenetici, metoda molecular-geneticd, metoda mole-
cular-citogenetici, metode biochimice etc.

Metoda clinico-genealogica

Aceastd metoda include elaborarea si analiza arborelui
genealogic, adici urmarirea mostenirii caracterelor si pato-
logiilor in familie §i reprezinta metoda de bazi in genetica
clinica.

Scopul metodei:

1. Determinarea caracterului ereditar al patologiei;

2. Determinarea tipului de transmitere;

3. Determinarea cercului de persoane din familia datj,
care necesita investigatii pentru depistarea:

— caracterelor preclinice ale patologiei;

— purtitorilor heterozigoti;

— predispunerii ereditare la patologie.

Diferentierea caracterelor anormale de cele normale nu
este intotdeauna simpla.

Mijloacele de identificare a unor trasituri fenotipice
particulare sunt:

1. examenul fizic (examinarea clinici a bolnavului);

2. mijloace somatometrice care folosesc instrumente uzu-
ale: metrul, cantarul, compasul etc. pentru masurarea taliei, a
unor segmente ale corpului;

3. mijloace imagistice: radiologice, ecografice, tomografie
computerizata, tomografie prin rezonantd magnetici etc.;

4. examindri de laborator clinic: biochimice, imunologice,
imagistice, hematologice s.a.;

S. examindri psiho-comportamentale (teste psihologice,
coeficient de inteligenta etc.).
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Examenul clinic obiectiv al bolnavului in cadrul con-
sultului medico-genetic are unele particularitati. El trebuie si
fie:

« precoce (chiar de la nastere, incepand cu cele mai tim-
purii stadii ontogenetice);

« complet (in caz ci se determini o anomalie unici izola-
ta examenul este complet pentru a se exclude altele, deoarece
anomaliile congenitale sunt deseori asociate);

« repetat (deseori in evolutie pot si apari manifestiri
clinice noi, iar examenul repetat permite stabilirea corecta a
diagnosticului).

Metoda gemenilor — se bazeazi pe compararea frecven-
tei caracterelor la doud grupe de gemeni: identici (monozi-
goti) si neidentici (dizigoti). Metoda permite de a judeca des-
pre aportul relativ al ereditatii si mediului in forme concrete
de patologie.

Metoda citogenetica — consta in cercetarea garniturii
normale de cromozomi si a anomaliilor de numir si de struc-
turd ale cromozomilor.

Metoda molecular-genetici permite determinarea
modificdrilor structurale si functionale ale acizilor nucleici in
patologia ereditara.

Metoda biochimici - studiaza grupul de patologii ere-
ditare — fermentopatiile.

Metoda imunogenetica — se utilizeazi in studiul paci-
entilor §i rudelor lor in cazurile de imunodificienti eredita-
rd. Permite determinarea predispozitiei ereditare cu ajutorul
marcherilor genetici (sistemul HLA).

Consultul medico-genetic

Consultul medico-genetic reprezinti un tip de asisten-
ta medicald specializati si este cea mai raspanditd metoda de
profilaxie a patologiei ereditare. In sistemul de preintimpina-
re a maladiilor genetice, consultul medico-genetic este consi-
derat pilonul ce uneste strans diferite aspecte din domeniile
medical, genetic, psihologic, pedagogic si social. Consultul
medico-genetic este veriga principald in complexul metode-
lor indirecte de examinare a femeii gravide cu scopul profila-
xiei bolilor ereditare §i congenitale.

Consultul medico-genetic incepe cu cercetarile clini-
co-genealogice. Culegerea datelor anamnestice se efectuea-
za standard, ludndu-se in considerare informatia cel putin a
trei generatii. Arborele genealogic se alcituieste cu utilizarea
simbolurilor clasice, internationale utilizate in genetica medi-
cald. Esenta consultului medico-genetic consti in determina-
rea prognosticului nasterii unui copil cu patologii ereditare si
congenitale, in explicarea posibilititii unei evolutii nefavora-
bile a sarcinii si in ajutorul femeii (familiei), in cazul confir-
mdrii acesteia, ca si ia o decizie vizavi de nasterea copilului.
Un rol aparte in cadrul consultului medico-genetic acordat

femeilor insarcinate revine diagnosticului prenatal genetic
pentru malformatii congenitale si anomalii cromozomiale
care se realizeazi la nivel populational prin intermediul tes-
telor de screening biochimic (a-fetoproteina, -HCG, estriol
neconjugat, PAPP-A) si ecografic, precum i utilizand tehno-
logii de diagnostic prenatal citogenetic si molecular-genetic.

Obiectivele consultului medico-genetic

Consultul medico-genetic este realizat de medicul ge-
netician. Rolul acestuia este de a integra diagnosticul ini-
tial al altor specialisti cu elementele examenului clinic, in
colaborare cu datele teoretice referitoare la numeroasele sin-
droame din domeniu si criteriile de diferentiere intre entititi
asemanatoare.

Consultul genetic vizeaza trei obiective:

1. stabilirea diagnosticului bolii;

2. estimarea implicarii factorilor genetici in patogenia bo-
lii si precizarea naturii genetice;

3. acordarea sfatului genetic, consilierea bolnavului si/sau
familiei sale.

Scopul consultului medico-genetic consti in:

« determinarea riscului genetic;

« formarea grupelor de risc pentru aparitia patologiei ge-
netice la urmasi;

« elaborarea planului de profilaxie a patologiei ereditare
in familie.

Este obligatoriu ca diagnosticul bolii sa fie corect si
complet, prin identificarea tuturor semnelor §i simptomelor
si verificarea tuturor sistemelor. Pentru realizarea acestor de-
ziderate sunt necesare colaboriri interdisciplinare cu alti cli-
nicieni sau specialisti in exploriri, geneticianul fiind cel care
stabileste diagnosticul final.

Stabilirea naturii sau a componentei genetice a bolii este
o activitate specifici medicului genetician, care permite dife-
rentierea bolii genetice de cele conditionate genetic sau cele
negenetice. Aceasta se realizeazd prin anamneza familial si
explorari genetice (analize citogenetice sau moleculare).

Sfatul genetic este un act medical specific, prin care bol-
navul sau rudele cu risc primesc informatii de la medicul ge-
netician referitoare la natura si consecintele bolii, riscul de
recurent si ciile prin care riscul poate fi redus sau prevenit.

Circumstantele de acordare a consultului medi-
co-genetic si indicatiile acestuia

Consultul medico-genetic este acordat, de reguld, in
doud situatii: premarital i postmarital. Premarital esectuarea
consultului genetic se impune cand:

« viitorul cuplu este consangvin;

o unul din membrii cuplului este afectat;

o in familia unuia sau ambilor membri ai cuplului exista
cazuri de boala genetici sau conditionata genetic.
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Circumstantele de acordare a consultului medico-gene-
tic postmarital apar in conditiile cind:

« cuplul are un copil afectat de o boala genetici;

« cuplul este steril;

« istoricul reproductiv al cuplului este marcat de esecuri
(avorturi spontane sau nagterea de copii morti) sau cuplul
este nelinistit in raport cu evolutia unei sarcini in curs de
desfasurare.

Principalele indicatii de acordare a consultului medi-
co-genetic sunt:

1. Anamneza familiald pozitiva. Existenta unor per-
soane afectate in familie este asociatd cu un risc crescut de re-
curenti a bolii. In cazul cisitoriilor consangvine creste riscul
cuplului de a avea un descendent afectat de o boali recesiva.

o Prezentain familie a unor copii cu anomalii de dezvolta-
re sau patologii ereditare;

« Cupluri sinatoase, la rudele cirora au fost diagnosticate
patologii genetice;

« Copii cu malformatii congenitale, defecte de tub neural,
spina bifida etc.;

« Casatoriile consangvine.

2. Varsta materna avansatd (peste 35 de ani) creste
riscul cuplului de a avea un copil cu trisomie, in special 21
(sindromul Down).

3. Tulburiri de sexualizare sau reproducere (steri-
litate, avorturi spontane, nou-niscuti morti) — de multe ori
aceste manifestari patologice sunt consecinta unor anomalii
cromozomiale echilibrate prezente la nagtere la unul dintre
parinti.

« Avorturi spontane repetate, sarcini stagnate in evolutie,
anembrionie;

o Deces perinatal, nagteri premature in anamnez3;

« Evolutie nesatisficitoare a sarcinii (oligo-, polihidroam-
nios, iminenti de avort spontan);

« Sterilitatea primara si secundara a cuplului;

« Unul din parinti (mai rar ambii) sunt purtitori de abera-
tii cromozomiale structurale echilibrate.

4. Anomalii congenitale multiple — sunt frecvent pro-
duse de defecte genice sau cromozomiale, iar riscul de recu-
renta este semnificativ.

S. Retard mintal cu sau fira tulburiri de comporta-
ment. Majoritatea cazurilor de retard mintal moderat sau se-
ver sunt produse de anomalii genetice (monogenice sau cro-
mozomiale), ceea ce implicd un risc crescut la descendenti.

« Copiii cu deficiente mintale, retard in dezvoltarea psi-
ho-motorie, cognitiv-verbala si sociala;

o Retinerea in dezvoltarea fizici si sexuald a copilului.

6. Boala monogenici — indivizii afectati de o astfel de
boald au un risc semnificativ de a avea descendenti bolnavi,
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riscul depinzand de tipul bolii (recesivd sau dominanti) si de
sexul persoanei afectate.

« Mame purtitoare de patologie X-lincat;

« Nasterea copilului cu patologie recesivi gravi;

« Parinti purtitori sau bolnavi de patologii monogenice
cu mod de transmitere autozomal-dominant, autozomal-re-
cesiv, X-lincat, Y-lincat;

o Intoleranti la unele produse alimentare;

« Cazuri de patologii ce prezinta o evolutie lentd progresi-
va si rezistenta la tratament.

7. Boala multifactoriala — riscul este crescut in cazul in
care exista rude de gradul intéi afectate.

8. Diagnosticul prenatal — depistarea unor semne eco-
grafice de alarmi la examenul ecografic sau valori anormale
ale triplului test (screeningului ecografic) reprezinti o indica-
tie majora de consult medico-genetic.

« Markeri ecografici caracteristici pentru aberatii cromo-
zomiale (ingrosarea translucentei nucale, profil facial aplati-
zat cu nedezvoltarea osului nazal etc.);

« Malformatii fetale diagnosticate la gravide in timpul
sarcinii.

9. Actiunea factorilor mutageni in timpul sarcinii:

« Radiatia ionizanta, radiografia i alte investigatii
imagistice;

« Utilizarea unor remedii medicamentoase cu risc posibil
de dezvoltare a MC in perioada periconceptionala.

Etapele consultului medico-genetic

Consultul medico-genetic se desfisoara in mai multe
etape, succesiunea lor fiind urmatoarea:

1. Inregistrarea datelor personale si a motivelor de consult —in
cadrul acestei etape sunt analizate si documentele medicale
existente;

2. Anamneza  familiald,
postnatald;

3. Examenul fizic — corelarea datelor anamnestice cu re-
zultatele examenului fizic permite stabilirea unor ipoteze de
diagnostic;

4. Examenele paraclinice, inclusiv cele genetice;

S. Analiza si sinteza datelor clinice si paraclinice pe baza ca-
rora este stabilit diagnosticul pozitiv si cel diferential;

6. Evaluarea prognosticului, a posibilitatilor de recuperare si
a riscului genetic;

7. Comunicarea verbald si scrisd a rezultatelor — comunica-
rea acestor date trebuie ficuta individualizat, verificAnd daci

materno-fetald, neonatald i

persoanele care s-au adresat geneticianului au inteles inter-
pretarea datelor medicale si valoarea riscului de recurents;
comunicarea rezultatului consultului genetic se face in scris
atat pacientului, cit si medicului de familie sau medicului spe-
cialist care a trimis pacientul sau cuplul la consultatie;
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8. Urmadrirea evolutiei bolii la pacientii diagnosticati.

Activitatea de bazi a medicului genetician consta in
elucidarea si concretizarea fiecirei situatii genetice, referirea
ei catre un anumit tip de problema geneticd, calcularea ris-
cului genetic si formarea grupelor de risc pentru patologiile
genetice.

Formarea grupelor de risc pentru patologia ereditara se
efectueaza dupa urmitoarele criterii:

Grupul de risc pentru patologia cromozomiala:

« Virsta avansatd a mamei mai mare de 35 de ani (creste
riscul nagterii copiilor cu sdr. Down);

« In familie sunt deja copii cu patologie cromozomiali;

« Unul din parinti este purtitor de aberatii structurale
echilibrate;

o La mami se remarcd anamneza obstetricd si familiala
nefavorabild (sarcini pierdute, nou-niscuti morti, copii cu
anomalii multiple de dezvoltare, mai ales daci mama are mi-
croanomalii sau malformatii congenitale, care pot servi drept
semne clinice pentru mozaicism in patologia cromozomiali);

« Contactul parintilor cu factorii mutageni.

Grupul de risc pentru patologia monogenici:

« Diagnosticul de patologie genici la parinti, la sibsii
probandului;

o DPersoanele care sunt rude apropiate cu probandul au
un risc major pentru starea de purtator heterozigot al genei
mutante.

« Casatoriile consangvine.

Grupul de risc pentru patologiile multifactoriale

Se refera la persoanele care, in functie de gradul de com-
plexitate a patologiei, vor intra in grupul de risc in dependen-
ta de gravitatea patologiei, gradul de rudenie cu bolnavul si
numarul de bolnavi in familie. Consultul medico-genetic in
patologiile multifactoriale este indreptat nu spre preintimpi-
narea nasterii copiilor bolnavi, dar catre profilaxia patologiei
la persoanele cu predispozitie ereditard pe calea excluderii
factorilor de mediu, care contribue la manifestarea fenotipu-
lui patologic.

Diagnosticul prenatal

Diagnosticul prenatal genetic (DPG) cuprinde un com-
plex de masuri §i metode, indreptate spre diagnosticarea de-
reglirilor morfologice, structurale, functionale si biologice de
dezvoltare intrauterini a organismului fatului. DPG a devenit
un instrument important de cercetare in medicin, ce con-
tribuie la reducerea semnificativd a mortalitatii infantile §i
micsorarea numarului copiilor nou-nascuti cu anomalii cro-
mozomiale i malformatii congenitale.

Metodele de diagnostic prenatal genetic sunt conside-
rate niste teste sigure, aplicate pe scara largd, iar specialistul,
medicul genetician in cadrul consultului medico-genetic

informeazi corect si complet, pe intelesul gravidei (proban-
dului), rolul, avantajele, gradul de risc, indicatiile si contrain-
dicatiile acestor investigatii.

In Republica Moldova DPG se realizeazi la nivel popu-
lational prin intermediul metodelor de DP invazive (biotehno-
logii de diagnostic citogenetic si molecular-genetic) si nein-
vazive (testele screeningului biochimic si ecografic).

Diagnosticul prenatal invaziv are o insemnatate exceptio-
nali pentru consultul medico-genetic, deoarece permite tre-
cerea de la probabilitate la prognosticul concret al sanatatii
copilului in grupele cu risc genetic inalt pentru boli genetice
— anomalii cromozomiale si boli monogenice.

Amniocenteza cu studiul cariotipului fetal efectuata la a
16-a — a 18-a saptimani de gestatie (s.a.) permite diagnosti-

carea celor mai frecvente anomalii cromozomiale numerice si
structurale. Amniocenteza este procedura de obtinere a unei
probe de lichid amniotic prin punctie transabdominala, ghi-
data ecografic in scopul examinarii genomului fetal.

AMMNIOCENTESIS

Litra=ound
tran=ducer

Fig. 4. Metoda invaziva de diagnostic prenatal — amnio-
centeza.

Lichdul amniotic contine celule de origine fetald, care
pot fi supuse investigatiilor citogenetice si molecular-gene-
tice, testelor ADN pentru depistarea mutatiilor sau cultivate
pentru a efectua analiza cromozomilor. Complicatia majord a
amniocentezei comporta un risc de 0,5-0,7% de avort spon-
tan. Alte complicatii rare sunt: infectiile, scurgerile de LA —in
cca 0,3% de cazuri.

Selectia gravidelor pentru diagnosticul prenatal citoge-
netic este efectuati de medicii geneticieni conform indicatii-
lor clinice:

« varsta avansata a genitorilor;

« sarcini cu anamneza obstetricald agravata (avorturi
spontane, sarcini stopate in evolutie, anembrionie, infertilita-
te etc.);

o pdrinti purtatori de aberatii cromozomiale echilibrate
sau mozaici;
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« markeri ecografici pentru patologie cromozomiala;

« nagterea anterioara a copiilor cu malformatii congenita-
le unice sau multiple, nou-niscuti morti, boli cromozomiale;

« actiunea factorilor mutageni §i teratogeni in perioada
precoce a sarcinii, periconceptional, in perioada de organo-
geneza etc.

Dintre metodele de diagnostic prenatal neinvaziv al bo-
lilor genetice, inclusiv al malformatiilor congenitale, menti-
onim screeningul biochimic (triplu test), care presupune
examinarea nivelului alfa-fetoproteinei, gonadotropinei cori-
onice si estriolului neconjugat, cel mai frecvent in siptamana
a 14-a — a 16-a de sarcina. Screeningul biochimic prenatal are
anumite limite si specific de utilizare:

« nu poate stabili un diagnostic cert;

o nu poate determina toate cazurile de anomalii
cromozomiale;

« evidentiazi un grup de gravide, la care riscul de dezvol-
tare a anomaliilor cromozomiale si malformatiilor congenita-
le este mai mare comparativ cu riscul complicatiilor diagnos-
ticului prenatal invaziv.

USG fatului reprezinta, practic, cea mai utilizatd metoda
de diagnostic prenatal neinvaziv si profilaxie secundari a bo-
lilor genetice, la care se recurge in scopul:

« determindrii exacte a termenului sarcinii;

« evaludrii starii fatului (corelind datele obtinute in mai
multe etape de examinare);

« diagnosticirii anomaliilor de dezvoltare;

« depistarii unor markeri ecografici specifici pentru mal-
formatii §i aberatii cromozomiale (ingrogarea pliului nucal,
defectele de tub neural, spina bifida, anencefalia sunt doar
unele semne ecografice care pot suspecta patologii fetale gra-
ve) la termeni informativi (11-14 s.a. $i 20-21 s.a.).

Actualmente este posibil diagnosticul prenatal practic al
tuturor sindroamelor cromozomiale, al multor malformatii
congenitale de dezvoltare si a circa 100 de patologii ereditare,
al caror defect biochimic este cert determinat.

De asemenea, metodele de diagnostic prenatal se divi-
zeazd in directe si indirecte:

1. Metode indirecte - consultul medico-genetic (me-
toda genealogici, citogeneticd, molecular-biologicd), exami-
narea obstetrico-genicologicd, bacteriologica, imunologica,
serologica si biochimica a gravidelor, la care se refera metode-
le de selectare a femeilor cu risc avansat de nastere a copiilor
cu patologii ereditare §i congenitale.

Metoda biochimica de screening in diagnosticul pato-
logiei fatului constd in determinarea concentratiei alfa-fe-
to-proteinei (AFP) in serul sangvin matern. Aceasta este o
proteind organo-specifica, produsid numai de celulele fetale
si reprezintd un marker biochimic al starii fatului. Nivelul de
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AFP se determina prin metodele radioimunologici si imun-
ofermentativa. Indicii medii ai nivelului AFP in serul matern
de 31, 40, 44 ng/ml la saptimana 16, 17 si 18 de sarcini. In
herniile spino-cerebrale deschise, anencefalie, gastroschisiz
depistate la fat nivelul de AFP se majoreazd panila 188,453 si
226 ng/ml corespunzitor, deci depésesc indicii normali mai
mult de 4 ori. Nivelul AFP in serul gravidei (16-18 s.a.) siin
lichidul amniotic se majoreazi evident in defectele de tub ne-
ural deschis (in 90% cazuri), in defectele peretelui abdominal
anterior (gastroschisiz, omfalocel), polichistoza renald, hi-
dronefroza, teratoame, uneori in micro- si hidrocefalie, atre-
zie esofagiana. In unele patologii cromozomiale la fit, mai cu
seami in cazul sindromului Down, nivelul AFP deseori este
scazut (20%). Testarea concomitentd in serul gravidelor a
altor markeri - proteine fetale (nivelul gonadotropinei cori-
onice umane, estriolului neconjugat) permite diagnosticarea
prenatala a sindromului Down in 68% cazuri.

2. Metodele directe — cercetarea directd a starii fatului
prin examenul ultrasonografic (EUS), care este o parte com-
ponentd indispensabilid a programelor de screening al exa-
menului gravidelor in toate tarile dezvoltate din lume, sunt
practicate i in Republica Moldova. EUS are o specificitate
a metodei pani la 94.7% si o sensibilitate pani la 91.5%. Cu
ajutorul EUS se depisteazi in prezent peste S0 de anomalii,
dintre care anomalii grave de dezvoltare a creierului: anen-
cefalie, hidrocefalie, hernii spinale si spino-cerebrale, prozen-
cefalie, microcefalie pronuntata, depistate in pand la 95% din
cazuri. Metoda de exocardiografie in 4 proiectii la termenul
de pana la 18 saptimani de sarcind permite depistarea a 50 de
malformatii cardiace. Prenatal, cu un grad mare de probabi-
litate se depisteazd anomaliile de dezvoltare a extremitatilor
(lipsa extremitatilor sau a unei portiuni a lor), anomalii ale ri-
nichilor (agenezia sau hipoplazia, hidronefroza, polichistoza,
distopii), atrezia tractului gastrointestinal, hernii ombilicale
si diafragmale, situs inversus, despicatura labio-palatini si mi-
croftalmul, malformatii multiple de dezvoltare.

Practic toate metodele neinvazive, atat cele directe, cat si
cele indirecte, permit depistarea gravidelor din grupa de risc
avansat pentru nasterea copiilor cu anomalii congenitale, ca-
rora le este indicat examenul prenatal al fitului cu utilizarea
metodelor invazive de cercetare.

Astfel, de exemplu, depistarea pliului cervical ingrosat
la EUS reprezinti indicatie pentru examenul citogenetic al
fatului, deoarece acesta este caracteristic pentru un sir de sin-
droame de etiologie cromozomiala, mai cu seami pentru sin-
dromul Down. In afari de aceasta, semnul dat, asociat cu alti
markeri ecografici precum hipoplazia oaselor nazale, profilul
facial aplatizat, focar hiperecogen in ventricolul sting etc., se
depisteaza in 67% cazuri de malformatii multiple.
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Este cunoscut faptul ci 5-10% dintre copiii cu anomalii
congenitale se nasc in familiile din ,,grupa de risc”, iar 95%
— in familiile care nu au avut motive sa solicite consultul me-
dico-genetic. De aceea, diminuarea frecventei patologiei ere-
ditare poate fi atinsa numai la examenul in masa (screening)
al tuturor gravidelor prin cele mai simple teste: EUS, determi-
narea nivelului de AFP in serul sangvin si a altor indici nespe-
cifici. Deci, diagnosticul prenatal va juca un rol important in
profilaxia patologiei genetice atunci cand ea va fi utilizati cét
mai larg. Cautarea cailor care permit diagnosticul malforma-
tiilor congenitale dupd anumite criterii indirecte — iata direc-
tia cea mai practicd, ce atrage atentia cercetitorilor in prezent.

Anomaliile de dezvoltare. Malformatiiile congenitale
sunt considerate stiri patologice, caracterizate prin abateri de
la dezvoltarea embrionard normald, insotite de defecte mor-
fologice ale unui organ, ale unei parti din organ sau ale unui
sistem de organe, ce cauzeaza tulburarea functiei organului
sau a intregului organism. Dezvoltarea intrauterina la fat par-
curge mai multe etape, iar aparitia malformatiilor congenitale
include nu doar perioadele critice ale organogenezei, dar si
morfogeneza propriu-zisi. Totodata, dezvoltarea si aparitia
anomaliilor la fat este influentata de factori de risc ce actio-
neaza in perioada preconceptionald. Cunoscut este faptul ci
insuficienta anumitor vitamine, microelemente, aportul re-
dus de acid folic, fier, iod duc la aparitia anomaliilor de dez-
voltare la fat.

Clasificarea anomaliilor congenitale potrivit crite-
riului structural:

1. Malformatia este un defect morfologic al unui organ,
al unei parti de organ sau unei zone mai mari din organism,
care rezultd dintr-o anomalie intrinsecd a dezvoltarii, pre-
zentd de la debutul embriogenezei. Toate malformatiile sunt
congenitale, prezente la nastere, iar in 85% cazuri pot fi dia-
gnosticate la nastere.

2. Disruptia este un defect morfologic al unui organ, al
unei parti de organ sau unei zone mai mari din organism, care
rezultd din interferenta extrinsecd anormald cu un proces de
dezvoltare original normal. Factorii care determina disruptia
— factorii teratogeni — sunt agenti de mediu ce actioneazi in
perioada embrionara sau fetal, determinind o alterare per-
manenta a structurii sau functiei organismului. Teratogenii
actioneazi in perioadele cele mai vulnerabile ale dezvoltirii
embriofetale.

3. Deformatia este o anomalie de forma sau pozitie a
unei parti din organism, care se produce prin forte mecanice
anormale: anomalii sau tumori uterine, oligohidramnios, feti
multipli s.a. Exemple de deformatii: picior strimb congenital,
craniostenoza, torticolisul.

4. Displazia este o anomalie morfologici, ce se pro-
duce prin organizarea anormali a celulelor intr-un tesut sau
in mai multe tesuturi, fiind consecinta unei dishistogeneze.
Exemple: hemangioamele, nevii pigmentari, fibroamele,
polipii.

S. Secventa este o asociere de anomalii care deriva din-
tr-un defect initial singular de la care apar apoi in cascadd ano-
malii morfologice sau functionale. Exemple: secventa mie-
lomeningocel: primara este spina bifida, care angajeazi, in
cascadd, hidrocefalia, paralizii ale membrelor, picior stramb.

Impactul medico-social al patologiei genetice

Luate ca entitati clinice distincte, bolile genetice sunt in
general rare. Ansamblul celor peste 6000 de anomalii gene-
tice, precum si gravitatea celor mai multe dintre ele au insa
deosebite implicatii atat pe plan strict medical, cét si pe plan
social.

Impactul medico-social al anomaliilor congenitale:

« 50% din toate avorturile cunoscute din primul trimes-
tru de sarcini au o anomalie cromozomial3;

« 2-3% din nou-néscuti au o0 anomalie cromozomial;

« 0,6% din toti nou-néscutii au 0 anomalie cromozomiali;

« 50% din toti copiii cu cecitate, din toti copiii cu surdita-
te si din toti copiii cu retard mintal sever au o cauzi genetici;

« 30% din din toti copiii internati in spitale au o boala
genetica;

« 40 - 50% din decesele copildriei au o cauza genetica;

« 1% din toate cazurile de malignitate sunt direct determi-
nate de factori genetici;

o 10% din cazurile comune de cancer ca cel de sin, de co-
lon sau de ovar au o puternici componenti genetici;

« 5% din populatia pana la varsta de 25 de ani va avea o
tulburare in care factorul genetic are un rol important.

Marea majoritate a acestor copii au un handicap fizic
sau/si mintal grav, solicitind intens bugetul familiei si/sau
al societdtii pentru intretinerea, educarea si recuperarea lor.
Nasterea unui copil handicapat genetic declanseaza deseori
adevirate drame familiale, perturband serios armonia si echi-
librul familiei. Importanta medico-sociala este reliefati si de
citre expertii Organizatiei Mondiale a Sanitatii (OMS), care
inca din 1982 avertizau ca orice program national care vizea-
z4 sandtatea pentru toti, daca nu tine seama de bolile genetice,
va fi condamnat la esec.

Spectrul larg pe care l-a castigat genetica in practica me-
dicala i-a facut pe unii sd afirme ci orice boala implici un co-
eficient genetic, iar pe altii, sa se intrebe daci mai existi i alta
patologie decit cea genetica.
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SINDROAMELE GENETICE

Majoritatea sindroamelor genetice la copii sunt diagnos-
ticate in baza unor semne §i trdsituri comune ale manifesta-
rilor clinice.

Chiar si in secolul nostru exista inca multe deosebiri de
opinie a cea ce reprezinta un sindrom. Cel mai des acestea se
impart in doud categorii (sau grupe):

1. Sindroame prin definitie.

2. Sindroame prin etiologie.

Sindromul prin definitie constituie o asociere de
defecte morfologice, fiziologice, structurale si functiona-
le observate de autorul care a descris primul patologia, iar
sindromul respectiv poarti numele acestui autor (sindro-
mul Rubinstein-Taybi ,police lat si haluce mare”, sindromul
Cornelia de Lange etc.).

Sindromul prin etiologie include toate combinatiile de
anomalii cunoscute produse de etiologie (mutatii cromozo-
miale, genice si genomice: sindr. Down, Patau, Edwards; sin-
droamele monogenice — sindr. Lourence-Moon-Bied], sindr.
Marfan, sindr. Elers-Danlos).

Initial multe sindroame genetice erau descrise ca sin-
droame prin definitie. Ex.: sindromul Turner era original
recunoscut ca asocierea a 4 trasituri: hipostaturd, edem, gat
palmat i amenoree primara la sexul feminin. Ulterior s-a con-
statat cauza etiologici a acestui sindrom genetic — cromatina
sexuald negativi la fetite, determinarea unui cariotip 45,X.

Sindroamele genetice sunt diagnosticate luandu-se in
considerare particularitatile fenotipice:

1. Tegumentele: fira patologie (obisnuite), palide, cenu-
$ii, cianotice, anomalii de culoare: depigmentare (vitiligo),
hiperpigmentare (pete café-au-lait); hemangioame, me-
lanoame, teleangiectazii, nevusi, fibroame, lipoame, urticarii,
atrofie, hipertrofie, hipercheratozi, elasticitate (cutis hiper-
elastica, hiperextensibild), cicatrice, hipertrihozi, albinism;
piele subtire, fragil3, ihtioziformi, fotosenzitivitate.

2. Tesutul subcutan: dezvoltat suficient, cu surplus, insu-
ficient, edeme;

3. Tonusul muscular si muschii: hipotonie, hipertonie,
atonie, hipertrofie, hipotrofie, aplazie.

4. Craniu: hidrocefalie, microcefalie, macrocefalie, ma-
croencefalie, craniosinostoza, craniostenoza, dolicocefalie,
acrocefalie, oxicefalie, trigonocefalie, brahicefalie, plagiocefa-
lie, scafocefalie.

Hidrocefalia reprezinti un sindrom caracterizat prin
cresterea cantitatii de lichid cefalorahidian in spatiile prefor-
mate ale creierului (ventriculi cerebrali, spatii subarahnoi-
diene) si care determini si evolueaza in paralel cu cresterea
perimetrului cranian.
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Microcefalia — stare patologica caracterizatd prin dez-
voltarea insuficienti a craniului si a creierului.

Macrocefalia — anomalie congenitald caracterizatd prin
alungirea craniului §i dezvoltarea lui exagerata in comparatie
cu corpul.

Macroencefalia — cresterea exagerati a craniului si en-
cefalului in comparatie cu corpul.

Craniosinostoza sau craniostoza reprezinti deforma-
rea craniului produsi cand oasele craniului fuzioneazi prea
devreme.

Craniostenoza — sudurd prematurd a unuia sau a mai
multor oase ale cutiei craniene, care provoaci o oprire in dez-
voltarea normali a acesteia.

Dolicocefalia — malformatie de forma a craniului, carac-
terizatd prin alungirea diametrului sdu antero-posterior.

Acrocefalia — malformatie de forma a craniului, con-
stand in aspectul ascutit, conic al cutiei craniene.

Oxicefalia este rezultatul unei sinostoze bicoronale,
asociata frecvent cu afectarea suturii interparietale. Arcadele
sprancenoase sunt infundate, iar fruntea este aplatizata si
inclinata anormal spre inapoi, peretii laterali ai craniului su-
ferd aceeasi inclinatie spre centru, culminand intr-un punct
bregmatic, iar unghiul fronto-nazal este foarte deschis, asociat
constant cu exorbitismul.

Turicefalia reprezinta o deformitate a oaselor cutiei
craniene, care au aspect de turn.

Trigonocefalia este rezultatul afectdrii suturii meto-
pice. In aceasti craniostenozi, fruntea este ingustatd si tri-
angulara, sugerand forma unei prove de corabie si prezinti o
creastd mediana de la nazion la bregma. Largimea craniului
este micgorata i extinsd, determinénd hipotelorism.

Brahicefalia — conformatie craniani datorata sinostozei
precoce a suturii coronare, ceea ce face ca sa se dezvolte cra-
niul numai in diametrul lateral, rimanand turtit in diametrul
antero-posterior.

Plagiocefalia este o asimetrie fronto-parietald datorata
sinostozei uneia dintre suturile coronale. Bosa frontald este
stearsd, orbita este infundata si ridicati si existi o bombare
temporald, ridicina nasului fiind deplasati spre partea afecta-
td. Rezultatul acestei craniostenoze in plan morfo-functional
este o dezaxare faciald, axa orbitard pierzindu-si orizontalita-
tea, iar axa nazali verticalitatea.

Scafocefalia reprezinti o deformitate craniand, determi-
nata de craniostenoza congenitald prin afectarea suturii inter-
parietale, craniul fiind micsorat in latime si alungit.

S. Faciesul: obisnuit, triunghiular, plat, ,de luni plind’, ,de
papusa’, amimic, imobil, inexpresiv, rigid, atrofic, asimetric,
leonin (mutilat, lepromatos), marfanoid, elfin, mongoloid,
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aplatizat, proeminent, hipoplazic, cu profil de pasire, cu as-
pect de ,boxer”.

6. Fruntea: mirime normald, formd bombata, ingust3,
joasd, rotundi, cute absente, brizdata, ridicatd, mare, larga,
yolimpiand”

7. Parul: fard patologie, aspru, fin, subtire, fragil, alopecie
(totals, partiald), mat, carliontat, hipertrichoza, hipotrichozi,
hirsutism, culoare deschisi, implantare vicioasi joasa.

8. Sprancenele: obisnuite, lipsa, sinofriz, rotunjite, ar-
monioase, orizontale, ridicate, lateralizate, dezordonate, rare,
exuberante, hiperplazice.

9. Genele: stufoase, rare, lipsa, obignuite.

10. Pleoapele: fantele palpebrale mongoloide, antimongo-
loide, blefarofimoza, epicantus, telecantus, ptozi palpebrala.

11. Ochii: anoftalmie, microftalmie, buftalmie, exoftalmie,
enoftalmie, cataractd, colaboma, hipertelorism, hipotelorism,
nistagmus, strabism, retinitd pigmentara, coloboma irisului,
sclere albastre, teleangiectazie.

12. Paveleoanele urechilor: anotia, macrotia, microtia,
fistule i papiloame periauriculare, deformarea pavileonului
urechii, pavilioanele urechilor jos inserate, aplazie, hipopla-
zie, hiperplazia pavilionului, urechi clipauge, muguri rudi-
mentari, atrezia canalului auditiv.

13. Obrajii: atrofia, asimetria, hemiatrofia, hemihipertrofia
obrajilor.

14. Nasul: mare, proeminent, scurt, mic, ,in sa’, in formi
de ,pard’, in forma de ,cioc’, aplatizat, drept, lirgit, ascutit,
hipoplazia aripilor nazale, radicina nasului despicata, aripile
nasului largite, cu fisurd mediana.

1S. Filtrul: lung, scurt, plat, adanc, sters.

16. Cavitatea bucala si buzele: microstomie, macrosto-
mie, palatul dur arcuit, aplatizat, inalt, ingust, gotic, despicat,
dehiscenta labio-palating, buzele groase, carnoase, subtiri, as-
cutite, egale, eversate, comisuri bucale coborte, buza superi-
oard proeminenta, buza inferioara proeminenta.

17. Limba: obisnuita, macroglosie, microglosie, brazdat3,
protruzia limbii, glosoptozi, despicata, fisurata, lobulata, gle-
satd (atrofie papilard), frenuld scurta.

18. Mandibula: progenie, retrogenie, macrogenie, micro-
genie, micrognatie, macrognatie.

19. Dintii: hipoplazie, adontie, discolorozi, anomalii de
numir — anodontia partiald sau totald, absenta incisivilor su-
periori, dinte supranumerar, polidontie; anomalii de méarime
— hipodontia, oligodontie, dinti mici, mari, rari, atrofici; ano-
malii de pozitie — dentitie mixt, incilecati, dublati, diastems,
ectopici; anomalii de erupere, intirzierea eruperii.

20. Urechile: poliotia, muguri rudimentari de pavilioane
ale urechilor, anomalii de lobulatie, fistule preauriculare, ano-
malii de pozitie (jos sau posterior situate), anotia, surditate.

21. Gatul: scurt, lung, palmat, pterigium coli, torticolis.

22. Torace: hipoplazie, ,de scut’, alungit, ingustat, scurt,
pectus excavatum, carinatum, dolicostenomelia, mameloane
indepirtate (hipertelorism), mameloane hipoplastice, supra-
numerate (politelia), cutie toracicd micd, deformiri ale cutiei
toracice, scoliozd, lordozd, chifoza, hernii, concrescenta ver-
tebrelor, anomalii costale, coaste bifide, ingrosate.

23. Abdomenul: marit, hepatomegalie, splenomegalie,
hernie ombilicald, gastroschizis.

24. Membrele: lungi, scurte, hipoplazia, aplazia de radius,
polidactilie preaxiala, postaxiald, ectrodactilie, brahidactilie,
sindactilie, arahnodactilie, degetul mare lat, oligodactilie,
contracturi, ecvinovarus asimetrice, fracturi, dermatoglife
modificate, articulatii hipermobile, hipomobile, clinodactilia
degetului V, pliu palmar transvers unic, picior strdimb conge-
nital, picior plat, hemihipertrofie.

2S. Organele genitale: conform vérstei, hipospadie, epis-
padie, fisura scrotului, criptorhism (unilateral, bilateral), hi-
pertrofia (sau) hipoplazia labiilor genitale sau clitorului, stiri
intersexuale, pseudohermafroditism.

AGANGLIOZA CONGENITALA
INTESTINALA

Sinonime:
Hirschprung.

megacolon congenital veritabil, boala

Criterii minime de diagnostic: constipatii persistente,
agenezia ganglionilor plexurilor nervilor intermusculari si
submucosi in diferite portiuni ale intestinului.

Manifestari clinice caracteristice: afectiunea este ca-
uzatd de absenta congenitald a ganglionilor parasimpatici
intramurali i a plexurilor simpatice in diferite portiuni ale
intestinului gros. In dependenti de localizarea plexurilor
aganglioase, deosebim: forma rectald (21,9%), rectosigmoi-
dald (69,2%), subtotala (3,2%), totala (0,6%) si segmentard
(5,1%). In ultimul caz segmentul aganglios se afld intre 2 seg-
mente sandtoase sau invers.

Tabloul clinic se caracterizeaza prin constipatii persis-
tente (100% ). In 45% din cazuri se constati voma, iar in 85%
— meteorism. Portiunea intestinului mai sus de portiunea
lipsitd de inervare se dilatd enorm, peretii se hipertrofiaza,
forméand megacolon care poate da complicatii — enterocolita
si perforarea intestinului. Intoxicarea cronica cu mase fecale
duce la distrofia adipoasa a ficatului. Roentgenologic se con-
statd o ingustare a segmentului intestinal afectat cu dilatarea
fragmentului supraadiacent, retinerea substantei de contrast.

Etiologia este multifactoriali. In cazul afectirii unui seg-
ment scurt de intestin riscul pentru frati este de 5%, pentru
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surori — 1%. In afectarea segmentului intestinal lung riscul
pentru sibsi este de 10%.

Corelarea intre sexe: M 2-3: F1.

Diagnosticul diferential: megacolon functional; me-
gacolon psihogen.

ATROFIA NERVULUI OPTIC LEBER

Criterii minime de diagnostic: scotom central, atrofia
nervului optic.

Manifestirile clinice caracteristice: sindromul se ma-
nifeta prin aparitia scotomului central in a decada 2-3 a vietii.
Se constatd proeminarea papilei nervului optic, edemul fasci-
culului nervului optic. Ca rezultat al atrofiei progresive a ner-
vului optic papila devine palida, aplatizata. In urma examina-
rii cimpului vizual se determind scotom central. Pot si apara
cefaleea, insuficienta piramidali i cerebelard. Mutatia este
localizati pe gena NADP-hidrogenaza mitocondriilor ADN.

SINDROMUL ADRENOGENITAL

Criterii minime de diagnostic: virilizare progresiva,
dezvoltare somatica acceleratd, majorarea excretiei hormoni-
lor cortexului suprarenalelor.

Manifestari clinice caracteristice: sunt descrise S
forme crinice ale afectiunii, care se deosebesc prin defectul
biochimic al steroidogenezei: deficitul 21-hidroxilazei, defici-
tul 11 p-hidroxilazei, deficitul 17 a-hidroxilazei; deficitul 20,
22-desmolazei, deficitul 3 p-hidroxistreroiddehidrogenazei.
Cele mai frecvente 2 forme clinice sunt:

Sindromul adrenogenital cu pierdere de sare sau
fara aceasta (deficitul 21-hidroxilazei) sau pseudohermafro-
ditismul feminin. Aceasta este cea mai frecventd forma de
hiperplazie a cortexului suprarenalelor. Deficitul de 21-hi-
droxilazd duce la tulburarea formirii dezoxicorticosteronu-
lui si 11-dezoxicortizolului. Biosinteza androgenilor nu este
dereglata, ceea ce duce la sinteza lor exagerata inca intrau-
terin. La fetitele nou-niscute se constatd un grad diferit de
masculinizare de la hipertrofia moderata a clitorului pana la
concresterea completa a plicii labioscrotale cu formarea pros-
tatei, scrotului, penisului cu fisura uretrei. Organele sexuale
interne sunt formate corect, cariotipul 46,XX. Se constati o
hiperpigmentare a regiunii perimamelonare si genitale. La
baieti simptomele clinice de baza — dezvoltarea sexuala pre-
coce si hipostaturi, legati de inchiderea precoce a zonelor de
crestere a epifizelor. In cazul unui deficit incomplet de 21-hi-
droxilazé, nivelul electrolitic, nivelul cortizolului si aldoste-
ronului este in limitele normale. In lipsa totald a deficitului
de 21-hidroxilaza (forma cu pierdere de sare) manifestirile
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clinice caracteristice sunt: voma, tahicardie, dehidratare, hi-
ponatriemie, hipercaliemie. Aceastd simptomatologie poate
simula clinica pilorostenozei congenitale. In toate cazurile se
constatd majorarea in urind a nivelului de 17-chetosteroizi si
pregnantiol.

Sindromul adrenogenital cu hipertensiune arteriala
(deficit de 11 B-hidroxilazd). La baza acestui tip de sindrom
adrenogenital sta deficitul de 11 p-hidroxilazi, ce contribuie
la conversia 11-dezoxicortizolului in cortizol (biosinteza glu-
cocorticoizilor) si dezoxicorticosteronului in corticosteron
(biosinteza mineralocorticoizilor).

Clinic se manifestd prin virilizare progresivi si in unele
cazuri hipertensiune arteriald. La femei se constatd hipertro-
fia clitorului, concresterea plicilor labioscrotale cu formarea
scrotului. Dezvoltarea organelor sexuale interne este in limi-
tele normale. La biieti se determina pigmentatia scrotului.
Datele de laborator determind majorarea excretiei cu urina a
17-oxicorticosteroizilor si 17 hidroxicorticosteroizilor, mic-
sorarea nivelului de cortizol si aldosteron in singe.

Modul de transmitere — autozomal-recesiv. Gena este
localizatd pe 6p21.3 (deficit de 21-hidroxilazi).

Diagnostic diferential: alte forme de insuficientd a hor-
monilor cortexului suprarenalelor.

SINDROMUL ALPORT

Sinonime: nefriti congenitala cu surditate.

Descris pentru prima data de A. Alport.

Criterii minime de diagnostic: hematurie, proteinurie,
hipoacuzie.

Manifestarile clinice caracteristice: simptomele de
bazi — hematuria (100%), proteinuria (70-80%), bacteriuria.
Functia rinichilor, de reguld, nu sufera. La barbati afectiunea
decurge mai grav, deseori se dezvolta insuficienta renala. Se
constatd anomalii de dezvoltare a rinichilor: rinichi dublu,
curbura incompletd, ingustarea ureterului in apropierea ba-
zinetului. In 50% din cazuri (mai des la baieti) se constati
o hipoacuzie neurosenzomotorie. 15% din pacienti prezin-
ta anomalii de dezvoltare a ochilor: lenticonus anterior sau
posterior, sferofachia, cataractd congenitald. La rudele bolna-
vilor se determina patologia izolatd a rinichilor si sistemului
auditiv.

Se presupune ca exista 6 forme clinice ale sindromului
Alport: 1) s. Alport forma clasic, juvenild autozomal-domi-
nanti cu surditate; 2) s. Alport X-lincat recesiv cu surditate;
3) s. Alport al adultului, X-lincat recesiv, cu surditate; 4) s.
Alport al adultului, X-lincat recesiv, fara surditate si alte defec-
te; S) s. Alport, autozomal-dominant, cu surditate i trombo-
citopenie; 6) s. Alport juvenil, autozomal-recesiv, cu surditate.
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Modul de transmitere: A-D, X-lincat D, posibil A-R. In
cazul X-lincat D se determind mutatii pe gena COL4AS, loca-
lizatd pe Xq22.

Diagnosticul diferential: nefropatie ereditara fard sur-
ditate, hematurie familiald benigna, nefronoftiz.

SINDROMUL ALSTROM

Descris de C. Alstrom in a. 1959.

Criterii minime de diagnostic: degeneratia pigmenta-
rd a retinei, obezitate, diabet zaharat, nefropatie.

Manifestirile clinice caracteristice: in primul an de
viatd apare nistagmul si fotofobia, retinita, diminuarea acui-
tatii vizuale periferice, care progreseaza si citre varsta de 7 ani
poate duce la cecitate; este posibili si cataracta. Obezitatea
apare timpuriu, in primii ani de viatid. Dupa perioada pu-
bertard apar semne clinice ale diabetului zaharat insulinoin-
dependent si nefropatia, care duce la insuficientd renala.
Dezvoltarea sexuald este normald, doar prin biopsia testicu-
lelor se determina aplazia celulelor germinale, scleroza ca-
naliculelor testiculare. Nivelul gonadotropinelor in urini este
majorat. Intelectul de obicei este pastrat.

Modul de transmitere — autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential - sindromul Barde-Bidlle; sin-
drom Clein.

SINDROMUL ANGELMAN

Sinonime: sindromul ,papusii fericite”.

Descris pentru prima data de H. Angelman in a. 196S.

Criterii minime de diagnostic: deficientd mintald
profunds, retinere in dezvoltarea cognitiv-verbald, convulsii,
mers caracteristic, ris nemotivat.

Manifestiri clinice caracteristice: retardul dezvoltarii
psihomotorii se intilneste in 100%, iar ulterior se dezvoltd
deficienta mintala profunds, retard verbal pronuntat. Este ca-
racteristici ataxia, mersul neobisnuit (mersul papusii meca-
nice), accese de ris nemotivat, usor provocabile si spontane.

Manifestirile neurologice includ convulsii, majorarea
reflexelor osteo-tendinoase, hipotonia musculard, uneori
migciri stereotipe ale méinilor.

Sunt caracteristice microbrahicefalia, progenia, macros-
tomia, anomaliile de pozitie a dintilor cu spatii interdentare
largi, strabism convergent. Bolnavii deseori scot limba din ca-
vitatea bucala. Este posibila hipopigmentarea pielii si parului.
Pronosticul pentru viati este favorabil.

Modul de transmitere — se presupune cel autozo-
mal-recesiv. Majoritatea cazurilor sunt sporadice. A fost de-
monstratd existenta imprintingului genomic. S-a constatat

microdeletia 15q11-q13 de origine materni sau disomia uni-
parentald (paterni).
Diagnosticul diferential: sindromul Rett.

AHONDROPLAZIA

Sinonime: hondrodistrofia.

Criterii minime de diagnostic: nanism neproportional
pe seama micsorarii portiunilor proximale ale extremitatilor,
manifestiri roentgenologice caracteristice.

Manifestarile clinice caracteristice: talie joasi caracte-
ristica (la nastere — 46-48 cm, la adulti — 120-130 cm), craniu
mare cu occiput proeminent, puntea nasului aplatizati (nas
in formi de sa), prognatism la adulti. Membrele superioare
si inferioare se scurteaza in lungime pe seama portiunilor
proximale, mainile sunt late si scurte, degetele pozitionate in
forma de trident, deseori se constati izodactilia, lordoza lom-
bard pronuntati. Copiii riman in dezvoltarea psiho-motorie,
deficienta mintald nu se constati. Roentgenologic se determi-
na o disproportionalitate intre portiunea cerebrali si faciald,
scurtarea bazei craniului, micsorarea foramenului occipital.
Oasele tubulare sunt scurte i ingrosate; caracteristic bazinul
mic, deformat.

Incidenta la populatie este de 1 : 100 000.

Modul de transmitere — autozomal-dominant, 80% ca-
zuri sunt determinate de mutatii de novo.

Diagnosticul  diferential:  diferite  tipuri de
ahondrogeneza.
SINDROMUL BASAN

Sinonime: displazia ectodermali cu hipotrihoza, hipo-
hidrozi, anomalie dentara si dermoglifica caracteristica.

Criterii minime de diagnostic: hipohidroza, hipotri-
hozi, pliu palmar transvers unic, displazia unghiilor.

Manifestarile clinice caracteristice: manifestiri de
baza — uscaciunea pielii si a mucoaselor, unghii scurte cu strii
ingrosate longitudinale, pliu palmar transvers unic, hipotri-
hozi, hipohidroza. Parul, sprancenele si genele sunt rare de la
nastere. Cantitatea glandelor sudoripare este micsorati, con-
junctiva ochilor este uscatd, deseori se dezvolta conjunctivi-
ta. Nasul de obicei este ingust cu hipoplazia aripilor nasului,
filtru lung, buza superioara subtire. Dintii se distrug timpuriu
si cad.

Modul de transmitere — autozomal-dominant.

Diagnosticul diferential: displazia ectodermald hi-
droticd, displazia ectodermald anhidrotica; discheratoza
congenitala.
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SINDROMUL BARDET-BIEDL

A fost descris pentru prima datd de G. Bardet in 1920 si
A. Biedlin 1922.

Criterii minime de diagnostic: obezitate, hipogona-
dism, deficientd mintald, degenerarea pigmentara a retinei,
polidactilie.

Manifestirile clinice caracteristice: sunt specifice toa-
te cele S criterii descrise, dar concomitent acestea se intilnesc
in mai putin de jumitate din cazuri. De obicei, sunt prezen-
te 3-4 simptome de bazi (forma incompleti a sindromului).
Cel mai des se determind degenerarea pigmentara a retinei
(90%). La oftalmoscopie se observa depunerea pigmentu-
lui la periferia retinei si in regiunea papilei nervului optic.
Degenerarea progresivi a retinei duce la cecitate nocturna si
ambliopie. Catre varsta de 20 de ani, 75% din pacienti orbesc.
Sunt descrise si alte anomalii de dezvoltare a ochilor: degene-
rare maculard, cataractd, miopie, atrofia nervilor optici, nis-
tagm §i microftalm.

Obezitatea se intilneste in 91% din cazuri, se manifes-
ta incepand cu primul an de viatd §i cu vérsta progreseazi.
In 86% cazuri determinim o deficientd mintali. Polidactilia
postaxiala se constata la 75% din pacienti si de obicei este aso-
ciati cu sindactilia si brahidactilia. Alte anomalii scheletale in-
clud microcefalia, brahicefalia si oxicefalia. Hipogenitalismul
se constata in 66% din cazuri §i mai des este diagnosticat la
persoanele de sex masculin. La baieti se manifesta prin hipo-
plazia organelor sexuale externe, hipospadie si criptorhidism,
uneori se constatd anomalii de dezvoltare a scrotului; la bar-
batii adulti — impotenta. La femei se constatd o riménere in
dezvoltarea sexuald, atrezia vaginului, uter bicorn si sept va-
ginal, hipoplazia ovarelor, oligo- si amenoree. Este caracte-
risticd patologia rinichilor (displazie, chisturi, nefroscleroz3,
glomerulonefrita, pielonefritd). Sunt descrise MC de cord.

Modul de transmitere — autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential: sindromul Alstrom, sin-
dromul Lurens-Moon; sindromul Prader-Willi; sindromul
Usher, acrocefalopolisindactilia.

SINDROMUL BECKWITH-
WIEDEMANN

Sinonime: sindromul cu omfalocele, macroglosie, gi-
gantism; sindromul-EMG.

Prima dati a fost descris in a. 1964 de citre H.
Wiedemann si J. Beckwith.

Criterii minime de diagnostic: macroglosie, hernia
funicolului ombilical, macrosomia, strii pe uvula urechii,
hipoglicemie.
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Manifestarile clinice caracteristice: cel mai frecvent
se intalnesc macroglosia si omfalocele (hernia ombilicald mai
rar — dehiscenta muschilor drepti abdominali). Macrosomia
cu majorarea masei musculare si tesutului adipos subcuta-
nat se constatd de la nagtere (lungimea nou-niscutilor cu s.
Beckwith-Wiedemann depiseste 52 cm, iar greutatea la nas-
tere — 4 kg) sau se dezvolta postnatal. Uneori se intilnegte
microcefalie moderata, hidrocefalie, occiput proeminent,
hipoplazia maxilarului si hiperplazia relativi a mandibulei;
exoftalm; hipoplazia relativa a orbitei. Unul din semnele ca-
racteristice — strii verticale pe uvula urechii. Deseori se de-
termind hemihipertrofie si nevusi pigmentari. Se constata
visceromegalie (hepatomegalie, nefromegalie, pancreatome-
galie, mai rar — cardiomegalie), precum si hiperplazia uteru-
lui, a vezicii urinare, clitorului, timusului. Microscopic in pan-
creas se determina hiperplazia celulelor insulelor Langerhans,
in rinichi — blastem nefrogen, in suprarenale — majorarea va-
dita a celulelor si nucleelor.

Din alte manifestiri mentiondm: uter bicorn, criptor-
hidism, hernie diafragmala, divizare incorecta a lobulilor
pulmonari, defectul septului interventricular, splina supli-
mentara; deregliri de osificare precoce — dilatarea metafize-
lor oaselor tubulare lungi, ingustarea inelara a diafizelor. Este
posibila dezvoltarea unei stari imunodeficitare. In 5% din ca-
zuri se dezvoltd tumori maligne (tumoarea Wilims, cancerul
suprarenalelor).

Se constatd policitemie, hipoglicemie (foarte caracte-
risticd indeosebi la nou-niscuti), hiperlipidemie, hipercoles-
terolemie, hipocalciemie. Dezvoltarea intelectuala de obicei
corespunde varstei; uneori — deficienta mintali moderats,
legati de hipoglicemie.

Modul de transmitere — autozomal-dominant. Uneori
— microdeletii cromozomiale — 11pter-p15.4.

Diagnosticul diferential: deficitul iodtirozinei diiodi-
nazei, omfalocele, hipoglicemie congenitala familiala.

SINDROMUL BORJESON-FORSSMAN-
LEHMANN

A fost descris pentru prima dati de citre M. Borjeson si
coaut. in anul 1961.

Criterii minime de diagnostic: deficientd mintala se-
verd, hipogonadism, macrotia.

Manifestarile clinice caracteristice: de la nagtere se
constata o hipotonie musculati, retard pronuntat cogni-
tiv-verbal, retard psihomotor — copiii incep sa mearga la var-
sta de 4-5 ani. Este caracteristic retardul fizic, talia joasa, obe-
zitate moderati (cu varsta se micgoreaz), deficienta mintala
grava, o raménere evidentd in dezvoltarea verbala.
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Dismorfismele cranio-faciale includ microcefalie, facies
caracteristic cu sprdncene proeminente, macrotie, ptoza. Se
constata nistagmul, diminuarea acuititii vizuale ca urmare a
afectdrii retinei §i nervilor optici; micropenia, criptorhismul,
retinerea in aparitia caracterelor sexuale secundare, hipogo-
nadismul hipogonadotropinic. Roentgenologic se constata
ingrosarea oaselor craniului, scolioza moderata sau chifoza,
anomalii ale coloanei vertebrale, largirea metafizelor oaselor
tubulare lungi si oaselor minii, hipoplazia falangelor distale
si medii.

Modul de transmitere — X-lincat recesiv.

Diagnosticul diferential: sindromul Prader-Willi,
Koffin-Louri, Bardet-Biedl.

SINDROMUL CORNELIA DE LANGE

Descris pentru prima data de C. de Lange in anul 1933.

Criterii minime de diagnostic: retard in dezvoltarea
psihomotorie, microcefalie, sinofrizis, filtru alungit, aripile
nasului intoarse in exterior, buza superioara subtire, micro-
melia, hipertrihoza, retard fizic.

Manifestirile clinice caracteristice: microbrahicefalia
(93%), deformarea pavilioanelor urechilor (58%), sinofri-
zis, (99%), sprancene inguste, gene lungi si intoarse (100%),
nasul mic cu ndrile largi (100%), atrezia coanelor, filtru lung
proeminent (94%), microgenia (97%), buza superioara sub-
tire (94%), gura in forma de semilund (94%), palatin inalt
arcuat (86%), uneori dehiscenta palatinului. Sunt descrise
anomalii ale ochilor — miopia, microcorneea, astigmatismul,
atrofia §i colaboma nervului optic, strabismul.

Dintre malformatiile caracteristice mentionim mal-
formatiile reductionale ale membrelor, acromicria (93%),
limitarea mobilitatii articulatiilor cotului (64%), focomelia
si oligodactilia (30%), clinodactilia degetului V (69%); mai
rar hipoplazia osului ulnar, scurtarea oaselor metacarpiene
L. Deseori se constatd hipertrihoza (78%), pielea marmo-
ratd (60%), hipoplazia mameloanelor (55%). Toti pacientii
ramén in dezvoltarea fizici, prezinti deficientd mentald pro-
funda, hipertonie musculara, la 74% — voce subtire, la 20%
— convulsii. Sunt descrise malformatii ale organelor interne:
MC de cord (17%), in cazuri izolate — polichistoza renali,
hidronefroza, dublarea sau incurbarea incompleti a intesti-
nului, pilorostenoza, hernii inghinale §i diafragmale, criptor-
hism (73%), hipoplazia organelor sexuale externe (la baietei
— 57%). Infectii recidivante tipice.

Deosebim doua variabilitati fenotipice ale sindromului

Cornelia de Lange:

1. Forma clasici — hipoplazia prenatald pronuntata, de-
ficientd mintald si fizici pronuntatd, insotitd de malformatii
congenitale de dezvoltare.

2. Formabenigna este insotitd de dismorfisme cranio-faci-
ale similare §i anomalii scheletale minore, retard psiho-motor
liminar; malformatiile congenitale lipsesc.

Incidenta in populatie este de 1: 12000.

Corelatia dintre sexe: M1:F1.

Modul de transmitere este necunoscut. Majoritatea
cazurilor sunt sporadice. La unii pacienti se determina unele
aberatii microstructurale la nivelul cromozomului 3q26.3.

Diagnosticul diferential: sindromul Koffin-Siris.

SINDROMUL COSTELLO

Criterii minime de diagnostic: talie joasd, surplus de
piele pe gat, miini si picioare, par carliontat, facies caracteris-
tic, deficientd mintala.

Manifestarile clinice caracteristice: dismorfism cra-
nio-facial — macrocefalie, urechi jos inserate, rotate in jos,
epicant, nas aplatizat in formi da sa, buze ingrosate. Gatul
este scurt, limitarea miscarilor in articulatiile cotului, falan-
gele distale groase, surplus de piele, pliuri cutanate profunde
pe pielea méinilor si plante, hiperpigmentare cutanata, parul
rar §i cirliontat. Se constatd un retard fizic postnatal, defici-
enta mintald, MC de cord; papilomatoza in regiunea gurii i
nasului.

Moduldetransmitere—se presupune autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential: leprechaunism.

SINDROMUL COFFIN-LOWRY

A fost descris pentru prima dati in anul 1966 de citre
G. Coffin.

Criterii minime de diagnostic: ochi antimongoloizi,
nasul in forma de ceapj, talie joasa, degete conice, deficienta
mintala.

Manifestarile clinice caracteristice: dismorfism cra-
nio-facial caracteristic, frunte patrulaterd, arcurile supraor-
bitale proeminente, ochii antimongoloizi, hipertelorism,
surplus de tesut periorbital, puntea nasului lat3, aripile nasu-
lui larg deschise, buzele groase proeminente, gura deschis3,
prognatism, urechi clapiuge; mainile mari, moi, hipermobile,
groase, degetele minii conice. Din partea sistemului osos se
determind cutia toracicd scurtd, scoliozi toracolombari, pi-
cior plat, talie joasd. Roentgenologic se evidentiaza ingrosa-
rea oaselor faciale, chifoscoliozi, spatii intervertebrale scurte,
scurtarea oaselor tubulare lungi, coxa valga.
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Deficienta mintald este caracteristici, iar coeficientul de
inteligenta de obicei este mai mic decat 50.

Modul de transmitere — X-lincat-dominant, cu mani-
festari mai exprimate la barbati si mai putin pronuntate la fe-
mei. Gena este localizatd pe Xp22.2-p22.1.

Diagnosticul diferential: sindromul Coffin-Siris.

SINDROMUL COFFIN-SIRIS

Sinonime: sindromul degetului cinci.

Descris pentru prima data de G. Cofin si E. Siris in 1970.

Criterii minime de diagnostic: trisituri faciale carac-
teristice, hipoplazia sau aplazia degetului V si unghiilor la de-
getele picioarelor.

Manifestirile clinice caracteristice: retard fizic intrau-
terin, hipotonie musculard moderati sau pronuntati, micro-
cefalie neinsemnati, facies caracteristic, sprincene groase,
buze groase, deficientd mintald, de obicei profunda.

Este caracteristica hipoplazia sau lipsa degetului V si un-
ghiilor degetelor la picioare (unghiile degetelor la maini sunt
mai putin hipoplaziate); hiperlaxitate ligamentara si articula-
ra cu subluxatia osului radial in art. cotului. La bolnavi parul
rar se asociazd cu hirsutism generalizat. Din alte manifestari
clinice: hipotelorism, ptozi, noduli preauriculari, hemangi-
om, criptorhism, scolioza, gitul scurt, MC de cord, antebrat
scurt, anomalii de dezvoltare a vertebrelor, dehiscenta palati-
nului, hidrocefalie. Roentgenologic — coxa valga, hipoplazia
claviculelor si patelei, rimanerea in urma a varstei osoase.

Modul de transmitere nu este cunoscut. Toate cazurile
descrise au fost sporadice.

Diagnosticul diferential: sindromul Cornelia de
Lange, trisomia partiala 9 p, sindromul fetal hidantoinic.

SINDROMUL COHEN

Descris in 1973 de M. Cohen.

Criterii minime de diagnostic: hipotonie musculara,
obezitate, incisivii proeminenti.

Manifestirile clinice caracteristice: semnele de bazi
ale sindromului - greutate si talie mici la nagtere (61%), hi-
potonie musculard (90%), retard in dezvoltarea psiho-mo-
torie (96%), deficientd mintald, microcefalie nepronuntati
(61%), obezitate.

Facies caracteristic: pozitie antimongoloida a ochilor
(52%), puntea nasului inaltd (94%), filtru scurt (90%), gura
deschisa (84%), incisivi proeminenti (56%), hipoplazia man-
dibulei (81%), microgenia (97%); manifestirile din partea
ochilor includ: miopie, strabism, microftalmie, colaboma
irisului.
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Mainile si picioarele sunt inguste (90%) cu oasele me-
tacarpiene si metatarsiene ingustate, degetele lungi, subtiri,
hipoplazia tenarului si hipotenarului.

Este caracteristicd hiperlaxitatea ligamentard (58%),
hiperlordoza lombara, scolioza si chifoza (41%), coxa valga
(35%), sindactilia (35%), fisura sandaliforma.

Modul de transmitere: autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential: sindromul Bardet-Biedl.

DISPLAZIA CRANIO-CARPO-TARSALA

Sinonime: sindromul Freeman-Sheldon, sindromul fe-
tei suieratoare. Desrris in 1938.

Criterii minime de diagnostic: microstomia, hipopla-
zia aripilor nasului, devierea ulnara a degetelor mainii, con-
tracturi multiple ale articulatiilor.

Manifestarile clinice caracteristice: semnele de bazi
ale sindromului - defecte de dezvoltare a fetei si a sistemu-
lui osteo-muscular. Dismorfism cranio-facial: hipertelorism,
enoftalm, epicant, strabism convergent, blefarofimoza, nas
mic cu cdile nazale inguste si aripile nasului hipoplaziate, fil-
tru lung, buza superioard mici, microgenie. Manifestarile de-
scrise conferd bolnavului un aspect caracteristic de ,,om care
suierd”. Palatinul este inalt, limba este mici. Dintre anoma-
liile scheletale se enumera: scoliozi, luxatii ale articulatiilor
coxofemurale, contracturi flexorii multiple ale articulatiilor
mari, campodactilia, picior strimb congenital. Modificarile
roentgenologice caracteristice — deviere ulnara a degetelor
mainii, care este legatd nu de schimbirile osoase, ci de afec-
tarea nervului ulnar sau de motoneuronul corespunzitor.
Malformatiile congenitale de dezvoltare ale organelor interne
nu sunt caracteristice.

Dezvoltarea intelectuala de obicei corespunde varstei, se
constatd un retard fizic nepronuntat. Pronosticul pentru viata
nu este modificat.

Modul de transmitere: autozomal-dominant. Se presu-
pune existenta si a formelor autozomal-recesive.

CRANIOSINOSTOZA

Criterii minime de diagnostic: dismorfism cranio-fa-
cial, forma anormali a craniului.

Manifestarile clinice caracteristice: craniosinostoza
— concresterea timpurie a suturilor craniene, care cauzeazi
asimetrie (plagiocefalie) si deformarea craniului. Cel mai des
se intélneste scafocefalia (craniu lung si ingust cu frunte pro-
emineta si occipit) ca urmare a concresterii timpurii a suturii
sagitale; turicefalia (craniu in forma de turn) si brahicefalia.
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Modul de transmitere — A-D. Posibil si A-R. Gena for-
mei A-D este localizatd pe 7p21.3-p21.2

Diagnostic  diferential:
acrocefalosindactilia.

dizostoza cranio-faciali;

HIPOPLAZIA DERMALA FOCALA

Sinonime: sindromul Goltz. Afectiunea a fost descrisd
in anul 1962.

Criterii minime de diagnostic: atrofia locali a pielii.

Manifestirile clinice caracteristice: portiuni vaste li-
neare sau in forma de plasa cu subtierea pielii si extravazarea
tesutului adipos subcutanat (100%); lipsa completi a pielii
pe unele portiuni; strii pigmentare sau de depigmentare; te-
leangiectazii; papiloame pe buze, gingii, baza limbii, in vagin.
Papiloamele se intélnesc, la fel, in regiunile inghinald, subaxi-
ald si periombilicald. Afectarea pielii poate trece citeva stadii:
inflamatorie, de descuamare, buloasi, urticarie (stadiul erite-
mului exprimat). Se constati hipercheratozi foliculari, modi-
ficari papuloase, par rar si fragil, lipsa sau distrofia unghiilor.

Defectele scheletale includ talia joasd, microcrania, chi-
foza, scolioza, contopirea si sacralizarea vertebrelor, dehis-
centa latentd a coloanei vertebrale, asimetria faciald, a cutiei
toracice si extremititilor (oligodactilia, polidactilia, ectrodac-
tilia, sindactilia, simfalangia, campodactilia, clinodactilia, de-
formatia valga), osteoporoza generalizati.

Din alte manifestari: anoftalmie, microftalmie, hiperte-
lorism, aniridia, nistagm, strabism, heterocromia si colaboma
irisului, sclere albastre, subluxatie de cristalin, colaboma reti-
nei si a nervului optic, depigmentarea si/sau hiperpigmenta-
rea irisului, ectropionul pleoapei, ptoza, obturarea canalului
lacrimar; nedezvoltarea mandibulei, anomalii dentare, mi-
crodontia, displazia si agenezia dintilor, anomalii de pozi-
tie a dintilor, defectele emailului i caries, dehiscenta buzei,
palatin inalt arcuat, defectele papilelor alveolare, dehiscenta
mediana a limbii, frenulum dublu, hemihipoplazia limbii, hi-
pertrofia gingiilor. Sunt descrise i hipoplazia aripilor nazale,
urechi proeminente asimetrice, concrescente preauriculare,
surditate mixt3, fistule cervicale, dehiscenta mugchilor drepti
ai abdomenului, hernii inghinale §i ombilicale, MC de cord, a
rinichilor §i ureterului.

Este caracteristica deficienta mintala.

Modul de transmitere: X-lincat-recesiv, letal pentru
baieti.

Diagnosticul diferential: poikilodermie congenitala,
sindromul incontinentei pigmentare, sindromul nevusilor
epidermali.

DISPLAZIA DIASTROFICA

Sinonime: sindromul nanismului diastrofic. Afectiunea
este descrisa de M. Lami si P. Maroteaux in a. 1960.

Criterii minime de diagnostic: talie joasd, microcefa-
lie, contracturile articulatiilor, picior strdimb congenital, de-
formarea si ingrosarea pavilioanelor urechilor.

Manifestarile clinice caracteristice: retard de dezvol-
tare prenatald, intrauterind, microcefalie, contracturile articu-
latiilor coxofemurale si ale genunchilor, picior strimb conge-
nital bilateral.

In primele zile ale vietii apare inflamarea pavilioanelor
urechilor, dupa care la 80% din pacienti acestea rimén ingro-
sate si deformate. In 25% cazuri se constati dehiscenta pa-
latinului. Intelectul este pastrat. La un examen radiologic se
determind scoliozd, contractura si deformarea oaselor tubu-
lare lungi, sunt prezente numeroase subluxatii si luxatii in ar-
ticulatiile cotului, coxofemurale si ale genunchiului. Semnele
clinice constante sunt deformarea oaselor carpiene, metacar-
piene, scurtarea falangelor degetelor méinii i piciorului.

Modul de transmitere: autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential: artrogripoza, ahondroplazia.

SINDROMUL DUBOWITZ

Sindromul a fost descris pentru prima dati in anul 1965
de V. Dubowitz.

Criterii minime de diagnostic: retard prenatal si post-
natal in dezvoltarea fizici, microcefalie, facies neobisnuit,
afectarea exematoasi a pielii.

Manifestarile clinice caracteristice: hipotrofie la nas-
tere. Retardul fizic se mentine pe parcurs, desi predomini de-
ficitul ponderal. Este caracteristici voma, inapetenta, diareea.
Semn caracteristic obligatoriu — microcefalie progresiva.

Dismorfismul craniofacial include frunte oblici, hipo-
plazia arcurilor supraorbitale, nas in formi de sa, ptoza, dese-
ori unilaterald, epicant, telecant, blefarofimoza, micrognatie,
palatin inalt sau dehiscenta palatinului. Vocea deseori este ra-
gusitd, asprd. Parul si sprancenele sunt rare. Se constata tulbu-
rarea eruperii dentare si caries multiplu. Un semn diagnostic
important este descuamarea pielii, mai mult pe fati si suprafe-
tele flexorii ale membrelor, deseori confundata cu exema. Din
alte semne caracteristice — clinodactilia, picior plat congeni-
tal, criptorhism si hipospadia, hipoplazia organelor sexuale
externe. Malformatiile de dezvoltare a organelor interne nu
sunt caracteristice. Copiii rimén in dezvoltarea intelectuala.

Modul de transmitere — A-R.

Diagnosticul diferential: sindromul Sechel, sindromul
fetopatiei alcoolice, sindromul Bloom.
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HEMIHIPERTROFIA

Criterii minime de diagnostic: asimetrie corporala.

Manifestirile clinice caracteristice: gradul hipertrofiei
variazd de la majorarea in dimensiuni a unei jumatiti de corp
pani la hemihipertrofie segmentara sau partiald cu majorarea
unor parti ale corpului. Uneori se poate constata hemihiper-
trofie incrucisata. Se hipertrofiaza nu doar pielea, tesuturile
moi si sistemul osteo-muscular, dar §i organele interne ale
hemicorpului afectat, modificiri specifice ale indicilor de la-
borator nu se constati. In cadrul cercetirilor roentgenologice
se constatd osificare precoce, majorarea organelor interne in
dimensiuni.

In aproximativ 20-30% din cazuri se constatd nevusi
pigmentari, hemangioame, deficienta mintald, anomalii de
dezvoltare a sistemului uro-genital. Pacientii sunt predispusi
citre tumori renale (tumoare Williams), ale cortexului supra-
renalelor si ficatului (in copiliria precoce).

HIDROCEFALIA

Criterii minime de diagnostic: majorarea creierului in
dimensiuni, lirgirea ventriculelor cerebrale.

Manifestirile clinice caracteristice: in 30% din cazuri
marirea creierului se observa de la nastere, in 50% din cazuri
peste 3 luni de la nagtere. Se constati subtierea si dehiscenta
oaselor craniene, reteaua venoasi subcutani este exprimata,
proeminarea si pulsatia fontanelelor, disproportie in partea
faciala si craniand a craniului, facies mic si portiunea craniani
mare. Pirul pe cap este rar.

Majorarea tensiunii intracerebrale este insotita de simp-
tomatologie neurologici: voma, strabism, parezi spastica cu
majorarea reflexelor osteotendinoase. Este caracteristica defi-
cienta mintald. La fundul de ochi se observa semne de staza
venoasi si edem al papilei nervului optic. In cazul deformatiei
oaselor craniene pot si apard semne de compresie cerebelara,
a trunchiului cerebral §i a partii superioare a miduvei osoase,
patologie din partea nervilor cranieni, tulburari de motrici-
tate si coordonare, nistagm. La pneumoencefalograma se
constati majorarea ventriculelor creierului. In 99% din cazuri
hidrocefalia congenitala este determinati de tulburiri de cir-
culatie a lichidului cefalorahidian. Exista hidrocefalie interna
si externa. In cazul hidrocefaliei interne lichidul cefaloahidian
se colecteazd in sistemul ventricular, indeosebi in ventriculii
laterali, iar in hidrocefalia externi — in spatiul subdural.

Tulburirile de circulatie a LCR pot fi cauzate de steno-
za sau atrezia apeductului Silvi, atreziei foramenului Lugca si
Mojandi, anomalii ale bazei craniului.
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Atrezia foramenului Lugca si Mojandi este insotita de
anomalia Dendi-Uoker (hidrocefalie internd, aplazia ven-
triculara totald sau partiald). La autopsie se constati atrofia
substantei albe a emisferelor si tulburarea citoarhitectonicii
cortexului cerebral. Etiologia este multifactoriald. In unele
cazuri — embriopatii si fetopatii (toxoplasmoz3, citomegalo-
virus, listerioza). In cazul hidrocefaliei izolate riscul de recu-
renta este de 2-3%.

NANISMUL HIPOFIZAR, TIP LARON

Sinonime: nanism familial cu majorarea nivelului hor-
monului de crestere imunoreactiv in plasma; nanism pituitar,
tip IL

Criterii minime de diagnostic: nanism proportional,
majorarea nivelului hormonului de crestere, lipsa reactiei la
hormonul de crestere, deficitul receptorilor hormonului de
crestere.

Manifestarile clinice caracteristice: copiii se nasc cu
un retard neinsemnat in crestere si greutate normal3; retar-
dul proportional in crestere apare din frageda copilirie. Se
constatd o disproportionalitate in scheletul cranio-facial din
contul hipoplaziei mandibulei superioare si inferioare, nas in
formi de sa. Mainile i picioarele nu sunt mari. Este descrisa
fragilitatea, distrofia si distrugerea precoce a dintilor. Parul
este rar, creste greu. Este caracteristici supraponderabilitatea,
glas subtire, retard in dezvoltarea sexuala, dezvoltarea lentd a
functiilor motorii si necorespunderea varstei osoase cu varsta
de buletin. Dezvoltarea intelectuald de obicei este in limitele
normale. Se constati nivelul crescut al hormonului de creg-
tere imunoreactiv, hipersensibilitate la insulina, hipoglicemie
spontana.

Modul de transmitere: autozomal-recesiv. Gena se lo-
calizeazd pe Sp13-p12.

Diagnosticul diferential: deficitul izolat al hormonului
de crestere, panhipopituitarism, nanism proportional de alta
etiologie.

NANISMUL DE TIP LEVI

Sinonime: nanism si nas mic in forma de sa.

Criterii minime de diagnostic: greutate mici la nagte-
re, retard in crestere, nas mic, constitutie hiperstenica.

Manifestarile clinice caracteristice: in cazul unei
nasteri la termen copiii se nasc cu greutate mici la nastere.
Manifestari caracteristice — retard in cregtere, constitutie hi-
perstenicd, nasul carn, brahicefalie. Se intalnesc la fel hernii
inghinale, criptorhism.

Corelarea intre sexe: BI1:F1.
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Modul de transmitere — posibil autozomal-dominant si
autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferentiat: alte forme de nanism cu gre-
utate mica la nagtere.

SINDROMUL NIEMANN-PICK

Sinonime: sfingomielolipidoza.

Descris pentru prima data de Niemann in anul 1914 i L.
Pick in anul 1926.

Criterii minime de diagnostic: hepatosplenomegalia:
acumularea de sfingomielini in celulele reticuloendoteliale si
alte celule.

Manifestarile clinice caracteristice: se evidentiaza
cateva forme ale afectiunii, ce se diferentiazi clinic dupa de-
butul, evolutia bolii, gravitatea manifestarilor neurologice si
viscerale, avand un substrat genetic diferit. Manifestarile cli-
nice comune pentru toate formele sunt marirea in dimensi-
uni a ficatului §i splinei, marirea generalizatd in dimensiuni
a ganglionilor limfatici. De obicei se constata semne de hi-
persplenism. Manifestarile neurologice (care lipsesc in forma
viscerald a afectiunii - tipul B) includ retinerea in dezvoltarea
psihomotorie, ataxie, convulsii, micgorarea tonusului mus-
cular si abolirea reflexelor osteotendinoase. La unii pacienti
examenul fundului de ochi denoti semnul ,simburelui de vi-
sind”. Uneori pe piele sunt constatate xantome nodulare mici.
Modificarile metabolismului in boala Niemann-Pick sunt
determinate de micsorarea activitatii sfingomielinazei acide,
ceea ce duce la tulburarile catabolismului sfingomielinei si
acumularea acesteia in celule.

Tipul A (forma clasici infantil), care constituie peste
jumitate din cazuri, se manifestd prin hepatosplenomegalie
pronuntatd, retinere in dezvoltarea fizica si intelectuald, tul-
buriri neurologice grave.

Primele manifestari clinice se constata incepand cu pri-
mele luni de viati. Majoritatea copiilor decedeaza pana la var-
sta de 3 ani.

Tipul B (forma viscerald sau cronicd) se caracterizea-
za prin debut tardiv i afectarea difuzi a organelor interne.
Afectarea sistemului nervos nu este caracteristica.

Tipul C (forma subacuti sau juvenila) se caracterizeazi
printr-o afectare neurologici lent progresivi, hepatospleno-
megalie, anemie, convulsii §i tulburiri cerebeloase.

Modul de transmitere — autozomal-recesiv. Gena sfin-
gomielinazei este localizatd pe cromozomul 11p15.4-p15.1

Diagnosticul diferential: GM2-gangliozidoza, tipul I;
GM1-gangliozidoza, tipul I; boala Gaucher.

SINDROMUL NOONAN

Sinonime: fenotip caracteristic pentru sindromul
Turner cu cariotip normal.

Pentru prima datd a fost descris in a. 1928 de S.
Weissenberg.

Criterii minime de diagnostic: plici alatae pe gat, ano-
malii ale cutiei toracice, criptorhism, malformatii congenitale
de dezvoltare a camerelor drepte ale cordului.

Manifestarile clinice caracteristice: dismorfism cra-
nio-facial specific: hipertelorism (84%), epicant (51%), fante
palpebrale oblice antimongoloide (83%), ptoza palpebrala
(66%), micrognatia (69%), urechi jos inserate (62%), pa-
latin inalt, dehiscenta frenulum linguae. Gatul scurt si gros.
Deformare a cutiei toracice, hipertelorismul mameloanelor.

Este caracteristici talia joasd (72%), deformare valgus a
articulatiilor cotului (86%), uneori se asociaza cu deformarea
neinsemnati a articulatiilor mainii si picioarelor; chifoscolio-
z4, anomalii ale coloanei vertebrale. Posibil — edem periferic
limfatic (37%), rareori — piele hiperelastics, cicatrice cheloa-
se. In §5% cazuri se constati malformatii congenitale de cord
siale vaselor de calibru mare; stenoza art. pulmonare, conduct
arterial deschis, defecte septale, tetrada Fallo. In aproximativ
80% cazuri este afectatd jumitatea dreaptd a cordului; este de-
scrisa hipertrofia ventriculului stang si septului interventricu-
lar. La 27% din pacienti se constatd malformatii congenitale
din partea sistemului urogenital (uropatia obstructivé, hidro-
nefroz, bazinet dublu, hipoplazia rinichilor). Hirsutism ca-
racteristic. Functia glandelor sexuale variaza de la agonadism
total pana la pastrarea fertilitatii. La femei se poate constata
atat ciclu menstrual normal, cit si amenoree primara sau se-
cundara. Criptorhism uni- sau bilateral. Fertilitatea este pas-
tratd. Masculinizarea in perioada pubertard decurge normal.

Modul de transmitere — A-D la 61%.

Diagnosticul diferential: sindromul lentigo multiplu;
anomalia Klipel-Feil; sindromul monosomiei X; sindromul
Aarscoga.

SINDROMUL PRADER-WILLI

Descris pentru prima datd de A. Prader §i H. Willi in
anul 1956.

Criterii minime de diagnostic: hipotonia musculars,
hipogonadism, obezitate, retard mintal, micromicrie.

Manifestarile clinice caracteristice: Copiii cu sindro-
mul Prader-Willi de obicei se nasc la termen cu o hipotrofie
slab exprimati. Se deosebesc doui faze ale sindromului dat.

Prima fazd se caracterizeazd printr-o hipotonie mus-
culard evidentd pani la atonie, micgorarea reflexelor
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(osteo-tendinoase, de sugere, de inghitire, reflexul Moro),
ceea ce face dificild alimentatia copilului, hipodinamia, ten-
dinta catre hipotermie.

Faza a doua a bolii apare peste citeva siptimani sau
luni, manifestindu-se prin polifagie. Pacientii in permanen-
ta au senzatia de foame, pot si minédnce continuu si cauta in
permanentd alimente. Ca urmare se dezvolti obezitatea cu
distributia tesutului adipos pe torace, regiunile proximale
ale membrelor. Mainile si picioarele sunt disproportionat de
mici (acromicria). Treptat hipotonia se micgoreazi. Se con-
statd hipoplazia penisului, criptorhidism, iar la fetite — hipo-
plazia labiilor mari; la femei se constati amenoreea, in 50%
din cazuri — hipoplazia uterului. Talia de obicei este normalj,
dezvoltarea intelectuala este cu intarziere (IQ intre 20-90).
Vorbirea este dificil, vocabularul este sirac. Pacientii sunt bi-
nevoitori, cu o initiativd slaba, greu isi controleazi emotiile,
prezinta o labilitate psihoemotionala.

Printre alte manifestiri clinice se constati: microcefalia,
palatinul inalt, arcuit, microdontie, defecte ale smaltului den-
tar, caries, mucoasa cavititii bucale uscata, hipoplazia carti-
lajului pavilioanelor urechii, scoliozi, mezobrahifalangia, sin-
dactilia, clinodactilia, pliul simian, tulburiri de coordonare,
convulsii, strabism, precum si diabet zaharat. Unii pacienti
prezinta o hipopigmentare a pielii, parului si irisului.

Distributia pe sexe — M1: F1.

Modul de transmitere necunoscut. La majoritatea
pacientilor cu sindromul Prader-Willi se constata deletia
15g11-g13 de cauza paternd sau disomia maternd a cromo-
zomului 185.

Diagnosticul diferential: sindromul Bardet-Bied]; dis-
trofia adipozogenitald; miopatia congenitald, amiotrofia spi-
nali congenitala; sindromul Alstrom.

SINDROMUL SILVER-RUSSELL

Descris in anul 1953 de citre H. Silver, iar in anul 1954
—de A. Russell.

Criterii minime de diagnostic: retinerea in dezvoltarea
fizica de la nastere; asimetria scheletului; clinodactilia dege-
tului V'la méini; tulburiri de dezvoltare a organelor genitale.

Manifestarile clinice caracteristice: Retinerea in
dezvoltarea fizici se manifestd inca din perioada prenatala.
Retinerea in greutatea corporali este mai pronuntatid com-
parativ cu retinerea in talie. Asimetria scheletului variaza
(60%) — se constata o retinere a vérstei osoase si inchiderea
intdrziatd a fontanelei mari, clinodactilia degetului V la miini,
sindactilia partiald a degetelor II-III. Se constata un dismor-
fism cranio-facial, pseudohidrocefalie, facies triunghiular, mi-
crostomie, buze subtiri cu colturile gurii lsate in jos. Uneori
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se constatd sclere albastre si ptozi palpebrali. Pe piele se pot
constata pete hiperpigmentate cu dimensiunile dela 1 panala
30 cm. In perioada prepubertars, in functie de sex, in singe si
urind se constatd majorarea nivelului de gonadotropine.

Intelectul de obicei este pastrat. Frecvent se constatd
afectarea sistemului uro-genital, criptorhidismul si hipospa-
dia. Asimetria membrelor si coloanei vertebrale poate duce
la tulburiéri de mers. Deficitul hormonului de cregtere se con-
statd doar in unele cazuri si nu este cauza principald a retinerii
in crestere.

Modul de transmitere nu este cunoscut, majoritatea
cazurilor sunt sporadice. Se presupune modul de transmitere
autozomal-dominant sau autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential: hemihipertrofia; neurofibro-
matoza; displazia fibroasa poliostotica.

RAHITISMUL REZISTENT LA
VITAMINA D

Criterii minime de diagnostic: manifestiri clinice si
radiologice de rahitism; hipocalcemie si majorarea cantitatii
de fosfataza alcalini in singe, majorarea cantititii de vitamina
D de 10-100 de ori.

Manifestarile clinice caracteristice: Evolutia bolii este
asemdndtoare cu cea a rahitismului cauzat de deficitul de vi-
tamind D. Manifestarile clinice apar de obicei pani la varsta
de 2 ani. Se constata hipostatura si retardul motor, hipotonia
muscular, slibiciunea musculara.

Sunt posibile fracturi patologice, convulsii si tetania.
Se constati hipofosfatemia, normo- sau hipocalciemia.
Micsorarea nivelului de 25-dihidroxicolecalciferolului duce
la tulburirile metabolismului fosfor-calcic in pofida unei ad-
ministrari normale de doze de vitamina D.

Modul de transmitere: X lincat-dominant sau
autozomal-recesiv.

Diagnosticul diferential: rahitismul, hipofosfatemia,
rahitismul renal.

SINDROMUL RETT

Pentru prima dati a fost descris de A. Rett in anul 1966.

Criterii minime de diagnostic: convulsii, miscari ste-
reotipe ale mainilor, autism, ataxie.

Manifestarile clinice caracteristice: Dezvoltarea psi-
homotorie timpurie pana la 1,5-2 ani in limitele normale, cu
pierderea achizitiilor motorii si cognitiv-verbale dobandite
dupi varsta de 2 ani. Apare ataxia, apraxia si tulburirile moto-
rii. La 80% din cazuri se constata accese convulsive, rezistentd
la tratamentul anticonvulsivant simptomatic. Pe parcurs apar
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manifestiri precum miscarile stereotipe ale mainilor, iar pe
parcursul a 1,5 ani se dezvoltd dementa, autismul, parapareza
spastica.

Distributia pe sexe - M< E.

Modul de transmitere — se presupune modul de trans-
mitere X-lincat dominant cu letalitate pentru fetusii homozi-
goti de sex masculin.

Diagnosticul diferential: leucodistrofia; sindromul
Angelman.

SINDROMUL RUBINSTEIN-TAYBI

Sinonime: sindromul degetului I lat la mdini si picioare,
al faciesului specific §i retardului mintal.

Descris pentru prima dati de J. Rubinstein §i H. Taybi
in anul 1963.

Criterii minime de diagnostic: retard mintal progre-
siv; falangele distale late la degetele mari ale mainii i picioa-
relor; facies caracteristic; retardul statural si al varstei osoase,
microcefalie, criptorhidism.

Manifestirile clinice caracteristice: in 94% din ca-
zuri se constatd o hipostaturd, varsta osoasa rimane evident
in urmi de vérsta de pasaport (94%), se constatd un retard
mintal (100%) de obicei sever, retard in dezvoltarea motorie
si cognitiv-verbald. Anomaliile cranio-faciale includ: micro-
cefalie, fontanela mare si care se inchide cu intarziere, frunte
proeminenti cu cresterea joasd a parului, spAncene groase, ri-
dicate, ochi antimongoloizi, ridicina nasului lat3, gene lungji,
ptoza, hipertelorism, hipoplazia aripilor nazale, buza superi-
oara subtire, retrognatie, grimasa ce se aseamdnd cu un zam-
bet, palatinul inalt, arcuit, uneori dehiscenti labiopalatina. La
fel, se pot constata: anomalii de erupere §i pozitie dentars,
hipodontie, dinti supranumerari, strabism convergent, pavili-
oane ale urechilor deformate, falanga distali a degelului mare
la méini §i picioare mai scurti si lata, rareori polidactilie, lor-
dozi, cifoza, scolioza, anomalii toracice si ale coastelor, hirsu-
tism, modificiri dermatoglifice. Se pot constata malformatii
viscerale: defecte de sept interatrial §i interventricular, aplazia
renala unilaterald, hidronefroza, pieloectazie sau stenoza ure-
terelor, criptorhidism, agenezia corpului calos.

Incidenta populationala — de la 1:25000 pani la
1:30000.

Modul de transmitere: autozomal-dominant. Gena
este localizatd pe cromozomul 16p13.3.

Diagnosticul diferential: brahidactilia, tipul D; acroce-
falosindactilia, tipul VIL

SINDROMUL WAARDENBURG

Descris in a. 1951 de P. Waardenburg.

Criterii minime de diagnostic: telecant, albinism par-
tial, surditate.

Manifestarile clinice caracteristice: telecant (99%),
ridicina nasului lati si proeminenti (75%), sprancene con-
crescute (50%), heterocromia corneei (45%), surditate neu-
rosenzorie ca rezultat al hipoplaziei organului Corti (20%),
depigmentarea izolatd a unei portiuni din firele de par in re-
giunea frontald (17-45%), regiuni de depigmentare a pielii
si a fundului de ochi. Uneori se constatd ptoza, prognatism,
dehiscenta palatinului sau palatin inalt, deformatii scheletale
neinsemnate si MC de cord. Este descrisd corelarea sindro-
mului Waardenburg cu boala Hirshprung.

Incidenta populationala — 1: 4 000.

Modul de transmitere — autozomal-dominant cu pene-
trantd incompleta si expresivitate variabild. Gena este locali-
zatd pe 2q37.

Diagnosticul diferential: albinismul oculo-cutanat fara
surditate, albinismul oculo-cutanat cu surditate.
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Sistemul imun la copii

PARTICULARITATILE SISTEMULUI
IMUN SI STARILE IMUNODEFICITARE

Sistemul imun (SI) reuneste organele, tesuturile si ce-
lulele, care asigura apararea organismului uman de substante
genetic straine (antigeni) de origine exogena sau endogena.

Au fost evidentiate doud posibilitati de manifestare a
raspunsului imun: eliminarea agentilor patogeni cu ajuto-
rul unor componente preformate (mijloacele nespecifice de
raspuns ale SI) sau producerea unor componente celulare si
moleculare care si se adapteze agentului patogen (mijloace
specifice).

Functia SI consta in identificarea antigenului si genera-
rea unui raspuns specific — sintezi de anticorpi, acumulare de
limfocite sensibilizate, care il vor neutraliza, distruge si elimi-
na din organism.

Organele limfoide centrale (primare) sunt reprezentate
de maduva hematogeni si timus.

Organele limfoide centrale sunt de o insemnatate majora
in imunitate, deoarece ele reprezinti sediul limfopoiezei. La
nivelul lor, componentele celulare ale sistemului: limfocitele
B si limfocitele T, se diferentiazd din precursori derivati din
celula stem, prolifereaza si se matureaza in celule functionale.

Miduva hematogena este localizati in trabeculele tesu-
tului osos spongios din epifizele oaselor lungi, din grosimea
oaselor late si din interiorul oaselor scurte. Aici se diferentia-
za limfocitele B.

Timusul se formeazi la sfarsitul primei luni de dezvol-
tare intrauterind. Este amplasat retrosternal. Stratul cortical
contine limfocite T, iar celulele epiteliale ale stratului medular
formeazi corpusculii Hassall.

Timusul elibereazi in circulatia sistemicd limfocite T,
hormoni (timozini, timopoieting, factorul timic etc.), care
regleaza proliferarea si diferentierea limfocitelor. Timusul
atinge gradul maxim de dezvoltare in copilaria frageda. In pe-
rioada 3 — 13-1S$ ani are loc o stabilizare a masei glandei, ca
ulterior sa involueze. Stratul cortical devine mai sirac in lim-
focite T, dispar corpusculii Hassal din stratul medular, aceste
structuri fiind inlocuite cu tesut conjunctiv si adipos.

Organele limfoide periferice (secundare) sunt repre-
zentate de: splind, ganglioni limfatici, tesutul limfoid asociat
mucoaselor.

In structura splinei intrd doua tipuri de tesut: tesutul res-
ponsabil de distrugerea hematiilor imbatréanite si de genera-
rea in urgentd de noi hematii, plachete si granulocite (pulpa
rosie) si tesutul populat de celule implicate in imunitate (pul-
pa alba). Pulpa albi a splinei este un tesut limfoid dispus in
doua zone: zona T-dependents, situata in jurul unei arteriole
centrale, i zona B-dependents, care inconjoard zona T, ca un
manson. In zona B, celulele sunt organizate in foliculi primari
(nestimulati) si in foliculi secundari (stimulati). La periferia
zonei B, spre exterior se afla macrofagele splenice.

Ganglionii limfatici (GL) sunt formatiuni de diferite
dimensiuni, amplasati in locul de confluenti a vaselor lim-
fatice mari. Formarea GL incepe in a 2-a luni de dezvoltare
intrauterina si se termind in perioada postnatald. La nou-nis-
cuti capsula GL este foarte subtire si find, trabeculile putin
diferentiate, de aceea palparea lor este dificili. La varsta de 1
an GL sunt palpabili la majoritatea copiilor. In acelasi timp,
cu cresterea in dimensiuni are loc diferentierea lor. La vérsta
de 3 ani capsula este bine formati. La 7-8 ani incepe forma-
rea trabeculelor in interiorul GL. La 12-13 ani structura GL
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este definitivatd, diferentiindu-se bine toate structurile sale:
capsula, trabeculele, foliculii, sinusurile. In perioada puberta-
ra cresterea GL inceteaza, iar uneori chiar regreseaza partial.
Numirul maxim de GL este atins in jurul varstei de 10 ani.
GL sunt amplasati in grupuri, prin ele efectudndu-se drena-
rea limfei din zone anatomice distincte. Gratie structurii si
localizarii lor, GL au rol de bariere in calea de raspandire a in-
fectiei, prevenind generalizarea ei. GL filtreaza particulele cu
proprietiti antigenice, iar limfocitele si plasmocitele din GL
asigura sinteza de anticorpi. Aparatul limfoid al tractului res-
pirator si digestiv asigura buna functionare a imunitatii locale
la nivelul mucoasei acestora. Reactia GL la diferiti stimuli,
in special infectiosi, poate fi observati de la varsta de 3 luni.
Imaturitatea aparatului limfoid de la nivelul tubului digestiv
predispune sugarii la infectii intestinale si alergizarea organis-
mului pe cale enterala. La vérsta antepregcolard GL sunt deja
bine structurati si pot servi ca barierd mecanica in raspandirea
infectiei. La varsta de 7-8 ani GL devin pe deplin functionali
si pot suprima infectia prin mecanisme imunologice.

Semiologia afectarii GL

In cazul limfadenitei copilul poate acuza durere, tumefie-
re si hiperemie la nivelul GL afectati.

Inspectia: pot fi observati doar GL care sunt amplasati
superficial gi sunt mult mariti in volum (limfogranulomatoz3,
mononucleozi infectioasi).

Palparea: la palparea GL sunt apreciate urmatoarele
caracteristici:

dimensiunea — obisnuit, GL au diametrul cuprins intre
0,351 0,5 cm (bob de mazire); mirimea GL este gradati dupa
cum urmeaza:

« gradul I - dimensiunea unui bob de mei;

« gradul IT - dimensiunea unui bob de linte;

« gradul Il — dimensiunea unui bob de mazare;
« gradul IV - dimensiunea unui bob;

« gradul V - dimensiunea unei alune;

« gradul VI - dimensiunea unui ou de porumbel.

Miarirea in dimensiuni a GL poate fi izolatd sau in grup,
simetrica sau unilaterald.

Numirul: daci in fiecare grup sunt palpabili 3 sau mai
putini GL, ei sunt considerati solitari, dacd sunt palpati mai
mult de 3 GL intr-un grup, ei sunt considerati multipli.

Consistenta: poate fi moale, elastica, dura. Fiziologic,
consistenta GL este elasticd. Mobilitatea — obignuit, GL sunt
mobili. GL sunt indolori la palpare. GL pot fi considerati nor-
mali daci dimensiunea lor nu depaseste dimensiunea unui
bob de mazire, sunt solitari, de consistenta elastica, mobili,
nu aderd intre ei si la tesuturile adiacente, nu sunt durerosi.
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Imunitatea innascuti nespecifica

Reactiile nespecifice stau la baza imunitatii naturale si
ofera organismului imunitate chiar si contra agentilor pato-
geni pe care organismul nu i-a mai intilnit anterior. Factorii
de aparare nespecifica au un spectru larg de actiune, adici
nu poseda specificitate inaltd. Fortele nespecifice de aparare
sunt suficiente pentru a combate majoritatea agentilor pato-
geni. Acesti factori fiind filogenetic mai vechi, au rol decisivin
protectia nou-niscutului pana la maturizarea mecanismelor
imune specifice. Apdrarea inndscuta nespecifica este asigura-
td de barierele fiziologice si factorii umorali i celulari nespe-
cifici. Printre barierele fiziologice se numira tegumentele si
mucoasele intacte, epiteliul ciliat, mediul acid gastric, bariera
hematoencefalica.

Apararea nespecifici umorald este asigurati de li-
zozim, properdin, interferon, sistemul complementului.
Complementul si fagocitoza au un statut special, fiind me-
canisme de apirare nespecificd i specificd in acelagi timp.
Leucocitele PMN si celulele NK sunt factori celulari ai
acesteia.

Imunitatea specifica

Protectia imuna este asiguratd prin 2 mecanisme specifi-
ce: celular i umoral, care se deosebesc intre ele prin mecanis-
mele de neutralizare §i eliminare a antigenului.

Limfocitele T si B pot fi depistate de la varsta de 10-12
siptiméni de dezvoltare intrauterini. Limfocitele T devin
functionale dupi vérsta de 14-1S saptimani de dezvoltare in-
trauterind. Nou-nascutii au un numér mai mare de limfocite
T si B comparativ cu copiii de alte varste i adultii, dar aceste
celule nu sunt pe deplin functionale.

Astfel, dezvoltarea SI este un proces ontogenetic progra-
mat genetic. Procesul de formare se initiaza intrauterin. Cel
mai important stimul il primeste dupd nastere, cdnd creste
mult agresiunea antigenici exogena si endogend, determi-
natd, in special, de popularea tubului digestiv, a ciilor respi-
ratorii superioare si a tegumentelor de citre flora conditio-
nat-patogend. Imaturitatea sistemului imun la copil il face mai
sensibil la infectiile intercurente, favorizeaza generalizarea
procesului infectios, cu dezvoltarea septicemiei si septicopie-
miei, favorizeazi evolutia mai gravi a patologiilor infectioase.

Imunitatea celulara

Celulele cu memorie sunt limfocite care trec din nou in
forma inactiva, dar care pistreazd informatia despre antigen.
Aceste celule se reintorc in circulatia sangvina si limfatica si
ypatruleaza” organismul. Rispunsul imun este asigurat de
citre limfocite T (timodependente) si limfocite B (burso-
dependente). Ambele linii celulare au un predecesor comun
— celula stem, care migreazi din maduva osoasa in timus si
intr-un analog al bursei Fabricius, unde are loc diferentierea
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si maturizarea lor. Apoi aceste celule populeazi zonele T si
B ale GL. Aici, la prima intalnire cu Ag, are loc sensibilizarea
lor si diferentierea ulterioara in alte doud subpopulatii: celule
efectoare si celule cu memorie.

Celulele efectoare participa nemijlocit la ,lichidarea”
agresorului antigenic. In cadrul imunitatii celulare acestea
sunt limfocitele T citotoxice (T-killer). Ele neutralizeaza an-
tigenul (Ag) direct sau prin intermediul unor substante bio-
logice active speciale — limfokine. Celulele cu memorie sunt
limfocite care trec din nou in forma inactiva, dar care pastrea-
za informatia despre Ag. Aceste celule se reintorc in circulatia
sangvina si limfatica i ,patruleaza” organismul.

Astfel, pentru buna functionare a SI este necesari o cola-
borare armonioasi intre cele trei tipuri de celule imunocom-
petente: limfocite T, B §i macrofagi. Totodata, in timpul sti-
muldrii antigenice se formeazi si T-supresori (al caror rol este
acela de a controla rispunsurile imunitare), care blocheaza
T-helperii (care joaci un rol intermediar important in siste-
mul imunitar adaptiv prin secretia de citokine), astfel blocand
sinteza anticorpilor de citre limfocite B. Aceasti capacitate a
organismului sta la baza imunotolerantei.

Imunitatea umorala

Imunitatea umorala este asigurati de catre limfocitele B.
Initial sunt stimulate limfocitele T, care se vor transforma in
T-helper. Acestia, prin intermediul interleukinelor, vor stimu-
la transformarea limfocitelor B in plasmocite, care vor sinte-
tiza anticorpi specifici. Deci, celulele efectoare ale imunitatii
umorale sunt plasmocitele. Limfocitele B primesc informatia
despre natura Ag si de la macrofagii care capteaza acesti anti-
geni si-i prelucreaza primar in forma imunogena.

Limfocitele B sintetizeazd mai multe clase de Ig: ca ris-
puns la contactul primar cu Ag se sintetizeaza IgM, apoi IgG,
ulterior IgA.

La contactul repetat cu Ag din start este sintetizatd IgG.
IgG constituie 70-80% din totalitatea Ig plasmatice. Este uni-
ca Ig care trece bariera placentar, asigurind imunitatea pa-
siva a nou-nascutului. Transferul IgG de la mami la fit are
loc cel mai activ in ultimele siptimani ale sarcinii, de aceea
nivelul IgG la prematuri este mai scazut in comparatie cu cel
al unui nou-niscut la termen. In timp, nivelul IgG materni din
plasma sugarului scade, ca si atingd minimumul la 6-9 luni.
Spre vérsta de un an intensitatea sintezei IgG proprii este la
nivelul de 50% din cea a adultului. La 4-6 ani nivelul IgG la
copii atinge nivelul IgG la adult.

IgM constituie 5-10% din totalul Ig plasmatice. Ele con-
stituie prima linie de aparare, participand la activarea comple-
mentului pe calea clasicd, aglutinarea §i opsonizarea Ag, liza
celuleor striine. In plasma nou-nascutilor nivelul IgM este

scazut, dar creste rapid, atingdnd nivelul adultului la varsta de
1-2 ani.

IgA constituie 10-15% din totalul Ig plasmatice. Sunt
sintetizate de plasmocite, localizate la nivelul mucoasei si
submucoasei tubului digestiv si ciilor aeriene. Cea mai mare
parte a IgA rimane la locul de sinteza (IgA secretorie), asi-
gurand imunitatea locald. IgA secretorie se gaseste in lacrimi,
saliva, secretiile nazale si bronsice, secretiile tubului digestiv,
colostru. Nivelul IgA secretor la copii este mic. Creste odati
cu varsta si atinge nivelul cel mai inalt la varsta de S ani. IgA
sericd la copil este mai putin activd. La nou-niscut obignuit
lipseste. Apare abia dupa prima siptiméani de viatd. La varsta
de un an nivelul IgA constituie 20% din cel al adultului, care
este atins abia la varsta de 10-12 ani.

IgE constituie partea cea mai mare a reaginelor — anti-
corpi responsabili de declansarea reactiilor alergice. Sunt sin-
tetizate ca raspuns la contactul primar cu Ag. IgE sunt fixate
pe suprafata mastocitelor si a bazofilelor, realizand astfel sta-
rea de sensibilizare. La contactul repetat cu Ag IgE duce la
degranularea acestor celule cu eliminarea din ele a diferitor
substante biologic active, al ciror efect sti la baza modificari-
lor patologice din cadrul reactiilor alergice. IgE practic lipses-
te in plasma nou-niscutilor. In timp, concentratia lor creste,
atingdnd nivelul adultului la varsta de 10-12 ani.

In procesul cresterii copilului existi anumite perioa-
de critice in dezvoltarea reactivitatii imunobiologice.

Prima perioadd criticd este in prima luni de viatd. Se
atesta o activitate diminuati a fagocitelor. Limfocitele sunt
capabile si reactioneze la stimulul antigenic si la actiunea mi-
togenilor. Imunitatea umorali este asiguratd de IgG materne.

A doua perioadd criticdi — de la 3 la 6 luni de viata.
Anticorpii materni dispar din plasma copilului, ca raspuns la
stimulul antigenic se sintetizeazd IgM proprie. Deficitul de
IgA predispune la infectii frecvente ale ciilor respiratorii (vi-
rale). Celulele imunocompetente au o activitate diminuata.
In aceasti perioada se manifesti imunodeficientele primare.

A treia perioadd criticd — al doilea an de viata. Sistemul
imun este pe deplin functional. Creste capacitatea de sinteza
aIgG, dar mecanismele locale de aparare mai riman insufici-
ent dezvoltate. Aceasta mentine receptivitatea inaltd a orga-
nismului copilului la diferiti agenti patogeni.

A patra perioadd critici — de la 4 la 6 ani de viata. Sinteza
anticorpilor, cu exceptia IgA, atinge nivelul adultului.
Concomitent creste si titrul IgE. Activitatea factorilor locali
de apirare rimane diminuata. La aceastd varsta se manifestd
clinic deficientele imune congenitale tardive.

A cincea perioadd criticdi — perioada adolescentei.
Hormonii gonadieni secretati in aceasta perioada inhiba reac-
tiile imune. Ca rezultat se pot dezvolta patologiile autoimune
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si limfoproliferative. Se atesta o cregtere a receptivitatii la di-
versi agenti microbieni.

Semiologia afectarii sistemului imun (SI)

Sunt posibile trei tipuri de afectare a functiilor acestui
sistem:

o defectul unei verigi a SI (imunodeficiente primare si
secundare);

« autoagresiunea contra structurilor normale ale organis-
mului uman (boli autoimune si boli prin imunocomplexe);

o disfunctii in cadrul cirora unele functii ale SI sunt exa-
gerate in detrimentul altora (sindroame limfoproliferative).

Starile de imunodeficientd apar ca rezultat al abolirii
functiei unei sau mai multor verigi ale SI

La copiii primilor trei ani de viata stirea de imunodefi-
cienta poate fi determinati de timomegalie, care este indusi
de afectarea axei hipotalamo-hipofizar-suprarenale. In situatii
de stres se poate dezvolta o involutie accidentald rapida a ti-
musului, in cadrul cireia are loc o eliminare masiva a limfoci-
telor T in singe, se produce moartea lor masivi nemijlocit in
timus, are loc fagocitarea lor de catre macrofagi.

Se cunosc stiri de imunodeficienti primara (inniscute)
si secundara (dobandite).

Starile de imunodeficienti primara sunt determinate de
afectarea primari a limfocitelor T, si celor B, precum si cea
combinatd a acestora. Imunodeficientele primare sunt de-
fecte congenitale (genetice sau embriopatii) ale sistemului
imun. Incidenta sumari a stirilor de imunodeficientd primari
este de 2:1000, 50-70% fiind defecte primare ale sistemului
limfocitar B, 5-10% ale sistemului limfocitar T, combinate -
10 - 25%.

Copilul suporti frecvent boli infectioase recidivante, in
special ale cailor respiratorii, tubului digestiv, sistemului ne-
fro-urinar, tegumentelor, frecvent complicate cu otite, sinu-
zite purulente sau septicemie; manifesta reactii neobignuite
la infectii banale (ex., pneumonie in variceld). Suferinta este
determinati de agenti cauzali neobisnuiti (ex., Pneumocystis
jirovecii). In urma vaccinirii cu vaccinuri virale vii atenuate
sau BCG copilul poate prezenta reactii sistemice: deficit he-
matologic bizar (anemie, trombocitopenie, leucopenie), de-
reglarea digestiei cu dezvoltarea sindromului de malabsorbtie.

Diagnosticul imunodeficientelor primare:

1. Analiza generali a sdngelui, uneori punctia sternala.

2. Imunograma: in primul rand, cantitatea populatiilor
celulare de limfocite T si B, determinarea concentratiei IgA,
IgM, IgG, IgE, subpopulatiilor IgC, aprecierea complexelor
imunocirculante. Terapia specifica a imunodeficientelor pri-
mare deocamdati nu este elaborata in totalitate.

Sistemul imun este prezentat de organe (timus, madu-
vi osoasa, amigdale, splind, ganglionii limfatici, formatiunile
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limfoide asociate structurilor organismului), celule (limfoci-
te T si B, celule NK, K, macrofage, celule dendritice) si mo-
lecule (imunoglobuline, citokine, complement) cu functie de
mentinere a integritatii structurale si functionale a organis-
mului de agresiune straina cu dezvoltarea reactiei specifice,
prin care si denatureze, elimine acesti antigeni. Raspunsul
imun innascut este genetic predestinat, antigen-nespecific,
fara intensificare la patrunderea repetata a antigenului, asigu-
rat de anticorpii naturali, sistemul complementului, proteina
C-reactivd, lizozim, interferoni, citokine, care prezinta prima
linie de aparare a organismului. Rispunsul imun dobéndit
include totalitatea reactiilor sistemului imun directionate spre
eliminarea agentului patogen, realizat de limfocitele T si B,
are caracter concret si specific a un anumit antigen, formeaza
memoria imunologica, se intensifica la contactul repetat cu
antigenul respectiv. Imunodeficientele — grup heterogen
de patologii, cdnd una sau mai multe componente ale siste-
mului imun prezintd disfunctii morfologice sau functionale.
Imunodeficientele primare (congenitale) reprezinti o gru-
paheterogena de dereglari, a caror cauza o constituie mutatiile
genelor specifice cu defecte ale unui sau citorva componente
ale sistemului imun. Imunodeficientele combinate sunt un
grup heterogen de afectiuni genetic determinate, care se ca-
racterizeazd printr-o combinare dintre deficitul limfocitelor
T si B. Deficiente predominante de anticorpi (imunodefi-
ciente umorale) - grup de maladii genetic determinate, care
sunt caracterizate prin defect de producere a anticorpilor
(poate fi att cantitativ, cat si calitativ). Sindroame bine de-
finite cu imunodeficienta - sindroame care cuprind atét ca-
racteristicile unor imunodeficiente primare, cat si dismorfis-
me si disfunctii organice specifice. Defecte congenitale ale
numarului si functiei fagocitelor — grup de maladii genetic
determinate, care sunt caracterizate prin defect al numarului
si functiei fagocitelor.

Defecte ale imunitatii innascute - grup de maladii
genetic determinate, care sunt caracterizate prin defecte ale
imunititi inndscute (mutatii in gene care codifici y-interfe-
ron, receptori Toll-like, celulele NK etc).

Bolile autoinflamatorii — grup de maladii genetic de-
terminate, in care are loc activarea aberanti, antigen-indepen-
denti a sistemului imun.

Deficiente ale sistemului complement - grup de ma-
ladii genetic determinate, care sunt caracterizate prin defecte
ale factorilor complementului.

Fenocopii ale IDP - mutatie somatici dobanditi sau
un proces autoimun, care rezulta intr-un fenotip ce mimeaza
o IDP (are tablou clinico-paraclinic similar).

La momentul actual sunt descrise peste 354 de sindroa-
me de imunodeficiente. Desi incidenta fiecirei IDP in parte
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este micd, sumar ele au o pondere impunitoare in structura
morbiditatii.

Prevalenta IDP este estimata la 1:2000, insa este destul
de variabild in dependenti de patologia specifica. De exem-
plu, deficitul selectiv de IgA se intalneste cu o ratd de 1:500-
1:700, pe cand alte forme nozologice de IDP sunt inregistrate
la 1:10.000 - 1:1.000.000 din populatie.

Formele severe de IDP, de obicei, se manifestd in perioa-
da neonatala sau de sugar cu o perioada scurtd asimptomtici
dupi nagtere (de ex. SCID). IDP se pot manifesta si la varste
mai avansate, unele din ele fiind mai frecvent intalnite la adult
(CVID). In ciuda progreselor majore din ultimii 20 de ani in
domeniul recunoagterii moleculare a IDP, multi pacienti ra-
man nediagnosticati sau sunt diagnosticati tardiv, ceea ce are
efecte negative asupra morbidititii si mortalitatii.

Algoritmul de diagnostic al imunodeficientelor primare

o Istoric familial de IDP sau deces prematur inexpli-
cabil (ex.: pani la varsta de 30 de ani)

« Esecul cresterii (inabilitatea copilului de a lua in
greutate sau/side a cre§te)

o Necesitatea administrarii antibioticelor intravenos
sau/si spitalizare pentru o infectie

« 6 sau mai multe infectii respiratorii virale per an
(pneumonii, bronsite, sunusite)

« 4 sau mai multe infectii otice pe an

Copil cu semne sugestive de imunodeficienta primara:

« 2 sau mai multe episoade de sepsis/meningita (per
viata)

o 2 sau mai multe luni de antibioterapie fira efect

o Candidozid muco-cutanata rezistenta sau recurentd

« Abcese cutanate profunde sau abcese ale organelor
interne recurente

« Infectii cauzate de microorganisme neobisnuite
sau/si cu localizare neobisnuitd

v

/ N

Anamneza:

1. Infectii virale / bacterie-
ne /micotice multiple cu evo-
lutie severd, care nu raspund la IgE totala
tratamentul conventional

2. Istoricul familial pozitiv

IIR (CD4/CD8*)

Screening-ul general al imunitatii:
1. Hemoleucograma si trombocite
2. Concentratia serica de IgM, IgG, IgA,

3. Valoarea relativa si absoluti a limfocite-
lor CD3*, CD4*, CD8", CD16*/56*, CD19",

Examenul fizic:
1. Cresterea si dezvoltarea
2. Anomalii asociate (ex: facies
caracteristic pentru DiGeorge, rash,
telangiectazii)
3. Prezenta sau absenta tesutului
limfoid (timus, amigdale etc.)

AN

i

Date suspecte sau semne de alarma

Teste specifice pentru aprecierea statusului imun

{

Citometrie de flux pentru determinarea populatiilor si subpopulatii-
lor CD3", CD4*, CD8", CD16'/56*, CD19", IIR
cu anticorpi monoclonali anti-CD

|

Determinarea sericd sangvina cantitativa a claselor si subclaselor de
imunoglobuline M, G, A, E-totald, G1, G2, G3, G4
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Determinarea acivitatii fagocitare a celulelor po-
limorfonucleare (numirul celulelor fagocitare, indi-
cele mediu al microbilor fagocitati, testul NBT)

v

Testarea activitatii complementului
CINH, C2, C3,C4

Teste pentru confirmarea diagnosticului de IDP

4. Testul TREC/TREC in qPCR
S. Testarea genelor afectate (PCR)

Deficiente predominant ale anticorpilor

TIPURILE DE INFECTII
Otite frecvente si infectii sino-pulmonare cu febrs, sepsis, me-
ningitd, infectii cutanate, infectii gastrointestinale
Boli autoimune: citopenii imune (anemie autoimung, tromboci-
topenie autoimuna)

| {

O singura localizare a infectiei >2 localiziri ale infectiei
Imunodeficientd primara putin probabila Poate fi 0 imunodeficientd primari

|

Datele examenului obiectiv

{ {

Amigdalele si ganglionii limfa- Amigdalele si ganglionii lim-
tici absenti fatici prezenti primara

{ | _—

Probabilitate inalti de imuno- —> | Datele examenelor paraclinice

deficienta primara

Poate fi 0 imunodeficientd

Testarea cantitativa a claselor de imunoglobuline* Hemoleucograma cu enumerarea manuald a formulei
leucocitare

b ¢
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AR Z 2N {

IgG IgM IgA IgE Limfopenie, neutropenie, trombocitopenie

Voo {

Consultul specialistului certificat in imunologie

{

Investigatii avansate: KREC, PCR, Extractia ADN si testarea genei alterate

Tratament: administrarea de imunoglobuline iv./s.c.

*Nota! Valorile de referintd pe varste sunt prezentate la anexe.

Defecte celulare sau combinate

Reactii adverse
Esecul cresterii si complicatii la
vaccinuri vii

{ | { {

Examen fizic

{ |

Absenta tesutului limfoid (amig-
dale, ganglioni limfatici)

Diaree persis-
tentd, infectii
virale

Infectii recurente
la sugar/copil mic

Modificiri cutanate

|

Examen anormal paraclinic/ Hemoleucograma cu enu-
screening-ul nou-nascutului merarea manuald a formulei
leucocitare
Consultatia specialistului Limfopenie:
certificat in imunologie o Lanagtere <3400/pL
e 5-61uni <3900/pL
\1/ . Adult <1000/pL

N . . .
Tratament: eutropenie sau trombocitopenie

Terapia de substitutie cu imunoglobulini iv. sau s.c.
Transplant medular sau
Transplant de celule stem hematopoietice
Terapie genica
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Deficiente ale celulelor fagocitare

Examenul obiectiv

// V

|

N T—

Tegumen- Tractul gas- Limfadenopatie Pul Musculo- Simptome
tele trointestinal P wimonar scheletal constitutionale
Hemol Explozia oxidativa
emo eucograllna, Numairul si indice- xplozia oxicativa CD11/CD18 prin Nivelele serice de
VSH sau proteina le fago’citar a neutrofilelor citometrie de flux IgE
C reactivd (NBT)

|

|

{ |

|

Daca sunt modificate, referiti la specialistul certificat in imunologie pentru evaluare, diagnostic si tratament

|

Tratament

Antibiotice

Interferony

Remedii
Transplant de . . .
o B antifungice, anti-
maduvi osoasi )
parazitare
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Deficiente ale sistemului complement

Infectii ale urechii, pneu-

monie, bacteriemie,
meningitd

|

Teste de laborator

Angioedem, edem laringian,
dureri abdominale

|

Teste de laborator
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| V

Screening pentru sistemul complement:
CHS0, AHS0, componentele complementului
C2, C4 etc.

| V

Daci sunt modificate, consultati specialistul certificat in imu-
nologie pentru evaluare, diagnostic si tratament

| {

Inhibitorul Cl-esterazei

Tratament Tratament
Antibioprofilaxie, imunizare cu vaccinuri Profilaxie cu androgeni sau/si acid
antimeningococice, antipneumococice. aminocaproic. Perfuzii cu C1 esteraza
Monitorizati pentru maladii autoimune in faza acutd
Clasificarea IDP
Clasificare Defectul imun Exemple
Imunodeficiente severe combinate, ex. SCID X-linkat
Imunodeficiente combinate Celule T si B o ) ’ ’
’ ’ Deficit RAG1 si RAG2, etc.
Ataxie — telangiectazie, sindromul DiGeorge, sindromul
Sindroame bine definite cu Celule T, B si alte caracte- ) Y ) ’
) L T Wiskott-Aldrich, sindroame de hiper-IgE, DOCK-8,
imunodeficienta ristici
NEMO etc.
Celule B sau celule
Deficiente predominant de .. Agamaglobulinemia X-linkatd, imunodeficienta comuni
] ] plasmatice, sinteza de e . . . .
anticorpi ) . variabild, deficiente specifice de anticortpi
anticorpi

Deficiente ale reeliirii sistem hesrrlf)cfzp:ziclcl)ta;esfeggflelc Sindromul Chediak-Higashi, limfohistiocitoza hemofago-
’ & . & za sat citard familiald (HLH, FLH), sindromul limfoproliferativ

lui imun te de reglare a sistemului
g X-linkat
imun
Defecte congenitale ale numa- Numiarul §i functia fago- Neutropenie congenitali severd, deficit de adeziune leu-
citelor cocitard, boala granulomatoasa cronica

rului §i/sau functiei fagocitelor

Defecte ale imunitatii conge Deficiente IRAK-4 si MyD88, sindromul WHIM, de-
nitZle ’ 8 Sistemul imun inndscut ficiente TLR3 si UNC93B1, candidoza mucocutanata
cronica
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Supraproducere de cito-
kine

Boli autoinflamatrii

Febri mediteraneana familiald, sindromul hiper-IgD,
sindromul Muckle-Wells

Deficiente ale sistemului com- Componentele comple-

Deficiente ale componentelor ciii clasice sau alternative
(ex. deficit CS, C6), deficienta inhibitorului C1 (angioe-

dobandite

lement mentului
P dem ereditar)
Fenocopii asociate cu mutatii somatice (ALPS, SFAG)
Fenocopii asociate cu autoanticorpi, ex. Candidoza mu-
B Apar prin mecanisme cocutanati cronica datoriti anticorpilor anti-IL-17
Fenocopii ale IDP parp P

Imunodeficienti cu debut la vérsta de adult datorita
anticorpilor anti-IFN-v, proteinoza alveolard pulmonari
datoritd anticorpilor anti-GM-CSF

Recomandiri in colectarea anamnesticului:

o Colectarea anamnezei are ca scop evidentierea factori-
lor asociati cu IDD, dar si exluderea tuturor cauzelor posibile
de imunodeficiente secundare

— Precizarea istoricului familial de imunodeficiente pri-
mare la rudele de generatia I, prezenta membrilor familiei cu
simptome similare, infectii recurente, decese inexplicabile,
boli autoimune sugereazi posibilitatea unei IDP;

— Detasarea intarziati a bontului ombilical (mai mult de
30 zile) - sugestiva pentru defect de adeziune leucocitar;

— Anamneza obstetricald: statusul matern de infectie HIV,
infectia cu CMV, expunerea la toxine, medicamente, droguri
— acestea sporesc riscul de imunodeficientd secundari;

— Nastere prematura, icter prelungit, detresa respiratorie
— sugereazd o imunodeficientd secundars;

— Aprecierea alimentatiei copilului, intolerantele alimen-
tare, durata alimentirii la san, istoric de reflux gastroesofagian
(predispune la pneumonii de aspiratie);

— Aprecierea istoricului de vacciniri, efecte adverse (in
special la vaccinuri vii: BCG, rotavirus, poliomielita);

- Anamneza patologica: severitatea bolilor, absenteismul,
spitaliziri precedente, alergii, interventii chirurgicale, reactii
anafilactice, artritd, procesele autoimune;

- Anamneza epidemiologici: contact cu bolnavi TBC,
hepatita, HIV, herpes simplex.

o Este foarte importantd descrierea detaliatd a infectiilor
suportate:

- vérstala debut

- durata bolii

- frecventa imbolnavirilor

— localizarea procesului infectios

- microorganismele implicate

— tratamentul aplicat (antibiotic, antiviral, antifungic,
antiparazitar)

— rispunsul la tratament (complet, incomplet, absent).

Patternuri caracteristice unor imunodeficiente primare

Caracteristici

Diagnostic

La nou-niscuti si sugari mici (0-6 luni)

Hipocalcemie, facies si urechi dismorfice, malformatii
cardiace congenitale

Sindrom DiGeorge

Detasarea intarziatd a cordonului ombilical,
leucocitoza, infectii recurente

Defect de adeziune leucocitara

Candidoza muco-cutanati persistenta, deficit de crestere,
pneumonie, diaree

Imunodeficienta combinata severa

Scaune sangvinolente, otoree, dermatitd atopici

Sindrom Wiskott-Aldrich
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Pneumonie provocata de Pneumocystis jirovecii,
neutropenie, infectii recurente

Sindrom de hiper-IgM X-linkat

La sugarii mari si cop

ii mici (6 luni — 5 ani)

Mononucleoza infectioasi severa progresiva

Sindromul limfoproleferativ X-linkat

Abcese recurente determinate de S. aureus, pneumonie
stafilococica cu formare de pneumatocele, facies dismorfic,
dermatitd pruriginoasa

Sindrom de hiper-IgE

Candidoza muco-cutanati persistenta, onicodistrofie,
endocrinopatii

Candidozi mucocutanati cronici

Staturd mic, par fragil, varicela severa

Sindromul de hipoplazie pir-cartilaj

Albinism oculo-cutanat, infectii recurente

Sindromul Chédiak — Higashi

Abcese, limfadenopatie supurativa, obstructie pilorica,
pneumonie, osteomielitd

Boala granulomatoasa cronica

La copii mari (mai mari de $ ani) si adulti

Dermatomiozita progresivi cu encefalita enterovirala
cronica

Agamaglobulinemia X-linkata

Infectii sino-pulmonare, deficit neurologic, telangiecta-
zii

Ataxie-telangiectazie

Infectii recurente cu N. meningitidis

Deficiente ale componentelor complementului
C6,C7sau C8

Infectii sino-pulmonare, splenomegalie, manifestari autoi-
mune, malabsorbtie

Imunodeficienta comuna variabila

Regulile examenului fizic in IDP
Manifestari dermatologice:
+ Eczemi (sindromul Wiskott-Aldrich, IPEX, sindromul
de hiper-IgE, sindroame hipereozinofilice, deficit de IgA);
« Pir rar, hipopigmentat (sindrom de hipoplazie par-car-
tilaj, sindromul Chediak-Higashi, sindromul Griscelli);
« Telangiectazii oculare (Ataxie-telangiectazie);
« Albinism oculocutanat (Chediak-Higashi);
« Dermatiti severa (sindromul Omenn);
« Eritrodermie/dermatitd exfoliativd generalizatd (sin-
dromul Omenn, SCID, boala grefa contra gazdei);

« Abcese recurente cu pneumatocele pulmonare (sin-
droame cu hiper-IgE);

« Granuloame si abcese recurente cu localizari neobisnui-
te — plimani, ficat, rect (boala cronici granulomatoasi);

« Abcese recurente sau celuliti (boala granulomatoasa
cronicd, SCID, sindromul de hiper-IgE);

o Granuloame cutanate (ataxie-telangiectazie, SCID,
imunodeficienta comuna variabili, deficitul RAG);

« Ulcere orale (boala cronica granulomatoasi, SCID, ne-
utropenie congenitala);

« Periodontitid, gingivita,
neutrofilelor);

stomatita  (defecte ale
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« Candidoza cutanati sau unghiala (defecte de celule T,
defecte combinate (SCID), candidozd muco-cutanati, sin-
droame hiper-IgE, deficiente de IL-12, -17, -23);

« Vitiligo (defecte de celule B, candidoza muco-cutanati);

o Alopecie (defecte de celule B, candidoza
muco-cutanati);

« Conjunctivitd cronici (defecte de celule B);

Extremitati

o Artritd (deficiente de anticorpi, sindromul Wiskott-
Aldrich, sindrom de hiper-IgE);

« Unghii in sticla de ceasornic (boald pulmonari cronica
din defecte de anticorpi);

Manifestdri endocrine

« Hipoparatiroidism (sindromul DiGeorge, candidoza
muco-cutanati);

« Endocrinopatii autoimune (candidozid muco-cutanati);

« Diabet, hipotiroidism (sindromul IPEX sau IPEX-like);
« Deficit al hormonului de crestere (agamaglobulinemie
X-linkati);
« Disghinezia gonadelor (candidozd muco-cutanati);
Hematologice
« Anemie hemolitica (defecte de celule B, T, ALPS);
« Trombocitopenie, trombocite (sindromul
Wiskott-Aldrich);
« Neutropenie (Sindromul de hiper-IgM, boala granulo-
matoasi cronici, varianti a sindromul Wiskott-Aldrich);
« Trombocitopenie autoimuni (defecte de celule B,
ALPS);
Scheletale:
« Dwarfism cu membre scurte (dwarfism cu membre
scurte asociat cu defecte de celule B, T);
« Displazie osoasi (deficit ADA, hipoplazie cartilaj-pir).

mici

Manifestiri clinice caracteristice imunodeficientelor

Prezente la toti

. « Infectii bacteriene severe;
bolnavii

o Infectii respiratorii frecvente;

o Infectii persistente cu rispuns incomplet sau fard raspuns la tratament;

« Febri intermitent3;

o Candidozi persistenti;
Frecvent prezente « Diaree si malabsorbtie;
« Conjunctivitd cronici;
o Artritd sau artralgii;
 Bronsiectazii;

o Sinusita sau mastoiditd persistents;
 Bronsite, pneumonii recurente;
o Esecul cregterii sau retard de crestere;

« Infectii cu microorganisme neobisnuite;

« Leziuni cutanate: rash, seboree, pioderma, abcese necrotice, alopecie, eczemi, telangiectazii;

« Pierderea auzului din cauza otitelor cronice;

o Autoimunitate: in special anemie §i trombocitopenie autoimuni;
« Abnormalitati hematologice: anemie aplasticd, neutropenie, trombocitopenie;
« Istoric de interventie chirurgicali sau biopsie;
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o Limfadenopatie;
« Hepatosplenomegalie;

« Encefalita cronicj;

Prezente ocazional | matorie intestinala atipici;

anemie pernicioasa;
« Piodermia gangrenosum;

« Reactii adverse la vaccinuri;

o Stomatitd cronica.

« Viroze severe (EBV, CMV, herpes simplex);

« Infectii profunde (celulit3, osteomielitd, abcese de organe);
« Patologii cronice gastrointestinale, infectii, patologii ce mimeaza boala celiaci, boala infla-

« Patologie autoimuna: trombocitopenie, anemie hemolitici, patologie reumatici, tiroidita,

« Detagarea intirziata a bontului ombilical;

Imunodeficienta severd combinata (SCID)
Caracteristici
« Este cea mai severa formd a IDP cu mortalitate inalt3, in
special, daca diagnosticul se stabileste tardiv;
« De obicei este fatala in primii 2 ani de viata, dacd nu se
initiaza tratamentul;
« Este cauzatd de defect genetic, care afecteazd numarul
sau functia celulelor T;
« Este caracterizatd de absenta sau disfunctia limfocitelor
T, ceea ce afecteaza atdt imunitatea celulard, cit si cea umo-
rala. In dependenti de tipul SCID, celulele B sau NK pot fi
prezente sau absente;
« Unicul tratament etiologic care exista pentru SCID este
transplantul de celule stem hematopoietice (TCSH);
« Cercetiri care vizeaza terapia genica sunt in derulare.

Tabloul clinic:

o Infectii severe recurente, pot prezenta pericol pentru
viata;

« Diaree cronicg;

« Esecul cregterii;

« Candidozd muco-cutanata persistenta si recurents, in-
fectii virale ale tractului gastrointestinal, respirator;

o Infectii oportuniste, BCG diseminat;

« Eruptii cutanate extensive precum eritrodermia sau
eczema;

« Absenta tesutului limfoid.

Imunodeficienta severi combinati (SCID) se ca-
racterizeazd prin absenta limfocitelor T si dereglarea
imunitatii adaptive. Este cea mai severd forma de IDP
cu mortalitatea inalti, cauzati de defecte genetice care
afecteazd atit imunitatea celulari, cit si cea umorali.
Manifestirile clinice in SCID apar precoce (in primele
siptimani de viatd) cu diaree persistenti, malabsorbtie,
afectarea progresiva a tractului bronhopulmonar, infectie

purulenta a pielii si mucoaselor. Tesutul limfoid nu e dezvol-
tat. Agentii patogeni mai frecvent sunt bacteriile conventio-
nat patogene, fungile, virionii, protozoarele (Pneumocystis
jirovecii). Maladia poate si se manifeste dupi vaccinare cu
BCG prin afectarea locala sau generalizata a infectiei BCG.
La testarea statusului imun se constata limfopenie, sciderea
celulelor T si absenta raspunsului lor proliferativ la mitogeni
(PHA), hipogammaglobulinemie.

Imunodeficienta comuna variabila (CVID)

Cele mai frecvente IDP:

« Un grup mixt de patologii cu prezentare similar3;

o DPrevalenta relativa intre 1:10.000 si 1:50.000;

o Afecteazi similar persoanele de sex feminin si masculin;

o Are caracter sporadic, cu circa 10% de cazuri familiale.

Caracteristici:

« Tabloul clinic variabil cu infectii, autoimunitate, boala
granulomatoasa si limfadenopatie;

« Scadere cel putin a 2 izotipuri de imunoglobuline (IgG
si IgA sau IgM);

« Asociat cu raspunsuri specifice antigenice reduse: ris-
puns antigenic redus la vaccinare, hemolizine;

« Boala se poate manifesta la orice varstd, dar in majorita-
tea cazurilor se manifesta intre 20 si 40 ani si in jur de 20% se
manifestd in copilarie;

. Intarzierea in stabilirea diagnosticului este comuna: de
obicei trec 4-9 ani intre aparitia simptomelor si diagnostic;

« De obicei numarul de celule B este normal, dar poate fi
scazut;

« Pot fi prezente modificiri in numir sau functie a celu-
lelor T.

Manifestdri clinice:

« Infectii — cea mai frecventi manifestare (90%) cu infec-
tii sino-pulmonare, otite, gastrointestinale;

« Diaree, malabsorbtie — pana la 50%;
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« Limfadenopatie sau splenomegalie (50%);

« Autoimunitate (30%);

+ Granuloame (10-30%) — plamani, ficat, altele.

Patologie oncologica — incidenta sporita a limfomului si
cancerului de stomac.
Deficit selectiv de IgA

« Prevalenta de 1:500 -1:1500 in populatia generala:

« Se consideri a fi rezultatul maladiei heterozigote a re-
ceptorului C104, care conduce la absenta comutarii genelor
Cu-Ca si sintezei IgA;

« Deficitul selectiv de IgA in 50% cazuri este asimptoma-
tic si este identificat accidental;

« Este caracteristici cresterea incidentei infectiilor si-
no-pulmonare, ale tractului gastrointestinal, maladiilor aler-
gice (dermatita atopica, astmul bronsic etc.), patologiei auto-
imune (artriti reumatoida, vasculite, LES, sindrom Sjogren,
dermatomiozitd, hepatii cronici activi etc.);

« Diagnostiul imunologic se bazeaza pe sciderea nivele-
lor de IgA1 si IgA2 (<0.05 g/1) serice sangvine si absenta IgA
secretor, dar cu numar i corelare normala de LB i LT i con-
centratie de IgM si IgG la copii cu varsta peste 4 ani si adulti.
In unele cazuri deficitul de IgA se asociazi cu deficit de IgG2
siin acest caz se constata o evolutie mai severa a maladiei;

« Practic, o jumatate din copii cu aceastd patologie au Ac
anti-IgA si din acest motiv este contraindicat tratamentul cu
gama-globuline (la transfuzii si/sau la administrarea de deri-
vati sangvini poate si se produci soc);

o Tratamentul include mésuri de reducere a infectiei de
prevenire si a complicatiilor posibile.

Deficitul IgA secundar apare la utilizarea indelungati a
remediului difenin.
Agamaglobulinemia X-linkata si autozomal-recesiva

o Prevalenta XLA este de 1:150.000-200.000, pe cAnd cea
autozomal-recesivi se inregistreaza exclusiv foarte rar.

« Cauza maladiei este defectul mutatiei in gena BTK care
codifica tirozinkinaza Bruton, necesard pentru maturizarea
limfocitelor B. Ca rezultat nu are loc diferentierea limfocitelor
pre-B in celule B-imature, nu se formeazi celulele B-mature si
nu sunt sintetizate imunoglobuline.

« Purtitoare ale genei mutante sunt femeile heterozigote
sandtoase, la care formarea LB mature se realizeaza prin func-
tionalitatea alelei normale si de aceea XL A afecteazi prioritar
baietii.

« Clinic maladia XLA se dezvolti la a S-a - a 6-a luna de
viatd a copilului, cdnd imunoglobulinele materne au fost ca-
tabolizate prin dezvoltarea infectiilor cronice recidivante mai
frecvent induse de Str. pneumoniae si H. influenzae cu aparitia
pneumoniilor, otitelor, sinusitelor, conjunctivitelor.
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« Rezistenta scizuti la micoplasma si ureaplasmi condu-
ce la dezvoltarea pneumoniilor cronice, artritelor purulente,
cistite, infectiilor tesutului adipos.

« Frecvent se inregistreaza lamblioza. Procesele autoimu-
ne se manifesta prin artriti reumatoida, sindromul asemana-
tor cu sclerodermia, colita ulceroasa nesprecifica, DZ tip 1.

« Markerii XLA sunt hipoplazia ganglionilor limfatici si
amigdalelor.

« Latestarea statusului clinico-imunologic se constata ab-
senta leucocitozei in singe la infectii severe, anemie; nr. total
de limfocite si structura timusului nu sunt modificate.

« Se considerd diagnostic important absenta LB in singe
si scaderea nivelului IgG mai mic de 2 g/1 (la 1 an de viatd mai
putin de 1 g/1) la nivel normal de cel putin 6 g/1.

Tratamentul maladiei este substitutiv pe viatd prin
administrarea Ig iv. sau s.c. §i terapia agresiva a infectiilor
intercurente.

Sindrom de Hiper-IgM

« Prezinta o grupa diversd de forme nozologice cu mani-
festari fenotipice identice;

« In 70 % cazuri este forma X-linkat3, in celelalte cazuri
autozomali-recesivi;

« Maladia este in mutatie punctiforma la nivelul genei ce
codificd ligandul (CD40L), a cirei urmare este un defect;

« Cauzati de deficitul/absenta comutirii de la IgM la IgG
cu formarea concentratiei majore de IgM in sange;

« Informa XLA defectul genetic este mutatia genei ligan-
dului CDA40, care este expresat pe LT activate si in conditie
de normi interactiunea CD40L al LTH cu CD40 al LB este
conditia obligatorie de comutare a claselor de Ig;

« Maladia se manifesta primar la 1 sau 2 ani de via-
ti prin procese infectioase recidivante, induse de fungi,
Pneumocystis jirovecii, bacilul piocianic etc.;

« Clinic se constatd hepatosplenomegalie, diaree si o inci-
denti crescuti a maladiilor autoimune;

« Evolutia acestor expresii se asociaza cu tendinta de dez-
voltare a neutropeniei, trombocitopeniei, anemiei hemolitice
in urma formdrii autoanticorpilor anticelule sangvine, deter-
minate de autoanticorpii de clasa IgM;

o Timusul poate fihiperplaziat, dar cu o structura pastrats;

« Testarea imunologica denota absenta sau concentratii
minore de IgG (<2 g/1), IgA si IgE, cresterea cantitativd de
IgM policlonali (de la 1,5-10 g/1);

« Uneori se apreciaza nivel majorat de IgD;

« Limfocitele B circulante poseda receptori de IgM si IgD;

« Se constata activitate scazutd a T-helperilor;

« Terapia este substitutiva cu imunoglobuline Ila
necesitate;

« Prognosticul este nefavorabil.
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Sindromul DiGeorge

Sindromul DiGeorge (sindromul  velocardiofa-
cial, sindromul Shprintzen, CATCH 22-cardiac de-
fects, abnormal facies, thymic hipoplazia, cleft pala-
te, hypocalcemie; sindromul deletiei cromozom 22
q 11.2) prezintd o maladie ereditara datorata deletiei acestei
gene.

« Prevalenta patologiei este estimati la 1:4000 persoane
cu afectarea ambelor gene. Factorii de risc sunt maladiile vira-
le in trimestrul I de dezvoltare (rubeols, rujeold, herpes), DZ,
utilizarea alcoolului, actiunea chimicalelor etc.

« Semnele clinice variazi in limite largi cu manifestari fe-
notipice evolutive (severe, intermediare sau numai tulburiri
usoare de dezvoltare, anomalii faciale subtile, hipoparatiroi-
dism tranzitoriu. Printre cele frecvent intalnite sunt:

— Malformatii cardiace (aproximativ75% dintre cazuri)
reprezentate de tetralogia Fallot cu sau fari atrezie pulmonara
(17%), arc aortic intrerupt (14%), defect septal conotruncal
(70%), trunchi arterial (14%) etc.

— Anomalii craniofaciale: microcefalia in 40% cazuri,
despicitura palatind (60-75%), nas proeminent, fisuri palpe-
brale inguste, filtru sters, tulburiri de supt si/sau regurgitarea
fluidelor pe nas, apnee obstructiva la sugari, vorbire hiperna-
zali etc,;

— Hipocalcemia neonatald (20%) produsi de hipopara-
tiroidism congenital poate fi cel mai precoce §i unicul semn la
sugari (convulsii, tremor, rigiditate), care poate si se manifes-
te siin primii ani de viata;

— Infectiile recurente virale, fungice ale pulmonilor si
intestinului, patologia autoimuni (artritd reumatoida, boala
Graves), tonus muscular scizut, retard mintal, deregliri ale
rinichilor, patologia ochiului, afectiuni ale sistemului nervos
central pot fi constatate la acesti pacienti;

« Deficientele imune sunt manifestate prin afectarea prio-
ritard a verigii celulare T (sciderea nivelului de CD3*, CD4",
CD8", minimalizarea sau absenta raspunsului imun prolifera-
tiv a LT la mitogeni si antigeni, absenta sintezei de Ac la Ag
timodependenti observata la 20% din pacienti. Numérul LT
si concentratia serica a Ig este normal3;

« Diagnosticul SDG este dificil datoritd spectrului larg
si variabil de manifestari fenotipice, este unul complex si
include:

— Aprecierea nivelului de calciu i functia paratiroidiana
(USG, CT);

— Estimarea statusului imun prin aprecierea populatiilor
si subpopulatiilor limfocitare cu Ac monoclonali cu utili-
zarea citometriei de flux, conentratiei serice sangvine de Ig
(ELISA), testul TREC/KREC in qPCR;

— Testarea imunologica va fi efectuatd de cel putin 2 ori
pentru confirmarea persistentei perturbarilor comune;

- Ecocardiografia si angiografia vaselor magistrale este in-
formativa pentru detectia viciilor cardiace si anomalilor;

— Cercetarea USG, CT vor permite stabilirea absentei sau
hipoplaziei timusului si glandelor paratiroide;

— Diagnosticul prenatal se realizeazi la 10-12 siptamani
(cercetarea vilozititilor cardiace) sau 16 sipt. (amniocite) cu
analiza prezentei deletiei in cromozomul fetusului;

- Genotiparea este bazati pe metoda PCR cu folosirea
markerilor ADN din regiunea deletata.

. Tratamentul depinde de spectrul si severitatea ano-
maliilor prezente la pacienti si include:

— Interventia cardiochirurgicald pentru corectia viciilor
cardiace si vaselor sangvine;

— Reconstructia chirurgicala in caz de despicatura palati-
na si labiald, precum si alte anomalii;

— Transplantul de timus sau miduvi osoasi;

- Suplimentarea cu Ca si vit. D pentru hipocalcemia aso-
ciata cu hipoparatiroidism;

— Tratament simptomatic (antibiotice, remedii antivirale
in caz de infectie).

Profilaxia specifici prevede excluderea vaccinurilor vii
atenuate din programul de vacciniri.

Sindromul Wiskott-Aldrich (WAS)

Sindromul Wiskott-Aldrich (WAS) este o imunodefici-
enta primard combinata, X-linkata, cauzata de mutatia genei
care codifici proteina WASP-reglatoare a polimerizarii acti-
nei citoscheletale a celulelor hematopoietice.

« Mutatia in gena WASP conduce la dezvoltarea a 3 ma-
ladii X-linkate: sindromul Wiskott-Aldrich (deletie totald cu
absenta WASP), trombocitopenie X-linkata (proteina WASP
normali, dar in cantititi mici) si neutropenia X-linkat;

« Tabloul clinic clasic al WAS este caracterizat prin trom-
bocitopenie cu trombocite mici (ca rezultat - hemoragie), ec-
zema si infectii recurente bacteriene, virale, fungice si rar cele
oportuniste provocate de Pneumocystis jirovecii;

« Diagnosticul WAS. Datorita spectrului major de mani-
festiri clinice, diagnosticul WAS trebuie luat in consideratie
la orice baiat, care prezinta sdngerari si echimoze neobisnuite,
trompocitopenie congenitala sau debut precoce si tromboci-
te mici;

« Trombocitopenia cu celule de diametru mic este aproa-
pe intotdeauna prezentd in singele de cordon ombilical la
nou-niscut. Cel mai simplu si util test pentru diagnosticul
WAS este enumerarea trombocitelor (sciderea mai mici de
70.000 celule/mm?® i determinarea cu atentie a dimensiuni-
lor acestora - talie mici).
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« La copii mai mari de 2 ani se poate identifica o varietate
de anomalii imunologice utile in sustinerea diagonosticului.
In mod frecvent ei dispun de nivele scizute de izohemaglu-
tinine antieritrocitare anti-A si anti-B, slab produc Ac an-
ti-Streptococcus pneumonie, Pneumococcus;

« Dereglirile imunititii celulare sunt limfopenia, scade-
rea numdrului de LT i a activitatilor proliferative, este sci-
zutd sinteza de IL-2 si activitatea celulelor NK. Modificiri se
constata si pentru activitatea fagocitar3;

« Frecventa de inregistrare a patologiei este 1:1.000.000
populatie la sexul masculin; printre cele mai frecvente mani-
festari autoimune la pacientii cu WAS sunt vasculitele asocia-
te cu febra si RASH cutanat al extremitatilor, anemia hemoli-
ticd etc. Malignitatile pot aparea la orice varsta si implica LB,
rezultdnd cu limfoame si leucemie;

« Diagnosticul se confirmi prin demonstrarea scade-
rii sau absentei proteinei WAS in celulele sangvine sau
prin prezenta unei mutatii la nivelul genei WAS (testarea
molecular-genetici).

Tratamentul antimicrobian, utilizarea profilactica a sub-
stitutiei cu Ig si transplantul medular a ameliorat prognosti-
cul de viati al pacientilor cu WAS. Transferul de trombocite
este indicat daci numdrul lor este foarte mic sau pacientul
sangereazd; splenectomia trebuie utilizata numai la pacientii
cu trombocitopenie severd, necontrolatid prin alte metode.
Profilaxia specificd cu vaccinuri vii atenuate este contraindi-
catd. Transplantul medular sau de celule stem este tratamen-
tul de electie pentru pacientii cu WAS.

Hipogamaglobulinemia tranzitorie a copilariei

Dezvoltarea imunoglobulinelor pe parcursul perioadei
de sugar si copil mic urmeaza un pattern predictibil, cu nivelul
de IgM, care ajunge la nivelul de adult in primul an de viat3,
nivelul de IgG - la mijlocul copilariei, iar IgA - in adolescenta.

« La unii copii, producerea imunoglobulinelor este intar-
ziatd. Acesti copii se prezintd cu infectii recurente in primii
ani de viatd. Diagnosticul de hipogamaglobulinemie tranzito-
rie a copilariei poate fi stabilit doar dupa normalizarea nivelu-
lui de imunoglobuline si dupi excluderea imunodeficientelor
mai semnificative.

Managementul include monitorizarea periodici (la 6
luni) a nivelului seric de imunoglobuline. Poate fi necesa-
ra antibioprofilaxia, iar uneori §i temporar — tratamentul de
substitutie.

Boala granulomatoasa cronica

Boala granulomatoasi cronica este o patologie rard, in
care neutrofilele sunt capabile si ingereze, dar nu si sa distru-
ga bacteriile, ceea ce rezultd in formarea de granuloame. BGC
este cauzatd de mutatia in complexul NADPH-oxidazic, care
in mod normal genereazi explozia oxidativi cu scop micro-
bicid. BGC poate si se manifeste la orice varstd, dar mai frec-
vent — in perioada copiliriei.

Pacientii cu BGC sunt susceptibili la infectii recu-
rente si persistente cu organisme rezistente la distructie
non-oxidativa.

Simptomele cele mai frecvente sunt:

o Infectiile — cea mai frecventd manifestare este pneumo-
nia, celulita §i abcesele cutanate, abcese hepatice §i osteomie-
lita (cel mai frecvent cauzata de St. aureus);

« Infectiile fungice cu Aspergillus pot fi prezente, precum
si infectiile cu microorganisme neobisnuite, precum mico-
bacteriile si cepacia;

« Dezvoltarea granuloamelor cutanate, gastrointestinale
si genitourinare;

« Inflamatia granulomatoasa a intestinului, care poate
provoca colita granulomatoasa, boala inflamatorie intestinala
Crohn-like sau ocluzia intestinala.

Cauze posibile ale hipogamaglobulinemiei

. . Induse medicamen- Boli infecti- . . L .
Boli genetice ’ Boli oncologice Boli sistemice
tos oase
Letcemie croni Imunodeficienti cauzati de
ucemi i-
Ataxia-telangiectazia Antimalarice HIV o o hipercatabolismul imunoglobu-
ca limfocitara ) i ’
linelor (sindrom nefrotic)
Imunodeficienti cauzati de
Forme autozomale de . Rubeola con- ) pierdere excesiva de imunoglo-
Captopril 1e Timom , . .
SCID genitala buline (arsuri severe, nefropatii,
diaree sever3)
Infecti - Limf
Sindromul hiper-IgM Carbamazepini nriltZlC ;“1’ 1§ucgnge non-lgocc)ir;kjn
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Defect predominant al
celulelor T

Defect predominant al
celulelor B

Defect al granulocitelor

Defect al sistemului
complement

Debut precoce, de obicei,
la 2-6 luni de viata

Dupa sciderea con-
centratiei de anticorpi
materni, de obicei, la 3-6
luni

Debut precoce

Debut la orice varsta

Bacterii: Gram-pozitive
si Gram- negative uzuale,
micobacterii;
Virusi: CMV; EBV,
adenovirugi, parainfluen-
za 3, varicelo-zosterian,
enterovirusi;
Fungi: Candida si Pneu-
mocystis jirovecii.

Bacterii: pneumococi,
streptococi, stafilococi,
Haemophilus, Campylo-
bacter, Mycoplasma;
Virusi: enterovirusi;
Fungi si paraziti: giardia,
cryptosporidia.

Bacterii: stafilococi, Pseu-
domonas, Serratia,
Klebsiella, Salmonella;
Fungi si paraziti: Candida,
Nocardia, Aspergillus.

Bacterii: pneumococi,
Neisseria.

Candidoza muco-cuta-
nata extensiva, plamani,
deficit de crestere, diaree

Infectii sino-pulmonare
recurente, simptome
gastrointestinale cronice,
malabsorbtie, artrita,

Piele:abcese, impetigo,
celulita;
Ganglioni limfatici: adeniti
supurativa;
Cavitatea bucald: gingivite,

Infectii: meningitd, artrita,
septicemie, infectii
sino-pulmonare recurente.

prelungitd meningoencefalitd ente- ulcere bucale;
rovirala Organe interne: abcese,
osteomielita.
Boali grefa-contra-gazda
cauzati de grefare mater- o
Autoimunitate

na sau transfuzii sangvine
neiradiate;
BCG-itd postvaccinala
diseminata sau varicels;
La vérsta de sugar — teta-
nie hipocalcemici

Tumori limforeticulare:
limfoame, timoame;
Poliomielita paralitica
postvaccinala.

Detagarea tardiva a cordo-

nului ombilical, regenerarea

deficitari a ranilor.

Manifestdri autoimune, LES,
vasculiti, dermatomiozita,
sclerodermie, glomerulonefrit3,
angioedem.

Principiile tratamentului IDP:

« Regim menajant (optimizarea efortului fizic, somnului .

si managementul stresului);

« Asigurarea unui aport nutritiv adecvat pentru a evita .

problemele de crestere;

« Asigurarea unei igiene generale adecvate (ex. spilarea .

pe maini, igiena orald);

« Instruirea parintilor si ingrijitorilor, oferirea informatiei .

suplimentare despre IDP.

Terapii specifice pentru IDP:

Antibiotice, antifungice si antivirale profilactice;

« Terapia de substitutie cu imunoglobulind iv. sau s.c.;

Interferon-v;

« Transplant de celule hematopoietice;

« Terapie genici;

PEG-ADA.

Trasplant de miduvi osoasi;

Altele — factor de stimulare a coloniilor granulocitare,
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Infectiile la pacientii cu IDP:

« Infectiile vor fi depistate rapid si tratate agresiv;

« Este important de a atentiona laboratorul microbiolo-
gic pentru a cauta microorganisme atipice i oportuniste;

« Pacientul va fi tratat cu antibiotice de spectru larg pana
microorganismul cauzal va fi identificat;

« Se valua in considerare terapia antifungica, antiproto-
zoicd, antimicobacteriana si antivirald;

« Testele serologice nu sunt de folos, daci pacientul este
incapabil de a produce anticorpi sau este pe terapia de substi-
tutie cu imunoglobuline.

Terapiile curative:
Transplant de celule hematopoietice:
o Sursele potentiale de celule stem includ: maduva osoa-
sd, sangele periferic sau sdngele din cordonul ombilical.
Terapia genica:
o Acest tip de terapie este la stadiul experimental.
Elinclude utilizarea virionilor pentru substitutia genelor
absente si corijarea anomaliei.

Sumarul interventiilor terapeutice pentru imunodeficientele primare si complicatiile lor

Terabi
Diagnostic IgG* TCSH era'plve Recomandari
genici
Imunodeficientele combinate
SCID (IL2RG, ADA) Da Da Da
Evitati vaccinurile vii: toate
SCID (altele) Da Da Nu Profilaxia PPJ: SCID, CD40, CD40L
Antimicrobiene la necesitate
Produsele sangvine — iradiate, CMV negative: toate
Deficienta CD40L Da Da Nu ADA: PEG-ADA
Mators CD40, CD40L: G-CSF
Alte IDP combinate Da ajorr Nu
tatea
Sindroame cu imunodeficiente
WAS Da Da Da
Evitati vaccinurile vii: majoritatea
AT Unele Nu Nu Tngrijiri multidisciplinare: majoriatea
WAS: splenectomie
DGS: transplant de timus
DGS Unele Nu Nu Imunomodulare la necesitate
Chimioterapie la necesitate
Altele Unele Unele Nu
Deficiente de anticorpi
Agamaglobulinemie Da Nu Nu
Evitati vaccinurile vii: CVID, agamaglobulinemie
Antibiotice: toate
CVID Da Rar Nu Splenectomie: CVID
Chimioterapie: CVID
Vaccinuri pneumococice: SIGAD, IGGSD, SAD
Altele Da Nu Nu
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Deficiente ale reglirii imune

FHL Nu Da Nu
ALPS Nu da Nu
Antimicrobiene la necesitate
IPEX Nu Da Nu Chimioterapie la necesitate
Imunomodulatoare la necesitate
APECED Nu Nu Nu
Altele Unele Unele Nu
Defecte ale celulelor fagocitare
Neutropenie
Evitati vaccinurile vii: toate
BGrC Nu Da Nu Antibioprofilaxie la toate
IFNy: BCrG
LAD Nu Da Nu Sanarea chirurgicald sau stomatologici: BerG, LAD-I
HIES tip 1 Unel R N Transfuzii de granulocite: BCrG, LAD-I
Hp nee A b G-CSF: neutropenii
MSMD Nu | Unele Nu Fucoza: LAD-II
Defecte ale imunitatii innascute
DeﬁIc\lT;ngaB IEE;VI?, alte Da Da Nu
Kb defecte Evitati vaccinurile vii: NF-xB
CMCC Nu Nu Nu Profilaxia PPJ: NF-xB
Antibioprofilaxie: NF-kB, CMCC
Sdr. WHIM Da Unele Nu G-CSF: sdr. WHIM
HSE Nu Nu Nu Profilaxie antivirala: HSE
EV Nu Nu Nu
Inhibitorii citokinelor (IL-1, TNF, IL-6): CAPS, DIRA,
PAPA, PSMBS, TRAPS
Boli autoinflamatorii Nu Nu Nu Steroizi: sindromul Blau, DITRA, HIDS, TRAPS
Retinoizi: DITRA
Cochicina: TRAPS
Antibiotice: toate
Deficiente de comple- Nu Nu Nu Vacc'm ant'lpnel'lmocoa'c: C1-C4
ment Vaccin antimeningococic: C5-C9
Imunomodulatoare: C1, C2, C4, factorul HsiI
Patologii mediate de Plasmofereza
autoanticorpi antici- | Posibil Nu Nu Rituximab
tokinici Supliment de citokine

*Da sau Nu indicd prezenta sau absenta substitutiei cu IgG un component standard in terapia patologiei.

Transplant de celule stem hematopoietice.
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Alegerea caii de administrare a imunoglobulinei
Terapia de substitutie cu imunoglobuline in IDP - sub-
stitutia cu fractia IgG a imunoglobulinei umane este trata-
mentul standard pentru majoritatea pacientilor cu hipogama-
globulinemie si unele deficiente specifice de anticorpi.
« Scopul ei este de a mentine nivele normale de IgG.
Doza este individualizata pentru fiecare pacient.
« Poate fi administratd subcutanat sau intravenos.
Preparatele de imunoglobulini
« Sunt produse din plasma donatorilor sanatosi.

« Sunt verificate pentru prezenta hepatitelor virale, HIV,
ulterior se aplica mai multe masuri de inactivare virale supli-
mentare (inactivare prin temperaturd, enzime, detergenti si
nanofiltrare).

« Contin 97-98% de IgG specifice contra unui spectru
larg de patogeni.

Beneficiile tratamentului cu imunoglobulina

o Este eficient pentru reducerea infectiilor i spitalizarilor

« Pistreaza functia organelor si reduce consecintele aso-
ciate cu infectii recurente

o Creste calitatea vietii pacienului.

Imunoglobulini i/v:
400-800 mg/kg fiecare 3-4
saptaiméni; doza se ajusteaza
in baza concentratiei IgG
serice si rispunsului clinic la
tratament

Crestere rapidi a nivelului de IgG
Administrari mai rare (3-4 siptimani)
Nu necesita instruirea pacientului

Necesita abord venos
Se administreazi la spital
Risc de efecte adverse sistemice
Efecte adverse legate de concentratia sporitd
de IgG in primele 12-48 de ore
Simptome legate de scaderea in timp a IgG
serice

Imunoglobulini s/c:
Doza initiala se calculeaza
conform formulei:
[1.37 x doza IGIV (grame)]
impartit la [IV intervalul
dintre perfuzii i/v (in sipta-
mani) ]

Tratament la domiciliu

Nu e necesar accesul venos
Efecte adverse sistemice rare
Nivele mai constante de IgG

Calitatea mai buna a vietii pacientilor
Costuri spitalicesti reduse
Flexibilitate mai mare a pacientului
(poate cilitori, nu e nevoie de spitalizari
permanente)

Administrari frecvente — 1-3 ori/saptiména
Efecte adverse locale (induratie, edem, pru-
rit), de obicei tranzitorii
Necesita complianta pacientului la trata-
ment
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PARTICULARITATI ANATOMO-
FIZIOLOGICE ALE NOU-NASCUTULUI
EXAMENUL CLINIC AL COPILULUI
NOU-NASCUT

Paricularititianatomo-fiziologiceale nou-nascutului

Desi perioada neonatala este extrem de vulnerabila da-
torita adaptarii fiziologice a nou-niscutului la viata extraute-
rind, aceastd tranzitie decurge, de reguld, fira complicatii in
cazul majoritatii nou-niscutilor la termen. Managementul
nou-niscutului trebuie sa se axeze pe ghidarea parintilor in
ingrijirea copilului si pe detectarea precoce a starilor sau com-
plicatiilor care implica un risc de morbiditate sau mortalitate.

Fig. 1. Copil nou-nascut in sala de nastere.

Importanta anamnezei si a factorilor de risc in peri-
oada neonatala

Examinarea nou-niscutului trebuie si inceapi cu o revi-
zuire a anamnezei materne i familiale, a anamnezei obstetri-
cale si a travaliului.

Datele anamnezei trebuie si includd urmatoarea infor-
matie cu privire la eventuali factori de risc, care va ghida eva-
luarea §i managementul ulterior al nou-nascutului:

« Date demografice si sociale (statutul socioeconomic,
varsta maternd, rasa, monitorizarea medicald prenatala, utili-
zarea substantelor). In cazul nou-nascutilor cu mame minore
sau in privinta cdrora existd suspiciuni cu privire la adapost,
alimentatie sau acces la asistentd medicald, este nevoie de
evaluarea unui lucritor social sau psiholog. Nou-nascutii ex-
pusi in utero la substante precum alcoolul, cocaina, nicotina,
cofeina i substante opioide trebuie evaluati pentru simpto-
me specifice.

« Afectiuni materne curente (dereglari cardiopulmonare,
boli infectioase, afectiuni genetice, anemie, diabet zaharat,
medicatie administratd curent); nou-niscutii din mame di-
abetice necesita screeningul hipoglicemiei in prima ord de

viata.
« Afectiuni materne in anamneza mamei si familiei, inclu-
sivistoricul de icter.

« Anamneza reproductivi a mamei: sarcini stagnate, pre-

maturitate, sensibilizare dupa grupa sangvina.

. Stiri si evenimente pe parcursul sarcinii date (rezulta-
tele datelor de laborator si imagistice prenatale, evaluarile
fetale, hemoragii vaginale, maladii acute, durata perioadei
alichidiene). Astfel de informatie poate accelera screeningul
neonatal, cum ar fi testarea nou-nascutului pentru sifilis in
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cazul unui test matern pozitiv sau efectuarea ultrasonografiei
renale, daci prenatal a fost depistata pieloectazia fetala.

« Descrierea travaliului (durata, prezentatia, stresul fetal,
febra materna) si nasterii (operatie cezariani, anestezie sau
sedare, aplicarea forcepsului, scorul Apgar, necesitatea efec-
tudrii manevrelor de resuscitare si volumul acestora). Aceasti
informatie, combinatd cu examinarea si evaluarea clinici a
nou-niscutului, va determina riscul de agravare clinica si ne-
voia de monitorizare si interventie.

Inci din sala de nastere, examinarea nou-niscutului
trebuie s3 includi o evaluare a cresterii si dezvoltarii si ob-
servarea comportamentului dupd nagtere. Un nou-niscut la
termen cantireste in medie 3,4 kg; baietii au masa putin mai
mare decat fetitele. Masa corporald medie variazi in functie
de etnicitate si statutul socio-economic.

In medie, talia unui nou-niscut la termen este de 50 cm
si circumferinta capului este de aproximativ 35 cm. Parametrii
antropometrici ai fiecirui nou-niscut trebuie comparati cu
percentilele de crestere si dezvoltare specifice vérstei gestati-
onale, pentru a determina eventuale devieri, riscuri §i simpto-
me de compromitere urgenta.

Similar, existd tabele specifice de crestere pentru stiri
asociate cu variatii de crestere. Raspunsul nou-niscutului la
examinare este util in aprecierea vigurozitatii, tonusului si
starii sale de constientd. Observarea modului de ingrijire a
nou-nascutului de catre parinti, confortul si afectiunea aces-
tora sunt, de asemenea, factori importanti.

Examenul fizic trebuie si inceapd cu cele mai putin
deranjante manevre §i si progreseze spre cele mai invazive.
Aprecierea capacititii de urmdrire vizuala si raspunsul la sti-
mulii auditivi, precum sia schimbarilor de tonus datorita nive-
lului diferit de activitate si a modificirii stirii de somn-veghe
sunt deosebit de utile. Efectuarea acestei examinari §i impar-
tasirea impresiilor cu parintii nou-nascutului este o oportuni-
tate importanti pentru facilitarea legaturii copil-familie.

Examenul fizic si obiectiv al copilului nou-nascut

Examinarea initiald a nou-niscutului se efectueaza cét
mai curdnd posibil dupi nagterea acestuia. Temperatura, frec-
venta cardiaci si respiratorie, culoarea tegumentelor, semnele
de detresi respiratorie, tonusul muscular, activitatea muscu-
lara si nivelul constiintei trebuie sa fie monitorizate constant
pana la stabilizarea acestora.

In cazul naterilor cu risc sporit, aceste examiniri sunt
efectuate in sala de nagtere si sunt centrate pe depistarea ano-
maliilor congenitale, pe gradul de maturitate si dezvoltare
si pe problemele patofiziologice ce pot interveni in cadrul
adaptirii metabolice normale si a celei cardiopulmonare a
nou-nascutului in mediul extrauterin in perioada postnatala.

Evaluarea adaptarii la viata extrauterina se efectueaza cu
ajutorul scorului Apgar, care cuantifici 2 elemente notate de
la0la2 puncte.

Scorul Apgar (tabelul 1) este o metoda practici de eva-
luare sistematici a nou-nascutilor imediat dupa nagtere si este
evaluat la minutul 1 si S de viata.

Tabelul 1. Scorul Apgar
(evaluat in minutul 1 §i § de viatd, scor maxim - 10 puncte).

Parametrii evaluati 0 puncte 1 punct 2 puncte
. : : S S Mai mult de 100 batai
Frecventa cardiaca Lipsa pulsului Mai putin de 100 bitai/minut inat /
minu
Respiratie Ritm si efort normal, Respiratie iregulati sau inefici- Respiratie
(ritm si efort) plans puternic entd, plans slab absentd
Conpilul stranuti ¢ Grimase
. , opilul stranuts, se retra- NN . < .
Grimasi (rdspunsuri reflexe) P ! (misciri faciale) doar la stimu- | Rispuns absent la stimulare
ge, tuseste la stimulare lare

Miscari spontane, hiper-

Activitate musculari (tonus)
tonus

Flexia membrelor superioare si

Misciri absente

inferioare, cu migciri slabe (tonus flasc)

Culoare rozi pe toata su-
prafata corpului, inclusiv a
extremitatilor

Culoarea tegumentelor
(aspectul exterior)

Culoare rozi pe toatd suprafata
corpului, cu exceptia extremita-

Cianozi generalizati, culoa-

. . . re cenusie a tegumentelor
tilor (acrocianozi)
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Anomaliile congenitale cu diferit grad de severitate pot fi
prezente la 3-5% dintre nou-nascuti.

Dupi prima examinare de rutini in sala de nastere, ur-
meazd a doua examinare, mai detaliati, care necesitd a fi
efectuatd in primele 24 h de la nagterea propriu-zisa. Daca
nou-nascutul riméne in spital mai mult de 48 h dupa nastere,
se efectueazi o examinare repetata la finele spitalizarii, inclu-
siv examinarea efectuatd dupi nastere si cea de dupa 24 h de
la nastere.

In cazul copilului sinitos, mama va fi prezenti in timpul
efectudrii examinarii, pentru a explica variatiile anatomice ne-
semnificative care ar semnala unele ingrijorari pentru parinti
si care vor fi explicate de citre examinator. Explicatiile vor fi
oferite cu atentie, pentru a nu amplifica neintemeiat starea de
ingrijorare a parintilor.

Nou-nascutii nu se externeazi din spital fira examinarea
finald, din considerentele unor anormalitati, cum ar fi ciano-
za, suflul cardiac, care necesitd evaluare in perioada neonatali
precoce.

Frecventa cardiaci (in limitele normale 120-160 b./
min.), frecventa respiratorie (in limitele normale 30-60 respi-
ratii/min.), temperatura, greutatea, lungimea, circumferinta
capului si dimensiunile oricarei abnormalititi vizibile sau
palpabile necesiti o evaluare corecta. Tensiunea arteriala este
determinata in cazul in care nou-niscutul este aparent bolnav.

Pulsoximetria este efectuati in cazul patologiilor conge-
nitale cardiace si totodati face parte din screeningul copiilor
nou-nascuti.

Examinarea nou-néscutului necesitd ribdare, tandrete si
flexibilitate. Astfel, daci nou-niscutul este linistit si relaxat, la
inceputul evaluirii se efectueaza palparea abdominala i aus-
cultarea inimii, iar ulterior vor fi efectuate alte manopere.

Examenul obiectiv

Activitatea musculari poate fi diminuati in cazul efecte-
lor adverse in urma unor suferinte in cadrul unei boli sau al
actiunii medicamentelor cu potential toxic sau nou-nascutul
poate si plangd exasperat, efectudnd miscari exagerate ale
extremitatilor.

Atat tonusul muscular activ, cit si cel pasiv impreuni cu
postura patologici a corpului nu trebuie omise din vedere.
Miscirile tremurande ale gleznei si mioclonusul sunt mai pu-
tin semnificative la nou-nascuti decat la celelalte vérste.

Astfel de migcari pot aparea cind nou-nascutii sunt ac-
tivi sau cand tremorul de tip convulsiv pare a fi obisnuit pen-
tru perioada de stare.

Edemul poate da aparenta superficiald a nutritiei sufi-
ciente a copilului. Depresiunea dupd aplicarea presiunii pe
tegumente poate sau nu poate fi observata, insa pliurile pielii
degetelor de la maini §i picioare vor dispirea in cazul edemu-
lui propriu-zis, fiind semn al infiltririi tesuturilor cu lichid.

Edemul pleoapelor este cauzat de iritarea oculari la ad-
ministrarea nitratului de argint. Edemul generalizat poate
apdrea in cazul prematurititii, hipoproteinemiei, secundar
unei eritroblastoze fetale, hidropsului non-imun sau nefrozei
congenitale, sindromului Hurler si din alte cauze necunos-
cute. Edemul cu localizare specifica sugereazi o malformatie
congenitald a sistemului limfatic; daca sunt depistate mai
multe astfel de zone la nou-niscutul de sex feminin, acesta ar
putea fi semnul initial al sindromului Turner.

Aspectul tegumentelor

Instabilitatea vasomotorie i insuficienta circulato-
rie perifericd sunt determinate de lividitate purpurie, astfel
nou-niscutul in timpul plansului devine mai violaceu si se
dezvolta cianoza mainilor si picioarelor, mai ales daci sunt in
mediu mai ricoros.

Tegumentele marmorate sunt un alt exemplu al instabi-
litatii circulatorii generalizate. O divizare uimitoare a corpu-
lui de la cap spre pubis in doud jumatiti colorate diferit este
cunoscutd sub denumirea de arlechin, o stare tranzitorie si
inofensiva.

Cianoza marcati poate fi un semn al insuficientei circula-
torii sau al anemiei, alternativ, nivelul ridicat de hemoglobina
in primele zile si pielea subtire pot produce impresia unei ci-
anoze datorate presiunii partiale mai mari a oxigenului arte-
rial (Pa0,).

Cianoza localizati este diferentiati de echimozi prin
paloarea imediatd (cu cianozd) care apare dupi aplicarea
presiunii.

Aceeagi manevra ne ajuti la depistarea icterului. Paloarea
poate fi cauzata de anemie, asfixie, soc sau edem.

Depistarea precoce a anemiei poate indica transfuzia
sangvina materno-fetald, eritroblastoza fetala, un hematom
subcapsular, un hematom al ficatului sau splinei, hemora-
gie subdurala sau transfuzie feto-fetala in cazul unei sarcini
gemelare.

Fard a fi anemici, nou-niscutii hipermaturi tind si aiba
o piele mai palida si mai groasa decat nou-niscutii la termen
sau prematuri.

Pletora este in stransa legatura cu policitemia.
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Tabelul 2. Culoarea tegumentelor unui nou-nascut si starile sau afectiunile asociate.

Culoarea tegumentelor

Stari si afectiuni asociate

Pletora

Policitemie
Supraincilzire
Hiperoxigenare

Icter

Din primele 24 de ore de viata:
Incompatibilitate dupa Rh
Incompatibilitate dupa ABO
Sepsis
Infectii TORCH
Dupi 24 de ore de viata:
Incompatibilitate dupa Rh
Incompatibilitate dupa ABO
Sepsis
Infectii TORCH
Icter neonatal fiziologic
Icterul asociat prematuritatii
Icter de resorbtie

Paloare

Anemie
Postmaturitate
Asfixie la nagtere
Soc de etiologie diversa
Canal arterial pattent
Eritroblastoza fetald
Hematom hepatic subcapsular
Hemoragie subdurald
Transfuzie materno-fetal3, feto-fetala

Cianoza

Acrocianoza - poate fi normali la un nou-niscut sinitos in primele ore de viata
Hipovolemie
Centrala - cardiopatii congenitale sau afectiuni respiratorii
Periferica - methemoglobinemie

Echimoze

Nagtere prelungita si/sau asociati cu traumatisme

Coloratia de tip arlechin

Hipertensiune pulmonari
Coarctatie de aorta

Marmorare

Hipotermie
Hipovolemie
Sepsis
Sindrom Down
Sindrom Cornelia deLange
Trisomie 13 §i 18
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Hemangiomul cavernos este mai profund si albastrui
in cazul unei coagulari diseminate. Petesii difuze pot fi obser-
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E

Fig. 2. Aspect normal al tegumentelor
— culoare roza, uniforma.

vate pe pirtile prezentate (de obicei, scalp sau fati) dupa un
travaliu prelungit. Arii pigmentate albastrii cu contur bine de-
limitat sunt cunoscute sub denumirea de pete mongoloide si
sunt vizibile pe ceafd, spate i in alte zone ale corpului la peste
50% din nou-nascutii de rasi neagrd, americani nativi si asia-
tici, ocazional la nou-nascutii de rasa alba. Aceste pigmentatii
nu au semnificatie antropologici, in ciuda denumirii lor, si
tind sa dispara dupa primul an de viata.

e =

Fig. 4. Hemangioame congenitale superficiale.

Vernixul, pielea, si in special cordonul ombilical, pot fi
de nuantd maronie daci lichidul amniotic a fost colorat de
meconiu inainte de nagtere sau in timpul acesteia.

Pielea prematurilor tinde si fie de culoare rosie si fini la
atingere; la copiii extrem de prematuri, pielea pare a fi gelati-
noasi i translucida.

Fig. 3. Icterul tegumentelor unui
nou-ndscut.

Parul fin, mitasos §i imatur, numit lanugo, deseori aco-
pera scalpul si sprancenele, §i poate s acopere si fata bebelu-
silor prematuri. Lanugo este de obicei schim-
bat de pir la copiii la termen. Aglomerari de
fire de pir pe partea lombosacrati sunt semn
al unor patologii precum spina bifida sau o
tumoare.

Unghiile sunt rudimentare la copiii ex-
trem de prematuri, dar pot obtura pielea dea-
supra pernutelor digitale in cazul nou-nascu-
tilor postmaturi. Nou-nascutii postmaturi au
o piele descuamata asemanitoare solzilor de
peste, care trebuie diferentiatd in cazuri rare de
ihtioza congenitala.

In cazul multor nou-niscuti, pe piele pot
aparea papule albe de diferite dimensiuni, cu o
bazi eritematoasi, cu debut in primele 3 zile de
viata. Aceste eruptii se numesc eritem toxic si
persistd timp de o siptiména, contin eozinofi-
le si de obicei se distribuie pe fata, gat, trunchi
si extremitati. Fragilitatea pielii insotitd de hi-
permobilitatea articulatiilor este tipici pentru
sindromul Ehlers-Danlos i sindromul Marfan.

Examinarea craniului

Forma craniului poate fi modificatd, in special daci co-
pilul este primul nascut i daci capul a fost angajat in canalul
pelvin mult timp.

Un cefalohematom se prezinti ca o masa bine circum-
scrisd, plind de fluid, care nu traverseazi liniile de sutura.
Cefalohematomul apare la 2-3 zile de viata.

Hemoragiile subgaleale pot fi sangeriri care determi-
na uneori socul hipovolemic, cu mortalitate in 20% cazuri.
Circumferinta capului are valoare clinici pentru a depista
dimensiunile craniene mici (microcefalie) sau craniul cu di-
mensiuni mai mari decit norma (macrocefalie).

Diagnosticul diferential al microcefaliei se efectueazi cu
diferite anomalii congenitale si infectii intrauterine sau drept
rezultat al consumului de substante medicamentoase.

Megalencefaleia indica hidrocefalee, acondroplastie,
gigantism cerebral, sindrom neurocutanat, deregliri de me-
tabolism, dar poate fi si de origine genetica.

Suturile craniene §i dimensiunile fontanelelor anterioa-
re si posterioare sunt determinate la palpare digitala. Oasele
parietale se suprapun peste cele occipitale si frontale imediat
dupi nagtere.

Osificarea prematura a suturilor (sinostoza craniana)
este identificati printr-o fasie osoasi care acopera sutura sagi-
tala si o forma anormali a craniului.
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O variatie mare in dimensiunea fontanelelor poate fi in-
talnitd la nagtere, daci craniul este mic, fontanela anterioard
tinde, de obicei, si se mireasca in timpul primelor cateva luni
dupi nagtere.

Persistenta fontanelei anterioare excesiv de mari (in li-
mitele normale: 20£10 mm) si a fontanelei posterioare au
fost asociate cu mai multe tulburari.

Fontanelele persistente mici sugereaza microcefalie,
craniosinostoza sau hipertiroidism congenital; prezenta a 3
fontanele sugereaza trisomia 21, dar se observi si la prema-
turi. Zonele moi (craniotabes) se gisesc ocazional la nivelul
oaselor parietale la vertexul de langa sutura sagitald; ele sunt
mai frecvente la prematuri si la nou-niscutii care au fost ex-
pusi compresiei uterine. Desi astfel de zone moi sunt de obi-
cei nesemnificative, eventuala lor cauzi patologici ar trebui
investigata daca acestea persista.

Zonele moi din regiunea occipitald sugereazi calcifierea
neregulatd, osteogeneza imperfectd, displazia craniand, cra-
niul lacunar, cretinismul i, ocazional, sindromul Down.

Tulburiri care pot fi asociate cu o fontanela anterioa-
ri de dimensiuni mari la nastere:

« Hipotiroidismul congenital;

« Acondroplazia;

« Sindromul Apert;

« Disostoza cleidocraniani;

« Sindromul de rubeola congenital3;
« Sindromul Hallermann-Streiff;

« Hidrocefalia;

« Hipospadias;

« Retardul de crestere intrautering;
« Sindromul Kenny;

« Osteogeneza imperfects;

o Prematuritatea;

« Picnodisostoza;

« Sindromul Russell-Silver;

o Trisomia 13, 185i 21;

« Deficienta vitaminei D.

Tulburiri care pot fi asociate cu o fontanel anterioa-

ra de dimensiuni mici la nastere:
o Microcefalie;
« Craniosinostozi;
« Hipertiroidism congenital.

Scalpul cu arii de alopecie sau trofie scazuti este intilnit
in aplazia congenitali de scalp, care se transmite sporadic sau
autozomal dominant sau asociati trisomiei 13, deletiei cromo-
zomului 4 sau sindromului Johanson-Blizzard. Plagiocefalia
deformationala poate fi rezultatul fortelor de pozitionare in
utero si se manifesta printr-o fatd asimetrici cu deformare a
urechii. Poate fi asociati §i cu torticolis. Depresiunea craniani
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(indentare, fracturd, deformare de tip minge de ping-pong)
are de obicei debut prenatal si este rezultatul unei presiuni fo-
cale prelungite de catre osul pelvian matern.

Examinarea fetei

Examenul general al fetei se face pentru a exclude
dismorfii precum distanta mare sau mica dintre ochi, microf-
talmia, asimetria faciald, filtrum lung si urechile plasate jos,
care deseori insotesc patologii congenitale.

Asimetria fetei poate fi cauzata de displazia nervului faci-
al VII sau de afectiunile muschilor faciali, sau daca maxilarul
a fost apasat de umir in timpul perioadei intrauterine, cu de-
vierea mandibulei de la axa mediani a fetei. Asimetria faciald
este cauzata de hipoplazia nervului facial VII sau absenta nu-
cleului facial (sindromul Mébius).

Examinarea ochilor

Ochii deseori se deschid in mod spontan, daci nou-nis-
cutul este tinut in sus si leginat de dinainte si inapoi. Aceastd
manevri rezultd ca reflex al labirintului si vestibular, fiind mai
adecvati decat deschiderea fortata a pleoapelor. Hemoragiile
conjunctivei si retinei au etiologie benigna.

Hemoragiile retiniene rezultd mai frecvent din aplicarea
forcepsului sau dupa vacuum-extractie. De obicei sunt bilate-
rale, intraretinale si localizate spre polul interior al ochiului.
Reflexele pupilare se intalnesc incepand cu siptimanile 28-
30 de gestatie. Irisul necesita a fi inspectat pentru a depista
coloboma si heterocromia. Corneea >1 cm in diametru la un
nou-niscut la termen (cu fotofobie) sau opacifierea corneei
sunt semne ale glaucomului congenital. Prezenta reflexelor
rosii bilaterale sugereaza absenta patologiei catarale sau a al-
tor patologii oculare. Leucoreea (reflexul pupilar alb) indica
prezenta unei cataracte, tumori, corioretinite, retinopatii de
prematuritate sau hiperplazii primare vitroase persistente si
necesita o consultatie oftalmologici imediata.

Examinarea urechilor

Foarte rar se determina malformatii ale urechilor, unila-
terale sau bilaterale. Pliurile pielii preauriculare apar frecvent;
daca sunt pedunculate, pot fi strins legate la baza, rezultand o
cangrend uscatd sau umedd. Membrana timpanicd, usor vizu-
alizata otoscopic prin traiectul scurt si drept al canalul auditiv
si in mod normal este de culoare gri.

Examinarea nasului

Nasul poate fi usor obstruat de mucusul acumulat in ca-
nalul ingust al narilor.

Narinele nazale trebuie sa fie simetrice. Dislocarea na-
zald a cartilajului din osul vomerian are ca rezultat narine
asimetrice.

Anatomic obstructia pasajelor nazale secundard unei
atrezii de coane unilaterale sau bilaterale are drept efect stre-
sul respirator sau dificultati de respiratie.
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Examinarea gurii

- Gura in cele mai multe cazuri nu dispune de dentitie
precoce, dar rareori pot fi prezente eruptii la nagtere sau erup-
tii neonatale (dupa nagtere) ale dintilor incisivi de jos sau ale
celor plasati medial, acestia apar primii §i inaintea eruptiei
celor deciduali. Se intilneste in cazul sindromului llis-van
Creveld, Hallermann-Streiff s.a. Extractia lor nu este indicata.

— Imediat dupa nastere trebuie palpat palatul moale si
dur, pentru determinarea prealabild a unei fisuri labiale sau
palatine.

— Uneori pot exista acumulari temporare de celule epiteli-
ale pe palatul dur, numite perle (chisturi) Epstein. Chisturi
de retentie cu aspect similar se pot vedea si pe gingii. Ambele
tipuri dispar spontan, de obicei in citeva saptimani de la nas-
tere. Grupuri de foliculi mici, albi sau galbeni sau ulcere pe
baze eritematoase pot fi gasite pe stalpii amigdalelor anteri-
oare, majoritatea indepartandu-se in a doua sau a treia zi de
viatd. De etiologie necunoscuta, acestea dispar fard tratament
in 2-4 zile.

— Nou-niscutii nu au salivatie activa.

— Limba este relativ mare; frenulul poate fi scurt, dar aces-
ta rareori este un motiv pentru taierea lui. Daca existd proble-
me cu alimentatia, iar frenulul este scurt, poate f1 indicata fre-
nulectomia (frenotomia). Frenotomia poate reduce durerea
mamelonului matern §i poate imbunitati calitatea alaptarii
mai rapid decét orice tratament. Membrana mucoasi sublin-
guald ocazional formeaza un pliu proeminent.

— Obrajii sunt proeminenti bilateral i au un aspect extern
specific ca urmare a acumularii de griasime de tip brun. Aceste
proeminente, precum si tuberculul labial de pe buza superi-
oara dispar cand suptul inceteaza.

Examinarea gitului

Gatul unui nou-nascut este greu de examinat din cauza
arcului scazut al palatului moale; amigdalele palatine sunt de
dimensiuni mici.

Gatul este aparent de dimensiuni mici. Anomaliile nu
sunt frecvente, dar includ gusa, higrom chistic, chisturi de
fente ramurale, teratoame, hemangiom si leziuni ale muschiu-
lui sternocleidomastoidian care este probabil traumatizat sau
cauzat de o pozitionare fixa in utero, care produce fie un he-
matom, fie fibroza.

Torticolisul congenital determind intoarcerea capului
si fetei spre partea afectatd. Plagiocefalia, asimetria faciald
si hemihipoplazia pot progresa daci nu sunt tratate. Pielea

redundanti sau un pliu suplimentar la un nou-niscut de sex
feminin sugereazi limfedem intrauterin si sindrom Turner.
Ambele clavicule trebuie palpate pentru depistarea fracturilor.

Examinarea cutiei toracice

Este destul de frecvent intilnita hipertrofia sanilor, iar
uneori pot fi prezente secretiile de lapte. Asimetria, eritemul,
induratia si sensibilitatea sugereazi mastitd sau prezenta unui
abces al sanului. Destul de frecvent pot fi intalnite si mame-
loanele supranumerare, mameloanele inversate sau distantate.

Sistemul respirator

Frecventa respiratorie si tipul de respiratie diferd in func-
tie de copil. Frecventa respiratorie trebuie calculata timp de
un minut cu copilul aflat in stare de repaus, de preferinti co-
pilul trebuie si doarma. In aceste conditii, frecventa obisnuita
pentru nou-nascutii la termen este de 30-60 respiratii/minut;
la prematuri frecventa este mai mare si fluctueaza mai larg.

O frecventa respiratorie in mod constant > 60 respiratii/
minut care persista timp de >1 ord dupd nagtere este o indica-
tie pentru a exclude maladii pulmonare, cardiace sau metabo-
lice (acidoza).

Prematurii pot respira intr-un ritm de tip Cheyne-
Stokes, cunoscut sub denumirea de respiratie cu neregulari-
tate periodica sau completa.

Respiratia nou-nascutului este aproape in totalitate de
tip diafragmatic si toracele se retrage in interior sau invers in
dimensiuni atunci cind in respiratie se implica abdomenul.
Daci copilul este linistit, relaxat si are o culoare a tegumen-
telor obignuitd, atunci ,respiratia paradoxald” nu inseamni
neapdrat o ventilatie insuficienta.

Pe de alti parte, respiratia diminuata cu retractii toracice
este o dovada importanta a sindromului de detresa respira-
torie, pneumoniei, anomaliilor sau tulburirilor mecanice ale
plimanilor.

Un geamat slab, persistent sau intermitent, plans cu
strigat in timpul expiratiei indica prezenta unei patologii car-
diopulmonare sau a sepsisului. Cand este benign, geamatul
dispare la 30-60 de minute dupi nastere. Participarea aripi-
lor nazale si retractia muschii intercostali sau a sternului sunt
semne frecvente ale patologiei pulmonare.

In mod normal, auscultativ, zgomotele respiratorii sunt
bronhoveziculare. Suspiciunea de patologie pulmonari din
cauza zgomotelor respiratorii diminuate la auscultatie, retrac-
tiilor sau cianozei trebuie verificatd intotdeauna cu o radio-
grafie toracica.
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Tabelul 3. Tipuri de efort respirator si afectiunile asociate.

Afectiuni

Tipuri de efort respirator asociate

pulmonar

Afectarea ciilor respiratorii inferioare sau a parenchimului

Retractii intercostale
Retractii sternale
Batii ale aripilor nazale
Tahipnee
Grunting
Cresterea efortului respirator

Obstructia ciilor respiratorii superioare

Retractii suprasternale
Retractii subcostale

Detresi de tip cardiac

Tahipnee fara efort respirator

Depresie de tip neurologic

Efort scazut in comparatie cu necesitatile fiziologice

Detresd de cauza metabolici sau septica

Tahipnee
Apnee
Letargie
Retractii minime

Sistemul cardiovascular

Variatia normala a dimensiunilor §i formei toracelui face
dificild estimarea dimensiunilor inimii. Locatia inimii trebuie
sd fle determinata pentru a depista o eventuald dextrocardie.

Frecventa cardiaca este de obicei de 110-140 batai/mi-
nut in repaus, dar poate varia in mod normal de la 90 batai/
minut in timpul somnului relaxat la 180 de bitai/min. in tim-
pul activitatii.

Fecventa cardiacid mai mare, de tahicardie supraventri-
culard (> 220 batii/min.) poate fi determinatd mai bine cu
un monitor cardiac sau la electrocardiogrami (ECG) decat
la auscultatie.

Bebelusii prematuri au, de obicei, o frecventa cardiacd
mai mare in repaus, pana la aproximativ 160 batai/min., dar
pot manifesta un debut brusc de bradicardie sinusala secun-
dari la apnee.

Atatlainternare, cit sila externarea din maternitate, frec-
venta cardiaca si tensiunea arteriald a nou-néascutului trebuie
determinate la extremititile superioare si inferioare, pentru a
detecta coarctatia de aortd. Suflurile tranzitorii indica de obi-
cei persistenta canalului arterial.

Desi maladiile cardiace congenitale (MCC) pot s nu
produci initial un suflu, la un numir foarte mic de nou-nascuti
se determina suflul persistent in timpul examenului neonatal
de rutini, care ar putea avea la bazd malformatii subiacente.
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Screeningul de rutind pentru MCC critice folosind
pulsoximetria se realizeaza intre 24 si 48 de ore de via-
td. Pulsoximetria cu SO, > 95% la mana dreaptd sau la fie-
care picior §i < 3% diferentd dintre ména dreapta si picior
este consideratd un test de screening normal. Cei cu SO, <
95% ar trebui sa fie referiti pentru evaluare si posibil pentru
ecocardiograma.

Misurarea tensiunii arteriale este indicatd la evaluarea
nou-niscutilor cu factori de risc i a celor la care se determi-
na o suspiciune la MCC. Metoda oscilometrica este cea mai
usoard si precisi metodd noninvaziva disponibila. Valorile
medii ale TA variaza insa in functie de varsta gestationald pen-
tru toti nou-nascutii; se estimeaza ca TA va cregte in primele
72 de ore dupa nastere.

Examinarea abdomenului

o Ficatul este de obicei palpabil, uneori pani la 2 cm sub
marginea rebordului costal. Mai rar poate fi palpat varful
splinei.

« Marimea si locatia aproximativia fiecarui rinichi pot fi
de obicei determinate la palparea profunda.

« Tractul intestinal este lipsit de gaze la nastere. Aerul este
inghitit curdnd dupa nastere, iar aerul ar trebui sa fie in mod
normal prezent in rect pe radiografie la varsta de 24 de ore.

« Peretele abdominal este in mod normal slab (mai ales
la prematuri), herniile ombilicale sunt frecvente, in special in
randul sugarilor de rasa neagra.
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« Malformatiile vizibile trebuie investigate imediat prin
ultrasonografie transabdominala.

« Patologia renald este cauzati de mase abdominale
anormale, care includ:

— hidronefroza,

— rinichi multichistic-displazic,

— hemoragii suprarenale,

- hidrometrocolpos,

— duplicarea intestinali si de coledoc,

— chisturi ovariene,

— chisturi omentale sau pancreatice,

— mase solide, inclusiv neuroblastomul, nefromul me-
zoblastic congenital, hepatoblastomul i teratomul.

O masi solidi, cum ar fi hematomul, este cauzati de
tromboza venei renale, tabloul clinic evoludnd cu hematurie,
hipertensiune i trombocitopenie.

Tromboza venelor renale la nou-niscuti este asociati cu
policitemie, deshidratare, diabet matern, asfixie, sepsis, nefro-
za §i stari hipercoagulabile, cum ar fi deficitul de antitrombina
III si deficitul de proteina C.

Distensia abdominali la nastere sau la scurt timp dupa
aceea indica obstructia sau perforarea tractului gastrointes-
tinal, adesea datoritd meconiului; distensia ulterioara suge-
reaza obstructie intestinald inferioard, sepsis sau peritonita.
Defectele peretelui abdominal produc un omfalocel atunci
cand se produc prin ombilic si gastroschizis atunci cand apar
lateral fata de linia mediana.

Omfalocelele sunt asociate cu alte anomalii §i sindroa-
me, cum ar fi Beckwith-Wiedemann, sarcina gemelara, triso-
mial8, meningomielocel si anus imperforat. Omfalita este o
inflamatie locala acuta a tesutului periombilical, care se poate
extinde pana la peretele abdominal, peritoneu, vena ombi-
licald, vasele portale sau ficat si poate duce la hipertensiune
portald ulterioara.

Cordonul ombilical trebuie si contini 2 artere i o vena.
O singura artera ombilicald este asociatd cu un risc crescut
pentru o anomalie renala.

Examinarea organelor genitale externe

« Organele genitale si glandele mamare raspund in mod
normal la transmiterea transplacentard a hormonilor materni,
care determind mirirea in volum a sinilor la ambele sexe si
proeminenta organelor genitale la fetite. Aceste manifestari
tranzitorii (numite criza genitald) nu necesiti o interventie.

« Un himen imperforat sau alte cauze ale obstructiei
vaginale pot rezulta in hidrometrocolpos si o formatiune
abdominala.

« La termen, un scrot este relativ mare; acesta poate fi
foarte mare in hidrocelul tranzitoriu, care se distinge de o

hernie prin palpare si transiluminare sau in cazul unei nasteri
in prezentatie pelvina.

« Testiculele trebuie sa fie coborate in scrot sau ar trebui
sd fie palpabile in canalele inghinale la nou-nascutii la ter-
men. Bebelusii de sex masculin de rasd neagra au de obicei
o pigmentare intensi a scrotului inainte ca restul pielii si-si
stabileasca culoarea permanentd. Scrotul poate fi echimotic
datorita unei hemoragii retroperitoneale; acesta poate conti-
ne particule de meconiu asociate cu peritonita meconiala.

« Preputul unui nou-nascut de sex masculin este in mod
normal strans §i aderent la penis si nu poate fi retras.

« Hipospadia sau epispadia severd indica existenta unei
anomaliii cromozomiale sexuale sau masculinizarea unui
nou-niscut de sex feminin cu un clitoris marit in dimensiuni,
ca rezultat al sindromului androgenital.

o Erectia penisului este frecventa si nu are o semnificatie.

« Majoritatea nou-niscutilor se urineazi in primele 12
ore si aproximativ 95% din nou-nascutii la termen au prima
emisie de urina in primele 24 de ore.

Examinarea anusului

Primul scaun meconial apare de obicei in primele 12 ore
dupi nastere; 99% din nou-nascutii la termen §i 95% dintre
prematuri au prima emisie de meconiu in primele 48 de ore
de la nagtere.

Examenul obiectiv este de obicei suficient pentru dia-
gnosticarea imperforatiei de anus, pentru a vizualiza daci ori-
ficiul anal este absent sau localizat incorect. Cu toate acestea,
daci exista un orificiu prin pielea nou-niscutului, uretrd sau
vagin, astfel incat meconiul poate trece; cu exceptia cazului
in care se face un examen atent, anusul imperforat nu poate
fi suspectat.

Radiografiile abdominale sunt utilizate pentru a confir-
ma obstructia distala si pentru a determina starea rectului.

La fetitele cu anus imperforat, examinarea atenti a ves-
tibulului trebuie ficuta pentru a detecta prezenta sau absenta
deschiderilor separate ale uretrei si vaginului.

Toti nou-nascutii cu malformatii anorectale necesita
evaluarea pentru posibile anomalii asociate-cardiace, renale
si ale coloanei vertebrale.

Examinarea extremitatilor

Maiinile si picioarele trebuie sa fie examinate foarte atent,
pentru a determina anumite anomalii, cum ar fi polidactilia
(degete supranumerare), sindactilia (fuziunea anormali a de-
getelor) sau semne ale anumitor sindroame, cum ar fi pliul
simian (pliu palmar transvers unic, cel mai frecvent asociat
sindromului Down).

Articulatiile coxofemurale ale tuturor copiilor trebuie
examinate cu manevre specifice (Ortolani si Barlow), pen-
tru a exclude luxatiile congenitale. Acestea se efectueaza prin
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pozitionarea nou-niscutului pe spate, cu picioarele in pozi-
tie de broscuti si aducerea coapselor in abductie (manevra
Ortolani), fie in adductie (manevra Barlow). Prezenta unui
clacment la reducere si dislocare indica luxatia congenitald de

sold.

Fig. 6. Manevra Ortolani (abductia coapselor).

Examenul neurologic

In perioada intrauterini se pot dezvolta diverse boli ne-
uromusculare asociate cu migcari fetale limitate. Se pot pro-
duce deformiri pozitionale severe si contracturi musculare.

Alte manifestari ale afectiunilor neuromusculare fetale
includ polihidramniosul, esecul respiratiei la nagtere, hipopla-
zie, displazie de sold, testicule multiple sau absenta acestora,
coaste multiple, tulburirile congenitale care se manifestd cu
hipotonie, hipertonie sau convulsii.

Prematuritatea si imaturitatea afecteaza raspunsul reflex
si tonusul muscular, de aceea varsta gestationala este un ele-
ment important in evaluarea neurologica a nou-nascutului.

In primele zile de viat3, nou-niscutul poate prezenta tre-
muréturi fine, in special la stimularea externi, in timpul plan-
sului sau adormirii. Acestea pot fi uneori semne ale hipogli-
cemiei, ceea ce impune evaluarea nivelului glicemiei. Atunci
cand insotesc patologii neurologice, aceste tremurituri pot
indica o serie de anomalii.

Observarea oricireia dintre urmatoarele aspecte la exa-

menul neurologic favorizeazi stabilirea prompta a unui dia-
gnostic corect:

— Lipsa reactivitatii/hiporeactivitate;

- Hipotonie;

— Iritabilitate extrem3;

— Absenta reflexului de clipire la luming;

— Pupile fixe;

- Opistotonus;

— Tremuraturi permanente;

— Convulsii.

Postura nou-nascutului se evalueaza prin inspectia in
decubit dorsal:

« la termenul de 28 de saptiméni de gestatie copilul este
complet hipoton,

o la 32 — toate cele 4 membre sunt in extensie,

o la 34 de siptiméni este prezentd pozitia de broscuts,
tonusul muscular se dezvoltd in membrele inferioare, bine
flectate, inaintea membrelor superioare, care pot fi mai putin
active,

« la 40 de siptamani de gestatie cele 4 membre sunt in
flexie datoritd hipertonusului mugchilor flexori.

Tonusul pasiv este evaluat prin observarea migcirilor, iar
cel activ se studiazd punind nou-niscutul intr-o situatie acti-
va si urmdrind amplitudinea migcérilor.

Caracteristicd pentru perioada neonatala este prezenta
reflexelor arhaice, care pot fi:

— reflexe de pozitie si miscare (Moro, reflexul tonic al
cefei, reflexul de apucare palmari sau plantari, reflexul de pa-
sire, reflexul de atitudine statici),

reflexe auditive (de clipire, de orientare),
— reflexe optice (reflexul tonic optic),
reflexe vestibulare (de rotatie),

reflexe alimentare (de supt).

Tabelul 4. Reflexele neonatale si metodele de evaluare.

Reflexele neonatale

Metode de evaluare si raispuns

Alterari

Reflexul de cercetare

La stimularea coltului gurii nou-nascutului, acesta
intoarce gura in directia stimulului §i o deschide pentru
a suge. Prezent la nastere, dispare la 4-12 luni.

Poate fi slab sau absent la prematur sau
nou-nascutul afectat neurologic.
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Reflexul de sugere

La plasarea mamelonului/degetului in gura nou-nascu-
tului, se stimuleaza suptul automat.

Absent la prematur, la nou-néscutul
afectat neurologic sau sub influenta
barbituricelor.

Reflexul de trompa

La apropierea mamelonului/suzetei de gura nou-nas-
cutului, acesta intinde buzele

Poate fi absent la prematur sau
nou-niscutul afectat neurologic.

Reflexul Babkin (pal-
mo-oro-cefalic)

La apasarea cu policele examinatorului pe palma
nou-niscutului, acesta deschide gura. Se efectueazi la
fiecare mana separat.

Poate fi slab sau absent in depresie
medicamentoasi sau in leziuni neuro-
logice.

Reflexul de apucare

Plasarea unui deget/obiect in palma nou-niscutului va
determina prinderea acestuia de citre nou-niscut.
Este prezent pani la 3-6 luni.

Prezent si la nivel plantar, unde poate dura panila 8
luni.

Poate f1 absent la prematuri sau in
depresie medicamentoasa.

Reflexul Moro

Un stimul brusc, cum ar fi smulgerea brusca a scutecu-
lui de sub nou-niscut va induce urmatorul raspuns:
Abductia si extensia bratelor
Rispandirea degetelor in evantai
Formarea literei C intre indice si police
Adductia bratelor in imbritisare

Persistenta acestui reflex dupa varsta
de 6 luni poate indica prezenta unor
disfunctii neurologice.

Reflexul de sprijin si
mers automat

La mentinerea nou-nascutului in pozitie verticala,
sprijinit de axile, acesta va fi lisat s3 atingd cu talpile
suprafata mesei si va schita cativa pasi.
Provocarea acestuia poate fi dificild in primele 2-3 zile.
Dispare la 3-4 saptamani.

Poate fi absent la prematurii mai mici
de 34 de saptaméni sau cu leziuni
neurologice.

Reflexul de aparare

La plasarea nou-niscutului pe abdomen, acesta intoar-
ce capul.

Poate fi absent la prematuri sau la
copiii cu leziuni neurologice.

Reflexul Galant

La plasarea nou-nascutului in pozitie laterald sau pe ab-
domen, se stimuleazi tegumentele spatelui cu degetele
examinatorului de-a lungul coloanei vertebrale de jos
in sus, iar nou-niscutul se arcuieste.

Poate fi absent la prematurii mai mici
de 28 de siptimani sau la copiii cu
leziuni neurologice.

Reflexul Bauer

La plasarea nou-nascutului pe abdomen in pozitie de
broscutd, cu ména examinatorului se apasi tilpile.
Nou-niscutul se impinge si face migciri de tarare.

Poate fi absent la nou-nascutii cu
depresie medicamentoasa sau leziuni
neurologice.

Desi datele referitoare la termenele de aparitie a reflexe-
lor (in siptimani de gestatie), inclusiv de sugere, sunt con-

tradictorii, este importantd cunoagterea acestora cu scop de

apreciere a dezvoltirii neurologice si de evaluare a unor even-
tuale leziuni neurologice.

Tabelul 5. Evolutia reflexelor neonatale in perioada intranatala si postnatala.

Reflexele neonatale

Termenele aparitiei,
saptiméni de gestatie

Aparitie stabila, sapta-
mani de gestatie

Termenele disparitiei,
luni de viata

Reflexul de sugere 28

32-34 12
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Reflexul de cercetare 28 32-34 3-4
Reflexul de apucare superior 28-32 32 2
Reflexul Moro 28-32 37 6

Reflexul de mers automat 35-36 37 3-4

Reflexul Galant 28 40 3-4

Ingrijirea nou-nascutului in maternitate

Etapele initiale de ingrijire a nou-nascutilor dupa naste-
re trebuie si asigure calduri, uscare si stimulare tactild, eva-
luand simultan efortul respirator, ritmul cardiac si culoarea
tegumentelor.

Imediat dupi nastere, nou-nascutii trebuie si fie agezati
pe burta mamei, iar clamparea cordonului ombilical se reco-
manda dupa 30-60 de secunde, pentru a imbunatati circulatia
sangvina tranzitorie §i pentru a creste numarul eritrocitelor
circulante, cu scop de prevenire a anemiei neonatale.

Fig. 7. Contactul piele-la-piele dintre mama si

nou-nascut.

Aspirarea din cavitatea bucali a secretiilor cu o para de
aspiratie, cu un aspirator sau cu o seringd moale este indi-
cata doar daci existd o cantitate excesiva de secretii in gura.
Respiratia spontana a nou-nascutului nu necesiti nicio meto-
di asistatd de ventilare.

Nou-niscutii sinitosi care se afld intr-o stare satisfa-
citoare pot rimane in contact piele-la-piele cu mamele lor
pentru legatura imediata si alaptare, iar cei care nu reusesc sa
initieze sau si sustina efortul respirator dupa stimulare, cu o
frecventd cardiaca <100 batai/min. i cei cu cianoza centra-
13 persistentd necesitd masuri de resuscitare si monitorizare
prompta.

Scorul Apgar nu trebuie utilizat pentru a determina ne-
voia de resuscitare sau pentru ghidarea etapelor de resusci-
tare. Cu toate acestea, schimbirile in scorul Apgar la etapele
secventiale de dupa nagtere pot reflecta starea copilului si ras-
punsul la manevrele de resuscitare.

Daci scorul de la S minute de viatd raimane <7, evaluiri
suplimentare ale scorului sunt necesare la fiecare 5 minute
pani la 20 de minute de viata.

Stresul fetal, inclusiv prematuritatea §i medicamentele
administrate mamei in timpul sarcinii, munca in timpul sar-
cinii sunt factori care influenteazi scorul Apgar.

Tabelul 6. Factori care influenteazi scorul Apgar.

Rezultate fals-pozitive: stiri fira acidoza fetald sau hipoxie;

Rezultate fals-negative: stari cu acidoza

analgezice, narcotice, sedative
— Sulfatul de magneziu
Traumatismul cerebral
- Miopatie congenitald
Neuropatie congenitala

- Obstructia

— Sepsisul

— Traumatisme ale miduvei fetala
spinarii

— Anomalii ale sistemului nervos
central

scor Apgar scizut fetala, scor Apgar normal
— Prematuritatea — Anomalii pulmonare
— Administrarea  preparatelor - Hernie diafragmatica

cailor
(atrezia coanelor nazale)
- Pneumonia congenitald

— Episoade anterioare de asfixie

- Hemoragia-hipovolemia

aeriene

— Acidozi materna

— Niveluri ridicate de catecolamini
fetala

— Unii nou-néscuti la termen
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Indiferent de etiologie, scorul Apgar mic datorat asfixiei
fetale, imaturitatii, depresiei sistemului nervos central sau ob-
structiei cailor respiratorii sunt indicatori nemijlociti cd acest
copil are nevoie imediati de resuscitare.

Nou-niscutii sunt expusi riscului de pierdere de cildu-
rd si hipotermie din mai multe motive. In raport cu greutatea
corporald, suprafata corpului unui nou-niscut este de aproxi-
mativ 3 ori mai mare decit a unui adult.

Generarea cildurii corporale depinde in mare masura
de greutatea corporald, dar pierderea de cildurd depinde de
suprafata corpului.

La nou-niscutii cu greutate scizuta la nastere si cei pre-
maturi, stratul izolant de tesut adipos subcutanat este subdez-
voltat. Rata de pierdere de cilduri estimati la un nou-niscut
este de aproximativ 4 ori mai mare decét la un adult. In condi-
tiile obignuite ale camerei, la 20-25°C, temperatura pielii unui
nou-nascut scade cu aproximativ 0,3°C/min.

Pierderea de caldura are loc prin 4 mecanisme: convec-
tia energiei termice spre aerul mai racoros din jur, conducerea
caldurii citre materialele mai reci care intra in contact cu cor-
pul, radiatia de cildura de la nou-nascut la alte obiecte rico-
roase din apropiere si evaporarea apei prin intermediul pielii
si a plaménilor.

Din cauza efortului de a compensa pierderile de cildura
la nou-niscutii expusi la frig se pot dezvolta:

« acidoza metabolic3,

o hipoxemia,

« hipoglicemia si

o cregterea excretiei renale de apa i electroliti.

Productia de caldura este acceleratd prin cregterea ratei
metabolice si a consumului de oxigen in parte prin eliberare
de norepinefrin, care are drept rezultat termogeneza. In plus,
activitatea musculard a nou-niscutului poate cregte.

Copiii hipoglicemici sau hipoxici nu isi pot creste con-
sumul de oxigen atunci cand sunt expusi unui mediu rece si
temperatura centrald a acestora scade.

Dupi travaliu §i nasterea vaginald, multi nou-nascuti ma-
nifesta o ugoara acidozi metabolicd, care se poate compensa
prin hiperventilare, un raspuns care este mai dificil de execu-
tat pentru nou-ndscutii cu nervi centrali in depresie sistemici
a SNC (asfixie). Prin urmare, pentru a reduce pierderile de
calduri, este de dorit ca nou-néiscutii sa fie uscati si fie infagu-
rati in scutece, fie pozitionati in contact direct cu mama sau
sub incalzitoare cu surse radiante.

Contactul piele-la-piele cu mama este metoda opti-
ma pentru mentinerea temperaturii la nou-niscutul stabil.
Deoarece efectuarea misurilor de resuscitare la un copil aco-
perit sau unul pozitionat intr-un incubator este foarte dificila,

o sursd de cildura radianti trebuie utilizata pentru incilzirea
copilului in timpul resuscitarii.

T,

o
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Fig. 8. Masi de examinare a nou-nascutilor cu
sursa de calduri radianta.

Ingrijirea aseptici a pielii si a cordonului ombilical al
nou-nascutului

Personalul spitalului trebuie sa utilizeze solutii pe baza
de alcool sau clorhexidina sau sipunuri antiseptice contindnd
iodofor pentru spilarea de rutind a méinilor inainte de ingri-
jirea fiecirui nou-nascut. Initial méinile trebuie spélate timp
de 2 minute pani la cot, apoi timp de 15-30 secunde inci o
spélare ulterioara.

Indepirtarea atent a lichidului amniotic si a singelui de
pe pielea bebelusului la scurt timp dupa nastere poate reduce
riscul de infectie cu agenti transportati de singe. Pentru pri-
ma baie a nou-nascutului, intreaga piele si cordonul ombilical
trebuie curdtate cu apd calda sau o solutie ugoara de sipun si
clatitd cu apd pentru a reduce incidenta colonizirii pielii gi re-
giunii periombilicale cu bacterii patogene si pentru a preveni
complicatiile infectioase ulterioare.

Conform recomandarilor Organizatiei Mondiale a
Sanatatii, stergerea nou-nascutului ar trebui si fie amanati
pani la 24 de ore de viatd, pentru a permite adaptarea depli-
na la viata extrauterina, cu accent pe legitura mama-copil si
aldptarea precoce. Pentru a evita pierderea de cildurd, copilul
trebuie apoi uscat si invelit in scutece curate.
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Staphylococcus aureus raiméane cea mai frecventa bacterie
patogeni ce colonizeazi bontul ombilical, desi pot fi implicati
si alti agenti patogeni, cum ar fi: streptococi de grupul Asi B,
bacili Gram-negativi.

Pot fi prezente si bacterii patogene ce deriva din canalul
de nagtere al mamei sau din diverse surse bacteriene, inclusiv
mainile nesterile ale personalului care participa la nagtere.

Clorhexidina topici pentru prelucrarea cordonului om-
bilical este indicati in cazul copiilor nascuti in afara materni-
tatilor sau din mediul extraspitalicesc, cit si pentru cei niscuti
in comunitati cu resurse financiare reduse, cu valori sporite
de mortalitate neonatala.

Fig. 9. Bont ombilical fixat cu clema ombilicala de
unica folosinta.

Cu toate acestea, in tarile dezvoltate, incidenta omfali-
tei este foarte scazutd si decurge fard complicatii severe, astfel
ingrijirea bontului uscat este recomandati fard aplicarea sub-
stantelor topice precum alcoolul sau clorhexidina. Ingrijirea
bontului ombilical presupune expunerea acestuia la aer sau
acoperirea ugoard, curatdndu-l cu apa si sipun daca devine
murdar.

Colonizarea si infectarea nou-nascutilor cu microorga-
nismele potential patogene poate fi, de asemenea, redusi prin
contactul permanent al nou-nascutului cu mama, care creea-
za un mediu propice pentru colonizare cu bacterii mai putin
patogene dobéndite din flora mamei.

Vernix cazeosa se curitd in mod spontan in 2-3 zile, o
mare parte aderand la imbraciminte, care ar trebui complet
schimbata zilnic. Scutecul ar trebui sa fie verificat inainte de
hrinire si dupa aceasta i oricdnd copilul plange; acesta tre-
buie schimbat ori de cate ori este umed sau murdar. Zona pe-
rineald poate fi curitati cu servetele pentru copii sau cu sipun
si apa caldi. Meconiul sau materiile fecale trebuie curitate de
pe fese cu bumbac steril umezit cu api sterild. Preputul unui
baietel nu trebuie niciodata retras.
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Fig. 10. Tegumentele unui nou-niscut acoperite cu vernix
cazeosa.

Masurile de profilaxie si screening neonatal

Evaluarea nou-nascutului si monitorizarea semnelor vi-
tale pot varia in functie de starea copilului, in linii generale
aceasta are loc in primele 2 ore dupa nastere.

« Temperatura nou-niscutului trebuie sa fie misurata
axilar si trebuie sa se incadreze intr-un interval normal de
36,5-37,4°C.

o Copilul se cantireste imediat dupa nastere si zilnic.

o Ochii tuturor nou-niscutilor, inclusiv ai celor niscuti
prin operatie cezariand, trebuie protejati impotriva unei of-
talmii neonatale gonococice prin aplicarea unei fasii de 1 cm
de unguent cu eritromicind (0,5%) sau tetraciclind (1,0%)
oftalmic steril in fiecare sac conjunctival inferior. Aceasta pro-
cedurd poate fi intarziatd in cazul copiilor ce necesitd reani-
mare, dar odata aplicate, picaturile nu trebuie sa fie spalate. O
solutie de 1% de azotat de argint este o alta alternativi accep-
tabild, dar poate duce la o conjunctivitd chimica tranzitorie in
10-20% din cazuri.

« Desi hemoragia la nou-nascuti poate fi un rezultat al al-
tor factori decat deficientd de vitamina K, tuturor nou-niscu-
tilor li se recomanda o injectie intramusculara de 0,5-1 mg de
vitamina K| (fitomenadioni), pentru a preveni boala hemora-
gicd a nou-niscutului.

« Este recomandati imunizarea impotriva hepatitei B ina-
inte de externarea din maternitate pentru toti nou-niscutii,
indiferent de prezenta hepatitei la mama.

o In diferite regiuni ale lumii, inclusiv in Republica
Moldova, in primele zile de viata — din a 2-a p4nd in a S-a —
se administreaza §i vaccinul BCG, pentru a preveni infectiile
cu meningita tuberculoasa si tuberculoza diseminata. Aceste
forme de tuberculozi prezinta un risc mai mare pentru copiii
nou-nascuti si chiar pentru primii ani de viata ai copilului.

Screeningul neonatal este necesar pentru diverse afecti-
uni genetice, metabolice, hematologice si tulburiri endocrine.
Cele mai frecvente tulburiri identificate (si incidenta acesto-
ra) includ hipotiroidismul(52/100.000 de nasteri), fibroza
chistici (30/100.000), hemoglobinopatiile(26/100.000),
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deficientd de AcilCoA dehidrogenaza (6/100.000), galacto-
zemia (5/100.000), fenilcetonuria (5/100.000) si hiperpla-
zia suprarenalelor (5/100.000).

Pentru a fi eficiente in identificarea la timp si in gestio-
narea prompta a tratamentelor, programele de screening tre-
buie si includi nu doar teste de laborator de inalta calitate,
dar i monitorizarea nou-nascutilor cu rezultate anormale ale
testelor; educatie, consiliere si sprijin psihologic pentru fami-
lii; precum i directionarea prompta a nou-nascutilor identi-
ficati pentru diagnostic cert §i tratament adecvat.

Insuficienta auditivd, o morbiditate gravd care afec-
teazd dezvoltarea vorbirii si limbajului, poate fi depistata la
2/1.000 de nagteri si, in general, afecteazi 5/1.000 de nasteri.
Screeningul universal al nou-nascutilor este recomandat pen-
tru a asigura detectarea precoce a deficientelor de auz si inter-
ventia adecvatd, in timp util. Parintii nou-niscutilor care nu
trec screeningul trebuie consiliati cu privire la importanta re-
zultatelor screeningului, consolidarea necesititii confirmarii
audiologice rapide si accentuarea potentialulul de dezvoltare
normala a limbajului cu interventie prompta.

Screeningul universal in ce priveste oximetria pulsului
asigurd detectarea precoce a afectiunilor cardiace congenitale
cianotice ductal-dependente.

Screeningul universal pentru hiperbilirubinemie ar tre-
bui s includi evaluarea la toti nou-nédscutii, cu misurarea ni-
velului seric al bilirubinei inainte de externarea la domiciliu.

Screeningul universal pentru displazia congenitala de
sold se face prin examenul fizic cu manevra Ortolani (senza-
tie de reducere a soldului dislocat) si manevra Barlow (soldul
instabil care se disloci din acetabul).

Screeningul pentru hipoglicemie este bazat pe risc i ar
trebui si fie efectuat la nou-nascutii care sunt mici pentru vér-
sta gestationald, mari pentru vérsta gestationald, niscuti de la
mame diabetice, prematuri sau simptomatici.

In cazul anamnezei de corioamnioniti materna, se reco-
mandai screeningul de laborator pentru sepsis, inclusiv o he-
moleucogramai de rutini si cel putin 48 de ore de terapie cu
antibiotice cu spectru larg de actiune. Cu toate acestea, exista
o incidentd scazuti a sepsisului la nou-niscutii sinitosi nas-
cuti la termen.

Tabelul 7. Criterii pentru externarea la domiciliu a unui nou-niscut sanitos la termen
(copii nascuti la termenul de 37-42 de siptimani de gestatie, din sarcini, travaliu si nastere fira complicatii).

Criterii generale:
Semne vitale normale, incluzind frecventa respiratorie <60 respiratii/min.; Temperatura axilara intre 36,5°C-37,4°C pe
masa radiantd
Examenul fizic nu releva anomalii care necesita spitalizare continui
Mictiuni regulate, cel putin 1 scaun prezent de la nastere
Cel putin 2 alimentiri cu succes
Fird singerare excesivi la 2 ore dupi proceduri invazive (dupi caz)

Criterii de laborator si alte teste:

Testarea mamei pentru sifilis, antigenul de suprafati al hepatitei B si statutul HIV
Vaccinul impotriva hepatitei B si tuberculozei a fost administrat nou-nascutului
Vaccinarea mamei contra tetanosului si difteriei
Efectuarea profilaxiei bolii hemoragice neonatale cu vitamina K,

Profilaxia gonoblenoreei a fost efectuata
Vaccinarea mamei impotriva gripei in timpul sezonului gripal
Evaluarea §i monitorizarea sepsisului in baza factorilor de risc matern, inclusiv a colonizirii cu SGB
Testul Coombs si grupa de singe, daci sunt indicate clinic
Screening metabolic al nou-nascutului
Screening audiologic
Screening pentru hipoglicemie in baza factorilor de risc pentru nou-nascuti
Screening prin pulsoximetrie
Screening pentru hiperbilirubinemie, cu tratament si supraveghere, dupa cum este recomandat in baza severitatii icterului

PEDIATRIE 225




CAPITOLUL V. Neonatologia

Criterii sociale:

Dovada cunostintelor, abilitatilor si increderii parintilor in ingrijirea copilului la domiciliu cu privire la: alimentatie, materii
fecale §i urina cu aspect normal, ingrijirea pielii si a organelor genitale, determinarea stirilor patologice (icter, deficit ali-
mentar, letargie, febra etc.)

Siguranta nou-niscutului (scaunul in masind, pozitia de somn supini pe spate etc.)

Disponibilitatea asistentei medicale §i a medicului de familie (supravegherea medicului)

Evaluarea factorilor de risc familial, de mediu si social:

Abuz de substante
Istoric de abuzuri asupra copiilor
Afectiuni neurologice si psihiatrice
Mama adolescenti
Lipsa de adapost
Bariere pentru monitorizarea si asistenta medicald ulterioard

Supravegherea nou-nascutului la domiciliu

Dupa externarea din maternitate, personalul medical,
mama sau un alt membru al familiei trebuie si anunte spe-
cialistii centrului medicilor de familie sau ai centrului de sa-
natate/oficiului medicului de familie despre venirea copilului
nou-nascut la domiciliu.

De reguld, medicul de familie sau asistenta medicului de
familie trebuie sa viziteze nou-niscutul la domiciliu dupi ex-
ternare, conform schemei:

in primele trei zile dupi externarea din maternitate,

in ziua a 14-a de viatg,

la 1luna de viata.

De asemenea, asistenta medicald a medicului de familie
trebuie sa viziteze copilagul in fiecare siptiméana pe parcursul
primei luni de viata.

Ulterior, mama impreund cu nou-niscutul vor vizita
medicul de familie la institutia medicala pentru a monitoriza
dezvoltarea lui fizicd (prin antropometrie), dezvoltarea psi-
homotorie, se va efectua depistarea precoce a unor devieri
morfofunctionale, maladii si sindroame §i vor fi administrate
vaccinurile conform Calendarului National de Vaccinare.

SEMIOLOGIA AFECTIUNILOR IN
PERIOADA NOU-NASCUTULUI

O varietate de afectiuni ale nou-nascutului au originea
in utero, in timpul nasterii sau in perioada postnatald imedi-
ata. Aceste tulburiri pot fi cauzate de prematuritate, malfor-
matii congenitale, dereglarea structurii cromozomilor sau
boli dobandite. Depistarea patologiei la nou-nascuti necesita
cunoasterea fiziopatologiei relevante si evaluarea semnelor,
simptomelor clinice nespecifice.
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Misciri anormale

Convulsiile neonatale prezinti, de obicei, o tulburare a
sistemului nervos central (SNC), cum ar fi encefalopatia hi-
poxici-ischemica (EPHI), hemoragie intracraniand, accident
vascular cerebral, anomalii cerebrale, hemoragie subdurala
sau meningitd. La nou-niscuti convulsiile pot fi, de aseme-
nea, un rezultat al hipocalcemiei, hipoglicemiei, crizelor fa-
miliale benigne sau, rareori, dependente de piridoxin, hipo-
natremie, hipernatremie, erori inniscute de metabolism.

Convulsiile la nou-niscutii prematuri sunt adesea subtile
si asociate cu migcirile anormale oculare (misciri oscilatorii
sau neregulate oculare, deschideri repetate ale ochilor, devieri
episodice sau nesustinute oculare, plafonare episodici, privi-
re fixa, clipit) sau migcirile orale (masticatie, deglutitie, supt,
misciri repetitive ale limbii, protruzia limbii); componenta
motorie este adesea de extensie tonici a membrelor, gatului
si trunchiului.

Fenomenele autonome includ hipertensiunea si tahicar-
dia. Copiii pot manifesta migciri focale / multifocale, clonice
/ mioclonice, dar pot avea si manifestiri mai subtile ale acti-
vitatii convulsive.

Apneea apare ca prima manifestare a activititii convul-
sive, in special la un copil prematur. Crizele pot afecta negativ
rezultatul neurodezvoltirii ulterioare si pot predispune suga-
rul la convulsii dupa perioada neonatali.

Rezultatele electroencefalografice ale crizelor pot aparea
fara manifestari clinice, in special la nou-nascutii prematuri.
Daci se suspectd convulsia, EEG integrata de amplitudine
continua sau, mai exact, pe termen lung monitorizarea EEG
prin video va imbunititi depistarea crizelor subtile, electro-
grafice, dar si a celor fird manifestare clinica. Multe medica-
mente utilizate pentru tratarea crizelor au efecte secundare
importante si eficacitate limitata, dar dovezile actuale suge-
reaza ci beneficiile tratirii crizelor depagesc riscurile.
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Crizele trebuie sa fie diferentiate de nervozitate, defi-
nita ca tremor recurent, care poate fi prezent la nou-niscutii
sanatosi, la copii de la mame cu diabet zaharat, la cei care au
manifestat asfixie la nagtere sau abuz de medicamente gi la cei
care au manifestat policitemie. Un examinator poate stopa
tremuriturile {inind extremitatea copilului; nervozitatea de-
pinde adesea de stimulii senzoriali §i apare atunci cand copilul
este activ, i nu este asociat cu migcari anormale ale ochilor.

Tremorul este adesea mai rapid, cu o amplitudine mai
mica decét cea a crizelor tonico-clonice.

Dupai asfixie severa la nagtere, copiii pot prezenta auto-
matisme motorii caracterizate prin migciri precum tremorul
birbiei, activititi rotative ale membrelor (de pedalare, inot),
postura tonica sau mioclonii. Aceste activititi motorii nu sunt
de obicei insotite de descarcari EEG sincronizate in timp, nu
au semnificatia activitatii epileptice corticale, rispund slab la
terapia anticonvulsivantd si sunt asociate cu un prognostic
slab. Aceste automatisme pot reprezenta o depresie corticald
care produce un fenomen de eliberare a creierului sau convul-
sii subcorticale.

Incapacitatea de a misca o extremitate (pseudoparali-
zie) sugereazi fracturd, dislocare sau leziuni ale nervilor, de
multe ori dupi o nagtere traumatici. Este, de asemenea, pre-
zentd in artrita septicd, osteomielitd i alte infectii care pro-
voacd durere la migcarea pirtii afectate.

Alterarea statusului mental

Letargia poate fi o manifestare de infectie, asfixie, hi-
poglicemie, hipercapnie, sedare din analgezia materna sau
anestezie, un defect cerebral sau orice boali sever, inclusiv o
eroare inndscutd de metabolism.

La scurt timp dupa nagstere, letargia este cel mai probabil
cauzati de medicamente materne (opioide, magneziu, aneste-
zie generald) sau EPHI severd. Aparitia letargiei dupa a doua
zi trebuie si sugereze infectie sau o eroare innascuti de me-
tabolism, care se manifestd prin hiperamonemie, acidoza sau
hipoglicemie. Letargia cu virsaturi sugereaza o presiune in-
tracraniand crescutd sau o eroare inndscutd a metabolismului.

Iritabilitatea poate fi un semn de disconfort care inso-
teste afectiunile intraabdominale, iritatiile meningeale, intre-
ruperea medicamentelor, infectiile congenitale, glaucomul,
trauma sau orice afectiune care produce durere. Trebuie s fie
diferentiatd de comportamentul normal de plans asociat cu
foame sau de stimuli de mediu benigni.

Hiperactivitatea, mai ales la un copil prematur, poate
fi un semn de hipoxie, pneumotorax, emfizem, hipoglicemie,
hipocalcemie, afectarea SNC, intreruperea administrarii me-
dicamentului, tirotoxicozd neonatald, bronhospasm, reflux
esofagian sau disconfort de la un mediu rece.

Refuzul alimentatiei este un semn important al
nou-niscutilor bolnavi si dicteazi efectuarea unor investigatii
minutioase privind infectiile SNC (creier sau coloana verte-
brald), tulburirile sistemului nervos periferic, eroarea innis-
cutd de metabolism, obstructia intestinald §i alte afectiuni
anormale.

Apneea. Perioadele de apnee, in special la nou-niscutii
prematuri, pot fi atribuite multor cauze subiacente diferite.
Cand apneea reapare sau cind intervalele sunt > 20 sec. sau
sunt asociate cu cianoza sau bradicardia, necesiti evaluare
imediata de diagnostic, pentru a depista cauza principala.

Anomalii congenitale. Anomaliile congenitale sunt
0 cauzd majora de nastere a copiilor decedati intrauterin in
multiple tiri inalt dezvoltate si este principala cauza de mor-
talitate neonatala.

In plus, anomaliile congenitale sunt o cauzi majo-
ra a patologiilor acute si a morbidititii pe termen lung.
Recunoagterea timpurie a anomaliilor fetale in utero este
importanta pentru a planifica nasterea si ingrijirea neonata-
13 ulterioara. Unele malformatii, inclusiv patologii cardiace
congenitale, fistula traheoesofagiana, hernia diafragmatics,
atrezia coanala si obstructia intestinala, au nevoie de asistenta
medicala/terapie chirurgicald pentru supravietuirea postna-
tala. Parintii se simt anxiosi §i vinovati de existenta unei ano-
malii congenitale si necesita consiliere atenta.

Tabelul 8. Anomalii congenitale care pun viata in pericol.

Anomalii

Manifestari clinice

Atrezia coanali

Detresi respiratorie; tubul nazogastric nu poate fi trecut prin narine. Suspiciune de
colobom al ochiului, anomalii ale inimii, atrezie coanald, retard, anomalii genitale si ale

urechii.

Sindromul Pierre Robin,
Sindromul tickler

Micrognatie, palatoschizis, obstructia cailor respiratorii.

Hernia diafragmala

Abdomen scafoid, sunete intestinale prezente in torace, detresa respiratorie.
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Fistula traheoesofagiand

Polihidramnios, pneumonia de aspiratie, salivatie excesivi;
tubul nazogastric nu poate fi introdus in stomac.
Sindromul VATER (defecte vertebrale, anus imperforat, fistula traheoesofagiana, displa-

zie radiala si renala).

Obstructie intestinala: volvu-
lus, atrezia duodenals, atrezia
ileonului

Polihidramnios, voma cu bila, distensie abdominali, Trisomia 21, fibroza chistica sau

consumul de cocaina.

Gastroschisis, omfalocel

Polihidramnios, obstructie intestinala.

Agenesia renalj,
sindromul Potter

Oligohidramnios, anurie, hipoplazie pulmonara, pneumotorax.

Defecte ale tubului
neuronal: anencefalia, menin-
gomielocel

Polihidramnios, cresterea a-fetoproteinei, sciderea activititii fetale.

Anomalii congenitale ale cor-

dului ductal Cianozd, hipotensiune arteriald, suflu.
dependente
Cianoza ale cordului sau methemoglobinemie. Cu toate acestea, ci-

Cianoza centralad genereazi un diagnostic diferential
larg care cuprinde afectiuni respiratorii, cardiace, ale SNC,
infectioase, hematologice §i metabolice. De obicei, S g/dL
de oxihemoglobini trebuie sa fie prezente in singe pentru ca
cianoza centrald sa se manifeste clinic. Daci insuficienta res-
piratorie este cauzati de afectiune pulmonard, respiratia este
rapidd, cu accentuarea acesteia. Daci sunt determinate depri-
marea SNC, respiratiile tind sa fie neregulate si slabe si sunt
adesea lente. Cianoza neinsotiti de semne evidente de difi-
cultate respiratorie sugereaza patologii congenitale cianotice

anoza rezultata in urma unei boli cardiace congenitale poate fi
dificil de distins clinic de cianoza cauzati de boli respiratorii.
Episoadele de cianoza pot fi, de asemenea, semnul initial de
hipoglicemie, bacteriemie, meningitd, soc sau hipertensiune
pulmonari.

Acrocianoza periferici este frecventi la nou-nascuti si
reprezintd congestie venoasa periferici asociata cu un control
imatur al periferiei vasculare. Aceasta nu justifica, de obicei,
ingrijorarea, cu exceptia cazului in care este insotitd de per-
fuzie deficitara.

Tabelul 9. Diagnosticul diferential al cianozei la nou-nascuti.

Hipoventilatie la nivelul sistemului nervos central
sau periferic
- Asfixie la nastere
Hipertensiune intracraniand, hemoragie
Supraveghere (directi sau pe cale materni)
— Paralizia diafragmei

Boli neuromusculare
Convulsii

Boli respiratorii
Caile respiratorii
— Atrezia / stenoza choanali
- Sindromul Pierre Robin
— Obstructie intrinsecd a ciilor respiratorii (stenozi
laringiani/ bronsica/ traheald)
— Obstructie extrinseci a ciilor respiratorii (chist bron-
hogenic, chist dublu, compresie vasculari)
Sunt cardiac dreapta - stinga

Plaméni
— Sindrom de detresi respiratorie
— Tahipnee tranzitorie
— Aspiratie de meconiu
~ Pneumonie (sepsis)
— Pneumotorax
- Hernie diafragmatica congenitald
- Hipoplazie pulmonari

Conexiuni anormale (fluxul sangvin pulmonar nor-
mal sau crescut)
- Transpozitia vaselor mari
Revenire venoasd pulmonara
- Truncus arteriosus

- Hipoplazia inimii stingi
Atrezie ventriculard unici sau tricuspida cu defect sep-
tal ventricular mare, firi stenoza pulmonica
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Fluxul sangvin pulmonar obstructionat (Sciderea

fluxului sangvin pulmonar)

— Atrezie pulmonara cu sept ventricular intact

— Tetralogia Fallot

- Stenoza pulmonari critica cu foramen ovale persistent
sau defect septal atrial
Atrezia tricuspidiana
Ventricul unic cu stenoza pulmonara
Patologia Epstein cu malformatia valvei tricuspide
Circulatia fetald persistentd (hipertensiune pulmonara
persistentd a nou-nascutului)

Methemoglobinemie

~ Congenitala (hemoglobina M, deficit de methemoglo-
bina reductazi)

— Dobanditi (nitrati, nitriti)

— O, inadecvat sau mai putin O, eliberat decat se astepta
(rare)

— Deconectarea administrarii de O, prin canula nazald

— Conectarea aerului mai degrabd decit O,, la un venti-
lator mecanic

Fals/ artificial
— Artefact maxim (contact slab intre sonda si piele, ciuta-
re slabi a pulsului)
— Artefact gazos arterial (contaminare cu sdnge venos)

Alte informatii
- Hipoglicemie
Sindrom adrenogenital
Policitemie
— Pierderea de singe

Dereglari gastrointestinale

Vomele in prima zi de viata pot sugera obstructie la
nivelul superior al tractului digestiv, boala metabolica sau
cresterea presiunii intracraniene si trebuie distinse de reflu-
xul benign. Distensia abdominala cu virsituri, de obicei,
un semn de obstructie intestinald sau o formatiune intraab-
dominal, pot fi, de asemenea, observate la copii cu enterita,
enterocolitd necrozanti (EUN), perforatie intestinald izolat3,
ileus care insoteste sepsisul, detresa respiratorie, ascita sau
hipokaliemia. Studiile imagistice sunt indicate in cazul sus-
pectarii obstructiei. Obstructia intestinald proximala apare
adesea cu un examen fizic normal, in timp ce obstructia dis-
tald va fi probabil insotita de distensie. Voma este un simp-
tom nespecific al unei boli, cum ar fi septicemia cu distensie
abdominald asociati si ileus. Este o manifestare comuna a
supraalimentarii, a tehnicii neexperimentate de alimentare
sau a refluxului normal. Rareori, varsiturile sunt determinate
de stenoza pilorica, alergie la lapte matern, ulcer duodenal,
ulcer de stres, o eroare inndscutd metabolismului (hiperamo-
nemie, acidozd metabolici) sau insuficientd corticosuprare-
nalid. Voma care contine singe inchis este, de obicei, semnul
unei boli grave; ar trebui, de asemenea, luati in considerare
posibilitatea benigna de inghitire a singelui matern asociat cu
procesul de livrare. Analiza hemoglobinei materne vs hemo-
globina fetald pot ajuta la diferentiere.

Diareea poate fi un simptom al supraalimentirii (in
special densitatea calorici ridicatd), gastroenteritei acute, sin-
droame congenitale cu diaree sau malabsorbtie, sau poate fi
un simptom nespecific al infectiei. Diareea trebuie diferentia-
ta de scaun normal, moale, galben, observat de obiceila copiii
aldptati. Diareea poate apirea in conditii insotite de circulatie

compromisi a unei parti a tractului intestinal sau genital, cum
ar fi tromboza mezenterici, EUN, hernie strangulata, invagi-
natie i torsiune a ovarului sau testiculului.

Hipotensiunea arteriala

Hipotensiunea arteriala la copii implici socul hipovole-
mic (hemoragie), sindromul de rispuns inflamator sistemic
(sepsis bacterian, infectie intrauterini, EUN), disfunctie car-
diaci (sindromul hipoplaziei inimii stingi, miocardita, asfixia,
anomalia arterelor coronariene), pneumotoraxul, pneumope-
ricardium, revarsatul pericardic sau tulburirile metabolice
(hipoglicemie, insuficientd suprarenald).

Hipotensiunea arteriali este o problemi frecventi la
nou-nascutii prematuri §i poate fi, de asemenea, cauzati de
oricare dintre problemele observate la un copil la termen.
Unii copii extrem de mici pot sa nu rispunda la administra-
rea volum-expanderilor sau agentilor inotropi, dar pot reac-
tiona pozitiv la administrarea hidrocortizonului intravenos.
Debutul brusc al hipotensiunii arteriale poate aparea la un
copil cu suspiciune la pneumotorax, hemoragie intraventri-
culard sau hematom hepatic subcapsular.

Strategiile utilizate pentru sustinerea tensiunii arteriale
includ expansiunea volemici (cu sol. NaCl 0,9% 10 ml/kg
sau Albumini de 5-10%), vasopresoare (dopamini, dobuta-
mind, epinefrini, norepinefrina, vasopresini) sau corticoste-
roizi (hidrocortizon).

Icterul

Icterul aparut in timpul primelor 24 de ore de viati ne-
cesitd o evaluare a diagnosticului i trebuie considerat pato-
logic. De asemenea, trebuie luate in considerare septicemia
si infectiile intrauterine sau perinatale, cum ar fi sifilisul, ci-
tomegalovirusul si toxoplasmoza, precum §i hemocromatoza
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neonatald, in special la sugarii cu o crestere a valorii bilirubi-
nei directe. Evaluarea imediatd include obtinerea bilirubinei
totale si directe si confirmarea faptului cd valorile crescute
indici valoarea albuminei, tipul de sdnge pentru sugari si tim-
pul Coombs, numarul complet de celule sangvine §i numarul
reticulocitelor. In cazul testului Coombs pozitiv, trebuie luati
in considerare administrarea intravenoasi de imunoglobulina
(IG), daci nu exista rispuns la fototerapie intensivi.

Icterul dupa 24 de ore poate fi fiziologic sau poate fi cau-
zat de o gama largi de patologii, inclusiv septicemie, anemie
hemoliticd, galactozemie, hepatitd, atrezia congenitala a cii-
lor biliare, sindromul biliar dupi eritroblastoza fetala, sifilis,
herpes simplex si alte infectii congenitale.

Durerea

Durerea la nou-niscuti poate fi nerecunoscutd si/
sau cauzati de unele interventii. Tratamentul intensiv al

nou-nascutilor poate implica mai multe proceduri dureroase,
inclusiv prelevarea de probe de singe (punctie venoasa sau
arteriald), intubarea si aspirarea endotraheald, ventilatia me-
canici si introducerea cateterelor intravasculare.

Durerea la nou-néiscuti determina evident un stres fizio-
logic acut, care poate determina o scadere a pragului de sen-
sibilitate cu consecinte pe termen lung (sensibilitate crescuta
la stimuli). La nou-niscuti, medicamentele cel mai frecvent
utilizate sunt doze intermitente sau continue de opioide (fen-
tanil) si benzodiazepine (midazolam, lorazepam). Desi efec-
tele pe termen lung ale opioidelor si sedativelor nu sunt bine
stabilite, primar tratamentul este orientat spre prevenirea
durerii acute. Perfuziile continue cu opioide trebuie utilizate
cu precautie. Unele proceduri minore, dar dureroase, pot fi
gestionate cu solutii de zaharoza orala.

Tabelul 10. Durerea la nou-niscuti: principii generale.

durerea la nou-nascuti.
tate demonstrata la nou-niscuti.

narea stresului si durerii la nou-nascuti.

men lung i managementul durerii.

o Durerea la nou-niscuti este adesea nerecunoscuta si / sau cauzati de unele interventii.

« Daci o proceduri este dureroasa la adulti, trebuie consideratd dureroasi la nou-nascuti.

o Spitalele ar trebui si elaboreze si sd puni in aplicare politici de ingrijire a pacientilor pentru a evalua, preveni si gestiona
o Trebuie utilizate medicamente farmacologice cu proprietati farmacocinetice si farmacodinamice cunoscute, cu eficaci-

o Ar trebui furnizate programe educationale pentru cresterea competentelor personalului medical in evaluarea si gestio-

« Sunt necesare cercetari suplimentare pentru a dezvolta si valida instrumente neonatale de evaluare a durerii care sunt
utile mediului clinic, atit pentru a determina masurile optime de ameliorare a durerii, ct si pentru a studia efectele pe ter-

Hipertermia

Infectiile grave (pneumonia, bacteriemia, meningita si
infectiile virale, in special herpesul simplex sau enterovirusu-
rile) pot provoca febri si trebuie sa fie luate in considerare,
desi astfel de infectii apar adesea fird a provoca un raspuns
tebril la nou-niscuti. Trebuie luata in considerare evaluarea
infectiei bacteriene la sugari cu vérsta < 28 de zile cu tempe-
ratura rectala > 38°C (100.5°F), inclusiv hemocultura, uro-
cultura §i punctia lombari. Febra imediati dupa nagtere poate
fi determinata de sursele radiante de incilzire, febra materna
sau analgezia materna. Febra poate fi, de asemenea, determi-
natd de cregterea valorilor temperaturii mediului din cauza
timpului, pepinierelor supraincilzite, incubatoarelor, incilzi-
toarelor radiante sau imbracimintei excesive.

Hipotermia si stresul la rece

Hipotermia inexplicabild poate insoti infectia sau alte in-
fectii grave cu tulburari ale circulatiei sau ale SNC. O crestere
brusci a temperaturii ambiante pentru a mentine temperatura
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corpului este un semn de instabilitate a temperaturii i poate
fi asociata cu sepsis sau cu oricare dintre conditiile deja men-
tionate. Stresul la rece poate duce la decompensare profunds,
inclusiv apnee, bradicardie, detresa respiratorie, hipoglicemie
si deregliri de alimentare. Din acest motiv, este extrem de
important pentru nou-niscut de a mentine normotermia in
sala de nastere, in special la copii cu greutate mica la nastere
si prematuri. La prematuri, pentru a mentine normotermia i
areduce stresul la rece, poate fi utilizati folia de plastic, masa
radianti si saltelele termice.

Edemele

Edemele generalizate la un nou-nascut pot fi cauzate de
hidrops fetal, administrarea excesivi de lichide, boli respira-
torii, sepsis, EUN si disfunctie hepatici, renala sau cardiaca.
Un copil cu hidrops suspectat in utero ar trebui si fie trans-
portat la un centru perinatal de nivelul III cu capacitatea de
intubare neonatala, de efectuare a toracentezei, paracentezei
si pericardiocentezei in sala de nastere in caz de necesitate.
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Hipocalcemia

Hipocalcemia la nou-ndscut se manifesta prin iritabi-
litate, nervozitate, clonus sau convulsii. Electrocardiografia
poate arita un interval QT prelungit. Cauza poate reprezenta
doar o scadere fiziologici exagerati a calcemiei in primele 24
de ore de viata sau in conditii patologice, cum ar fi tulburarile
genetice (deletiile 22q), prematuritatea, retardul de cregtere,
hipoxia perinatald, hipomagneziemia sau diabetul matern.
Hipocalcemia este mai frecventa la copiii la termen care pri-
mesc formule de lapte in comparatie cu cei care primesc ex-
clusiv lapte matern. Cei mai multi copii riman asimptomatici
si pot fi tratati in mod prudent cu alimentatie la timp si moni-
torizare atentd, pe cand nou-nascutii simptomatici trebuie sa
primeascd calciu i/v sau oral.

Hipermagneziemia

Hipermagneziemia este cel mai des cauzati de admi-
nistrarea maternd de magneziu in perioada perinatala pentru
tratarea unor afectiuni precum preeclampsia si travaliul pre-
matur i ca profilaxie pentru atenuarea leziunilor cerebrale
asociate cu nagterea prematurd. Copiii sunt, de obicei, cu
semne clinice la nastere care se imbunititesc in urmatoarele
24-48 de ore cu simptomele care includ deprimarea respira-
torie, hipotonie, letargie si intoleranta alimentara. Nu este in-
dicat alt tratament decat masurile de sustinere.

Tulburirile sistemului nervos central

Tulburirile sistemului nervos central (SNC) sunt cauze
importante ale mortalitatii si morbidititii neonatale pe ter-
men scurt si lung. SNC poate fi afectat ca urmare a asfixiei,
hemoragiei, traumatismului, hipoglicemiei sau citotoxicitatii.
Etiologia afectirii SNC este adesea multifactoriala si include:
complicatii perinatale, instabilitate hemodinamici postna-
tald si anomalii de dezvoltare care pot fi genetice si/sau de
mediu. Factorii predispozanti pentru leziuni cerebrale includ
patologii materne acute sau cronice care rezultd in disfunctie
uteroplacentard, infectie intrauterini, macrosomie/distocie,
prematuritate si restrictie de crestere intrauterina. Situatiile
de urgenti acuti si de multe ori inevitabila in timpul proce-
sului de nastere pot duce la leziuni cerebrale ischemice me-
canice si hipoxice.

Craniul

Nasterea fiziologici de sine stititoare sau aplicarea va-
cuum extractorului / forceps poate determina la nivelul cra-
niului eritem, abraziuni, echimoze i necrozaatesutuluiadipos
subcutanat sau tesuturilor moi ale scalpului. Localizarea de-
pinde de zona de contact cu oasele pelviene sau de aplicarea
forcepsului. Hemoragia traumatica poate implica orice strat
al scalpului, precum si continutul intracranian.

Caput

Cephalhematoma

: Subgaleal
Kin
Epicranial 8 e _ hemarrhage
BRONGUIRSIR Extradural
Periosteum — “hemorrhage
Skull ~

Dura mater —
Arachnoid -
Pia mater -

Fig. 11. Localizarea hemoragiilor extracraniene (si extra-
durale) la nou-niscut. Diagrama schematici a tesuturilor
importante de la piele la dura mater.

(Dupa Volpe JJ: Leziuni ale structurilor extracraniene,
craniene, intracraniene, ale maduvei spindrii i ale sistemu-
lui nervos periferic. In: Neurologia nou-nascutului, ed 6,
Philadelphia, 2018, Elsevier, Fig. 36-1.)

Bosa serosangvina prezinti tumefactie edematoasa,
uneori echimotici, difuza a tesuturilor moi ale scalpului, care
implicd zona prezentata in timpul travaliuliu. Se poate extin-
de de pe linia medie pe liniile de suturi. Edemul dispare in
primele zile de viatd. Rar, o bosd hemoragici poate duce la
soc si necesita hemotransfuzie. Daca partea prezentati este
fata, se observi edematierea, decolorarea analogica a fetei.
Nu este necesar tratament specific, dar daci exista echimoze
extinse, se poate dezvolta icterul.

Cefalohematomul este o hemoragie subperiostald
si, astfel, intotdeauna limitatd la suprafata unui os cranian.
Cefalohematoamele apar la 1-2% din nasteri vii. Nu se pro-
duce decolorarea scalpului suprapus, iar edematierea nu este
de obicei vizibild timp de citeva ore dupa nagtere, deoarece
sangerarea subperiostala este un proces lent. Leziunea devine
o formatiune ferma, tensionatd, cu o margine palpabila loca-
lizatd pe o zona a craniului. Majoritatea cefalohematoamelor
sunt resorbite in interval de 2 siptamani pana la 3 luni, in
functie de marimea lor. Pot incepe si se calcineze. Uneori pot
raméne ani de zile cu protuberante osoase si pot fi detectate
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pe radiografii ca largire a spatiului diploic; defectele chistice
pot persista luni sau ani. Cefalohematomul poate fi asociat in
10-25% din cazuri cu o fracturd de craniu subdiacenti, de obi-
cei liniard, nu deprimati. De obicei, este insotit de o senzatie
de depresie centrala care sugereazi, dar nu indici o fracturd

de baza sau un defect osos intalnit la palparea marginii unui
cefalohematom. Cefalohematoamele nu necesita tratament,
desi fototerapia poate fi necesard pentru a trata hiperbiliru-
binemia. Infectia hematomului este o complicatie foarte rara.

Fig. 12. Cefalohematomul parietal. Aspectul clinic al copilului in varsta de 10 zile, extras cu ajutorul
forcepsului. A — Vedere posterioara. B — vedere laterali dreapta.
Nota. Edematierea proeminenti se extinde median pani la sutura sagitald, posterior de sutura lambdoidi, iar
lateral spre sutura solzoasa.
(Dupa: Volpe JJ: Leziunile structurilor extracraniene, craniene, intracraniene, ale miduvei spindrii i ale siste-
mului nervos periferic. In: Neurologia nou-niscutului, ed. 6, Philadelphia, 2018, Elsevier, Fig. 36-3.)

Hemoragia subgaleali este o colectie de singe sub apo-
nevroza care acopera scalpul si este o insertie pentru muschiul
occipitofrontal. Hemoragia poate fi foarte extinsa in acest spa-
tiu mare si poate patrunde in tesuturile subcutanate ale gitu-
lui. Exista adesea o asociere cu nasterea asistatd prin vacuum
extractie. Mecanismul de accidentare este cel mai probabil
secundar ruperii venelor emisare care leagd sinusurile dura-
le din craniu si venele superficiale ale scalpului. Hemoragiile
subgaleale sunt uneori asociate cu fracturi de craniu, diastazi
de sutura si fragmentarea marginii superioare a osului parie-
tal. Hemoragia subgaleald extinsa este uneori secundara unei
coagulopatii ereditare (hemofilie). Hemoragia subgaleali se
manifestd ca o masa fluctuanta care se intinde pe suturile cra-
niene sau fontanelele care cresc in dimensiuni dupa nastere.
Unii pacienti au coagulopatie din cauza pierderilor masive de
sange. Pacientii trebuie sa fie monitorizati cu atentie pentru
hipotensiune arteriald, anemie si hiperbilirubinemie. Aceste
leziuni se rezolvi de obicei peste 2-3 siptimani.

Fracturile craniului pot fi cauzate de presiunea forcep-
sului sau a pelvisului matern sau de caderi accidentale dupa
nagtere. Fracturile liniare, cele mai frecvente, nu provoaci
simptome si nu necesita tratament. Fracturile liniare ar trebui
urmdrite pentru a demonstra vindecarea si pentru a detecta
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posibile complicatii cum ar fi prezenta unui chist leptomenin-
geal. Ele sunt, in general, o complicatie a nasterii cu aplicarea
forcepsului sau comprimare a fatului. Bebelusii afectati pot fi
asimptomatici. Se recomanda supravegherea depresiilor se-
vere pentru a preveni leziunile corticale cauzate de presiune
crescutd. Desi unele fracturi se pot rezolva spontan, alte frac-
turi necesita tratament. Fracturile craniene trebuie evaluate
prin CT (reconstructia 3D poate fi utili), pentru a confirma
fractura si a exclude leziuni intracraniene asociate.

Hemoragiile subconjunctivale si retiniene sunt
frecvente; petesiale, pot fi de asemenea pe pielea capului si
a gatului. Toate sunt probabil cauzate de cresterea presiunii
intratoracice in timpul trecerii fatului prin canalul de nastere.
Parintii trebuie asigurati ca aceste hemoragii sunt temporare
si se rezolvi de sine statitor, in primele 2 saptiméni de viata.

Hemoragii traumatice, epidurale, subdurale si
subarahnoidale

Hemoragia epidurald, subdurali sau subarahnoidala
traumaticd apare foarte probabil cand capul fetal este mai
mare in raport cu dimensiunea orificiului pelvisului la mams,
in travaliu prelungit, in nasterile precipitate sau ca urmare a
asistentei mecanice la nagtere. Hemoragia subdurala masi-
va deseori este asociatd cu afectarea tentoriumului cerebel sau
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mai putin frecvent a falxului cerebelului; este rar, preponde-
rent la nou-nascutii la termen fata de prematuri. Pacientii cu
hemoragie masivi ce implici tentoriumul sau falx cerebri se
agraveazd rapid si pot deceda la scurt timp dupa nastere. Cele
mai multe hemoragii subdurale si epidurale se rezolva fara in-
terventie. Consultarea unui neurochirurg este recomandata.

Hemoragia subdurali asimptomatica poate fi marca-
ta in 48 de ore de la nastere dupa nagterea vaginala sau prin
cezariana. Acestea sunt de obicei hemoragii mici, mai frec-
vente in fosa posterioara si de obicei nesemnificative clinic.
Diagnosticul de hemoragie subdurali poate fi intarziat pana
cand volumul de fluid subdural se extinde §i produce macro-
cefalie, bombare frontal3, fontanela bombati, anemie si une-
ori convulsii. Examinarea CT si RMN-ul sunt tehnici de ima-
gisticd utile pentru a confirma aceste diagnostice. Hemoragia
subdurala simptomatici la sugari la termen poate fi tratat ne-
urochirurgical prin evacuarea colectiei lichidului subdural de
citre un ac prin marginea laterala a fontanelei anterioare. Pe
langa traumatismele in nagtere, la toti sugarii cu efuziune sub-
durala dupi perioada neonatali imediati trebuie exclusa trau-
ma postnatala. Hemoragiile subdurale asimptomatice trebuie
sd se rezolve pani la varsta de 4 siptiméni. Hemoragia suba-
rahnoidiana la nou-niscut adesea nu se manifesta clinic.
Sursa cea mai probabili de sangerare sunt anastomozele intre
arterele leptomeningiene penetrante. Majoritatea sugarilor
afectati nu au simptome clinice, dar hemoragia subarahnoidi-
ana poate fi detectatd din cauza unui numir crescut de globule
rosii intr-o proba de punctie lombara. Unii sugari se confrun-
ta cu crize benigne scurte, care tind sa apara in a doua zi de
viati. In cazuri extrem de rare, hemoragia poate fi catastrofala
si se finiseaza cu deces. De obicei nu existd anomalii neurolo-
gice in timpul episodului acut sau in dinamica. Neurologic ar
trebui sa sugereze o malformatie arteriovenoasa, care cel mai
bine se detecteazi la examenul CT sau RMN.

RESUSCITAREA NEONATALA

Resuscitarea neonatala reprezintd un complex de teh-
nici i abilitati de lucru in echipa necesare pentru a reanima
si stabiliza un nou-niascut. Desi majoritatea nou-niscutilor
fac tranzitia cardiorespiratorie la viata extrauterini fird in-
terventii, multi vor avea nevoie de asistenta pentru a incepe
sa respire $i un numar mic va necesita o interventie extinsa.
Dupa nagtere, aproximativ 4% pani la 10% dintre nou-nascu-
tii la termen §i prematuri tarzii vor primi ventilatie cu presiu-
ne pozitivd (VPP), in timp ce numai 1 pani la 3 nou-niscuti
din 1000 vor beneficia de masaj cardiac sau medicatie de ur-
genta. Deoarece nevoia de asistenta nu poate fi intotdeauna
anticipata, echipele trebuie si fie pregitite s asigure aceste

interventii salvatoare de viata rapid si eficient la fiecare nas-
tere. In timpul cursului PRN, echipa dvs. va invita cum sa
evalueze un nou-niscut, si ia decizii cu privire la actiunile pe
care trebuie si le intreprinda si si exerseze etapele implicate
in reanimare. Pe masura ce exersati impreuna in cazuri simu-
late, echipa dumneavoastri de reanimare va capita treptat ex-
perienta si viteza.

De ce nou-niscutii au nevoie de o abordare diferita
comparativ cu adultii in ceea ce priveste reanimarea?

Cel mai frecvent, stopul cardiac aparut la adult este o
complicatie a traumei sau a unei afectiuni cardiace existente.
Este cauzat de o aritmie brusci ce impiedica inima si realize-
ze o circulatie sangvina eficientd. Pe masuri ce circulatia catre
creier scade, victima adulti isi pierde cunostinta si respiratia
se opreste. In momentul stopului, continutul de oxigen si
dioxid de carbon (CO,) din singe este de obicei normal. In
timpul reanimirii cardiopulmonare la adult, masajul cardiac
este folosit pentru a mentine circulatia pAnd cind defibrilatia
electrici sau medicamentele restabilesc functia cardiaca.

In schimb, majoritatea nou-nascutilor care necesita re-
animare au o inimi sindtoasd. Atunci cdnd un nou-niscut
necesita reanimare, cauza este de obicei o problemi respira-
torie care duce la un schimb de gaze inadecvat. Insuficienta
respiratorie poate si apari fie inainte, fie dup nastere. Inainte
de nagtere, functia respiratorie fetald este indeplinitd de pla-
centd. In cazul in care placenta functioneazi normal, oxigenul
este transferat de la mama la fit si CO, este eliminat. Cand
respiratia placentara esueazi, fitul primeste o cantitate insu-
ficientd de oxigen pentru a sustine functiile celulare normale
si CO, nu poate fi eliminat. Nivelul sangvin de acizi creste pe
masuri ce celulele incearca si functioneze fira oxigen si CO,
se acumuleazd. Monitorizarea fetald poate arita o scidere a
activitatii, o pierdere a variabilitatii ritmului cardiac si decele-
ratii ale frecventei cardiace. Daci insuficienta respiratorie pla-
centara persistd, fitul va prezenta o serie de gaspuri urmate
de apnee si bradicardie. Daci fatul se nagte in faza timpurie a
insuficientei respiratorii, stimularea tactild poate fi suficientd
pentru a initia respiratia spontana si a-si reveni. Daca fitul se
naste intr-o fazi mai tarzie a insuficientei respiratorii, stimu-
larea nu va fi suficienta si nou-niscutul va necesita ventilatie
asistata pentru a-si reveni.

Nou-nascutii cel mai grav afectati pot necesita masaj
cardiac si administrare de adrenalini pentru a permite musg-
chiului cardiac compromis si restabileasci circulatia. In mo-
mentul nagterii, este posibil sa nu stiti daca nou-niscutul se
afla intr-o faza timpurie sau o faza tirzie a insuficientei res-
piratorii. Dupd nagtere, insuficienta respiratorie apare daca
nou-nascutul nu initiazd sau nu poate mentine o respiratie
eficientd. In ambele situatii, problema principali este lipsa
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schimbului de gaze i accentul in reanimarea neonatald se pune
pe ventilarea eficientd a plamdnilor copilului.

Ce se intampla in timpul tranzitiei de la circulatia fe-
tala la circulatia neonatala?

Intelegerea mecanismelor fiziologice de bazi alte tranzi-
tiei cardiorespiratorii de la viata intrauterina la cea extrauteri-
na vi va ajuta si intelegeti pasii reanimarii neonatale.

Respiratia si circulatia fetala

Inainte de nastere, plamanii fetali nu participa la schim-
bul de gaze. Tot oxigenul utilizat de fat este furnizat de mama
prin difuzie la nivelul placentei. CO, produs in timpul me-
tabolismului fetal este transportat prin placenti si eliminat
de catre plaménii mamei. Plimanii fetali sunt destinsi in uter,
alveolele sunt umplute cu lichid in loc de aer. Vasele pulmo-
nare care vor aduce singe la alveole dupa nastere sunt strans
contractate i prin ele curge foarte putin sange.

In placents, oxigenul difuzeazi din singele mamei in va-
sele de singe fetale adiacente. Singele fetal oxigenat paraseste
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Fig. 13 B. Calea circulatorie de tranzitie:
copilul respird, rezistenta pulmonard scade
si singele merge citre pliméni. Schimbul de
gaze se produce in plimani. Singele care se in-
toarce in partea stdngd a inimii din plamani are
cea mai mare saturatie a oxigenului.
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placenta prin vena ombilicald. Vena ombilicala trece prin fi-
cat, se varsd in vena cavi inferioara, care intrd in partea dreap-
ta a inimii. Deoarece vasele pulmonare sunt contractate, doar
o micd parte din acest singe care intrd in partea dreapta a ini-
mii ajunge la plimanii fetali. In schimb, cea mai mare parte a
sangelui ocoleste plaménii, trecand spre partea stingi a inimii
printr-o deschidere in peretele atrial (foramen ovale permea-
bil) sau curge din artera pulmonari direct in aorta prin cana-
lul arterial. Sangele din aortd furnizeaza oxigen si substante
nutritive organelor fetale. Singele cel mai bine oxigenat mer-
ge spre creierul §i inima fatului. O parte din sangele din aorta
se intoarce la placenti prin cele 2 artere ombilicale pentru a
elibera CO,, pentru a primi mai mult oxigen si pentru a resta-
bili calea circulatorie. Cind singele urmeaza aceasti cale de
circulatie fetald §i ocoleste plaménii, procesul se numeste sunt
de la dreapta la stanga.

Fig. 13 A. Calea circulatorie fetala:
Numai o cantitate mici de singe merge
citre plaméni. Nu exista schimb de gaze in
plamaéni. Sangele care se intoarce in partea
dreaptd a inimii prin vena ombilicald are
cea mai mare saturatie a oxigenului

Pulmonary  Air-
artery filled
lung

Ductus
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Right
atrium

Closed
foramen ovale

Lefi
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Circulatia de tranzitie

O serie de modificiri fiziologice apar dupi nastere si
culmineazi cu trecerea cu succes de la circulatia fetald la cea
neonatald. Tabelul 11 rezumi 3 modificiri fiziologice impor-
tante ce apar in timpul acestei perioade de tranzitie. Cand co-
pilul respira si cordonul ombilical este clampat, nou-nascutul

foloseste plaménii pentru schimbul de gaze. Lichidul este
absorbit rapid din alveole §i plaménii se umple cu aer. Vasele
sangvine pulmonare anterior contractate incep si se dilate,
astfel incat singele si ajungi la alveole, unde oxigenul va fi
absorbit si CO, va fi eliminat.

Tabelul 11. Tranzitia de la respiratia fetali la cea neonatala.

Schimbare la nagtere

Rezultat

Copilul respira.
Cordonul ombilical este clampat, separand placenta de
copil.

Nou-niscutul foloseste plaménii in locul placentei, pentru
schimbul de gaze.

Lichidul din alveole este absorbit.

Aerul inlocuieste lichidul din alveole.
Oxigenul se deplaseaza din alveole in vasele sangvine pulmo-
nare i CO, intri in alveole pentru a fi exhalat.

Aerul din alveole face vasele de singe din plaméni si se
dilate.

Fluxul sangvin pulmonar cregte si canalul arterial se inchide
treptat.

Primele tipete si respiratii adanci ale nou-nascutului
determini eliminarea lichidului din ciile aeriene. In cele
mai multe cazuri, distensia plaiménilor cu aer oferd sufici-
ent oxigen (21%) pentru a initia relaxarea vaselor sangvine
pulmonare. Pe masuri ce nivelul de oxigen din singe creste,
canalul arterial incepe sa se inchida. Singele anterior deviat

Aer

Prima respiratie

prin foramen ovale §i canalul arterial curge acum din partea
dreapta a inimii in pliméni si ,suntul dreapta-stinga” fetal se
inchide treptat. Singele oxigenat care se intoarce din plimanii
copilului merge in partea stdnga a inimii §i este pompat prin
aortd catre tesuturile din intregul corp.

25 B 3%

Rezpiratiile

Fig. 14 A. Aerul inlocuieste lichidul in alveole.

Desi pasii initiali ai tranzitiei normale au loc pe parcursul
primelor citeva minute dupa nastere, intregul proces poate sa
nu se incheie decat dupa ore sau chiar citeva zile. De exem-
plu, studiile au aritat ¢4, in cazul unui nou-nascut normal la
termen, poate dura pani la 10 minute ca saturatia cu oxigen
sa atingd valori mai mari de 90%. Poate dura cateva ore pentru
ca lichidul alveolar s fie complet absorbit. Inchiderea functi-
onala a canalului arterial poate si nu aibd loc timp de 24-48

de ore dupa nastere, iar relaxarea completa a vaselor sangvine
pulmonare poate si nu se produca timp de cateva luni.

Cum riaspunde un nou-niscut la o intrerupere a pro-
cesului normal de tranzitie?

Daci exista o intrerupere fie a functiei placentare, fie a
respiratiei nou-nascutului, schimbul de gaze in tesuturi va fi
scizut si arteriolele din intestine, rinichi, muschi si piele pot fi
in stare de vasoconstrictie. Un reflex de supravietuire va
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mentine sau va creste fluxul sangvin citre cord si creier.
Aceasta redistribuire a fluxului sangvin ajuta la mentinerea
functiei acestor organe vitale. Daca schimbul inadecvat de
gaze continud, functia cardiaci incepe si se altereze si fluxul
sangvin catre toate organele scade. Aceasta lipsa a unei perfu-
zii si a unei oxigendri tisulare adecvate interfereazi cu functia
celulari si poate duce la afectarea organelor. Tabelul 12 rezu-
ma unele dintre manifestarile clinice asociate cu intreruperea
tranzitiei normale.

ctie pulmonara

inainte de nastere

Lichid in
glvecle

Fig. 14 B. Vasele sangvine pulmonare se dilata.

Tabelul 12. Manifestarile clinice ale tranzitiei anormale.

— Efort respirator neregulat sau absent (apnee) sau
respiratia rapidi (tahipnee)

— Frecventa cardiaci scizuti (bradicardie) sau frec-
venta cardiaci rapidi (tahicardie)

- Tonus muscular scizut

— Saturatie scizutd a oxigenului

— Tensiune arteriali scizuta

Ce reprezinta Diagrama de Flux a Programului de
Reanimare Neonatala?

Diagrama de Fluxa PRN descrie pasii pe care {i veti urma
pentru a evalua si a reanima un nou-nascut. Aceasta este im-
partita in S blocuri incepand cu nasterea si evaluarea initiala.

o Evaluarea initiala: Determinati daci nou-niscutul
poate riméne cu mama sau ar trebui sa fie mutat pe masa ra-
dianta pentru evaluare suplimentara.

« Airway - Calea aeriana
(A): Efectuati pasii initiali pen-
tru a obtine o cale aeriana des-

chisi §i pentru a sprijini respira-
tia spontand.

« Breathing - Respiratie
(B): ventilatia cu presiune po-
zitivi este administrati pentru
a asista respiratia nou-nascu-
tilor cu apnee sau bradicardie.
Alte interventii (presiune po-
zitivd continud in ciile aeriene
[CPAP] sau oxigen) pot fi adec-
vate dacd nou-nascutul are respi-
: ratie dificila sau saturatie scizuta
Aerinalveole . .
a oxigenului.

« Circulation - Circulatie
(C): Daca bradicardia severi
persista in ciuda ventilatiei asis-
tate. Circulatia este sustinutd
prin efectuarea de masaj cardiac coordonat cu VPP.

« Drug - Medicatie (D): Daci bradicardia severa persis-
ta, in ciuda ventilatiei asistate i a masajului cardiac coordonat
cu aceasta, se administreazi adrenalini in timp ce VPP §i ma-
sajul cardiac continua.

Tabelul 13. Factorii de risc perinatali ce cresc probabilitatea necesititii reanimarii neonatale.

Factori de risc antepartum

Varsta gestationala mai mica de 36 siptamani
Varsta gestationala mai mare sau egald cu 41 de sipta-
mdni
Preeclampsia sau eclampsia
Hipertensiunea materna
Sarcina multipla
Anemia fetald

236 PEDIATRIE

Polihidramnios
Oligoamnios
Hidrops fetal
Macrosomia fetald
Restrictia de crestere intrauterind
Malformatii sau anomalii fetale semnificative
Sarcina neinvestigata
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Factori de risc intrapartum

Nasterea prin cezariana de urgentd
Aplicarea de forceps sau vacuum
Prezentatia pelviana sau altd prezentatie anormald
Categoria II sau III - traseu de ritm cardiac fetal
Anestezia generala la mama
Terapia materna cu magneziu
Decolarea de placenti

Ce intrebari trebuie si puneti inainte de fiecare
nastere?

Este important ca medicul obstetrician si echipa de neo-
natologie s coordoneze ingrijirea prin stabilirea unei comu-
niciri eficiente. Inainte de fiecare nastere, treceti in revisti
factorii de risc antepartum si intrapartum.

Adresati urmitoarele 4 intrebiri inainte de nagtere:

1. Care este varsta gestationald asteptatd?

2. Este lichidul amniotic clar?
3. Cati copii sunt asteptati?
4. Exista factori de risc suplimentari?

Pe baza raspunsurilor la aceste intrebiri, determinati
daca ati pregitit personalul si echipamentul necesare.

Ce personal ar trebui si fie prezent la nastere?

« La fiecare nastere ar trebui si participe cel putin 1 per-
nou-ndscutului si administrare de ventilatie cu presiune pozi-
tiva (VPP), a cirei singura responsabilitate este managemen-
tul nou-nascutului.

« Daci sunt prezenti factori de risc, cel putin 2 persoa-
ne calificate ar trebui si fie prezente doar pentru a ingriji
nou-niscutul. Numarul si calificarea personalului vor varia
in functie de riscul anticipat, numarul de copii si organizarea
spitalului.

« O echipi calificati cu abilititi complete de reanimare,
incluzand intubatia endotraheald, masaj cardiac, acces vascu-
lar de urgenta si administrarea de medicamente, ar trebui sa
fie identificati si disponibila imediat pentru fiecare reanimare.

— Echipa de reanimare ar trebui s fie prezentd in momen-
tul nagterii daci se anticipeaza necesitatea unor masuri extin-
se de reanimare.

— Nu este suficient sa aveti echipa cu abilititi avansate de
reanimare disponibild «on call>» la domiciliu sau intr-o zona
indepartati a spitalului. Cand reanimarea este necesara, tre-
buie si se inceapa fira intarziere.

Lista de materiale si echipamente pentru reanimarea
neonatala

Echipament pentru aspiratie:

Para de aspiratie

Sangerarea intrapartum
Corioamniotita

Narcotice administrate mamei cu mai putin de 4 ore inainte de

nagtere
Distocia de umir
Lichid amniotic meconial
Prolabarea de cordon ombilical

Aspirator mecanic i tubulaturd
Sonde de aspiratie SF sau OF, 8F, 10F, 12F sau 14F
Sondi de gavaj 8F si seringd mare
Aspirator de meconiu
Echipament pentru ventilatie cu presiune pozitiva:
- Dispozitiv pentru administrare de ventilatie cu presiune
pozitiva
- Magti faciale, de dimensiuni pentru nou-niscuti prema-
turi si la termen
— Sursa de oxigen
— Sursi de aer comprimat
— Blender pentru a amesteca oxigenul si aerul comprimat
cu debitmetru (flux setat la 10 L/min.) si tubulaturd
— Pulsoximetru cu senzor si dispozitiv de fixare
— Tabel cu saturatiile-tinta ale oxigenului
Echipament pentru intubatie:
— Laringoscop cu lama dreapta numirul 0 (prematuri),
numirul 1 (nou-niscuti la termen)
— Becuri si baterii suplimentare pentru laringoscop
— Sonde de intubatie (endotraheale) cu diametrul intern
(DI) de 2.5, 3.0, 3.5 mm
— Mandren (optional)
— Centimetru
— Tabelul cu adancimea de
endotraheale
- Foarfece
— Banda adezivi impermeabild la apa sau alte dispozitive
de fixare a sondei
- Comprese cu alcool
— Masci laringiani (sau dispozitivul supraglotic similar)
si seringd de S ml
- Sonda oro-gastrici de SF sau 6F daca portul de insertie
este prezent pe masca laringiana
Medicatie:
— Adrenalini 1:10,000 (0,1 mg/ml) — fiole de 3 ml sau
10ml
— Ser fiziologic pentru expansiune de volum — 100 sau
250ml
~ Glucozi 10%, 250 ml (optional)

introducere a sondei
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— Ser fiziologic pentru spalarea cateterului
— Seringi (1 ml, 3 ml sau S ml, 20-60 ml)
Materiale pentru cateterizarea vaselor ombilicale:
- Manusi sterile
— Solutie antiseptici
- Banda ombilicala
— Pensd hemostatici
— Pensi (optional)
— Bisturiu
— Catetere ombilicale (cu lumen simplu), de 3.SF sau SF
— Stopcock cu trei cai
— Seringi (3-5 ml)
— Ace sau sisteme de punctie fira ac
— Ser fiziologic pentru spalarea cateterului
- Pansament adeziv transparent pentru a fixa temporar
cateterul venos ombilical la nivelul abdomenului (optional)
Diverse:
— Manusi si echipamente de protectie personald adecvate
— Masa radiantd sau alta sursa de cildurd
— Senzor de temperatura cu protectie pentru senzor pen-
tru masa radiantd (pentru utilizare in timpul reanimirilor
prelungite)
— Suprafati fermd, relativ dura pentru reanimare
— Cronometru / ceas cu secundar
- Scutece preincilzite
- Caciulita
— Stetoscop (cu clopot pentru nou-niscuti)
— Bandi adezivi, 1.5 cm sau 2 cm
— Senzori pentru monitor ECG si monitor ECG
— Ac pentru abord intraosos (optional)
Pentru prematuri foarte mici
— Lama laringoscop 00 (optional)
Pungg alimentara de plastic sau folie de plastic
Saltea termica
— Incubator de transport pentru a mentine temperatura

nou-nascutului pe durata transportului citre sectie

Cazul 1:0 nastere necomplicata

O femeie sinatoasi vine la spital in travaliu activ la 39
de saptimani de sarcini. Sarcina a decurs fard complicatii.
Membranele s-au rupt la scurt timp dupi internare si lichidul
amniotic este clar. Asistenta desemnati pentru ingrijirea co-
pilului efectueazi o verificare standardizata a echipamentului
de reanimare, pentru a se asigura ca echipamentul de reani-
mare neonatald si consumabilele sunt gata de utilizare daci va
fi nevoie. Travaliul progreseaza fard complicatii §i se naste o
fata. Ea pare si fie la termen, are tonus muscular bun si plange
viguros. Este plasatd in contact cutanat pe pieptul mamei si
acoperita cu un scutec cald. O asistenta o sterge cu blandete
si o stimuleaza. La un minut dupa nagtere, cordonul ombilical
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este pensat si sectionat. Coloratia devine din ce in ce mairoz si
ea continua si faca tranzitia la circulatia neonatala. Asistenta
desemnati cu ingrijirea copilului continui si evalueze efortul
respirator, tonusul, coloratia §i termoreglarea. La scurt timp
dupi nagtere, mama i§i pozitioneaza nou-niscutul pentru a
incepe alimentatia la san.

Momentul nasterii si pensarea cordonului ombilical

La momentul nasterii un mare volum de singe riméne
in placentd. Daca sdngele matern mai curge spre placentd, iar
cordonul ombilical este intact, schimbul de gaze la nivel pla-
centar va continua in timp ce un flux suplimentar de singe
va curge citre copil prin vena ombilicalad. Majoritatea acestei
transfuzii de singe placentar se produce in timpul primului
minut dupa nastere §i poate juca un rol important in tranzitia
de la circulatia fetald la cea neonatali.

Marcati momentul nasterii prin pornirea unui crono-
metru cand fatul a iesit din corpul mamei. Momentul ideal
pentru pensarea cordonului ombilical reprezinti un subiect
in curs de cercetare. Beneficiile potentiale ale pensirii tardive
a cordonului ombilical la prematuri includ mortalitatea sci-
zutd, tensiune arteriala si volum circulator mai mare, nevoie
mai scazutd de transfuzie de singe dupa nagtere, mai putine
hemoragii cerebrale si un risc mai mic de enterocolit ulcero-
necrotica. La nou-niscutii la termen, pensarea tardiva a cor-
donului ombilical poate scidea sansele de a dezvolta anemie
prin deficit de fier si poate imbunitati dezvoltarea neurologi-
ca. Reactiile adverse potentiale ale pensirii tardive a cordo-
nului ombilical includ intirzierea reanimarii pentru nou-nis-
cutii compromisi, precum i cresterea riscului de policitemie
si de icter.

Dovezile din prezent sugereazi ca pensarea cordonului
ar trebui sa fie aménata pentru cel putin 30-60 de secunde la
majoritatea nou-nascutilor la termen sau prematuri vigurosi.

Cum evaluati nou-niscutul imediat dupa nastere?

Dupa nastere, toti nou-niscutii trebuie si beneficieze
de o evaluare rapida pentru a determina dacé pot riméne cu
mama pentru a continua tranzitia sau daca ar trebui mutati
pe masa radiantd pentru continuarea evaluarii. Aceasta eva-
luare initiald poate avea loc in timpul intervalului dintre nas-
tere si pensarea cordonului ombilical. Veti evalua rapid trei
momente.

1. Copilul pare a fila termen?

Determinati daci aspectul copilului este concordant cu
vérsta de gestatie asteptata. In anumite situatii, varsta de ges-
tatie este necunoscuti inainte de nagtere. Daca nou-niscutul
pare a fila termen, continuati cu urmatoarea intrebare de eva-
luare. Daci nou-niscutul pare prematur (mai putin de 37 de
siptimani de sarcini), aduceti copilul la masa radianti pentru
pasii initiali.
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Prematurii au o probabilitate mai mare de a necesita in-
terventii in timpul perioadei de tranzitie la viata extrauterina.
De exemplu, ei au dificultiti mai mari in a-si destinde plama-
nii, a stabili un efort respirator bun si a-§i mentine temperatu-
ra corpului. Din cauza acestor riscuri, pasii initiali ai resuscita-
rii trebuie efectuati cu confort termic. In cazul in care copilul
este aproape de termen (34-36 de siptimaéni) si are semne

vitale stabile cu efort respirator bun, copilul poate fi adus la
mama in cateva minute, pentru a-si continua tranzitia.
2. Are nou-nascutul tonus muscular bun?
Observati rapid tonusul muscular al copilului. Nou-

nascutii la termen sandtosi ar trebui s fie activi cu extremiti-
tile in flexie (figura 15.A).

Nou-nascutii care necesita interventie pot avea extremi-
tatile flasce, in extensie (figura 15.B).

Fig. 15 A. Nou-niscutul cu risc scizut: la termen,
tonus bun, plange. (Utilizatd cu permisiunea Fundatiei
Mayo pentru cercetare medicali).

3. Nou-niscutul respira sau tipa / plange?

Un plans viguros este un indicator clar al unui efort res-
pirator puternic. Daca nou-ndscutul nu plange, priviti-i tora-
cele pentru a observa efortul respirator. Fiti atenti sd nu fiti
ingelati de prezenta gaspurilor. Gaspurile sunt serii de inspira-
tii profunde unice sau suprapuse, care apar in contextul unui
schimb de gaze sever afectat. Un nou-nascut cu gaspuri nece-
sitd interventie si trebuie sa fie adus la masa radianta.

O evaluare rapida pentru fiecare nou-nascut

1. Latermen?
2. Tonus?

3. Respird sau tipa?

Pasii initiali includ: asigurarea cildurii, pozitionarea ca-
pului si gatului, astfel incét calea aeriana sa fie deschisa, elibe-
rarea ciilor respiratorii de secretii daca este necesar, stergerea
si administrarea stimulirii tactile blande. Acesti pasi pot fi
initiati pe durata intervalului dintre nastere si pensarea cor-
donului ombilical si ar trebui si fie incheiati in aproximativ 30
de secunde de la nagtere.

Fig. 15 B. Nou-niscutul cu risc crescut: prematur,
tonus scizut, nu plange.

Asigurati cildura

Pozitionati capul si gitul
Aspirati secretiile daci e necesar
Stergeti

Stimulati

FANE R ol S

Nou-niscutul viguros, la termen

Daca raspunsurile la toate cele trei intrebari rapide de
evaluare sunt Da (copilul a fost niscut la termen, are tonus
muscular bun si respird sau tipa / plange), acesta poate rima-
ne cu mama, iar pasii initiali se pot efectua pe pieptul sau ab-
domenul mamei. Cildura este mentinuta prin contact cutanat
direct si acoperind copilul cu un prosop sau scutec incilzit in
prealabil. Daci este necesar, secretiile din caile respiratorii su-
perioare pot fi indepartate prin stergerea gurii si a nasului cu
o compresd. Aspirarea blanda cu o para de aspiratie ar trebui
rezervata copiilor care au lichidul amniotic impregnat meco-
nial, au secretii care le obstructioneaza respiratia si acelora
care au dificultati in eliminarea propriilor secretii. Dupa pasii
initiali, continuati sa monitorizati respiratia nou-nascutului,
tonusul, activitatea motorie, coloratia si temperatura, pentru
a determina daca sunt necesare interventii suplimentare.
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Fig. 16. Nou-niscutul viguros, la termen.

Pasii initiali sunt efectuati in contact cu mama
(Utilizata cu permisiunea fundatiei Mayo

pentru educatie si cercetare medicali).

Nou-nascutii nevigurosi si prematuri

Daca rispunsul la oricare dintre intrebarile initiale de
evaluare este Nu, nou-niscutul ar trebui adus la masa radian-
ta, deoarece pot fi necesare interventii suplimentare.

Asigurati caldura

Nou-niscutul ar trebui plasat sub un radiant termic, ast-
fel incit echipa de reanimare sa aiba acces ugor la copil, fard
a provoca pierdere excesivi de cildurd. Lisati copilul des-
coperit, pentru a permite vizualizarea completi si pentru a
permite cildurii radiante si ajungi la copil. Daca anticipati
ca nou-nascutul va riméne sub sursa de cildurd mai mult de
citeva minute, aplicati pe tegumentul copilului un senzor
pentru servo-controlul temperaturii, pentru a monitoriza si
controla temperatura corpului copilului.

Evitati att hipotermia, cét si supraincilzirea. In timpul
reanimarii i stabilizirii, temperatura corporald a nou-nascu-
tului ar trebui mentinuta intre 36,5°C i 37,5°C.

Fig. 18.A. CORECT: Pozitia de adulmecare.
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Fig. 17. Masa radianta folositd pentru pasii initiali
in cazul nou-niscutilor cu risc crescut.

Pozitionati capul si gitul pentru a deschide calea
aeriana

Nou-niscutul se pozitioneazi in decubit dorsal, cu ca-
pul si gatul in ugoari extensie in pozitia de adulmecare (figura
18.A). Aceasti pozitie deschide calea aeriani si permite in-
trarea nerestrictionata a aerului. Evitati hiperextensia (figura
18.B) sau flexia gatului (figura 18.C), deoarece aceste pozitii
pot interfera cu intrarea aerului.

Fig. 18.B. INCORECT: Hiperextensie.



CAPITOLUL V. Neonatologia

Pentru a sustine pozitia corectd, poate fi plasat un scu-  are un occiput proeminent datoriti mulirii, edemului sau
tec mic rulat sub umerii nou-niscutului (figura 18.D). Un  prematuritatii.
rulou sub umeri este in mod special util daci nou-niscutul

F ¥

Fig. 18.C. INCORECT: Flexie. Fig. 18.D. Rulou optional sub umeri pentru mentine-
rea pozitiei de adulmecare.

Dacia este necesar, indepartati secretiile din cdile Aceasta va permite acumularea lor in gurita si indepartarea
aeriene usoara prin aspirare.

Indepirtati secretiile din ciile aeriene daci nou-niscu- O aspiratie scurtd, blanda este de obicei adecvati pentru
tul nu respird, are gaspuri, tonus muscular scazut, obstructie  indepartarea secretiilor. Aspirarea corecta incepe cu aspirarea
sau daca exista lichid impregnat meconial, sau anticipatiince-  guritei, apoi nasucului, pentru a ne asigura ca nu exista nimic
perea ventilatiei cu presiune pozitivi (VPP). Secretiile pot i pe care nou-niscutul si-1 aspire daci ar avea un gasp cand i se
indepartate din cdile aeriene superioare prin aspirare blanda  aspira nasul. Vi puteti reaminti: gura inaintea nasului, gin-
cu o para de aspiratie. Daca nou-niscutul are secretii in canti- ~ dindu-vi ci litera G este inaintea literei N (figura 19).
tate mare venind din cavitatea bucali, intoarceti capul lateral.

Fig. 19. Aspirati gura inaintea nasului.

Aveti grija sa nu aspirati viguros sau profund. Aspiratia Daca folositi o sondd de aspiratie, controlul presiunii
viguroasd poate determina leziuni tisulare. Stimularea farin-  trebuie si fie reglat, astfel incét presiunea negativa sa fie apro-
gelui posterior in timpul primelor minute dupa nastere poa-  ximativ 80 pani la 100 mmHg c4nd tubulatura este pensata.
te produce un rispuns vagal care conduce la bradicardie sau Stergeti
apnee. Tegumentele umede cresc pierderile de cildura prin

evaporare (figura 20).
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Fig. 20. Tegumentele umede favorizeaza ricirea rapida a
corpului.

Plasati copilul pe un scutec cald si stergeti cu blandete
orice lichid. Daci primul scutec se uda, indepartati-1 si folositi
alte prosoape sau scutece calde pentru a continua uscarea (fi-
gura 21). Daci doud persoane sunt prezente, a doua persoani
poate sterge nou-nascutul in timp ce prima persoana pozitio-
neazi si elibereaza ciile aeriene.

Fig. 21. Stergeti copilul si indepartati scutecele ude,
pentru a preveni pierderea de cilduri si a stimula respira-
tia. Stimularea tactild blanda poate, de asemenea, stimula

respiratia.

Stergerea nu este necesara pentru prematurii mai mici
de 32 de saptimaéni, deoarece ei trebuie acoperiti imediat cu
folie de plastic (polietiend).

Stimulati

Pozitionarea, indepartarea secretiilor la necesitate i us-
carea sau stergerea copilului adesea reprezinti stimularea su-
ficienta pentru a initia respiratia. Dacd nou-nascutul nu are
respiratii adecvate, o stimulare tactild suplimentard scurti
poate stimula respiratia. Frecati cu blandete spatele, trunchiul
sau extremitatile nou-nascutului. Stimularea excesiv de vigu-
roasd nu este folositoare §i poate produce leziuni. Niciodata
sa nu zgaltiiti un copil. Dacd un nou-niscut rimane apneic
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in ciuda frecirii spatelui sau extremitatilor timp de cateva se-
cunde, incepeti VPP.

Cum evaluati raspunsul nou-nascutului la pasii
initiali?

Evaluati respiratiile §i frecventa cardiaci a nou-niscutu-
lui, pentru a determina daca nou-nascutul rispunde la pasii
initiali. Aceasta nu ar trebui sd dureze mai mult de inca 30 de
secunde. Dacd nou-niscutul nu are respiratii spontane adec-
vate si o frecventa cardiacd de 100 bpm sau mai mult in inter-
val de un minut de la nastere, ar trebui sa incepeti VPP.

Reamintiti-va: Ventilatia plaménilor copilului este
cea mai importanta si mai eficienta actiune din timpul re-
animadrii neonatale.

Respiratiile

Evaluati daca nou-niascutul plinge sau respird. Daca
nou-nascutul nu respira sau are respiratii de tip gasp, treceti
direct la VPP. Reamintiti-vi, respiratiile tip gasping sunt ine-
ficiente si sunt tratate la fel ca si apneea. Frecventa cardiaca a
nou-nascutului ar trebui si fie evaluati in timp ce incepe VPP.

Frecventa cardiaca

Daca nou-nascutul respiri eficient, frecventa cardiaca ar
trebui si fie cel putin 100 bpm. Evaluarea initiala a frecven-
tei cardiace va fi facuti folosind un stetoscop. Ascultatia de-a
lungul partii stingi a toracelui este cea mai precisa metoda
de examen clinic pentru determinarea frecventei cardiace la
nou-nascut (figura 22). Desi se pot simti pulsatii la baza cor-
donului ombilical, palparea este mai putin exacta §i poate su-
bestima frecventa cardiaci reald. In timp ce auscultati, puteti
bate ritmul cardiac pe masi, astfel incét echipa va sti, de ase-
menea, frecventa cardiaci. Estimati frecventa cardiaca numa-
rand bataile in sase secunde si inmultindu-le cu 10. De exem-
plu, daca auscultati in timp de 6 secunde si auziti timp de 6
secunde 12 bitii, frecventa cardiaci este 120 bpm. Raportati
clar frecventa cardiaci membrilor echipei dvs.

Fig. 22. Evaluati frecventa cardiaca prin auscultarea cu un

stetoscop.
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Daca nu puteti determina frecventa cardiacd prin exa-
men clinic si nou-nascutul nu este viguros, cereti unui alt
membru al echipei si conecteze rapid un senzor de pulsoxi-
metru sau senzorii unui monitor cardiac electronic (ECG),
pentru a evalua frecventa cardiaci folosind un pulsoximetru
sau un monitor (figura 23).

Fig. 23. Metode alternative pentru evaluarea frecventei

cardiace: pulsoximetrie i monitoring ECG.

Precautii: Pulsoximetria poate si nu functioneze daca
frecventa cardiaca a copilului este scizutd sau dacd nou-nis-
cutul are perfuzia insuficienti a tegumentelor. In acest caz,
monitorizarea frecventei cardiace a copilului cu monitor
ECG este metoda preferati. In situatii neobisnuite, monitorul
ECG poate arta un semnal electric, desi inima nu pompeaza
de fapt sange (activitatea electrici fird puls). La nou-niscut,
activitatea electrica fard puls trebuie tratata la fel ca si frecven-
ta cardiaci absenti (asistola).

Dupa pasii initiali, ce faceti daci nou-nascutul nu
respira sau frecventa cardiaci este scazuta?

Indicatii pentru Pulsoximetrie

« Cand este anticipatd reanimarea

o Pentru confirmarea perceptiei de cianoza centrala
persistenta

« Cand este administrat oxigen

« Cand este necesari ventilatia cu presiune pozitiva

« Incepeti VPP daci nou-niscutul nu respiri (apnee)
ORI daca are respiratii de tip gasp.

« Incepeti VPP daci nou-niscutul pare si respire, dar
frecventa cardiaci este sub 100 bpm.

« Chemati imediat ajutor suplimentar daca sunteti singu-
rul cadru medical la masa radianta.

Daca nou-niscutul nu a raspuns la pasii initiali in primul

minut de viatd, nu este corect si continuati sd administrati doar
stimulare tactild.

incalziti

i mentineti temperatura normald,

minut

Apnee, gasp-uri
sau FC sub 100 pm?

Meonitor 5p02. Luati in considerare fi a unui monitor ECG.

Cand este indicat oxigenul suplimentar si cum este
administrat?

Oxigenul suplimentar este utilizat atunci cind valo-
rile oximetriei raiméan sub intervalul-{intd pentru varsta
nou-nascutului. Oxigenul in flux liber poate fi administrat
unui nou-nascut care respira spontan tinind tubul de oxigen
aproape de nasul si gura acestuia. Oxigenul in flux liber nu
este eficient dacd nou-nascutul nu respira.

Tabel 14. SpO, preductala tintd dupa nagstere

1 min. 60%-65%
2 min. 65%-70%
3 min. 70%-75%
4 min. 75%-80%
S min. 80%-85%
10 min. 85%-95%

Fig. 24. Oxigen in flux liber administrat unui
nou-nascut care respird spontan tindnd tubul de

oxigen aproape de guri si nasul copilului.
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Puteti folosi, de asemenea, unul din dispozitivele de ven-
tilatie cu presiune pozitivd. Daci folositi un balon de aneste-
zie sau resuscitator T-piece, tineti masca aproape de fata, dar
nu atit de strins ca presiunea s se acumuleze in masci. Nu
ar trebui sa incercati si administrati oxigen in flux liber prin

A B

masca de la un balon autogonflabil, deoarece gazul nu trece
in mod sigur prin masci daca balonul nu este comprimat.
Oxigenul in flux liber poate fi administrat prin rezervorul des-
chis (,,coada”) de la anumite tipuri de baloane autogonflabile.

AN,

W/
-.'.:\r

WLJI

C

Fig. 25. Oxigen in flux liber administrat printr-un balon de anestezie (A), un resuscitator T-piece (B) si coada
unui balon autogonflabil cu rezervor deschis (C).

Reglarea concentratiei de oxigen

Corectia concentratiei oxigenului se efectueazi cu ajuto-
rul pulsoximetrului, pentru a mentine saturatia specificia O,
pe minute in limitele intervalului-{inta. Scopul este de a pre-
veni hipoxia fara a folosi oxigen in exces si a expune nou-nis-
cutul la riscul potential de hiperoxie. Corijarea concentratiei
oxigenului administrat se efectueaza cu aer comprimat si oxi-
gen, un blender de oxigen si un debitmetru.

Fig. 26. Reglarea concentratiei de oxigen cu aer compri-
mat (fluxul intrat prin tubul galben), oxigen sub presiune
(fluxul intrat prin tubul verde), un blender de oxigen, un
debitmetru si tubulatura pentru pacient (flux iesit prin
tubulatura transparenta).
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Aerul comprimat si oxigenul

Gazele comprimate pot fi montate in perete sau obtinute
din butelii portabile. Aerul medical (21% oxigen) si oxigenul
100% sunt furnizate prin tubulatura rezistenti la presiune, co-
dificata in culoare galbena si respectiv culoare verde.

Blenderul de oxigen si debitmetrul

Gazele comprimate sunt colectate la un blender, dotat
cu un robinet cu care se regleazi concentratia amestecului de
gaze (21%-100%). Amestecul de gaze merge la un debitmetru
reglabil. Debitmetrul are de obicei o bili plutitoare ce indica
debitul de gaz ce porneste din dispozitiv. In functie de mari-
mea debitmetrului, poate fi reglat robinetul pentru a atinge
un flux de gaze 0-20 L/min. Gazul titrat este directionat prin
tubulaturi catre dispozitivul de adminstrare a oxigenului.

« Pentru adminstrarea oxigenului in flux liber, debitme-
trul se seteazila 10 L/min.

« Administrarea oxigenului incepe de la 30%. Cu ajutorul
blenderului se regleaza concentratia oxigenului pentru a atin-
ge valorile-tinta ale saturatiei oxigenului.

Daca nou-nascutul are respiratie dificild sau saturatia
nu poate fi mentinuta in intervalul-tintd in ciuda oxigenului
100% administrat, trebuie sa luati in considerare administra-
rea presiunii pozitive continue in ciile aeriene (CPAP) sau
VPP.

Ce faceti daca nou-nascutul prezinta respiratie difi-
cila sau saturatie scazuta a oxigenului persistent?

CPAP

CPAP este o metodd de suport respirator care foloses-
te o presiune crescuta continua a gazelor pentru a mentine
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deschisi plamanii nou-nascutului care respird spontan. CPAP
poate fi utild atunci cand ciile aeriene sunt deschise, dar copi-
lul prezintd semne de respiratie dificild sau persista saturatia
joasd a oxigenului. CPAP trebuie luata in considerare in sala
de nagteri doar daca nou-nascutul are respiratii de sine stata-
toare si frecventa lui cardiaci este de cel putin 100 bpm.

Schimba prezenta lichidului amniotic meconial
abordarea fata de pasii initiali?

Prezenta lichidului amniotic meconial poate indica su-
ferinta fetala i creste riscul ca nou-niscutul si necesite reani-
mare dupa nagtere.

o Lichidul amniotic meconial si un nou-niscut
viguros

Daci nou-niscutul este viguros, prezinta efort respirator
si tonus muscular bun, poate sta cu mama pentru a primi pa-
aspiratie pentru a curata cu blindete secretiile impregnate cu
meconium din guri si din nas.

o Lichidul impregnat meconial §si un nou-niscut
neviguros

In cazul in care copilul este niscut cu lichid amniotic
meconial si are depresie respiratorie sau tonus muscular sci-
zut, el trebuie plasat pe masa radianta si urmeazi si fie efec-
secretiile din gurd si nas se foloseste o para de aspirare. Daci
nou-nascutul nu respird sau frecventa lui cardiaci este sub
100 bpm dupa efectuarea pasilor initiali, se trece la VPP.

Explicatii ale terminologiei folosite frecvent pentru
a descrie notiuni de ventilatie cu presiune pozitiva

CPAP in sala de nagteri poate fi administratd folosind
un balon de anestezie sau un resuscitator T-piece atasate la o
masci tinutd etang pe fata copilului. CPAP nu poate fi admi-
nistrat cu ajutorul unui balon autogonflabil.

Fig. 27. Administrarea CPAP folosind un balon de anestezie (A) sau resuscitator T-piesa.
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Fig. 28. Graficul presiunilor in timpul ventilatiei cu presi-
une pozitivd PIP = presiune inspiratorie maxima, PEEP =
presiune pozitiva la sfarsitul expirului, T = timp inspirator.

« Presiune inspiratorie maximd (Peak Inspiratoy Pressure —
PIP): presiunea maxima administrati la fiecare respiratie.

o Presiune pozitivi la sfarsitul expirului (Positive end expira-
tory pressure — PEEP): presiunea gazului care este mentinuta
in plamani intre inspiruri, cind nou-nascutul primeste respi-
ratie asistata.

« Presiune pozitivd continud in cdile aeriene (Continuous
positive airway pressure — CPAP): Presiunea gazului care este
mentinuti in plamani intre inspiruri cAnd nou-niscutul res-
pira spontan.

PEDIATRIE 245




CAPITOLUL V. Neonatologia

o Frecventd: numirul de respiratii administrate pe minut.
« Timp inspirator (TI): durata (exprimati in secunde) a
fazei inspiratorii a fiecarei respiratii cu presiune pozitiva.
o Manometru: un dispozitiv folosit pentru a masura
presiunea.
Care sunt tipurile de dispozitive de resuscitare folo-
site pentru a ventila nou-nascutii?
Pentru ventilatie sunt utilizate de obicei trei tipuri de
dispozitive.
1. Un balon autogonflabil se expansioneaza spontan
cu gaz (aer, oxigen sau amestec al acestora) dupa ce a fost
comprimat.

Fig. 29. Balon autogonflabil. Se reexpansioneazi spontan.
Nu are nevoie de gaz sau de aplicare etans pentru expansi-
onare.

2. Un balon destins de flux (numit si balon de aneste-
zie) se expansioneazd doar cind intré in el gaz dintr-o sursd de
gaz comprimat, iar orificiul de iesire este inchis etans.

Fig. 30. Balon de anestezie. Pentru a se umfla necesita gaz

comprimat.

3. Un resuscitator T-piece directioneazi gazul com-
primat spre copil cind deschiderea din vérful piesei este
astupata.
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o AN

Fig. 31. Resuscitator T-piece. Necesita gaz comprimat
pentru a functiona.

Resuscitatorul T-piece

Un resuscitator T-piece este un dispozitiv mecanic care
foloseste valve pentru a regla fluxul de gaz comprimat indrep-
tat catre pacient. La fel ca gi balonul de anestezie, acest dispo-
zitiv necesitd o sursa de gaz comprimat. O respiratie se efectu-
eazd prin astuparea alternativa a orficiului T-piece cu degetul.
Cand orificiul este astupat, gazul este directionat prin dispo-
zitiv catre copil. Cand se ia degetul de pe orificiu, o parte din
gaz iese prin el. Frecventa este determinati de cat de des este
inchis orificiul de pe capac, iar timpul inspirator este determi-
nat de durata de inchidere a orificiului. Existd doua butoane
de control care sunt folosite pentru a limita presiunea inspira-
torie. Butonul de control pentru presiunea inspiratorie limiteaza
PIP pe parcursul fiecarei respiratii asistate. Valva de eliberare a
presiunii maxime este un dispozitiv de siguranta asemanator
cu valve de suprapresiune a balonului autogonflabil, care im-
piedici utilizatorul s creasca PIP peste o valoare prestabilita.
Acest buton de control poate fi acoperit de un capac mobil.
Un buton reglabil de la nivelul capacului T-piece controleaza
cantitatea de gaz careia i se permite sa iasd intre respiratii i
presiunile inspiratorie si expiratorie.

Care sunt indicatiile pentru ventilatia cu presiune
pozitiva?

Indicatii pentru ventilatie cu presiune pozitiva

« Apneea (nu respira)

+ Gasping

« Frecventa cardiacd mai putin de 100 bpm
« Saturatia cu oxigen sub

o Intervalul-tintd in ciuda

o administrarii de oxigen in

o fluxliber sau CPAP

Dupa efectuarea pasilor initiali, dacd nou-ndscutul nu
respird (este in apnee) SAU dacd nou-ndscutul prezintd gasp-uri
SAU dacd frecventa cardiacd a nou-ndscutului este mai mica de
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100 bpm, este indicatd VPP i aceasta trebuie inceputi in tim-
pul primului minut dupa nastere.

In plus, VPP poate fi luati in considerare daci nou-nis-
cutul respird si frecventa cardiaci este mai mare sau egald cu

100 bpm, dar saturatia cu oxigen a copilului nu poate fi men-
tinuta in intervalul de valori-tintd in ciuda administrarii de
oxigen in flux liber sau CPAP.

Fig. 32. Un resuscitator T-piece (A). Presiunea aplicati cu ajutorul T-piece este controlati de valve re-
glabile. Presiunea inspiratorie este reglati de buton de la nivelul dispozitivului (B), iar PEEP este reglata
de buton de la nivelul capacului T-piece (C).

Strigati imediat dupa ajutor daca sunteti singur. O
persoand va monitoriza rispunsul frecventei cardiace in urma
VPP, va observa miscarile toracelui §i va pune un puls-oxime-
tru pe mana/incheietura méinii drepte.

Cum va pregatiti sa incepeti ventilatia cu presiune
pozitiva?

1. Curatati secretiile din caile aeriene

Daci nu ati ficut-o deja, aspirati gura si nasul, pentru a fi
siguri ca secretiile nu vor impiedica VPP.

2. Pozitionati-va la capul copilului

Persoana care este responsabild de pozitionarea cailor
aeriene si fixarea mastii pe fata copilului este pozitionata la
capul copilului.

3. Pozitionati capul si gitul copilului

Capul si gitul nou-niscutului trebuie si fie in pozitie de
usoard extensie-pozitia de adulmecare, astfel incat barbia si
nasul nou-néscutului sunt directionate in sus.

Pozitionarea inadecvati este una din cele mai frecven-
te cauze ale ventilatiei pe masca ineficiente. Calea aeriani
va fi obstruata daca gatul este in flexie sau extensie excesiva.
Deoarece partea posterioard a capului unui nou-niscut (oc-
ciput) este proeminenti, poate fi util sa i ridicati umerii usor
prin plasarea unui rulou sub umerii copilului.

Cum pozitionati masca pe fata copilului?

1. Alegeti masca corecta

La fiecare nagtere ar trebui si fie disponibile misti de
diferite dimensiuni. Mistile neonatale au o margine capito-
natd sau moale, pliabili si se gisesc in doua forme — rotunda

si anatomicd. Mistile cu forma anatomica sunt ficute astfel
ca s fie agezate pe fata copilului cu partea ascutitd, acope-
rind nasul. Masca trebuie si stea pe mandibula copilului i sa
acopere gura si nasul, dar nu ochii. Masca corecti va realiza o
etangeizare stransa la nivelul fetei.

Fig. 33. Pozitionarea capului copilului.
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2. Puneti masca pe fata copilului

In cazul oricirui dispozitiv de reanimare este necesari
aplicarea etans intre marginea mastii §i fata, pentru a atinge o
presiune care va destinde plimanii. Ventilatia nu va fi eficien-
ta dacd vor exista pierderi de aer prin masca plasata incorect.

Fig. 34. Pozitia de adulmecare.

CORECT

Tehnica cu 0 mana
Incepeti prin a cuprinde barbia cu marginea inferioard a
mastii cu forma anatomici §i apoi puneti masca pe gura si nas.

INCORECT INCORECT

Fig. 35. Misti de dimensiuni corecte si incorecte cu formi anatomica si

rotunde. Prima masci din fiecare rind este de dimensiune corecti. Celelalte

masti sunt de dimensiuni incorecte.

Fig. 36. (A) Cuprindeti barbia cu masca. (B) Aduceti masca peste gura si nas.

Tineti masca pe fata cu degetul mare si indexul incer-
cuind marginea mastii. Puneti celelalte 3 degete sub unghiul
osos al mandibulei i apoi ridicati usor mandibula spre masca.
Odati ce masca este pozitionatd, o etangeizare strinsi poa-
te fi realizata folosind o presiune constanta in jos, exercitati
asupra marginii mastii, in timp de tinem capul in pozitie de
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adulmecare (figura 37.A). Anumite misti cu forma rotunda
sunt proiectate si fie tinute de partea ingustd mai degraba de-
cat de margine (figura 37.B). Daci aplicati presiune pe mar-
gine la acest tip de masca, aceasta se va deforma si va exista o
scipare de aer.
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Fig. 37. Mentinerea etansiezirii cu tehnica cu 0 mani folosind o masci anatomici (A) sau rotunda (B).

Tehnica cu doua maini cu ridicarea mandibulei

O etangeizare buni si pozitia corectd a capului pot fi
dificil de mentinut cu o singurd ména. Daca nu puteti men-
tine o etangeizare bung, folositi ambele méini pentru a sus-
tine masca prin metoda ridicarii barbiei. Folositi policele si
primul deget al ambelor maini pentru a fixa masca pe fata.
Plasati celelalte 3 degete ale fiecarei maini sub unghiul osos
al mandibulei si ridicati usor mandibula in sus spre masca. In
timp ce vd concentrati pe mentinerea unei bune etangeizari
si mentinerea unei pozitii corecte a capului, un alt membru
al echipei sti de o parte a copilului §i comprima balonul sau
astupa capacul piesei in T. O a treia persoani monitorizeaza
raspunsul copilului.

Ce concentratie de oxigen ar trebui folosita pentru a
incepe ventilatia cu presiune pozitiva?

Studiile au aratat ca reanimarea inceputi cu oxigen
21% este la fel de eficientd ca reanimarea inceputa cu oxigen
100%. Pentru a reduce riscurile posibile asociate cu hipo- sau
hiperoxigenarea, saturatia oxigenului méisuratd prin pulsoxi-
metrie trebuie s fie similard cu cea misurati la nou-nascutii
la termen sinitosi. Inainte de nastere si in timpul dezvoltarii
intrauterine, fitul are o saturatie cu oxigen a hemoglobinei
de aproximativ 60%. Dupa nastere, saturatia cu oxigen creste
gradat peste 90%. Cu toate acestea, chiar in cazul nou-nascu-
tilor la termen sinatosi, atingerea acestei saturatii poate lua 10
minute sau chiar mai mult.

o Pentrureanimarea initiald a nou-niscutilor cu varsta de
gestatie mai mare sau egala cu 35 de saptamani, resuscita-
rea se incepe cu oxigen de 21%.

o Pentru reanimarea initiala a nou-niscutilor cu vérsta
de gestatie mai mica de 35 de saptimani setati blenderul
la oxigen 21-30%.

« Setati debitmetrul la 10 L/min.

« Un asistent ar trebui si plaseze un senzor de pulsoxime-
tru pe mana sau articulatia pumnului drept, cit mai repede
posibil dupi inceperea VPP. Odati ce pulsoximetrul citegte

constant, comparati saturatia preductald a oxigenului cu in-
tervalul de valori standard din tabelul S si reglati concentratia
de oxigen dupa cum este necesar.

Tabelul 15. Intervalul-tinta SpO, dupa nastere

1 min. 60%-65%
2 min. 65%-70%
3 min. 70%-75%
4 min. 75%-80%
S min. 80%-85%
10 min. 85%-95%

Ce frecventa de ventilatie trebuie folosita in timpul
ventilatiei cu presiune pozitiva?

Respiratiile trebuie administrate cu o frecventa de 40-60
respiratii pe minut.

Numirati cu voce tare, pentru a ajuta la mentinerea
unei frecvente corecte. Folositi cadenta ,Respira, Doi, Trei;
Respira, Doi, Trei: Respird, Doi, Trei” Spuneti ,Respira” in
timp de comprimati balonul sau astupati capacul pieseiin T si
permiteti decompresia cand spuneti ,Doi, Trei”.

Cat de multa presiune trebuie utilizata la inceperea
ventilatiei cu presiune pozitiva?

Incepeti cu PIP de 20-25 cm H,0. Nou-niscutii la ter-
men ar putea avea nevoie de o presiune inspiratorie mai mare
pentru primele citeva respiratii pentru a expansiona plaméanii
(30-40 cm H,O). Dupi respiratiile initiale de inflatie, veti pu-
tea sd scadeti presiunea respiratorie.

Administrarea PEEP cu ventilatii initiale de inflatie ajuta
la atingerea mai rapidi a unui volum pulmonar stabil, elimi-
narea lichidului si prevenirea colabirii alveolelor in timpul
expirului i ciilor respiratorii. Cand este folosit PEEP, va-
loarea sugerata initial este de 5 cm H, 0.
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Doi ... Trei...
(decompresie)

Doi ... Trei...
(decompresie)

Respira...
(comprimare)

Respira...
(comprimare)

Fig. 38. Numarati ritmul cu voce tare, pentru a mentine frecventa corecta.

Prima evaluare

Frecventa cardiaca dupi 15 secunde de VPP

Creste
Toracele SE MISCA

Nu creste

Nu creste
Toracele NU SE MISCA

« Anuntati: frecventa cardiaca
creste

» Continuati VPP

« A doua evaluare a FC dupi
alte 15 secunde de VPP

. Anuntati: frecventa cardi-
aci NU CRESTE, toracele SE
MISCA

« Continuati VPP care expan-
sioneazi toracele

« A doua evaluare a FC dupi
alte 15 secunde de VPP care ex-

pansioneaza toracele

A doua evaluare
Frecventa cardiaca dupa 30 de secunde de VPP care
expansioneaza toracele

Cel putin 100 de batai pe minut 60-99 bpm

« Anuntati:frecventa cardiaci
NU CRESTE, toracele NU SE
MISCA

o Pagi de corectare a ventilati-
ei pani cind toracele se expansio-
neaza cu VPP

o Intubati sau introduceti o
masci laringiand

« Continuati VPP care expan-
sioneazi toracele

« A doua evaluare a FC dupa
30 de secunde de VPP care ex-
pansioneaza toracele

| N

<60 bpm

« Continuati VPP cu 40-60
respiratii/minut pani cand apar
respiratii spontane

« Reevaluati ventilatia
« Dasi de corectare a ventilati-
ei daci este necesar

« Reevaluati ventilatia

« Pasi de corectare a ventilati-
ei daci este necesar

« Introduceti o cale aeriana
alternativa

« Daci nu apare nici o imbu-
natatire, aplicati oxigen 100% si
masaj cardiac

Fig. 39. Evaluarea raspunsului la VPP determina pasii urmitori. Prima evaluare a frecventei cardiace este realizatid dupa
15 secunde de ventilatie. A doua evaluare a frecventei cardiace este realizati dupa 30 de secunde de ventilatie cu presiune
pozitiva care expansioneazi plamanii.
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Cand ar trebui sa introduceti o sonda orogastrica?

In timpul CPAP sau VPP cu masci, gazul patrunde in
esofag si stomac. Gazul din stomac poate interfera cu venti-
latia. Daca un nou-néscut necesiti CPAP sau VPP cu masci
pentru mai mult de citeva minute, luati in considerare intro-
ducerea unei sonde orogastrice si lasarea capatului deschis
pentru a permite iegirea aerului din stomac.

Echipament necesar:

« Sonda de gavaj de 8 Fr
o Seringa mare
« Bandi adeziva

Pasii de introducere:

1. Masurati distanta de la piramida nazala la lobul ure-
chii si de lalobul urechii la un punct situat la jumatatea distan-
tei intre procesul xifoid (extremitatea inferioari a sternului) si
ombilic. Notati marcajul centimetric din acest loc al sondei.
Pentru a reduce la minim intreruperea ventilatiei, masurarea
sondei orogastrice poate fi aproximati cu masca pe loc.

Fig. 40. Misurarea distantei corecte de introducere a son-
dei orogastrice. In acest exemplu, sonda trebuie introdusa
la28 cm.

2. Introduceti sonda prin gura (figura 41.A). Ventilatia
poate fi reluatd odati ce sonda este introdusa. Verificati inci o
dati etangeizarea intre masca si fata.

3. Odata ce sonda este introdusi pe distanta doriti, ata-
sati o seringd si evacuati continutul stomacului (figura 41.B).

4. Detasati seringa de la sondi si lasati capatul sondei
deschis pentru a servi drept supapi pentru aerul care intra in
stomac (figura 41.C).

5. Fixati sonda pe obrazul copilului (figura 41.D).

Care sunt reperele anatomice importante in caile ae-
riene neonatale?

Reperele anatomice sunt indicate in figura 42 A si B:

1. Esofagul — calea de trecere dintre faringe si stomac.

2. Epiglota — structura asemanitoare unui capac care
acopera glota.

3. Valecula — fundul de sac format intre baza limbii si
epiglota.

4. Laringele — portiunea din calea aeriana care conectea-
za faringele si traheea.

S. Glota — deschiderea laringelui care conduce la trahee,
flancata de corzile vocale.

6. Corzile vocale — ligamente acoperite cu membrane
mucoase de ambele parti ale glotei.

7. Cartilajul tiroid §i cricoid — portiunea inferioard a car-
tilajului care protejeazi laringele.

8. Traheea — portiunea din calea aeriani care se extinde
de la laringe la carina.

9. Carina - bifurcatia traheei in cele doud bronhii
principale.

10. Bronhiile principale — cele doua cai de pasaj al aeru-
lui care conduc de la trahee la plamani.

C D

Fig. 41. Introducerea unei sonde orogastrice (A), aspiratie
pe sonda orogastricd (B), deschiderea sondei oro-gastrice
pentru a actiona ca o supapi (C) si fixarea sondei cu bandi
adezivi (D).

Intubatia endotraheala

Ce fel de sonda endotraheala ar trebui folosita?

Sonda endotraheala ar trebui si aibd un diametru uni-
form pe toata lungimea ei. Sondele ingustate si cu balonag
nu sunt recomandate pentru reanimarea neonatali. Sondele
endotraheale au marcaje centimetrice de-a lungul lor pentru
masurarea distantei pani la varful lor. Multe sonde vor avea
de asemenea linii sau marcaje aproape de varf, care sunt me-
nite sa fie un ghidaj pentru corziile vocale. Cand sonda este
introdusa astfel incét corziile vocale sunt pozitionate intre
doui grupe de linii, varful sondei se asteapta si fie deasupra
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carinei; totusi, locatia si designul liniilor variaza considerabil
in functie de producitori. Ghidajul pentru corzile vocale este
doar o aproximare i poate si nu indice precis addncimea co-
rectd a introducerii.

Cartilajul tiroid si cricoid

Bronhii principale

Fig. 42 (A). Anatomia ciilor aeriene; (B) vedere laringos-
copici a corzilor vocale i structurilor.

Tabelul 16. Mirimea sondei de intubatie pentru
nou-nascutii cu diverse greutati si varste de gestatie.

Greutate (g) Virsta de gestatie | Mirimea sondei de
5 (sapt) intubatie (mm DI)
Sub 1,000 Sub 28 2,5

1,000 — 2,000 28-34 3,0
Mai mare de .
2,000 Mai mare de 34 3,5

Luati in considerare utilizarea unui mandren
Multi operatori gisesc utila folosirea unui mandren pen-
tru a conferi rigiditate si o curbura suplimentari sondei de in-
tubatie. Folosirea unui mandren este optionali si depinde de
preferinta operatorului. Cand se introduce mandrenul, este
important sa ne asiguram ca vérful acestuia nu protruzionea-
z4 fie prin capit, fie prin gaura laterald a sondei de intubatie.
Daca varful iese in afard, poate determina traumatizarea tesu-
turilor. Mandrenul trebuie stabilizat cu un dop sau indoit la
capat, astfel inct sa nu avanseze mai departe prin sondi in
timpul procedurii de intubatie.
Selectati lama de laringoscop potrivita si atasati-o la
maner
« Folositi lama Nr. 1 pentru nou-nascuti la termen.
o Folositi lama Nr. 0 pentru nou-niscutii prematuri. Unii
operatori pot prefera si foloseasci lama
« Nr. 00 pentru nou-nascutii extrem de prematuri.

Tabelul 17. Mirimea cateterelor de aspiratie pentru sonde
de intubatie de diferite diametre interioare.

Dimensiunea cateterului
de aspiratie

Dimensiunea sondei
endotraheale (mmDI)

2,5 SF or 6F
3,0 6F or 8F
3,5 8F

Cum tineti laringoscopul?

Intotdeauna tineti laringoscopul in méana dvs. stingi cu
degetul mare situat pe suprafata superioara a manerului larin-
goscopului si cu lama indreptati in partea opusa dvs.

Laringoscopul este proiectat pentru a fi tinut in méina
stangd atat de utilizatorii dreptaci, cat si de cei stingaci. Daca
este tinut in ména dreaptd, vederea dvs. prin portiunea des-
chisi, curbi a lamei va fi obstruata.

Fig. 43. Mandrenul optional pentru cresterea rigiditatii sondei de intubatie si mentinerea
curburii in timpul intubatiei.
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Fig. 44. Tineti laringoscopul in ména stinga.

Pregititi-va sa introduceti laringoscopul

1. Pozitionati corect copilul. Daca este posibil, reglati
indltimea mesei radiante dupa cum este necesar. Puteti sta-
biliza capul nou-niscutului cu mana dvs. dreapti in timp ce
un membru al echipei se asigura ci nou-nascutul este agezat
drept si capul este in pozitia ,de adulmecare”

Fig. 45. Pozitionarea copilului pentru intubatie.

2. Folositi indexul drept pentru a deschide usor gura
copilului.

3. Introduceti lama laringoscopului in partea dreapti a
gurii copilului si treceti-o peste partea dreapta a limbii catre
linia mediana. Impingeti usor limba citre partea stinga a gurii

si avansati lama pana cind vérful acesteia ajunge chiar dupa
baza limbii, in valecula.

Fig. 46. Introduceti lama laringoscopului in partea dreapta
a gurii i treceti-o citre linia mediani (A), avansati pAna
cand varful ei ajunge la valecula (B) si tineti laringoscopul
pe linie mediani (C), impingand usor limba citre partea
dreapti a gurii (D), permitindu-va si identificati reperele.

4. Ridicati laringoscopul in intregime in directia spre
care este indreptat méanerul, miscand limba din cale, pentru
a expune glota. Ati putea avea nevoie sa inclinati varful lamei
foarte usor pentru a ridica epiglota. Glota apare in partea su-
perioard a imaginii pe care o vedeti cind priviti de-a lungul
lamei laringoscopului. Un asistent poate ajuta la aducerea glo-
tei in raza vizuald prin folosirea policelui §i a indexului pentru
a efectua o presiune usoara pe cartilajul cricoid i tiroidian al
nou-niscutului.

S. Identificati reperele-cheie. Daci varful lamei este co-
rect pozitionat in valeculd, ar trebui si vedeti epiglota suspen-
dati in partea superioara si corzile vocale imediat dedesubt.
Corzile vocale apar ca niste benzi verticale in forma unei lite-
re “V” inversate.

6. Odati ce ati identificat corzile vocale, tineti larin-
goscopul nemiscat, mentineti privirea asupra corzilor voca-
le si cereti asistentului sa plaseze sonda de intubatie in mana
dvs dreapti. Introduceti sonda prin partea dreaptd a gurii
nou-nascutului cu curbura concavid in plan orizontal. Nu
introduceti sonda prin canalul deschis al laringoscopului.
Aceasta va va bloca vederea asupra corzilor vocale.

Dupi introducere, indreptati sonda citre hipofaringe
si avansati varful citre corzile vocale. Pe misura ce vérful se
apropie de corzile vocale, pivotati sonda in planul vertical,
astfel incét varful sa fie indreptat in sus. Atunci cind corzi-
le vocale se deschid, avansati sonda de intubatie pana cand
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corzile vocale sunt situate intre liniile de ghidaj pentru corzile
vocale.

7. Folositi-vd mana dreaptid pentru a tine sonda in sigu-
ranta pe palatul dur al nou-niscutului. Indepartati cu grija
laringoscopul fard a deplasa sonda. Daci ati folosit un man-
dren, un asistent trebuie si-l scoata din sonda de intubatie,
din nou asigurandu-se ca operatorul este atent si tini sonda
pe loc. Desi este important si tineti sonda ferm, fiti atent sa
nu presati sonda atit de tare incat mandrenul s nu poati fi
scos.

Fig. 47. Atasati un senzor de CO2 si un dispozitiv VPP la
sonda endotraheala si incepeti ventilatia.

8. Un asistent ar trebui si atageze un detector de CO, si
un dispozitiv de VPP la sonda endotraheala. Prezenta acele-
iagi persoane care si tina sonda de intubatie si dispozitivul de
ventilatie cu presiune pozitivd poate ajuta la evitarea extubarii

accidentale. Odati ce dispozitivul de VPP este atagat, incepeti
ventilatia pe sonda.

Cat timp ar trebui permis pentru o tentativa de
intubatie?

Pasii pentru intubatie ar trebui si fie incheiati in decursul
acirca 30 de secunde. Nou-niscutul nu este ventilat in timpul
procedurii, aga incit actiunea rapidi este esentiald. Dacd sem-
nele vitale ale nou-nascutului se altereazi in timpul procedu-
rii (bradicardie severa sau saturatie scazuti in oxigen), este de
obicei preferabil sa va opriti, si reluati VPP cu o masci si apoi
sd incercati din nou.

Cit de mult trebuie introdusa sonda in trahee?

Scopul este si se plaseze varful sondei de intubatie in
portiunea mijlocie a traheei. Aceasta necesitd, in general,
introducerea sondei doar la 1-2 ¢cm sub corzile vocale. Este
important sd nu introduceti sonda prea departe, astfel ca var-
ful sa atinga carina sau si intre pe o bronhie principald. Doua
metode pot fi folosite pentru a estima adancimea introducerii
sondei. Echipa dvs. poate determina care dintre metode este
preferatd in cadrul unititii dvs. de lucru.

Distanta nas-tragus (DNT) este o metodi care a fost
validata si la nou-niscutii la termen, §i la prematuri. Metoda
DNT foloseste un calcul bazat pe distanta in cm de la septul
nazal al nou-nascutului pana la tragus. Folositi o bandi cen-
timetricd pentru a masura distanta nas-tragus. Addncimea de
introducere estimati (cm) este DNT + lcm. Plasati sonda
de intubatie astfel incit marcajul de pe sonda corespunzitor
cu adincimea de introducere estimata sa fie la nivelul buzei
nou-nascutului.

Fig. 48. Calcularea lungimii de introducere a sondei de intubatie.

Tabelul 18. Distanta initiala de introducere a sondei endotraheale (de la varfla buzi ) pentru intubatia orotraheali.

Varsta de gestatie (sdptdmani) Adancimea de introducere a sondei Greutatea nou-niscutului (grame)
’ endotraheale la buze (cm)
23-24 5,5 500-600
25-26 6,0 700-800
27-29 6,5 900-1000
30-32 7,0 1,100-1,400
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33-34 7,5 1,500-1,800
35-37 8,0 1,900-2,400
38-40 8,5 2,500-3,100
41-43 9,0 3,200-4,200

Daci intentionati si mentineti sonda pe loc, cum o  partea laterald a gurii, de-a lungul buzei superioare si incd 2
fixati? cm pe obrazul opus.

Taiati o bucata de bandi adezivi cu litimea de 2 cm sau
1,S cm, astfel incét si fie destul de lunga pentru a ajunge din

Fig. 49. Fixarea sondei endotraheale.
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Varful sondei trebuie sa apara la radiografia cutiei toraci-
ce la mijlocul traheei aproape de prima sau a doua vertebra
toracica. Varful trebuie sa fie situat deasupra carinei, care se
afla, in general, la nivelul vertebrei toracice trei sau patru.
Evitati sa luati claviculele drept referint, deoarece locatia lor

Fig. 50. Plasarea corecti a sondei endotra-
heale cu varful la a 2-a vertebri toracica.

Indicatii pentru masajul cardiac

« Masajul cardiac este indicat cand frecventa cardiaci ra-
mane sub 60 bpm dupa cel putin 30 de secunde de ventilatie
cu presiune pozitiva care destinde plaménii, evidentiata prin
miscarile toracelui cu ventilatie.

« In majoritatea cazurilor, ar trebui si fie administrat cel
putin 30 de secunde de ventilatie pe o sonda endotraheala
corect introdusa sau pe o masci laringiana.

Unde va pozitionati cind administrati masajul
cardiac?

Cand se incepe masajul cardiac, puteti sa vi pozitionati
pe o liturd a mesei radiante. Un membru al echipei, aflat la
capul copilului, va administra ventilatia coordonata pe sonda
endotraheald. Odata ce s-a realizat intubatia si sonda este fi-
xatd, persoana care face masajul cardiac trebuie sa se mute la
capul mesei, in timp ce persoana care opereaza echipamentul
de VPP se va muta pe lateral.

Unde va pozitionati miinile in timpul masajului
cardiac?

Pozitionati policele pe stern imediat sub linia imaginara
care uneste mameloanele nou-néscutului.

Policele ar trebui pozitionate fie unul langa celilalt, fie
unul deaspura celuilalt, in centrul sternului. Nu va pozitionati
policele pe coaste sau pe procesul xifoid.
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variaza in functie de pozitia copilului si de unghiul sub care
este ficuta radiografia. Daci sonda a avansat prea mult, poa-
te atinge carina sau poate intra in bronhia principala dreapta
si produce colabarea lobului superior drept sau a pliméanului
stang.

|

Fig. 51. Plasarea incorecti cu varful prea
departe. Atinge carina si se apropie de
bronhia principala dreapta. Plamanul este colabat.

Fig. 52. Persoana care face masajul cardiac aflatd la capul

meseli.

Procesul xifoid este mica proeminenti ascutiti unde ul-
timele coaste se intalnesc pe linia mediana.

Cuprindeti cu mainile toracele nou-niscutului.
Pozitionati degetele sub spatele copilului pentru sustinere.
Nu este necesar ca degetele si se atinga.
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Fig. 53. Masajul cardiac utilizind cele 2 police de la capul mesei radiante (A) si de pe o laturd a masei
radiante (B). Policele sunt plasate pe treimea inferioari a sternului.

Cum sunt coordonate compresiile cu ventilatia cu
presiune pozitiva VPP?
Aplicati 3 compresii rapide urmate de o ventilatie.

Compresii si ventilatie coordonate
3 compresii + 1 ventilatie in fiecare 2 secunde

Deprindeti ritmul prin numararea cu voce tare: ,Unu — si
—Doi — si — Trei — si — Respira — si; Unu — si — Doi — si — Trei
— si — Respira — si; Unu - si — Doi - si — Trei — si — Respira
- i

« Comprimati toracele la fiecare numir enuntat (,Unu,
Doi, Trei”)

« Eliberati toracele intre fiecare dintre (,,— si -")

o Opriti masajul si administrati o respiratie cu presiune
pozitivd cind persoana care face masajul spune ,Respira —si..”

3:1 ritm compresie: ventilatie
Unu - si — Doi — si — Trei — §i — Respira — si
Unu - si — Doi - si — Trei — §i — Respira — si
Unu - si — Doi - si — Trei — §i — Respira — si

Cand opriti masajul cardiac?

o Opriti masajul cardiac cind frecventa cardiaca este de
60 bpm sau mai mare.

« Odata ce masajul este oprit, reluati ventilatia cu presi-
une pozitivd cu o frecventd mai mare, de 40-60 respiratii pe
minut.

Cand este indicati adrenalina si cum ar trebui
administrata?

Indicatii

Adrenalina este indicati dacid frecventa cardiaci a
nou-niscutului rimane sub 60 bpm dupa:

o Cel putin 30 de secunde de VPP care realizeaza inflatia
pulmonari (misci toracele), si
« Inci 60 de secunde de masaj cardiac coordonat cu VPP

folosind oxigen 100%.

Concentratie

Adrenalina este disponibili in doud concentratii.

Doar concentratia de 1:10000 (0,1 mg/ml) ar trebui fo-
losita pentru reanimarea neonatala.

Doza

Intravenos sau intraosos: Doza recomandata pentru ad-
ministrare intravenoasa sau intraosoasa este de 0,1 pana
la 0,3 ml/kg (echivalent cu 0,01 pani la 0,03 mg/kg). Va fi
nevoie si estimati greutatea copilului dupa nastere.

Endotraheal: Daca decideti s3 administrati o dozi endo-
traheal in timp ce este asigurat un acces vascular, doza reco-
mandati este de 0,5 pani la 1 ml/kg (echivalentul a 0,05 pana
la 0,1 mg/kg). Aceastd doza mai mare este recomandata doar
pentru administrare endotraheala.

NU ADMINISTRATT aceasta doza mai mare pe cale
intravenoasa sau intraosoasa.

Repetati la fiecare 3-5 minute daca frecventa cardia-
caramane sub 60 bpm.

Volum expander

Administrarea de volum expander in urgenta este indi-
catd dacd nou-niscutul nu raspunde la pagii reanimarii
si are semne de soc sau istoric de pierdere acuta de
sange.

Solutia cristaloida
Solutia cristaloidd recomandati pentru tratament acut al
hipovolemiei este NaCl 0,9% (ser fiziologic).
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Doza

Doza initiald din volum expanderul ales este de 10 ml/
kg. Daci starea generald a nou-nascutului nu se imbunitates-
te dupd prima dozi, ar putea fi nevoie si administrati o dozi
suplimentard de 10 ml/kg.

Mod de administrare pe parcursul a 5-10 minute (pre-
cautie la nou-nascutii prematuri mai mici de 30 de siptiméni
de gestatie).

Calea de administrare

Optiunile pentru accesul vascular de urgenti in socul hi-
povolemic includ introducerea unui cateter venos ombilical
sau introducerea unui ac pentru abord intraosos. Tentativa de
montare a unui cateter venos periferic nu este recomandati
pentru administrarea volum expander in urgentd, in conditiile
colapsului cardiovascular.

SINDROMUL DE DETRESA
RESPIRATORIE

Termenul de detresa respiratorie este folosit pentru a de-
scrie semne si simptome ale unui pattern respirator anormal.
Un copil la care in actul de respiratie participa aripile nazale,
tahipneea, tirajul costal si subcostal, stridorul, dispneea, whe-
ezing-ul prezinta detresi respiratorie. Insuficienta respirato-
rie este imposibilitatea pulmonilor de a produce suficient O,
(insuficientd respiratorie hipoxici) sau elimina dioxidul de
carbon (insuficienta ventilatorie) pentru a satisface necesita-
tile metabolice. De aceea, cind este prezenta detresa respira-
torie la examenul clinic, diagnosticul de insuficientd respira-
torie este determinat de oxigenarea si ventilarea inadecvate
sau ambele.

Detresa respiratorie

Examenul clinic trebuie efectuat pentru a determina
semnele clinice importante. Participarea aripilor nazale in ac-
tul de respiratie, desi nespecifica, este un semn clinic extrem
de important al detresei la copii. Un alt semn este rispunsul
la stimulare. Letargia, hipotonusul, hipodinamia, hiporeflexia

si plansul slab pot sugera epuizare, hipercarbie si insuficienta
respiratorie obstructiva.

Detresa respiratorie poate aparea cu reducerea volumu-
lui respirator, respiratie superficiala ca rezultat al cauzelor pul-
monare §i non-pulmonare.

In patologiile insotite de reducerea compliantei pulmo-
nare cum ar fi pneumonia si edemul pulmonar, respiratia este
rapida si superficiald (volum tidal scazut). In patologii respi-
ratorii obstructive cum ar fi astmul si laringotraheita, respira-
tia este profundi, cu volum tidal crescut, dar mai putine res-
piratii. Respiratia rapida si adanca fard alte semne respiratorii
trebuie sa puna in garda medicul, prin evaluarea posibilelor
cauze ale detresei respiratorii non-pulmonare, non-respira-
torii, cum ar fi rispunsul la acidoza metabolici. (Cetoacidoza
diabetica, acidozi tubulo-renali) sau stimularea centrului
respirator (encefalitd, ingestia stimulantilor SNC). Retractia
peretelui toracic suprasternal, subcostal reprezinti manifes-
tari ale efortului respirator crescut si/sau peretelui toracic
slab. Stridorul inspirator indica obstructiile cailor respiratorii
la nivel cervical, iar stridorul expirator rezulti din obstructia
cailor respiratorii inferioare.

Ralurile sunt cele mai des intalnite i reduc capacitatea
functionali reziduald a pulmonilor (pneumonie, edem pul-
monar) si determini obstructia cilor respiratorii inferioare
(brongeolit).

Manifestarile clinice ale detresei respiratorii

Examenul clinic este important pentru localizarea re-
giunii afectate. Obstructia cailor respiratorii extratoracice
apare oriunde deasupra aperturii toracice. Semnele clinice
ale obstructiei extratoracice sunt: stridor la inspir, retractii
suprasternale, ale peretelui toracic §i subcostale; prelungirea
inspirului. Semnele clinice ale obstructiei intratoracice sunt
expirul prelungit si wheezing-ul expirator. Manifestari tipice
ale afectirii alveolare sunt respiratia superficiald, tahipneea,
retractia peretelui toracic si ralurile. Sediul patologiei poate
fi localizat, iar diagnosticul diferential poate fi stabilit in baza
semnelor si simptomelor clinice.

Tabelul 19. Semnele de localizare tipici a patologiei pulmonare.

Localizarea patologiei Frecventa respiratorie | Retractia toracici | Zgomote (auscultativ)
Ciile respiratorii extratoracice T M1 Stridor
Intratoracic extrapulmonar T ™ Wheezing
Intratoracic intrapulmonar ™ ™ Wheezing
Interstitiul alveolar (NN NN Raluri
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Tabelul 20. Exemple de regiuni anatomice afectate caredetermina insuficienta respiratorie.

Plamén Pompa respiratorie
Obstructia cailor respiratorii principale Cutia toracica
Atrezia coanelor
Hipertrofia tonilelor Cifoscolioza

Abcese retrofaringiene/peritonsilare
Laringomalacia
Epiglotita
Pareza coardelor vocale
Laringotraheita
Stenoza subglotica
Aspirarea corpului striin
Apnea obstructiva de somn

Hernia diafragmatica
Eventratia diafragmatica
Distrofia toracici asfixianta
Sindromul Prune-Belly
Dermatomiozita
Distensia abdominala

Obstructia ciilor respiratorii inferioare

Trunchi cerebral

Astmul bronsic
Bronsiolita
Aspirarea corpului strain
Pneumonia de aspiratie
Fibroza chistici
Deficienta de a-1-antitripsind

Malformatia Arnold-Chiari
Sdr hipoventilare central
Inhibitorii SNC
Traumatisme

Hipertensiune intracraniand
Infectia CNS

Patologie alveolara interstitiala

Maiduva spinarii

Pneumonia lobara
SDR, boala membranelor hialine
Pneumonia interstitiala
Pneumonia Hydrocarbon
Hemoragia pulmonari/hemosideroza

Traumatism
Transversmielitis
Atrofia musculara pinali
Poliomielita
Tumori/abcese
Mielita acuti flasca

Neuromuscular

Leziunea nervului frenic
Trauma la nastere
Botulism infantil
Sdr Guillain-Barre
Distrofia musculara
Miastenia gravis
Intoxicatii cu substante organofosforice

Tabelul 21. Cauzele detresei respiratorii non-pulmonare.

Sistem Exemplu

Mecanisme

Sunt dreapta-stinga
Cardiovascular IC congestivd
Soc cardiogen

Tstaza pulmonara
Acidozd metabolica
Stimularea baroreceptorilor
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Hipertensiune intracraniand
Encefalita . . . oo .
SNC Stimularea centrilor respiratorii din trunchiul cerebral
Edem pulmonar neurogen
Encefalopatie toxica
Cetoacidoza diabetica
Metabolic Acidemie organici Stimularea chemoreceptorilor centrali si periferici
Hiperamonemie
Renal Acidozi renala Stimularea chemoreceptorilor centrali i periferici
Hipertensiune Disfunctia ventriculara > staza pulmonara
, Stimularea centrilor respratorii de citre citokine
. Soc toxic . . <
Sepsis , . Stimularea baroreceptorilor provocata de soc
Meningococciemia , .
Acidoza metabolici

Patologia cardiovasculara manifestata cu detresa
respiratorie

Un copil cu patologie cardiovasculara poate prezenta
detresi respiratorie cauzata de sciderea compliantei pulmo-
nare sau soc cardiogen. Patologiile care cresc fluxul sangvin
arterial pulmonar (ex.: sunt dreapta-stinga) sau cregterea pre-
siunii venoase pulmonare (ex.: disfunctia ventriculului sting

in cazul hipertensiunii sau miocarditei, anomalii obstructive
pulmonare ale returului venos pulmonar) cauzeazi cregterea
presiunii capilare pulmonare i transudarea lichidului in in-
terstitiul pulmonar sau alveole. Cresterea continutului pul-
monar de lichide si singe duce la sciderea compliantei pul-
monare §i aparitia respiratiei superficiale cu tahipnee.

Tabelul 22. Patologia cardiovasculard manifestati cu detresa respiratorie.

I.  Complianta pulmonara scazutd
a) Sunt dreapta-stanga
1. Defect al septului interventricular, defect al sep-
tului atrial, duct arterial persistent, canal atrio-ventricular,
trunchi arterial persistent
2.  Fistula arterio-venoasa cerebrali sau hepatici
b) Insuficienta ventriculari
1.  Leziuni obstructive ale inimii stingi
— Stenoza aortica
— Coarctatie de aorta
— Stenoza mitrald
— Arc aortic intrerupt
— Sindromul hipoplaziei inimii stangi
2. Infarctul miocardic

—Anomalia a. coronare care porneste din a.
pulmonari
3. Hipertensiunea renali
— Glomerulonefrita
4. Inflamator/Infectios
- Miocardita
- Efuziunea pericardiaca
5. Idiopatic
- Cardiomiopatie dilatativi
— Cardiomiopatie hipertrofica obstructiva
c) Obstructia venoasi pulmonara
6. Intoarcere venoasi pulmonari anormala totald
cu obstructie
7. Cor triatriatum

II. Acidozi metabolica determinata de soc
a) Leziuni obstructive ale inimii stingi

b) Insuficienti acuti ventriculara

— Miocarditd, infarct miocardic

Este important sa constientizim ci edemul pulmonar
interstitial se manifestd nu doar prin prezenta lichidului alve-
olar, dar si prin obstructia cailor respiratorii de calibru mic.
Wheezing-ul ca semn al bolii cardiace congestive este frecvent
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intalnit la sugari si copiii mici si trebuie recunoscut. Pacientii
cu leziuni cardiace, care rezulti in debit cardiac scizut, ade-
sea prezintd soc. De exemplu, leziunile obstructive ale partii
stdngi a inimii si cardiomiopatia dobénditi sau congenitala
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determini scaderea perfuziei si acidoza metabolica, precum
si detresa respiratore din cauza stimulirii chemorecepto-
rilor §i baroreceptorilor. Probabilitatea ca o anumita boala

cardiovasculard si se manifeste ca suferintd respiratorie de-
pinde de vérsta copilului la adresare.

Tabelul 23. Cronologia manifestirii bolilor cardiace la copii.

Varsta Mecanismul

Patologiile

TDiferenta presiunii arterio-venoase

Fistula arterio-venoasi (creier, ficat)

Nou-niscut (1-10 zile)

Inchiderea ductului

Leziunile unice ale ventriculului sau ob-
structia severa a fluxului ventricular

sistemic

Flux sangvin independent pulmonar si

Transpozitia vaselor mari

Obstructie venoasa pulmonara

Intoarcere venoasa pulmonara
anormala totala

{Rezistenta vasculard pulmonara

Sunt dreapta-stinga

Copil mic (1-6 luni)

{Presiunea arteriala pulmonara

Anomalia arterei coronariene stangi

Tulburiari de ritm

Tahi- sau bradiaritmii

Orice varsta

Infectii Miocarditd, pericardita
Miocite cardiace anormale Cardiomiopatii
Cresterea postsarcinii Hipertensiune

Boalaneurologicia manifestata ca detresarespiratorie

Disfunctia sistemului nervos central (SNC) poate duce
la modificiri ale actului de respiratie si se manifesta ca detresa
respiratorie. Presiunea intracraniana crescuta se poate mani-
festa ca detresd respiratorie. Cresterea timpurie a presiunii
intracraniene are ca rezultat stimularea centrelor respiratorii,
ceea ce duce la cresterea frecventei respiratorii (tahipnee)
si profunzimii respiratiei (hiperpnee). Sciderea rezultati a
presiunii partiale arteriale a dioxidului de carbon (PaCO,) si
cresterea pH-uluilichidului cefalorahidian (LCR) ducla vaso-
constrictie cerebrala i la ameliorarea hipertensiunii arteriale
intracraniene. Modelele respiratorii stereotipice sunt asocia-
te cu disfunctii la mai multe niveluri ale creierului. Leziunea
emisferelor cerebrale si leziunea mezencefalului determina
hiperpnee, precum si tahipnee. In astfel de situatii, masurarile
de gaze sangvine arteriale prezinti de obicei alcaloza respira-
torie fira hipoxemie. Patologia care afecteaza puntea si trun-
chiul cerebral se manifesti ca modele de respiratie neregulate,
cum ar fi respiratia apneustici (inspiraie prelungiti cu scurte
perioade de expiratie), respiratia Cheyne-Stokes (perioade
alternative de respiratie rapida si lenti) si respiratie sau apnee
neregulatd, ineficientd. Alaturi de modificarile respiratorii,
pot fi prezente alte manifestari ale disfunctiei SNC si creste-
rea PIC, cum ar fi semne neurologice de focar, modificiri pu-
pilare, hipertensiune arteriali si bradicardie. Ocazional, o dis-
functie severd a SNC poate duce la edem pulmonar neurogen

si detresd respiratorie, dupa care poate urma descarcarea sim-
paticd excesivd, ceea ce duce la cresterea presiunii hidrostati-
ce venoase pulmonare, precum si la cregterea permeabilitatii
capilare pulmonare. Hiperventilarea neurogena centrala este
caracteristica pentru patologii care implica SNC cum ar fi
dereglari ale metabolismului ureei si encefalita. Bradicardia
si apneea pot fi cauzate de medicamente: inhibitori ai SNC,
otravire, hipoxie prelungit, traume sau infectii.

Starile metabolice toxice care se manifesta ca detresa
respiratorie

Stimularea directd a centrelor respiratorii care duc la
alcaloza respiratorie se intilnegte in intoxicatii care implicd
agenti precum salicilati i teofilina. In mod similar, intoxica-
tia cu stimulenti generali ai SNC, cum ar fi cocaina si amfe-
taminele, poate duce la o crestere a frecventei respiratorii.
Prezenta toxinelor endogene si exogene, cum ar fi acidemiile
organice, ingestia de metanol si etilenglicol si stadiile tardive
ale salicilismului provoaci acidozd metabolici si hiperventila-
tie compensatorie, care se poate manifesta ca detresa respira-
torie. Masuratorile EAB aratd sciderea pH-ului si hipocarbie
compensatorie cu oxigenarea normald. Tulburirile metaboli-
ce care provoacd hiperamonemie, pe de altd parte, provoaca
alcalozi respiratorie (scaderea PaCO, cu pH crescut), deoa-
rece amoniacul stimuleaza centrele respiratorii. Intoxicatia cu
monoxid de carbon §i cianuri sau methemoglobinemia pot
provoca detresa respiratorie.
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Alte entititi nonpulmonare care se manifesta ca su-
ferinta respiratorie

Sepsisul si socul septic pot provoca un sindrom de de-
tresd respiratorie acutia (ARDS) cu stimularea hipovolemici a
baroreceptorilor, stimularea citokinei in centrele respiratorii
si acidoza lactica. Alte cauze indirecte ale afectarii pulmonare
includ afectiuni inflamatorii sistemice, traume, leziuni pulmo-
nare acute asociate transfuziei si pancreatita. In mod similar,
boala renala se poate manifesta sub forma de detresa respi-
ratorie, provocand acidozd metabolica (de exemplu, acidoza
tubulard renala sau insuficienti renald) sau insuficienta hiper-
tensiva ventriculara stinga si suprasolicitare de lichide.

Insuficienta respiratorie

Insuficienta respiratorie apare atunci cind oxigenarea
si ventilatia sunt insuficiente pentru a satisface cerintele me-
tabolice ale organismului. Insuficienta respiratorie poate re-
zulta dintr-o anomalie in (1) plimani si cii respiratorii, (2)
peretele toracic §i musgchii care participa in actul de respiratie
sau (3) chemoreceptorii centrali si periferici. Manifestirile
clinice depind in mare misura de regiunea afectata. Desi, in
mod traditional, insuficienta respiratorie este definitd ca de-
reglarea actului respirator, ceea ce duce la o presiune arteriala
partiald a oxigenului (PaO,) < 60 mmHg atunci cind aerul
inspirat si PaCO, > 50 mmHg, rezultand acidoza; starea ge-
nerala a pacientului, efort respirator si potentialul de epuizare
iminenti sunt indicatori mai importanti decét valorile EAB.

Definitia de la Berlin a ARDS a fost folositd cAndva pen-
tru a descrie pacientii pediatrici cu ARDS, chiar daci fiziopa-
tologia este diferitd intre copii si adulti. Definitia actuala in
pediatrie difera in ceea ce priveste descoperirile imagistice to-
racice, definitia oxigenarii, luarea in considerare a ventilatiei
mecanice noninvazive §i invazive.

Definitia sindromului de detresi respiratorie acuta
pediatrici (PARDS)

Fiziopatologie

Insuficienta respiratorie poate fi clasificata in insufici-
entd respiratorie hipoxica (esec de oxigenare) si insuficienta
respiratorie hipercarbici (esec de ventilatie). Singele venos
sistemic (arterial pulmonar) este arterializat dupa echilibra-
rea cu gaz alveolar in capilarele pulmonare si este readus la
inimi de vene pulmonare. EAB este influentat de compozitia
gazelor inspirate, eficacitatea ventilatiei alveolare, perfuzia ca-
pilara pulmonara si capacitatea de difuzie a membranei capi-
lare alveolare. Dereglarila oricare din aceste nivele pot duce la
insuficienta respiratorie. Insuficienta respiratorie hipoxici re-
zultd din amestecul venos sau difuzia insuficientd a oxigenu-
lui din alveole in capilarele pulmonare. Aceste dereglari pot
fi cauzate de obstructia cailor aeriene de calibru mic, de ba-
rierele sporite pentru difuzie (de exemplu, edemul tesutului
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interstitial, fibroza) si de patologii care conduc la colapsul sau
umplerea alveolelor cu exsudat (ARDS, pneumonie, atelecta-
zie, edem pulmonar). In cele mai multe cazuri, insuficienta
respiratorie hipoxici este asociatd cu sciderea minut-volu-
mului (adic3, volumul tidal x frecventa respiratiei) si poate
fi gestionati prin recrutarea volumului pulmonar cu ventila-
tie cu presiune pozitiva. Aceastd dereglare poate rezulta din
dereglari respiratorii mediate central, ventilatie mecanici cu
spatiul mort crescut sau boala a ciilor respiratorii obstructive.
Insuficienta respiratorie hipoxici si hipercarbia pot coexista
ca un esec combinat de oxigenare si ventilatie.

Dereglarea raportului ventilatie-perfuzie

Pentru ca schimbul de O, si CO, si aibi loc, gazele al-
veolare trebuie sa ajunga in capilarele pulmonare. Atat ven-
tilatia, cat si perfuzia sunt mai mici in zonele nedependente
ale plaménului §i mai mari in zonele dependente. Diferenta
de perfuzie (Q) este mai mare decét diferenta de ventilatie
(V). Perfuzia in exces de ventilatie are ca rezultat arterializa-
rea incompleta a singelui venos sistemic (arterial pulmonar)
si este denumitd amestec venos. Perfuzia zonelor neventilate
este mentionata ca suntarea intrapulmonara a sdngelui venos
sistemic citre circulatia arteriala sistemica. In schimb, venti-
latia care depiaseste perfuzia este irositd, adicd nu contribuie
la schimbul de gaze si este denumita ventilatie de spatii moar-
te. Ventilarea spatiului mort are ca rezultat returnarea unor
cantititi mai mari de gaz atmosferic (care nu a participat la
schimbul de gaze si are CO, neglijabil) inapoi in atmosferd
in timpul expiratiei. Spatiul mort respirator este impartit in
spatiul mort anatomic si spatiul mort alveolar. Spatiul mort
anatomic include caile respiratorii conducitoare de la nazo-
faringe la bronhiolele terminale, se termini la alveole si nu are
contact cu patul capilar pulmonar. Spatiul mort alveolar se re-
ferdla zone ale pliménului in care alveolele sunt ventilate, dar
nu sunt perfuzate. In conditii clinice, aceasti fiziologie poate
rezulta din hiperinflatie dinamici, niveluri ridicate de presiu-
ne pozitivi la sfarsitul expirului (PEEP) sau volum tidal mare
la pacientii ventilati. In plus, sciderea perfuziei arterei pulmo-
nare din embolie pulmonara sau scaderea debitului cardiac si
hipovolemia pot duce la un spatiu mort alveolar. Rezultatul
final este o scidere a CO, expirat mixt (PECO,) si o crestere
a gradientului PaCO, - PECO,. Spatiul mort este o fractiune
din volumul tidal (VD/VT) si se calculeazi astfel:

Formula VD/VT normal este de aproximativ 0,33.
Amestecul venos si suntul intrapulmonar afecteaza predo-
minant oxigenarea, rezultind un gradient de oxigen alveolar
(PAO,) panalaPaO, (A-a0,) firi crestere in PaCO,. Aceasta
fiziologie este cauzati de o ventilatie mai mare a zonelor per-
fuzate, ceea ce este suficient pentru a normaliza PaCO,, dar
nu i PaO,, datoritd curbelor de disociere respective.
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Relatia liniara relativa a disocierii hemoglobinei-CO,
permite medierea PCO, capilar (PCO,) din zonele hiper-
ventilate si hipoventilate. Asocierea intre PaO, si platoul de
saturatie a hemoglobinei cu cresterea PaO,, scaderea satu-
ratiei hemoglobinei-O, in zonele slab ventilate nu poate fi
compensati de zonele bine ventilate, in care saturatia hemo-
globinei-O, a ajuns deja aproape la maxim. Aceasta fiziologie
are ca rezultat scaderea saturatiei de oximoglobina arteriald
(Sa0,) si PaO,. Cresterea PaCO, in astfel de situatii indi-
ca hipoventilarea alveolara. Exemple de boli care conduc la
amestecul venos includ astmul si pneumonia de aspiratie, iar
cele ale suntului intrapulmonar includ pneumonia lobara si
ARDS.

Difuziunea

Chiar daci ventilatia si perfuzia sunt potrivite, schimbul
de gaze necesitd difuzie in spatiul interstitial dintre alveole
si capilarele pulmonare. In conditii normale, existi suficient
timp pentru ca singele capilar pulmonar sa se echilibreze
cu gazul alveolar in spatiul interstitial. Cand spatiul intersti-
tial este umplut cu celule inflamatorii sau lichid, difuzia este
afectata. Deoarece capacitatea de difuzie a CO, este de 20 de
ori mai mare decit cea a O,, defectele de difuzie se manifesta
ca hipoxemie, mai degrabi decét hipercarbie. Chiar si cu ad-
ministrarea de 100% oxigen, PaO, creste la aproximativ 660
mmHg de la 100 mmHg, iar gradientul de concentratie pen-
tru difuzarea O, este crescut de doar 6,6 ori. Prin urmare, cu
defecte de difuzie, hipoxemia letald va fi stabilitd inainte de
rezultate clinice semnificative ale retentiei de CO,. De fapt,
in astfel de situatii, PaCO, este adesea scizut din cauza hiper-
ventildrii care insoteste hipoxemia. Prezenta hipercarbiei in
bolile care afecteaza difuzarea indica hipoventilarea alveolara
din obstructia ciilor respiratorii coexistente, epuizarea sau
depresia SNC. Exemple de boli care afecteaza difuzarea sunt
pneumonia interstitiali, ARDS, sclerodermia si limfangiecta-
zia pulmonara.

Monitorizarea unui copil cu detresa respiratorie si
insuficienti respiratorie

Examinarea clinica

Este gresitd afirmatia ci observatia clinica este cea mai
importanta componenta a monitorizarii. Prezenta i amploa-
rea descoperirilor clinice anormale, evolutia lor in timp si re-
latia lor temporali cu interventiile terapeutice servesc drept
ghiduri pentru diagnostic si management. Pe cét posibil, co-
pilul cu tulburari sau insuficienta respiratorie ar trebui sa fie
examinat in conditii de cel mai mare confort gi in cel mai pu-
tin amenintitor mediu.

Pulsoximetria este cea mai frecventd tehnici de moni-
torizare a oxigenarii. Neinvaziv si sigur, este standardul de
ingrijire in monitorizarea copiilor in timpul transportarii,

sedarii procedurale, interventiilor chirurgicale si bolilor cri-
tice. Mdsoara indirect saturatia arteriald a hemoglobinei-O,
prin diferentierea oxihemoglobinei de hemoglobina deoxi-
genata folosind absorbtia lor usoara respectiva la lungimi de
undi de 660 nm (rosu) si 940 nm (infrarosu). O circulatie
pulsatild este necesara pentru a permite detectarea sangelui
oxigenat care intrd in patul capilar. Procentul de oxihemoglo-
bina arteriala este raportat ca SaO,; cu toate acestea, descri-
erea corectd este saturatia de oxihemoglobina masurati prin
pulsoximetrie (SpO,). Dar SpO, poate sa nu reflecte intot-
deauna Sa0,. Este important sa fiti familiarizati cu curba de
disociere hemoglobina-O, pentru a estima PaO, la o saturatie
data de oxihemoglobini. Datorita formei curbei de disociere
hemoglobina-O,, modificirile PaO, peste 70 mmHg nu sunt
usor identificate prin pulsoximetrie. De asemenea, la acelasi
PaO,, poate exista o schimbare semnificativa a SpO, la o
valoare diferitd a pH-ului sangvin. In majoritatea situatiilor,
SpO, > 95% este un obiectiv rezonabil, mai ales in starile de
urgenta. In unele studii efectuate pe adulti cu ARDS, saturatia
recomandati este de 94-96% pentru a evita toxicitatea oxige-
nului. Exista exceptii, cum ar fi la pacientii cu leziuni cardiace
cu un singur ventricul, la care circulatiile pulmonare si siste-
mice primesc flux de singe din acelasi ventricul (de exemplu,
dupa procedura Norwood pentru sindromul cardiac stang hi-
poplastic) sau cu sunt dreapta-stinga semnificativ (de exem-
plu, defect septal ventricular, ductus arteriosus).

In aceste tipuri de situatii fiziopatologice, este de dorit
un SpO, mai scizut, pentru a evita fluxul de singe excesiv ca-
tre plimani §i edemul pulmonar din efectele vasodilatatoare
pulmonare ale oxigenului la pacientul cu un singur ventricul,
directionand fluxul de singe departe de circulatia sistemica.

Deoarece majoritatea pulsoximetrelor disponibile in
comert recunosc toate tipurile de hemoglobini fie oxihe-
moglobind, fie hemoglobina deoxigenata, acestea furnizea-
za informatii inexacte in prezenta carboxihemoglobinei si
a methemoglobinei. In intoxicatii cu monoxid de carbon,
carboxihemoglobina absoarbe lumina in aceeasi lungime de
unda (rosie) ca si oximoglobina, ceea ce duce la supraestima-
rea saturatiei de oxigen. Methemoglobina absoarbe lumina
atat in lungimile de unda oxigenate, cit si deoxigenate, ceea
ce poate provoca fie o supraestimare, fie o subestimare a sa-
turatiei de oxigen. Conform datelor, concentratiile crescute
de methemoglobini tind sd mentina SpO, la 85%, indiferent
de procentul efectiv de oximoglobina. La niveluri mai mici de
methemoglobini, citirea oximetriei pulsului este fals scizut3,
in timp ce nivelurile ridicate duc la o citire fals ridicata a oxi-
metriei pulsului. Pulsoximetrele mai noi pot avea capacitatea
de a distinge dishemoglobinemiile si de a preveni citirile false,
dar acestea nu sunt utilizate in prezent pe scara larga. Trebuie
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recunoscut ca pot exista niveluri periculoase de hipercarbii
la pacientii cu insuficientd ventilatorie, care au SpO, satis-
ficatoare daci primesc oxigen suplimentar. Pulsoximetria
nu trebuie si fie singura metodd de monitorizare la pacien-
tii cu insuficientd ventilatorie primara, cum ar fi slibiciunea
neuromusculari si depresia SNC. De asemenea, nu este de
incredere la pacientii cu perfuzie slaba si debit pulsatil slab
la extremititi. In ciuda acestor limitari, pulsoximetria este un
mijloc noninvaziv, usor de aplicat i eficient pentru a evalua
procentul de oxihemoglobina la majoritatea pacientilor.

Capnografia volumetrici (masurarea CO, end-tidal
[PetCO, ]) este utila in determinarea non-invazivi a eficientei
ventilatiei si a circulatiei pulmonare. PetCO, poate fi utilizat
pentru a determina fractia alveolara a spatiului mort si este
calculata dupa cum urmeaza: [(PaCO, - PetCO,) / PaCO,].
Modificarile in fractia alveolard a spatiului mort de obicei
se coreleaza bine cu modificarile gradientului de PaCO, si
PetCO, (PaCO, - PetCO,). Astfel, o schimbare in PaCO, -
PetCO, poate fi utilizati ca un indice al modificarilor in spa-
tiul mort alveolar. La copiii sinatosi, gradientul este mai mic
decit la adulti si este de obicei < 3 mmHg. Bolile care duc
la cregterea spatiului mort alveolar (de exemplu, hiperinfla-
tie dinamicd) sau sciderea fluxului sangvin pulmonar (de
exemplu, embolie pulmonari, debit cardiac scizut) conduc
la sciderea PetCO, sila o crestere a PaCO, - PetCO,. PetCO,
singur poate supraestima corectitudinea ventilatiei.

Dereglarile gazelor sangvine

Analiza gazelor arteriale oferd asistentd valoroasa in di-
agnosticul, monitorizarea §i managementul unui copil aflat
in detresa si insuficientd respiratorie. Din cauza dificultati-
lor tehnice in obtinerea unei probe arteriale la copii, o pro-
ba capilara de singe este obtinutd cel mai adesea in situatii
de urgentd. Proba de singe trebuie procesata fira intarziere.
Gazimetria sangelui capilar ofera o estimare bund a PaCO,
si a pH-ului arterial, dar mai putin pentru PaO,. La pacientii
care necesitd in special monitorizarea ventilatiei (in special
cei a ciror oxigenare este monitorizatd cu pulsoximetrie), o
proba de gaz sangvin venos ofera o estimare fiabili a valorilor
pH-ului arterial si a valorilor PaCO,, cu conditia ca perfuzia
tisulari sa fie rezonabili. PaCO, venos (PvCO,) este cu apro-
ximativ 6 mm Hg mai mare §i cu aproximativ 0,03 mm pH
mai mic decat valorile arteriale. PvO, are o corelatie slaba cu
PaO,. Saturatia venoasd mixti de O, obtinuta dintr-un cateter
venos central in atriul drept este un marker excelent al echili-
brului dintre furnizarea de oxigen §i consumul de oxigen. La
pacientii cu un continut constant de O, arterial i consum de
O,, saturatia mixtd venoasd de O, ofera informatii valoroase
despre debitul cardiac.
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Analiza gazelor din singe este importanta nu numai pen-
tru determinarea nivelului adecvat al oxigenarii si al ventilati-
ei, ci §i pentru determinarea locului patologiei respiratorii i
al planificarii tratamentului. Pe scurt, in prezenta hipoventi-
larii alveolare pure (de exemplu, obstructia ciilor respiratorii
deasupra carinei, sciderea capacitatii de reactie la CO,, sla-
biciune neuromusculari), gazul din sdnge va prezenta acido-
zd respiratorie cu un PaCO, crescut, dar relativ scizut de
oxigenare. Nepotrivirea V/Q_(obstructia ciilor respiratorii
periferice, bronhopneumonie) se va reflecta in cresterea hi-
poxemiei si a nivelurilor variabile de PaCO, (scazut, normal,
mare) in functie de severitatea bolii. Defectiuni de difuzie si
difuzie intrapulmonara dreapta-stanga (boli alveolare-inter-
stitiale, cum ar fi edemul pulmonar, ARDS) vor fi asociate cu
un gradient mare A-aO, si hipoxemie cu o eliminare a CO,,
cu exceptia cazului in care existd oboseald coincidentd sau de-
presie a SNC.

Dereglarile acido-bazice

Este cruciali analizarea gradului si tipului de modificari
ale pH, PaCO, si concentratia de bicarbonat ([HCO,-]), de-
oarece oferi indicii utile pentru fiziopatologia de baza. Pentru
a face acest lucru, este util s cunoagtem valorile de baza ale
pH 7,40, PaCO, 40 mmHg si [HCO,-] 24 mEq/L. Nou-
nascutii au un prag renal mai mic pentru bicarbonat i, prin
urmare, au valori initiale ugor diferite de pH 7,38, PaCO, 35
mm Hgsi [HCO,-] 20 mEq/L.

Acidoza metabolici cu compensare respiratorie

Pacientii cu acidozi metabolici au nivelul scazut al pH-
ului rezultat din sciderea nivelului seric [HCO,-]. Stimularea
chemoreceptorilor are ca rezultat hiperventilarea si compen-
sarea respiratorie care se poate manifesta clinic ca suferinti
respiratorie. Compensarea normald nu corecteazid complet
pH-ul, ci produce mai degraba o modificare a pH-ului, care
altfel ar apirea fira compensare. Gradul compensarii respira-
torii este apreciat de gradul de scadere a PaCO, ca raspuns
la sciderea [HCO,-] sau a pH-ului. O compensare normali
pentru acidoza metabolici determind o scidere a PaCO, cu
1,2 mmHg pentru fiecare 1 mEq/L in [HCOS-]. Cea mai
frecventa metodid de analiza a compensarii respiratorii este
formula lui Winter:

PaCO2 = ([HCO3-]x1,5)+8 +2

O metodi rapida este sa analizezi ultimele 2 cifre ale pH-
ului (cu conditia si nu fie <7,10), care ar trebui si se incadre-
ze la 2 mmHg de PaCO,. De exemplu, pH 7,27, PaCO, 26
mmHg si [HCO,-] 12 mEq/L reprezinta acidoza metaboli-
ca cu un raspuns normal de compensare respiratorie. Pe de
alta parte, pH 7,15, PaCO, 30 mmHg si [HCO,-] 10 mEq/L
constituie acidoza metabolicd cu compensare respiratorie
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inadecvati. Motivele compensirii inadecvate includ sciderea
capacitatii de reactie la CO, (de exemplu, intoxicatii narco-
tice, edem cerebral), anomalii ale plimanilor si ciilor respi-
ratorii sau slibiciune neuromusculard. O scidere a PaCO,
care este mai mare decat ceea ce ar putea fi de agteptat ca un
raspuns compensator normal la acidoza metabolici este indi-
cator al unei tulburdri mixte. Un pH 7,20, PaCO, 15 mmHg
si [HCO,-] 7,5 mEq/L reprezinti acidozi metabolic cu o
alcaloza respiratorie concomitentd, deoarece scaderea PaCO,
este mai mare decat ceea ce poate f de agteptat ca o compen-
sare normald. Combinatia acidozei metabolice si a alcalozei
respiratorii este adesea intalnitd in afectiuni grave, cum ar fi
socul cardiogen (de exemplu, anxietatea, stimularea barore-
ceptorilor), sepsis sau stiri toxico-metabolice (de exemplu,
salicilati, acidemia organica).

Acidoza respiratorie cu compensare metabolica

Pacientii cu acidozi respiratorie au pH-ul scazut ca
urmare a cresterii PaCO,. O crestere acutd a PaCO, de 10
mmHg determini o scadere a pH-ului cu 0,08. Astfel, un copil
cu status astmaticus sever si un PaCO, de 60 mmHg va avea
pH-ul sangvin de aproximativ 7,24. PaCO, crescut cronic (>
3-5 zile), PaCO, este insotit de compensare renala si crestere
a serului [HCO,-], limitind sciderea pH-ului la 0,03 pentru
fiecare crestere de 10 mmHg in PaCO,. Astfel, un sugar cu
displazie bronhopulmonari care are un PaCO, bazal de 60
mmHg va avea un pH sangvin de aproximativ 7,34. Aceste
constatari sunt utile pentru a distinge modificarile acute de
cele cronice in PaCO,. De asemenea, pentru un nivel dat de
acumulare de CO,, o scidere a pH-ului mai mare decat se as-
tepta este un indicator al acidozei metabolice concomitente,
iar o scadere a pH-ului mai mici decit se agtepta este cauzati
de insotirea alcalozei metabolice.

Evaluarea deficientelor de oxigenare si ventilatie

Pentru standardizarea managementului, in urma progre-
selor clinice si determinarea prognosticului pentru pacientii
cu defecte in oxigenare sau ventilatie, s-au propus urmatorii
indicatori, fiecare cu punctele forte i limitarile sale:

Gradientul A-a0, este calculat prin sciderea PAO, -
PaO,. Pentru a fi valabila comparatia, ambele valori trebuie
colectate in acelasi timp si cu aceeasi fractie de oxigen din ga-
zul inspirat (FiO,).

Raportul PaO,/ FIO, (P/F) este calculat prin imparti-
rea PaO, la FiO,. In insuficienta respiratorie hipoxici, o valoa-
re Pa0,/ FIO, < 300 mmHg este in concordanta cu leziunea
pulmonari acuts, iar o valoare < 200 mmHg este in concor-
dantd cu ARDS. Desi intentia este de a misura nepotrivirea
V/Q, suntul intrapulmonar si defectul de difuzie, starea hi-
poventildrii alveolare ar putea avea un impact semnificativ
asupra PaO, / FiO,.

Raportul SpO,/ FiO, este o masura surogat de oxige-
nare atunci cand PaO, nu este disponibil. Se calculeaza prin
impartirea saturatiei pulsoximetrului la FiO,. Raporturile P/
F de 200 mmHg si 300 mmHg se coreleazi aproximativ cu
rapoartele S/ F de 235, respectiv 315. Aceasta relatie este cea
mai valabila pentru valorile SpO, cuprinse intre 80% si 97%.

Raportul PaO,/ PAO, este determinat prin impartirea
PaO, la PAO,. Nivelul de ventilatie alveolara este contabilizat
in calculul PaO,. Prin urmare, PaO,/ PAQO, este mai indicativ
pentru nepotrivirea V/Q si integritatea capilara alveolara.

Indicele de oxigenare (OI) are ca scop standardizarea
oxigendrii la nivelul interventiilor terapeutice, cum ar fi pre-
siunea medie a cailor respiratorii (MAP) si FiO, utilizate in
timpul ventilatiei mecanice, care sunt directionate spre imbu-
natatirea oxigendrii. Niciunul dintre indicatorii de oxigenare
mentionati mai sus nu tine seama de gradul de sustinere res-
piratorie la presiune pozitiva.

OI = (MAP x FiO2 x 100)+ PaO2

Deficitul Indicelui de Oxigenare consti in faptul ci nive-
lul de ventilatie nu este luat in calcul la evaluare.

Indicele de ventilatie (VI) are ca obiectiv standardiza-
rea ventilatiei alveolare la nivelul interventiilor terapeutice,
cum ar fi presiunea inspiratorie maxima (PIP), presiunea fi-
nala expiratorie pozitivi (PEEP) si rata ventilatorului ([R)
indreptata spre scaderea PaCO,.

VI=[RX(PIP-PEEP)XPaCO, ]+1000

Management

Scopul managementului pentru detresa si insuficienta
respiratorie este de a asigura o cale respiratorie si de a ofe-
ri suportul necesar pentru oxigenarea adecvati a singelui si
eliminarea CO,. Comparativ cu hipercapnia, hipoxemia este
o afectiune care poate pune viata in pericol; prin urmare, te-
rapia initiala pentru insuficienta respiratorie trebuie si vizeze
asigurarea unei oxigenari adecvate.

Administrarea oxigenului

Administrarea suplimentard a oxigenului este cea mai
putin invazivi si cea mai ugor tolerata terapie pentru insufici-
enta respiratorie hipoxemica. Prin intermediul canulei nazale
se administreazd un nivel scizut de oxigen si este usor de uti-
lizat. Oxigenul este umidificat intr-un umidificator cu bule si
livrat la nivelul narinelor. La copii, un debit < S L/min. este
cel mai adesea folosit din cauza cregterii iritatiei nazale la un
debit mai mare. Urmeazi o formuld comuna pentru estimarea
FiO, in timpul utilizarii unei canule nazale la copiii mai mari
si adulti:

FiO,(%)=21%+[ (oxigen prin canula nazali (L/min.)x3)]

PEDIATRIE 265




CAPITOLUL V. Neonatologia

Valoarea tipica FiO, (exprimati ca procent mai degrabi
decit fractie de 1) — aceasti metodi este cuprinsa intre 23%
$i 40%, desi FiO, variaza in functie de greutatea copilului, rit-
mul si volumul respirator. La un copil mic, deoarece debitul
tipic de canula nazala are un procent mai mare de ventilatie
totald de minute, se poate asigura un FiO, semnificativ mai
mare. In mod alternativ, se poate utiliza 0 masci simpl3, care
constd dintr-o masca cu porturi laterale deschise si o sursa
de oxigen fara valve. Cantitatile variabile de aer din cameri
sunt antrenate prin porturi i in jurul partii laterale a mastii, in
functie de potrivire, dimensiunea si minut-volumul copilului.
Rata fluxului de oxigen administrat variazd de la S la 10 L/
min, obtinandu-se un FiO, de 30-65%. Daci este nevoie de
un volum mai mare de O,, pot fi utilizate alte metode.

O masca Venturi asigurd FiO, prezentat printr-un sis-
tem de masci i rezervor, antrenind debitele precise ale ae-
rului din camera in rezervor impreund cu oxigenul cu flux
ridicat. Adaptorul de la sfarsitul fiecirui rezervor de masca
determind debitul de aer al camerei antrenate si FiO, ulterior.

Adaptoarele asigura FiO, de 0,30 - 0,50. Sunt recoman-
date debitele de oxigen de 5-10 L/min., pentru a atinge un
FiO, dorit si pentru a preveni complicatiile. Mastile cu meca-
nism de reinhalare partiala sau totala folosesc un sac de rezer-
vor atasat la 0 masca pentru a oferi un FiO, mai ridicat.

Mastile cu reinhalare partiala au 2 orificii de expirare
deschise si contin o punga ca rezervor de oxigen. Unele gaze
exhalate se pot amesteca cu gazul rezervorului, desi majorita-
tea gazelor exhalate ies din masca prin orificiile de exhalare.
Masca partiala de reinhalare poate asigura FiO, pana la 0,60,
atat timp cét fluxul de oxigen este adecvat pentru a impiedi-
ca inchiderea pungii (de obicei 10-15 L/min.). Ca si in cazul
canulelor nazale, copiii cu volume tidale mai mici inspira mai
putin aer ambiant, mai mult imbogitit cu O,, iar valorile lor
FiO, vor fi mai mari.

Mastile non-reinhalare includ 2 valve unidirectiona-
le, 1 intre punga de rezervor de oxigen §i masca si cealalta pe
unul dintre cele 2 orificii de expiratie. Acest aranjament redu-
ce la minimum amestecul de gaz expirat i inhalarea aerului
proaspat la inspir. Al doilea port de expiratie nu are supaps,
0 protectie care si permitd o cantitate de aer ambiant sa pa-
trunda in masca in cazul deconectarii de la sursa de oxigen. O
mascd non-reinhalare poate oferi FiO, panila 0,95. Utilizarea
unei masti care se foloseste in combinatie cu un amestecitor
de oxigen permite administrarea FiO, intre 0,50 $i 0,95. Cand
oxigenul suplimentar este insuficient pentru a imbunitati
oxigenarea sau atunci cind problemele de ventilatie coexist3,
pot fi necesare terapii suplimentare.

Tabelul 24. Livrare aproximativi de oxigen in functie de dispozitiv si de debitul la sugari si copii mai mari *

Dispozitiv Flux (L/min.) FiO, administrat
Canule nazale 0,1-6 0,21-0,4
Masca faciala simpla 5-10 0,4-0,6
Reinhalator partial 6-15 0,55-0,7
Non-inhalator 6-15 0,7-0,95
Masca Venturi 5-10 0,25-0,5
Cupoli 7-12 0,21-1,0
Sistem high-flow 1-40 0,21-1,0

* Livrarea individuali variaza si depinde de greutatea pacientului, ritmul respirator §i volumul miscat cu fiecare respiratie.

Adjunctele cailor aeriene

Mentinerea unei cii aeriene deschise este un pas esential
in mentinerea oxigenarii si a ventilatiei adecvate. Caile respi-
ratorii faringiene artificiale pot fi utile la pacientii cu obstruc-
tie a ciilor respiratorii orofaringiene sau nazofaringiene si la
cei cu slabiciune neuromusculari la care rezistenta inerenta
a cailor respiratorii extratoracice contribuie la compromisul
respirator. O pipd orofaringiana este un distantier rigid din
plastic, cu caneluri de-a lungul fiecarei parti, care poate fi pla-
sat in gurd pentru a alerga de la dinti de-a lungul limbii pani
la baza. Distantierul impiedica limba si se opuna faringelui
posterior si sa inchida ciile respiratorii. Deoarece vérful sta
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la baza limbii, de obicei nu este tolerat de pacientii care sunt
treji sau al ciror reflex de voma este puternic. Calea respira-
torie nazofaringiana sau trompeta nazali este un tub flexibil,
care poate fi introdus in nas pentru a patrunde de la deschide-
rea nazala de-a lungul palatului dur si moale, cu vérful termi-
nat in hipofaringe. Este util pentru ocolirea obstructiei de la
adenoidele mirite sau de la contactul palatului moale cu na-
zofaringele posterior. Deoarece este introdus peste adenoizi,
o cale respiratorie nazofaringiana trebuie utilizata cu precau-
tie la pacientii cu riscul de sngerare.
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Gazele inhalate

Amestecul de heliu-oxigen (heliox) este util in depa-
sirea obstructiei ciilor respiratorii si imbunatatirea ventilati-
ei. Heliul este mult mai putin dens si putin mai vascos decét
azotul. Cand este inlocuit cu azot, heliul ajuta la mentinerea
fluxului laminar pe o cale obstructionata, scade rezistenta ci-
ilor respiratorii si imbunatateste ventilatia. Este deosebit de
util in bolile obstructiei cailor aeriene mari, in care fluxul de
aer turbulent este mai frecvent, cum ar fi laringotraheobron-
sita acuta, stenoza subglotici si inelul vascular. De asemenea,
este utilizat la pacientii cu status astmaticus sever. Pentru a fi
eficient, heliul trebuie administrat in concentratii de cel putin
60%, de aceea hipoxemia asociata poate limita utilizarea la pa-
cientii care necesitd > 40% oxigen.

Oxidul nitric inhalat (iNO) este un vasodilatator pul-
monar puternic. Utilizarea sa poate imbunitati fluxul sangvin
pulmonar si nepotrivirea V/Q la pacientii cu boli care cresc
rezistenta vasculard pulmonara, cum ar fi in hipertensiu-
nea pulmonara persistentd a nou-niscutului, hipertensiune
pulmonard primari si hipertensiune pulmonard secundar3,
ca urmare a excesului cronic de flux sangvin pulmonar (de
exemplu, defect ventriculoseptal) sau boli vasculare de cola-
gen. iNO este administrat in doze cuprinse intre S si 20 de
parti per milion de gaz inspirat. Desi este posibild administra-
rea de iNO la pacienti neintubati, de obicei este administrat
pacientilor conectati la ventilatie mecanica printr-un tub en-
dotraheal, din cauza necesitatii de precizie in dozarea iNO.

Suportul respirator cu presiune pozitiva

Suportul respirator cu presiune pozitivi non-invaziva
este util in tratarea insuficientei respiratorii hipoxemice si
hipoventilatorii. Presiunea pozitiva a ciilor respiratorii ajuta
la aerarea alveolelor partial atelectatice sau umplute, la pre-
venirea colapsului alveolar la expirarea finala i la cresterea
capacitatii reziduale functionale (FRC). Aceste actiuni im-
bunititesc complianta pulmonari §i hipoxemia, precum si
reducerea suntului intrapulmonar. In plus, ventilatia cu pre-
siune pozitivd este utild in prevenirea prabusirii cailor aerie-
ne extratoracice, prin mentinerea presiunii pozitive a cailor
respiratorii in timpul inspiratiei. Imbunititirea compliantei
si depigirea rezistentei ciilor respiratorii imbunatiteste, de
asemenea, volumul tidal si, prin urmare, ventilatia. O canula
nazala cu flux ridicat asigura un flux de gaz de la 4-16 L/min.
panila 60 L/min., cu sisteme mai noi pentru copii mai mari i
adolescenti, capabile si asigure o presiune semnificativa con-
tinua pozitivi a ciilor respiratorii (CPAP).

In aceasta setare, cantitatea de CPAP furnizati nu este
cuantificabila si variaza in functie de fiecare pacient, de pro-
centul de flux inspirator total care este eliberat de canuls,
anatomia cailor respiratorii si gradul de respiratie a gurii. La

copiii mici, cantitatea relativi de CPAP pentru un flux dat
este de obicei mai mare decét la copiii mai mari gi poate oferi
o presiune pozitiva semnificativa.

FiO, poate fi reglat prin furnizarea fluxului de gaz prin-
tr-un amestecator de oxigen. Un alt beneficiu al unui sistem
de canule nazale cu flux ridicat este eliminarea de CO, din
nazofaringe, care scade receptia de CO, si ventilatia spatiului
mort. La livrarea de aer sau oxigen cu flux ridicat este necesa-
ra o umidificare adecvati, folosind o camerd de umidificare
separatd incilzita. CPAP poate fi asigurat, de asemenea, prin
intermediul canulelor nazale care se potrivesc sau al unei
magti de fatd care se fixeaza strins, atasate la un ventilator
mecanic sau la un alt dispozitiv de presiune pozitivi. CPAP
neinvaziv este cel mai util in bolile cu o scidere ugoard a com-
pliantei pulmonare si cu FRC scazut, cum ar fi atelectazia si
pneumonia.

Pacientii cu boli de obstructie extratoracici a cailor
respiratorii, in care presiunile extratoracice ale ciilor respi-
ratorii negative in timpul inspiratiei duc la ingustarea cailor
respiratorii (de exemplu, laringotraheitd, apnee obstructiva a
somnului, edem al ciilor respiratorii post-tubulare), pot be-
neficia, de asemenea, de CPAP. Riscurile potentiale includ
iritarea nazald, hiperinflatia cauzatid de CPAP excesiv la paci-
entii mai mici si distensia abdominala din aerul inghitit.

Ventilarea nepresiva a presiunii pozitive a ciilor res-
piratorii (NIPPV) asigurd o presiune pozitiva a ciilor respira-
torii in timpul expiratiei, iar modurile de ventilatie Bilevel pot
aplica o presiune pozitiva suplimentara in timpul inspiratiei.

Intubarea endotraheala si ventilatia mecanica

Cénd hipoxemia sau hipoventilatia semnificativa persis-
ta in ciuda interventiilor deja descrise, sunt indicate intubatia
endotraheald si ventilatia mecanici. Indicatii suplimentare
pentru intubatie includ mentinerea permeabilitatii cailor
respiratorii la pacientii cu potential de compromis al ciilor
respiratorii, cum ar fi cei cu deteriorare neurologica reald sau
potentiala si la pacientii cu instabilitate hemodinamica.

Monitorizarea corectd este esentiala pentru asigurarea
unei intubatii endotraheale sigure si de succes. Pulsoximetria,
frecventa cardiacd si monitorizarea tensiunii arteriale sunt
obligatorii si trebuie amanate doar in situatiile care necesiti
intubatie de urgenti. Toate echipamentele necesare, inclusiv
dispozitivul de ventilatie al mastii, laringoscopul, tubul endo-
traheal (ETT) cu stilet si echipamentul de aspiratie trebuie si
fie disponibile si si functioneze corect inainte de procedura
de intubatie. Diametrul intern corespunzitor (ID) pentru
ETT poate fi estimat folosind urmétoarea formula:

ID= (varsta [ani]/4)+4

PEDIATRIE 267




CAPITOLUL V. Neonatologia

Tabelul 25 prezinti valori medii pentru vérsta, dimen-
siune si profunzime de insertie pentru tuburile traheale.
Preoxigenarea pacientului cu FiO, ridicat este esentiala si va
permite timpul de procedurd maxim inainte de debutul hipo-
xemiei. Desi intubatia poate fi realizata fara sedare si paralizie
farmacologica la pacientii selectati, beneficiile fiziologice ale
acestor masuri atat pentru pacient, cit i pentru facilitarea in-
tubatiei depdsesc de obicei riscurile.

Administrarea unui sedativ §i analgezic urmati de un
agent paralitic este regim farmacologic comun pentru faci-
litarea intubatiei. De fapt, sedarea si paralizia cu agenti de

blocare neuromusculari trebuie si fie considerate standard,
daci nu sunt contraindicate. Tipul si doza particulari a fieca-
rui agent depind adesea de preferinta bolii si de preferinta cli-
nicianului. In tabelul 26 sunt enumerati agentii utilizati frec-
vent. Dexmedetomidina a fost un agent de sedare standard
pentru intretinere in timpul ventilatiei mecanice. O alterna-
tiva la aceasta abordare farmacologici este intubatia rapida
a secventei, folosita atunci cind intubatia endotraheald este
urgentd sau pacientul este suspectat ca are stomacul plin i are
un risc crescut de aspiratie.

Tabelul 25. Dimensiuni medii si adincime pentru tuburile traheale.

Pacient/Varsta Diametrul intern Adancimea (orotraheal) Adincimea (nazotraheal)
Prematur 2,0-3,0 8-9 cm 9-10 cm
NN la termen 3,0-3,5 10 cm 1lcm
6 luni 4,0 11cm 13 cm
12-24 luni 4,5 13-14 cm 16-17 cm
4 ani 5,0 1Scm 17-18 cm
6 ani 5,5 17 cm 19-20 cm
8 ani 6,0 19 cm 21-22 cm
10 ani 6,5 20 cm 22-23 cm
12 ani 7,0 21 cm 23-24 cm
14 ani 7,5 22 cm 24-2S cm
Adult 8,0-9,0 23-25 cm 25-28 cm
Tabel 26. Medicamente utilizate frecvent pentru intubare.
Medicament Doza Instalare (min.) | Durata (min.) Reactii adverse
Sedative/anestetice
Midazolam 0,1mg/kgi/v 3-5 60-120 Amneuf:, De}? resie
respiratorie
Amnezie, D i
Lorazepam 0,1 mg/kgi/v 3-5 120-240 1iezIe, Tepresie
respiratorie
) 1-2 mg/kgi/v Bronhodilatatie, creste
Ketamina 4-6 mg/kg i/m 2-3 10-15 FCC, FR
Propofol 1-3mg/kgi/v 0,5-2 10-15 Apnee scade T/A
Thiopental 4-7 mg/kgi/v 0,5-1 5-10 Apnee scade T/A
Analgezice
Fentanyl 2-Smg/kgi/v 3-5 30-90 Depresie respiratorie
Morphina 0,1 mg/kgi/v S-1§ 120-240 Depresie respiratorie
Bloc neuro-muscular
Vecuronium 0,1 mg/ kg i/v 2.3 30-75 Ehmn.lare renala'
1 mg/kgi/m Creste ritmul cardiac
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. 0,6- 1’.2 mg/kg Eliminare renali
Rocuronium i/v 5-1§ 15-60 . .
. Creste ritmul cardiac
1 mg/kgi/v S
. . . Eliminare nonrenali
Cisatracurium 0,1 mg/kgi/v 2-3 25-30 Eliberare de histamine

Dupa realizarea unei sedari adecvate, ventilatia trebuie
asiguratd cu un dispozitiv de mascare a pungii. Dupa o pre-
oxigenare optimi, se poate efectua intubatia. Clinicianul folo-
seste mana dominanti pentru a deschide gura pacientului sia
introduce lama laringoscopului usor de-a lungul limbii pana
la baza sa. Deschiderea ciilor respiratorii poate fi vizualizata
prin aplicarea ridicarii in sus §i departe de clinician, de-a lun-
gul axei ménerului laringoscopului. Cand o lamai laringosco-
pica dreaptd (Miller) este utilizatd pentru a vizualiza glota,
varful lamei ridicd anterior epiglota. Secretiile adesea se vizu-
alizeaza obscure la acest pas si ar trebui sa fie aspirate. Odata
ce vizualizarea clari a corzilor vocale este realizata, ETT poate
fi plasat prin intermediul corzilor vocale. Confirmarea rapida
a plasarii ETT este esentiald si trebuie evaluatd prin cit mai
multe dintre urmatoarele etape: prezenta PetCO, determi-
nati de un monitor atagat in linie cu ETT; auscultarea atét
a campurilor pulmonare, cét i a epigastrului pentru sunete
de respiratie egale; si o buna miscare a aerului §i evaluarea
abdomenului. Expansiunea toracici adecvatd, bilaterald si
confuzia in interiorul ETT cu fiecare respiratie confirma pla-
sarea corectd a tubului. O frecventi cardiaci in crestere, daci
frecventa cardiaca a scizut in timpul incercarii §i o lectura in
crestere sau normald a SpO, sunt sugestive pentru plasarea
cu succes a tubului. Preoxigenarea poate intarzia in mod sem-
nificativ orice scadere a SpO, la plasarea necorespunzitoare
a tubului, ceea ce duce la o intArziere semnificativa a recu-
noagterii sale. Confirmarea PetCO, expirati este obligatorie,
folosind un detector de culoare CO, de unica folosinta sau cu
capnografie. In situatii de perfuzie pulmonari foarte scizuta,
cum ar fi stop cardiac, PetCO, nu poate fi detectat. De aseme-
nea, trebuie obtinuta o radiografie toracici pentru a confirma
plasarea corectd a ETI, care ar trebui si se intinda cu vérful
aproximativ la jumatatea distantei dintre glota si carina.

Ventilare manuala tranzitorie in perioadele de prein-
tubare imediata si postintubare

Stabilirea ventilatiei de sustinere prin masca sau sac ETT
este necesard inainte de transportul pacientului intr-o unitate
de terapie intensiva continua. Tehnica de ventilatie manuala
trebuie sa tind seama de patologia de bazi. Ventilatia meca-
nici a pacientilor cu boli caracterizate prin FRC scizut (de
exemplu, pneumonie, edem pulmonar, ARDS) ar trebui si
includi aplicarea PEEP pentru a preveni colabarea alveolara.
Recrutarea volumului pulmonar se poate realiza cu o supapi

PEEP pe o pungi de ventilatie auto-umflatoare sau prin ma-
nipularea atenta a gazelor de expirat folosind o pungi de ane-
stezie. Astfel de boli sunt, de asemenea, caracterizate printr-o
constanta de timp scurtd pentru deflatia pulmonari i, prin
urmare, sunt cel mai bine administrate cu volume de tidale
relativ mici i rate mari de ventilatie. In schimb, bolile caracte-
rizate prin obstructia cailor respiratorii au constante de timp
de deflatie prelungite si, prin urmare, sunt cel mai bine gestio-
nate cu rate relativ lente §i volume tidale inalte.

PREMATURITATEA SI RETARDUL DE
DEZVOLTARE INTRAUTERINA

I.  Prematuritatea
Copii moderat prematuri si extrem de prematuri
In mod normal, data nasterii preconizate este calculati
la 280 de zile de la prima zi a ultimului ciclu menstrual. Insa
doar la 4% dintre gravide sarcina dureazi pana la 280 de zile
si doar 70% ajung sd nasca in ultimele 10 zile p4na la data nas-
terii preconizate.

« copiii ndscuti inaintea siptimanii a 37-a de la 1 zi a ul-
timului ciclu menstrual sunt considerati prematuri conform
OMS;

« cei nascuti inaintea siptamanii a 28-a de gestatie sunt
extrem de prematuri, numiti §i nou-nascuti cu varsta gestatio-
nali extrem de mic4, iar

o cei ndscuti intre 28 si 31 de sdptimaéni §i 6/7 zile sunt
considerati foarte prematuri.

o Prematurii nascuti intre 32 si 36 de siptaméni §i 6/7 zile
sunt considerati moderat prematuri.

Mai este cunoscuta si clasificarea in dependenta de masa
la nagtere a prematurului:

« copilul cu greutate extrem de mici la nagtere este consi-
derat copilul cu masa mai mica de 1000 g la nastere;

« copilul cu greutatea foarte mica la nastere descrie un
nou-ndscut cu masa < 1500 g, iar

« cel cumasa < 2500 g este numit copil cu greutatea mica
la nagtere.

Incidenta nasterilor premature

Nagterea prematuri sau nagterea inainte de siptimana a
37-ade gestatie este destul de frecventa. Anual auloc in jur de
15 milioane de nasteri premature. In SUA, aproximativ 10%
din nasteri sunt inainte de termen.
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Fig. 54. Copil prematur cu masa la nagtere foarte micd

Dupi o perioadi indelungatd de crestere a numarului
de nasteri premature, in 2007 a fost atinsa rata cea mai inalta,
ajungénd la valoarea de 10,44%, iar intre 2007 si 2014 rata a
fost in continua scidere, ajungind la 9,57%, cu o usoara cres-
tere in anii 2014-2016, ajungind la 9,84% din numirul total
de nasteri. In anul 2016 din totalul nasterilor premature, ma-
joritatea au fost neinsemnat premature — 72%, iar restul 28%
au fost moderat si sever premature.

Etiologia prematuritatii

Desi frecvents, este dificil, de obicei, de a determina o
cauza specifica a nasterii premature. Etiologia nasterii prema-
ture este multifactoriala si implica un complex de interactiuni
dintre factorii fetali, placentari, uterini si materni. Luind in
consideratie starea materna si a fatului sau patologiile placen-
tare i uterine,unele cauze ale nasterii premature pot fi:

(<1500 g).
Tabelul 27. Factorii de risc ai prematuritatii.
Factori fetali Factori Factori uterini Factori materni Altele
placentari
- Suferinta fetala - Malformatii - Nasteri premature in — Ruperea prematura
— Gestatii - Disfunctii | uterine anamneza a pungii amniotice
multiple placentare — Uter bifid ~ Preeclampsie - (RPPA)
- Eritroblastoza - Placenta - Insuficienta - Diabet zaharat - Polihidroamnios
- Hidrops previa cervicala (deschi- - Izoimunizare feto-materna - latrogeneza
non-imun — Abruptia | derea prematuraa — Rasaneagra — Traumatisme
— Restrictie de placentara colului uterin) — Patologii cronice — Sarcina conceputa
cregtere intrauterini — renale,cardiace tiroidiene asistat
— Maladii — Interval scurt intre sarcini — (Fertilizare in
cromozomiale — Infectii — Listeria monocy- | vitro)
— Infectii cronice togenes, Streptococul de grupul
fetale - TORCH B, infectiile tractului urinar,
vaginoza bacteriana, corioamnio-
nita, lues
- Obezitatea
— Abuz de droguri (cocaini)
— Extremele vérstei materne

Cu toate acestea, cele mai multe nasteri premature sunt
spontane, fird o cauzi specifica evidentd. O nastere prema-
turd poate fi determinati de:vérsta materna inaintata, starea
de sdnatate precard a mamei, nagteri premature in anamneza,
intervalul scurt intre sarcini, statut socio-economic precar.

Apartenenta rasiala §i, dupa unele studii relevante, statu-
tul genetic al mamei sunt importante in declansarea nasterii
premature. S-au determinat legaturi intre modificarile geneti-
ce ale mamei si durata de gestatie si nasterea prematura. Multe
din aceste gene mutagene sunt responsabile de receptorii de

270 PEDIATRIE

estrogen, dezvoltarea uterului, nutritia materna sau reactivi-
tatea vasculard.

Evaluarea varstei gestationale

In cazul unei asistente prenatale insuficiente sau discre-
pante intre greutatea la nastere si varsta gestationald prevazu-
tala nagtere, este adesea utila evaluarea la nastere a varstei ges-
tationale estimate. Examinarea si evaluarea sunt importante
pentru a face deosebirea dintre nou-niscutii prematuri si cei
ce sufera de retard de dezvoltare intrauterini sau sunt mici
pentru varsta de gestatie.
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Spre deosebire de un nou-niscut prematur cu masa nor-
mali la nagtere, un nou-niscut ce suferi de retard de dezvol-
tare intrauterind sau este mic pentru vérsta de gestatie poate
aveamasa corporald micd, capul este mare in dimensiuni, dis-
proportional in comparatie cu restul corpuluinou-nascutii
din ambele grupe avand tesutul subcutanat slab dezvoltat.

Pentru a defini nou-nascutii mici, normali sau mari pen-
tru varsta gestationald, poate fi utilizati o relatie intre masa la
nagtere si talie, relatie ce va defini indicele ponderal: indicele
ponderal = masa la nagtere (g)/talia (cm?).

Tabelul 28. Clasificarea nou-niscutilor in functie de indicele ponderal.

AGA IP=2,3-3
Nou-ndscutul matur SGA IP<2,3
LGA IP>3
AGA IP=2,3-3
Nou-niscutul prematur SGA IP<2,3
LGA IP>3
AGA IP=2,3-3
Nou-niscutul postmatur SGA IP<2,3
LGA IP>3

Curbele de cregtere intrauterini se referd la curbele de
crestere a lungimii, perimetrului cranian i masei la nastere.
Aceste curbe trebuie si se raporteze la valorile standard obti-
nute pe grupe de copii cu virsta de gestatie cunoscuta si con-
ditii socio-economice §i geografice similare. Pe aceste curbe
de cregtere, intre percentila 10 si 90 se plaseaza copiii cu masa
normald pentru varsta gestationald (AGA). Mai sus de per-
centila 90 se situeazd copiii mari pentru vérsta gestationald

(LGA), iar sub percentila 10 se plaseazd copiii mici pentru
varsta gestationald (SGA).

Maturitatea SNC in absenta asfixiei corespunde varstei
de gestatie in pofida greutatii fetale mici.Semnele fizice pot fi
utile in estimarea varstei de gestatie la nagtere. Scorul de apre-
ciere Ballard este des utilizat §i permite aprecierea vérstei de
gestatie cu o rata de eroare de +/- 2 siptamani.

Tabelul 29. Caracteristici fizice pentru determinarea maturititii: scorul Ballard.

-1 0 1 2 3 4 R)
Lipicioasi Descuamare Pergamen- Piel
ipicioasd . 5 L L 3 iele
}; bils Gelatinoass, Neteds ” superficiald Fisuri, cu toasi cu eabcits
) si friabila i etedd, rozati ) i B . .. . | tabaciticu
Pielea ’ " | rosie, translu- P 7| si/sau eritem arii pale, | fisuri adanci, i
transpa- . vene vizibile fisuri,
o cida cutanat, venerare | desenul vas- - duri
rentd ] riduri
putine vene cular absent
7 one firs Suprafatd
one firid
Lanugo Absent Putin Abundent Subtire 1 intinsa fard
anugo
& lanugo
Distanta
célcai- de-
. Creste planta-
getul mare Distanta ‘e anterioare Creste Creste be
Suprafata 40-50 calcai-degetul | Cateva linii rosii A plantare la toats P P
ransvere .| toatd suprafa-
plantara mm: mare > 50 mm, | slab pronuntate L 2/3 anteri- P 3
o -zbarcituri ta plantard
-1, fara zbarcituri ) oare
<40mm: unice
-2
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. Areola Areola
Areola in denta leta pli
Mameloa- | Impercepti- | Slab percepti- Areola plata relief,mugure evigents, corvnp P
nele bile bile punctiforma mamarde 1.2 | o8 namugtre
nm mamar de mamar
3-4 mm 5-10mm
Pavilion
Pleoape .. . . | Pavilionul moale | Pavilionul usor bine contu- .
. o Ochii deschisi ’ rat,moale, | Pavilion for-
Ochi/ lipite slab . > | slab curbat,plan, | conturat, moa- . )
. Pavilionul plan o, . . revine mat si ferm
Urechi (-1) s ramane indoit | le, cu revenire o
. raméne indoit a1 prompt | Cartilaj gros
Strans(-2) sau are recul lent [ dupa indoire dupa indo
ire
o Testicule in . Testicule Testicule
Organe Scrot gol,pliuri o Testicul care R
i Scrot ne- canalul inghinal . coboré- care pendu-
genitale absente sau .o | coboard,pliuri L S
. ted, plat . superior,pliuri . te,pliuri leazi,pliuri
masculine schitate putine o
rare prezente adanci
L L Labiile Labiile mari
Clitoris Clitoris pro- L . .. . . <
Organe ) . .. | Clitoris proemi- | Labiile marisi [ marile le acopera
4 proemi- eminent,labii o . .
genitale .. . . nent,labii mici | mici egale,pro- [ acoperi complet pe
o nent,labii | mici de dimen- . : . L.
feminine . o hipertrofiate eminente partial pe | cele micisi
mici,plate siuni reduse - o
cele mici clitorisul
-1 0 1 2 3 4 5
Fomn & ot = ol Bl o o B coe il
Flexia > 90
mainii P, F\ P\ F\,
90° 60° 45° 30° o
Reculul
bratelor
180° 140°180 110-180° 80°-110° =90°
Unghiul | 180* @ ~ i i i : i f
popliteu =
160 140° 120° 100° 90° <90°
Manevra | Cotul
esarfei trece de
linia
axilara
Proba Piciorul
célcai- | inting i i s B, e
ureche | atinge | 0= | 0= | 0D [ 0B | 0D
urechea
Fig. 55. Aprecierea maturititii neuro-musculare dupa scorul Ballard.
272 PEDIATRIE




CAPITOLUL V. Neonatologia

Ingrijirea prematurilor

La nagtere sunt necesare masuri generale de ingrijire:
curdtarea ciilor respiratorii, ingrijirea cordonului ombilical
si a ochilor, administrarea vitaminei K, fira deosebire intre
nou-nascutii prematuri §i cei nascutila termen i cu masi nor-
mali. Aditional, mai sunt necesare: (1) controlul hipotermiei,
frecventa respiratiei si frecventa cardiaci, (2) oxigenoterapie
si (3) atentie speciala la necesarul de lichide si alimentatie.
De asemenea, este necesard protectia impotriva infectiilor.
Procedurile de rutini la aceasta categorie de nou-niscuti pot
provoca neliniste si pot conduce la hipoxie. Este necesara im-
plicarea regulati si activa a parintilor la ingrijirea prematuri-
lor, ceea ce va imbunititi evolutia si prognosticul acestora.

Controlul temperaturii

Evitarea hipotermiei la nou-niscutii cu masa foarte mica
si extrem de mica la nagtere scade riscul mortalitatii si morbi-
ditatii. Nou-néscutii cu masa foarte mici si extrem de mica la
nagtere sunt in special sensibili la pierderea cildurii datoriti
indicelui crescut suprafati/masa corporald, dermului si epi-
dermului subtire, stratului subcutanat adipos slab dezvoltat si
sistemului nervos imatur.

Prematurii trebuie mentinuti intr-un mediu neutru ter-
mic. Acesta include un set de méisuri cum ar fi: temperatura
aerului si a suprafetelor, umiditatea relativi a aerului, inlatu-
rarea curentilor de aer.

Aceste masuri minimizeazi productia endogeni de
cildurd (consumul de oxigen), iar temperatura corpului
nou-niscutului este mentinutd la nivelul normal.Pentru a
mentine temperatura corpului, pot fi folosite incubatoare §i
incalzitoare radiante. Temperatura optima a aerului ambiant
care mentine temperatura corpului i reduce consumul de
oxigen al unui nou-niscut dezbricat este cea la care tempera-
tura corpului la nou-niscut este de 36,5 - 37,0°C.

Cu cat este mai micd masa corporala si cu cét este mai
mare gradul de prematuritate, cu atiteste necesard o tempe-
raturd mai mare a mediului. Cildura corpului nou-niscutului
poate fi mentinuti prin incilzirea aerului la valoarea necesara
sau servo-control (microclimat), fiind necesard monitoriza-
rea continua a temperaturii corpului. Metoda Kangaroo a fost
implementata in aceast scopsi consta in plasarea nou-niscu-
tului in contact direct cu parintele piele-la-piele, cu o caciuliti
si acoperit cu o paturica.

Umiditatea aerului recomandati (40-60%)reduce pier-
derile de cildurad prin transpiratie, previne uscarea si irita-
rea mucoaselor ciilor respiratorii, in special la administrarea
oxigenoterapiei sau la canularea ciilor respiratorii,fluidific
secretiile cailor respiratorii si reduce pierderea insensibila a
umiditatii.

Fig. 56. Metoda Kangoroo — contactul piele-la-piele al
prematurului cu tatil.

Nou-niscutul va fi scos din incubator sau incilzitoare ra-
diante gradual, doar atunci cind temperatura ambiantd nu va
provoca schimbari in temperatura corpului nou-niscutului,
culoarea pielii, activitatea musculara sau semnele vitale.

Oxigenoterapia

Oxigenoterapia are drept scop sciderea riscului leziu-
nilor cauzate de hipoxie si insuficienti circulatorie (riscul de
paralizie cerebral, deces).

Administrarea necesitd precautie, pentru a evita hipero-
xia ochilor(retinopatia de prematuritate), leziunile pulmo-
nare cauzate de oxigen(displazia bronhopulmonari). Pentru
nou-nascutii cu masa extrem de mica la nagtere este necesar
determinarea necesititii de suport de oxigen si mentinerea
saturatiei cu oxigen in limitele 90-95% pentru majoritatea
prematurilor.

Alimentatia prematurilor

Prematuritatea extremd trebuie consideratd o urgenta
nutritionald. In absenta suportului nutritional enteral sau
parenteral precoce, survine deficienta de proteinesi energie,
supunind nou-niscutul la riscul dezvoltarii precare atat fizi-
ce, cit si neurologice. In acest scop, se recurge la combinarea
nutritiei enterale i parenterale, fortificarea laptelui matern si
utilizarea ghidurilor de alimentare standardizate.

In afard de controlul sistematic al cresterii masei corpo-
rale, sunt extrem de importante masurarea circumferintei ca-
pului si lungimii corpului la acesti copii. Uneori este necesara
consultatia unui dietietician neonatal, pentru a obtine rezul-
tate optime de crestere.

Nutritia parenterald precoce

In absenta administririi intravenoase a aminoacizilor,
nou-niscutii extrem de prematuri pierd 1-2% din stocuri-
le de proteini totald pe zi. Administrarea aminoacizilor si a
dextrozei trebuie initiatd din prima zi de viata. Este necesar
un minim de 2 g/kg de aminoacizi in primele 24 h, ulterior
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cu administrarea a cel putin 3,5 g/kg de aminoacizi in urma-
toarele 24-48 h. Pentru a asigura necesarul energetic, trebuie
luatiin considerare administrarea de lipide.

Beneficiile laptelui matern

Laptele matern este sursa de electie de nutritie enterald
pentru nou-ndscutii prematuri, deoarece este asociat cu mor-
biditatea intraspitaliceasciredusd, incluzand o rati scazuta de
enterocolitd necrotizantd, sepsis, displazie bronhopulmona-
ra, retinopatie de prematuritate.

Nutritia cu lapte matern este asociatd cu o mai buna
dezvoltare neurologicain comparatie cu cea a nou-nascutilor
alimentati cu formula pentru prematuri. Cand productia de
lapte matern este scazutd, este posibil de administrat lapte
uman de la donatori, care, de asemenea, scade rata enteroco-
litei necrotizante, insd acesta are un continut mai scizut de
proteinasi energie in comparatie cu laptele maternsi poate
duce la o dezvoltare suboptimala, daca nu este fortificat in
mod adecvat.

Nutritia enterald

Nou-niscutii cu masa foarte micé si extrem de mica la
nastere necesita initierea nutritiei enterale intre 6 si 48 de ore
dupi nagtere dupa o scurtd perioada de alimentare cu volum
minim. Volumul administrat trebuie crescut treptat pani la
valoarea de 15-30 ml/kg/zi, pani la valoarea-tinta de 110-135
kcal/kg/zisi cantitatea de proteina de 3,5-4,5 g/kg/zi. Pentru
a fi obtinute aceste valori, laptele matern necesita fortificare
sau poate fi adaugat amestecul adaptat pentru prematuri.

Ghiduri de alimentatie standardizata

Ghidurile trebuie dezvoltate in conformitate cu studiile

efectuate asupra nou-niscutilor cu masa mica §i extrem de
mica la nagtere in ceea ce priveste alimentatia enterala si pa-
renterald, incluzand si un plan pentru intoleranta alimentara.
In pofida existentei protocoalelor specifice in alimentare,
respectarea unui ghid bazat pe studii ample duce la imbu-
natitirea evolutiei acestor copii,sciderea ratei de aparitie a
sepsisului tardiv si a enterocolitei necrotizante, imbunatatirea
cresterii copiilor nascuti de la 36 saptimani de gestatie si re-
ducerea perioadei de spitalizare.

Alimentatia prematurilor dupi externare

Prematurii se nasc inainte de termensi este foarte proba-
bil cd nu toate deficientele nutritionale vor fi rezolvate inainte
de externare. In pofida cresterii in greutate in timpul spitali-
zarii, sunt dovezi ale imbunatatirii mineralizirii scheletului

osos cu folosirea in alimentatie a cantititilor crescute de Ca
si fosfor dupi externare.

Laptele matern fortificat sau formula pentru prematuri
cu nivel crescut de proteine, minerale i oligoelemente sunt
recomandate dupi externare.O abordare individuali a copi-
lului trebuie sa fie implementata la externarea din terapia in-
tensivd neonatala.

Profilaxia infectiilor

Prematurii cu masa extrem de mici sunt sensibili la in-
fectii si este necesar un control al infectiilor foarte riguros.
Strategiile de prevenire includspilarea minutioasa pe maini
si precautii universale, minimalizarea riscului de infectare a
cateterului si durata mentinerii acestuia, igiena tegumentelor,
incurajarea alimentatiei enterale cit mai precoce, eradicarea
infectiilor nosocomiale.

De asemenea, nu trebuie admis accesul persoanelor cu
infectii active; si contactul cu familia poate fi redus in scopul
protectiei nou-nascutului. Participarea precoce a parintilor la
ingrijirea prematurului nu prezinti niciun pericol pentru co-
pii, dacid acestia respecta regimul antiseptic §i scopurile pro-
puse. Prevenirea transmiterii infectiei de la copil la copil este
dificila, deoarece nici cei nascuti la termen, nici prematurii nu
prezinti un tablou clinic specific in perioada precoce.

In momentul aparitiei infectrii in masa a copiilor este
necesar de izolat fiecare copil si de acordat ingrijiri speciale.
Igiena mainilor este de importanta vitali, deoarece prematu-
rii au un sistem imun slab dezvoltat si vor dezvolta infectie
nosocomiald chiar si in cazul respectarii stricte a antisepsiei.
Vaccinarea trebuie efectuatid conform calendarului de vacci-
nare, in baza vérstei cronologice, cu doze standard.

Imaturitatea metabolismului medicamentelor

O atentie sporita este neccesard la prescrierea si dozarea
medicamentelor la prematuri.Clearance-ul renal al metabo-
litilor care se elimind cu urina la majoritatea prematurilor
este diminuat.Rata de filtrare glomerulari creste cu vérsta de
gestatie, din acest motiv doza de medicament recomandata
variazi individual.Pentru preparatele excretate primar de ri-
nichi este necesar un interval mai mare intre doze o data cu
cresterea gradului de prematuritate. Medicamentele care se
metabolizeazi in ficat sau necesitd o conjugare chimica ina-
inte de excretie renald, de asemenea, trebuie administrate cu
precautie si in doze mai mici decat de obicei.

Tabelul 30. Potentiale reactii adverse la administrarea preparatelor la prematuri.

Substanta medicamentoasa

Reactii posibile la prematuri

Oxigen

Retinopatia prematurului
Displazia bronhopulmonara
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Sulfisoxazol Icter nuclear
Sindromul copilului cenusiu
Cloramfenicol . .p . ’
Supresia maduvei osoase
Vitamina K Icter
Novobiocina Icter
Hexaclorofen Encefalopatie
Acidoza
Alcool benzilic Colaps
Hemoragie intraventriculara
Ascita
Vitamina EI/V
Soc
Detergenti fenolici Icter
NaHCO R Hemoragie intraventriculard
Insuficientd renald anurici
Amfotericina Hipokaliemie
Hipomagneziemie
Rezerpini Nas infundat
Oligurie
Indometacina Hiponatriemie
Perforatie intestinala
Cisaprid Prelungirea intervalului QT
Tetraciclina Hipoplazia smaltului
Hipotensiune arteriald
Tolazolina P

Hemoragie gastrointestinalé

Saruri de calciu

Necrozi subcutanati

Aminoglicozide

Surditate
Toxicitate renald

Gentamicina

Bacterii rezistente

Prostaglandine

Convulsii
Apnee
Diaree

Hiperostoza
Stenozi pilorica
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Fenobarbital

Stari letargice
Somnolenta

Morfina

Hipotensiune arteriald
Retentie urinara

Pancuronium

Edeme
Hipovolemie
Hipotensiune

Tahicardie
Hipotonie

Antiseptice cu iod

Hipotiroidism
Gusa

Fentanil

Convulsii
Rigiditate toracici

Dexametazon

Hemoragie digestiva
Hipertensiune
Infectii
Hiperglicemie
Cardiomiopatie
Incetinirea cresterii

Furosemid

Surditate
Hiponatriemie
Hipokaliemie
Hipocloremie
Nefrocalcinozi
Litiaza biliara

Heparina

Hemoragii intraventriculare
Trombocitopenii

Eritromicina

Stenoza pilorica

Multe substante inofensive pentru adulti pot fi dau-
natoare pentru nou-nascuti, in special pentru prematuri.
Oxigenul si alte preparate enumerate au un efect toxic asupra
prematurilor, fiind inofensive pentru nou-niscutii la termen.
Din acest motiv, la administrarea oricirui preparat, in special
in doze mari, trebuie de determinat prevalenta efectelor pozi-
tive asupra celor negative.

Morbiditatea si mortalitatea

Rata morbiditatii i mortalitatii la nou-nascutii extrem
de prematuri este inalti si riscul creste odatd cu descresterea
vérstei de gestatie i greutitii la nastere. Conform datelor din
anii 2003-2007, 42% din copii prematuri cu masi extrem de
mica la nagtere au dezvoltat displazie bronhopulmonari, 12%
au dezvoltat retinopatia prematurului si au avut nevoie de
tratament, 11% au dezvoltat enterocolitd necrotizanta, 36%
— sepsis tardiv, 16% — hemoragii intraventriculare de gradul
III-IV i 3% — leucomalacie periventriculara.
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Mortalitatea creste odatd cu sciderea varstei de gestatie,
fiind de 94% la copiii nascuti la 22 siptamani de gestatie si de
8% la 28 saptimani de gestatie. Per total, mortalitatea la pre-
maturi constituie 28%, iar 37% supravietuiesc fara patologii.
Morbiditati neonatale asociate prematuritatii:

Respiratorii
- Sindromul de detresi respiratorie
- Displazia bronhopulmonari
— Pneumotorax
- Pneumomediastin
- Emfizem interstitial
— Pneumonie congenitali
— Apnee
II. Cardiovasculare
Duct arterial patent
- Hipotensiune arteriala
Bradicardie (cu apnee)
II1. Hematologice

!—1
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~ Anemie (cu debut precoce si tardiv)

IV. Gastrointestinale

— Functie gastrointestinala redusa — motilitate redusa
- Enterocolitd necrotizanta

- Hiperbilirubinemie — directa si indirecta
— Perforatie gastrointestinald izolatd spontand
V. Metabolice-endocrine

- Hipocalcemie

- Hipoglicemie

- Hiperglicemie

- Acidoza metabolici

— Hipotermie

- Tiroidita

— Osteopenie

VI. SNC

- Hemoragie intraventriculara

— Hemoragie periventriculara

— Surditate

— Retinopatia prematurului

- Hipotonie musculari

— Convulsii

VIIL.Renale

— Hiponatriemie

Hipernatriemie

Hiperkaliemie

- Acidoza renali tubulara

Glucozurie

— Edeme

VIII. Altele

— Infectii (congenitale,perinatale,nosocomiale,bacterie-

ne,virale,fungice,protozoice).

Un studiu a demonstrat ci morbiditatea si mortalitatea
prematurilor intre anii 2000 si 2009 a scazut. Acest studiu a
fost limitat la nou-nascutii vii cu masa la nastere intre S00 gra-
me si 1500 grame. Pentru copiii nascuti in 2009, acest studiu
a demonstrat o mortalitate de 12,4%, displazie bronhopul-
monari in 28% din cazuri, in 7% - retinopatia severa a pre-
maturului, in 5% — enterocolitd necrotizantd, in 15% — sepsis
tardiv, in 6% — hemoragie intraventriculara de gradul III-1V,
in 3% — leucomalacie periventriculard, iar S1% dintre copiii
prematuri inclusi in studiu au supravietuit fard morbiditati
neonatale.

La prematurii nascuti la 22-24 de saptimani de gestatie
s-a observat o imbunatitire a stdrii de sanatate, de la 30% in
2000-2003 la 36% in 2008-2011. Procentajul supravietuitori-
lor fara modificiri in dezvoltarea neurologica a crescut de la
16% 1a 20%. Cu toate acestea, prematuritatea este inca asocia-
ta cu risc inalt de mortalitate i morbidititi majore neonatale.

Chiar i cei care au supravietuit pana la externare sunt supusi
unui risc crescut de retard al dezvoltarii fizice si invaliditati.

Nou-niscutii moderat prematuri si neinsemnat
prematuri

OMS definegte copiii moderat pani la neinsemnat pre-
maturi drept cei nascuti intre 32 si 36 de siptamani de gesta-
tie + 6 zile. Colegiul American de Obstetrica si Ginecologie
considera copiii moderat prematuri niscuti intre 34 si 36 de
siptamani de gestatie + 6 zile. In general, majoritatea centre-
lor definesc copiii moderat prematuri drept cei nascuti intre
32 i 33 de saptamani de gestatie + 6 zile.

Copiii moderat prematuri

Copiii moderat prematuri sunt, de asemenea, supusi tu-
turor riscurilor morbiditatilor postnatale, insd acesta este mai
redus in comparatie cu cel al copiilor foarte prematuri si ex-
trem de prematuri. Aceste morbiditati includ alimentatia re-
dusi, scaderea in greutate, sindromul de detresa respiratorie,
enterocolita necrotizanti, dificultitile in termoreglare. Copiii
moderat prematuri cu masa mai mare de 1500 grame se afla
0 perioadi scurta in terapia intensiva neonatala si foarte rar
sunt supusi riscului de hemoragie intraventriculard; ei nu ne-
cesitd neurosonografie. Un studiu a examinat copiii moderat
prematuri in comparatie cu cei foarte prematuri in ce priveste
complicatiile si evolutia. Au fost examinati aproximativ 7000
de nou-niscuti intre 29-33 de siptimani de gestatie. In me-
die, copiii au fost internati 33,3 zile, iar cel mai des intalni-
te morbiditati depistate au fost displazia bronhopulmonars,
sepsisul precoce si tardiv, enterocolita necrotizanta.

Copilul neinsemnat prematur

Nagterea copiilor neinsemnat prematuri reprezinti 8-9%
din toate nagterile §i aproximativ 3/4 din toate nasterile pre-
mature din SUA. Traditional, acesti copii sunt numiti niscuti
cea a nou-nascutilor la termen.

Este cunoscut faptul ca acesti copii neinsemnat prema-
turi au o morbiditate si mortalitate inaltd in comparatie cu
copii nascuti la termen. La acesti prematuri se observa o inci-
denta crescutd a anomaliilor congenitale. Imediat dupa naste-
re copiii moderat prematuri au un risc crescut de resuscitare,
deasemenea, de hipoglicemie, apnee, detresa respiratorie, di-
ficultiti de alimentare si icter. Ei au o rati mai mare de respi-
talizare in comparatie cu copiii nascuti la termen.

Unica recomandare pentru gravidele cu risc de a nagte in
urmitoarele 7 zile la 33-34 de saptimani de gestatie este ad-
ministrarea de corticosteroizi antenatal, pentru a reduce in-
cidenta deceselor si rata sindromului de detresa respiratorie.

Un studiu randomizat ce a inclus femeile curisc de a nag-
te la termenul de 34-36 de siptaiméni de gestatie +6 zile care
au primit antenatal corticosteroizi, iar dupa nagtere copiii au
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prezentat o ratd scizutd a complicatiilor respiratorii, de ase-
menea, a evidentiat o rata crescuti a hipoglicemiei. Din acest
motiv Colegiul American de Obstetricisi Ginecologie reco-
mandai o singura curd de corticosteroizi antenatal la femeile
cu termenul de gestatie de 34-36 saptiméni de gestatie + 6
zile cu risc de a nagte prematur in urmitoarele 7 zile. Perioada
intre 34 5i 36 SG + 6 zile este cunoscuti drept o perioada cri-
ticd in cregterea si dezvoltarea fatului, astfel, se recomanda-
nagterea dupa indicatii medicale doar dupa siptiména a 39-a
de sarcing, in afara altor indicatii.

Retardul de dezvoltare intrauterina

Nou-néscutul mic pentru vérsta gestationala si retar-
dul de cregtere intrauterina

Exista o diferentd importanta intre termenul mic pentru
vérsta gestationald si restrictia de crestere intrauterina:

v Termenul mic pentru vérsta gestationald este bazat
peexaminarea fizica a unui copil la nastere, de obicei, de catre
un pediatru sau neonatolog. Daci greutatea copilului este <
percentila 10%, copilul este mic pentru vérsta gestationala.
Diagnosticul de fat mic pentru varsta gestationald nu se di-
ferentiaza intre potentialul de crestere biologicid normala si
crestere patologici in utero.

v In schimb, restrictia de crestere intrauterini este un di-
agnostic prenatal care demonstreaza ca fitul nu reuseste si
ajunga la potentialul de crestere in utero, de multe ori diagnos-
ticat de obstetrician.

v Prin urmare, nu toti copiii cu restrictie de cregtere in-
trauterind sunt mici pentru varsta gestationald; in mod simi-
lar, nu toti nou-nascutii care sunt mici pentru varsta gestatio-
nald au restrictie de cregtere intrauterina.

Desi este important si intelegem diferenta dintre
nou-niscutul mic pentru varsta gestationala si restrictia de
crestere intrauterind, datorita dificultitii de standardizare a
unei clasificiri a restrictiei de cregtere intrauterini, multiple
studii evalueazi rezultate postnatale bazate pe un diagnostic
de nou-nascut mic pentru vérsta gestationald sau restrictie de
crestere intrauterind.

Restrictia de cregtere intrauterini este asociaté cu factori
medicali care tin de circulatia placentara, de dezvoltarea sau
cresterea fatului sau de sanitatea generald §i nutritia materna.
Multi factori sunt comuni atat pentru copiii nascuti prematur,
cat si pentru copiii cu greutatea mici la nastere i cu restrictia
de crestere intrauterina.

Retardul de crestere intrauterina este asociat cu sciderea
productiei de insulina sau cu factorul de crestere asemanitor
insulinei cu actiune la nivelul receptorului insulinic. Copiii
cu defecte ale receptorului FCI-1, hipoplazie pancreatica sau
diabet neonatal tranzitoriu au retard de crestere intrauterina.
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Mutatii genetice cu afectarea mecanismelor de depista-
re a glucozei din celulele pancreatice determina diminuarea
eliberdrii de insulind (dereglarea functiei genei glucokinazei
care identificd glucoza) si ca mecanism patogenic se dezvoltd
retardul de crestere intrauterina.

Factorii asociati adesea cu retardul de crestere
intrauterina:

I. Fetali:

v Dereglari cromozomiale

v Infectii cronice ale fitului (citomegalovirus, rubeold
congenitals, sifilis)

v Anomalii congenitale-complexe de sindroame

v Influenta unor radiatii

v Gestatie multipla

v Hipoplazie pancreatici

v Deficitul de insulind (productia sau actiunea deficitard
ainsulinei)

v Deficitul de factor de crestere a insulinei de tip I

II. Placentari

v Scadere in masa sau celularitatea placentara, sau ambele

v Sciderea ariei suprafetelor placentare

v Patologia placentari (bacterian, viral3, parazitara)

v Infarctul placentar

v Tumoare (corioangiom, alunita hidatiforma)

v Dezlipirea placentara

v Sindromul transfuziei fetale

ITII. Materni

v Toxemie

v Hipertensiune arteriald sau afectiuni renale, sau ambele

v Hipoxemie (altitudine mare, boli cianotice cardiace sau
pulmonare)

v Malnutritie (micronutrienti sau macronutrienti)

v Maladii cronice

v Anemie falciforma

v Abuzul de substante (droguri, alcool, tutun, cocaing,
anabolice).

Retardul de crestere intrauterina poate fi un raspuns fetal
normal la deficitul factorilor nutritivi sau la hipoxie; prin ur-
mare, problema nu este retardul in sine, ci mai degraba riscul
continuu de dezvoltare a fatului cu malnutritie sau hipoxie.

Retardul de crestere intrauterind este adesea clasificat
drept o restrictie de crestere simetrici (circumferinta capu-
lui, lungimea §i masa, la fel, sunt afectate) sau asimetric (cu
dereglarea cresterii circumferintei capului). Retardul de creg-
tere intrauterind simetrica are adesea un debut mai timpuriu
in primul trimestru de sarcina si este asociat cu afectiuni care
afecteaza numirul de celule fetale, cum ar fi patologii cromo-
zomiale, genetice, teratogene, infectioase sau hipertensiunea
arteriald materna severa.
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Este importanta evaluarea cu atentie a vérstei gestatio-
nale la copiii cu suspiciune de retard de crestere intrauterina
simetricd, deoarece calcularea incorecta a varstei gestationale
poate si duci la diagnosticul de RDIU tip simetric.

RDIU tip asimetric are adesea debuttardiv in a doua ju-
mitate a sarcinii, se asociazi cu dereglarea circulatiei la inves-
tigatia cu Doppler invasele carotide si este asociat cu nutritia

maternd deficitard sau cu debut tardiv sau cu exacerbarea bo-
lilor vasculare materne (preeclampsie, hipertensiune arteriald
cronica).

Atat la copiii prematuri, ct sila cei nascuti la termen, di-
agnosticul de copil mic pentru vérsta gestationald este asociat
cu afectarea neurodezvoltarii.

Tabelul 31. Afectiuni ale copiilor mici pentru virsta gestationali sau cu restrictie de crestere intrauterina. Alte pro-
bleme includ hemoragia pulmonari si cele comune termenului gestational - riscurile asociate prematuritatii,
daci se nasc la <37 saptamani.

Afectiuni/complicatii

Etiologie/patogenie

Moartea intrauterini a fatului

Hipoxie, acidoza, infectii, anomalii letale

Sindromul de detresa respiratorie prin alte etiologii
decit deficitul de surfactant

Aspiratie de meconiu
Hipertensiune pulmonari
Tulburari metabolice
Policitemie
Encefalopatie hipoxico-ischemica

Asfixie perinatald

IPerfuzie uteroplacentara in timpul travaliului + hipoxie fetald

cronici-acidozi; sindrom de aspiratie a meconiului

Hipoglicemie

{ Gluconeogeneza, hiperinsulinism, T necesarul de glucozi la

hipoxie, hipotermie

Policitemie-hipervascozitate

Hipoxie fetala cu Tproductie de eritropoietini

Consum redus de oxigen/hipotermia

Hipoxie, hipoglicemie, depozite deficitare de tesut adipos subcuta-

nat

Dismorfism

Anomalii sindromale, tulburiri cromozomiale-genetice, induse de

oligohidramnios, infectii TORCH

Copiii mari pentru varsta gestationala

Copiii cu greutatea la nagtere > percentila 90% pentru
vérsta gestationala sunt considerati mari pentru varsta ges-
tationala. Mortalitatea neonatald scade odatd cu cresterea
greutatii la nastere pana la aproximativ 4000 g, dupa care rata
mortalitatii cregte iar. Acesti nou-niscuti supraponderali se
nasc de obicei la termen, dar la copiii prematuri cu greuta-
te mare pentru vérsta gestationald mortalitatea este semni-
ficativ mai mare decit cea a nou-niscutilor cu aceeagi masi
néscuti la termen; diabetul matern si obezitatea sunt factori
predispozanti.

Unii nou-ndscuti sunt constitutionali mari din cauza gre-
utatii parintilor. Indiferent de vérsta lor gestationald, copiii cu
masa mare la nagtere au o incidentd mai mare a leziunilor la
nagtere, cum ar fileziuni ale plexului cervical si brahial, leziuni
ale nervului frenic cu paralizia diafragmei, fractura clavicu-
lei, cefalohematoame, hematoame subdurale §i echimoze ale

regiunii capului si fetei, dar si un risc crescut de hipoglicemie
si policitemie.

Nou-niscutul postmatur

Nou-niscutii postmaturi sunt cei niscuti dupa 42 de
saptimani complete de gestatie, calculate dupa prima zi a ulti-
mei menstruatii materne. Din punct de vedere statistic, apro-
ximativ 12% din sarcini sunt rezolvate dupa 42 de siptiméni.

Intrucat dovezi actuale sugereaza ca atit morbiditatea,
cat i mortalitatea cresc semnificativ dupa termenul de 42 de
sdptimaéni, interventiile obstetricale pentru inducerea nagte-
rii sunt adesea utilizate inainte de 42 de siptaméni de gestatie,
ceea ce duce la o scadere a ratei nasterilor dupa termen.

Nu se cunoaste etiologia nasterii dupa termen sau post
maturitatii. Nou-niscutii postmaturi au adesea talia si cir-
cumferinta capului normal, dar pot avea 0 masa mica pentru
termenul gestational, daca prezinti insuficienta placentara.
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Copiii nascuti posttermen asociat cu insuficienta placen-
tard presupusa pot avea diverse semne fizice.
Daca se instaleaza insuficienta placentard, pot aparea:
1. Lichid amniotic meconial si impregnarea fitului cu
meconiu,
2. Tulburiri ale batiilor cordului fetal,
3. Retardin greutate, care este frecvent confundat cu post-
maturitatea, desi doar 20% dintre nou-niscutii cu insuficientd
placentara sunt postmaturi.

™

Descuamarea pielii, unghiile lungi, parul abundent, pie-
lea palidi, fata ridata si pielea uscata, in special in jurul coap-
selor si feselor, prezintd aspectul de copil scizut in greutate
recent; unghii cu pete de meconiu, piele, vernix, cordonul
ombilical i membranele placentare pot fi, de asemenea, cu
pete de meconiu.

Fig. 57. Semne ale postmaturitatii: descuamarea pielii, pielea ridata si uscata.

Complicatiile frecvente ale postmaturitatii includ:
o depresia perinatali,
o sindromul de aspiratie meconialj,
o hipertensiunea pulmonara persistents,
« hipoglicemia,
« hipocalcemia si
o policitemia.

Bebelusii nascutila varsta gestationala > 42 siptamani au
o mortalitate de aproximativ 3 ori mai mare fati de nou-nis-
cutii la termen. Mortalitatea a fost redusi prin imbunatitirea
managementului obstetrical.

Datele sugereaza ca de la 39 siptiméani de gestatie atat
pentru femeile primipare, cit §i pentru cele multipare nagte-
rea este asociatd cu o scadere a ratei complicatiilor materne si
neonatale in comparatie cu strategia expectativa a sarcinilor
post-termen.

Monitorizarea obstetricald atentd, inclusiv teste non-
stres, profilul biofizic sau determinarea fluxului sangvinprin
Doppler ofera de obicei informatie rationald pentru alegerea
a 1 din 3 variante:

— strategia expectativa, fard interventii;
— inducerea procesului de nastere sau
— operatia cezariana.

Inducerea nasterii sau nagterea prin operatia cezariand
pot fiindicate la femeile cu varstd maternd inaintata primipa-
re > 2 siptimani peste termen, in special daci prezinti dovezi
de suferinti fetald la moment.
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Multiparitatea

Gemenii monozigoti versus heterozigoti

Identificarea gemenilor drept monozigoti si heterozi-
goti este necesard pentru determinarea influentei relative a
eredititii si mediului asupra dezvoltarii fiziologice si riscului
de imbolnévire. Presupunerea anterioard, potrivit careia ge-
menii care sunt de sex diferit sunt dizigoti, nu mai poate fi
consideratd adevirati. Discordanta de sex, placentarea i de-
terminarea amnionicitatii si corionicitatii nu sunt modalitati
fiabile de determinare a zigotozitatii.

Studierea detaliatd a grupei de singe, analiza genetica
sau a tipului de tesut (antigenul leucocitelor umane) pot fi
utilizate pentru determinarea tipului de diviziune zigotica
produsi (o exceptie fiind studierea grupei de singe in cazu-
rile de gemeni himerici, unde unul sau ambii gemeni contin
linii celulare distincte de la mai multi zigoti). Diferentele fi-
zice si cognitive dintre gemenii monozigoti pot fi cauzate de
multi factori, inclusiv conditiile de dezvoltare in uter, care pot
fi diferite. Aditional, pot exista diferente in genomul mitocon-
drial, in modificarea produsului genic in urma modificarilor
post-translationale si in modificarea epigenetici a genelor nu-
cleare ca raspuns la factorii de mediu.

Incidenta

Incidenta sarcinilor gemelare spontane este cea mai mare
in randul populatiei de afroamericani si indienilor din est, ur-
matd de rasa albd din nordul Europei si este cea mai scazuta
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printre rasele asiatice. Diferentele de incidentd a gemenilor
din intreaga lume implica in principal gemenii dizigoti.

Incidenta gemenilor monozigoti (3-5 din 1000 de nas-
teri gemelare) nu este legata de factori rasiali sau familiali.
Pani in prezent, rata sarcinilor gemelare spontane ramane
stabil int4lnitd pe toate continentele si in toate culturile.

Cresterea incidentei nagterilor cu gemeni monozigoti si
heterozigoti mai des este asociata cu varsta materna avansata
si utilizarea metodei de fertilizare in vitro (FIV).

Rata tripletilor si nagterilor multiple cu numir mai mare
de copii este de 113,51a 100 000 de nagteri vii in Statele Unite
si continua sa scada. Utilizarea transferului cu un singur em-
brion in metoda FIV a scizut numirul nasterilor cu tripleti si
mai multi copii.

Cu toate acestea, a fost raportatd o dublare a nasterilor cu
gemeni monozigoti si o crestere a sarcinilor gemelare atipice.
Incidenta gestatiei multifetale dizigotice este, de asemenea,
in cregtere, datorita tratamentului infertilititii cu preparate de
stimulare ovariani (clomifen, gonadotropine).

Etiologia

Sarcinile gemelare datoritid poliovulatiei sunt mai frec-
vente la a doua sarcinj, la femeile cu o varstd mai avansata si
in familiile cu anamnezi de gemeni dizigoti. Ele pot fi indu-
se prin maturizarea simultana a foliculilor multipli in ovare,
dar si a foliculilor care contin 2 ovule, acestea fiind descrise
ca o trasaturd genetici care duce la sarcina gemelara. Femeile
cu sarcini gemelare au niveluri mai mari de gonadotropini.
Sarcinile prin poliovulatie apar frecvent la femeile tratate
pentru infertilitate.

Aparitia gemenilor monozigoti poate si fie independen-
ta de factorii de ereditate. Etiologia sarcinii gemelare nu este
cunoscuti, dar existi 2 teorii predominante. In teoria clasica
a fisiunii, gemenii rezultd din diviziunea unui singur produs
de conceptie (zigot) si anume momentul diviziunii este deci-
siv pentru determinarea variantei de formare a sacului amnio-
tic si de insertie a corionului (adici, cu cdt mai devreme apare
fisiunea, cu atat este mai probabil ca gemenii sa fie bicoriali
si/sau biamniotici).

Totusi, prin aceasta teorie nu pot fi explicate mai multe
forme de sarcini gemelare atipice, inclusiv aparitia gemeni-
lor monozigoti bicorionici de tip biamniotic dupa transferul
unui singur embrion in starea de blastocist tardiv, a gemenilor
monozigoti discordanti fenotipic §i a gemenilor concrescuti
asimetric (gemeni siamezi).

O teorie de fuziune alternativi in sarcinile gemelare a
fost propusa pentru a explica aceastd discrepantd, in care ma-
sele celulare interne ale trofectodermului se contopesc dupa
etapa initiald de diviziune a celor 2 celule.

Fig. 58. Sarcini gemelara bicoriala.

Sarcinile gemelare atipice

Gemenii siamezi (1 din S0 000 de sarcini si 1 din 250
000 de nasteri vii) sunt exclusiv monozigoti. Teoretic, aceg-
tia provin de la fisiunea intarziati a unui singur zigot (10-14
zile) sau de la fuziunea a 2 zigoti (asa cum este propus pen-
tru gemenii siamezi atagati asimetric). Majoritatea gemenilor
siamezi sunt de sex feminin. Prognosticul pentru gemenii
siamezi conjugati simetric depinde de posibilitatea de sepa-
rare chirurgicald, care la rindul sau depinde de mésura in care
organele vitale sunt impartite. Locul conexiunilor variaza:
toracoomfalopag (28% dintre gemenii siamezi), toracopag
(18%), omfalopag (10%), craniopag (6%) si duplicare in-
completa (10%).

e O O § 4

Fig. 59. Gemeni siamezi de tip omfalopag.

Termenul de geamin parazit a fost folosit in istorie pen-
tru a descrie membrul mai mic §i mai putin dezvoltat al unei
perechi de gemeni siamezi; acest geaman parazit a suferit un
deces embrionar incomplet si a rimas vascularizat de citre
geaminul siu supravietuitor independent.

Pentru gemenii siamezi atagati asimetric la care un gea-
min este dependent de sistemul cardiovascular al geaméanului
intact (gemeni exoparazitici — 1 din 1 milion de nasteri vii),
supravietuirea geamanului independent depinde de posibili-
tatea excizdrii geamanului exoparazitic.
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In cazul gemenilor endoparazitici (fit in fit, 1 din S00
000 de nasteri vii), la care un fit (sau mai multi feti) existd
ca o masi benigni in geamanul independent, supravietuirea
acestuia nu este afectata.

Fig. 60. Meningomielocel al geamanului independent si
membre superioare accesorii rudimentare ale

geamanului parazit.

Superfecundarea are loc la fertilizarea ovulului printr-o
inseminare, dupa ce acest ovul a fost deja fertilizat cu succes,
iar superfetarea are loc cind fertilizarea si dezvoltarea unui
embrion se petrece in timp ce in uter se dezvolta deja un alt
fat. Aceste notiuni au fost propuse ca explicatii pentru dife-
rentele in parametrii antropometrici si aspectul anumitor ge-
meni la nagtere.

Complicatiile sarcinilor multiple

Complicatiile sarcinii gemelare includ polihidramnio-
sul, hiperemesis gravidarum, preeclampsia, ruperea prematu-
ri a membranelor amniotice (RPM), placenta previa, insertia
velamentoasi a cordonului ombilical, prezentarea (cresterea)
anormala si travaliul prematur.

Gemenii monoamniotici au o rata de fatalitate mai mare
datoritd obstructiei circulatiei secundare impletirii cordoa-
nelor ombilicale. Comparativ cu geamanul care a fost niscut
primul, al doilea geaman are un risc crescut pentru dezvol-
tarea sindromului de detresa respiratorie si asfixie. Gemenii
sunt expusi riscului de restrictie de cregtere intrauterina, sin-
drom de transfuzie feto-fetala si de dezvoltare a anomaliilor
congenitale, care apar predominant la gemenii monozigoti.

Anomaliile apar in urma deformirii prin compresie a
uterului (luxatie de sold), embolizirii vaselor fetale (atrezie
ileala, porencefalie — tulburare a sistemului nervos central
care se manifestd prin formarea unui chist sau a unei cavitati
intr-o emisferd cerebrali a creierului, aplazie a pielii — un ter-
men folosit pentru a descrie o zoni a pielii care nu s-a for-
mat complet. In unele cazuri, tesuturile subiacente, inclusiv
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oasele, pot, de asemenea, fi lipsd. Zona pielii lipsa variaza ca
mirime, de la citiva milimetri pani la 10 cm) sau fird embo-
lizare (geaman acardiac) si factori necunoscuti (gemeni sia-
mezi, anencefalie, meningomielocel).

Sindroame ale sarcinilor gemelare

Anastomozele vasculare placentare apar cu frecventd
sporiti la gemenii monocorionici. In placentele monocori-
onice, vascularizatia fetala este de obicei unit3, uneori intr-o
maniera foarte complexd. De obicei, aceasta este echilibrat,
astfel incét nici un geamin nu are de suferit.

Comunicatiile arterio-arteriale se incrucigeazi deasupra
venelor placentare, iar atunci cind sunt prezente anastomoze,
sangele poate fi cu usurinti redirectionat de la un pat vascu-
lar fetal la celalalt. Comunicatiile veno-venoase se intalnesc
in mod similar, dar sunt mai putin frecvente. O combinatie
de anastomoze arterio-arteriale si veno-venoase se intilneste
la fatul acardiac. Aceasti anomalie letald rard (1 din 35.000)
este secundard sindromului de perfuzie arteriald inversi a
gemenilor.

Radiofrecventa in utero sau ablatia cu laser a anastomo-
zei sau ocluzia cordului pot fi utilizate pentru a trata insufi-
cienta cardiaci la geaminul supravietuitor. Totusi, decesul
acestuia este raportat in pana la 75% din cazuri. In cazuri rare,
un cordon ombilical incepe de la celilalt dupi parisirea pla-
centei, iar geamanul atasat de cordonul secundar suferi de
malformatii sau moare in utero.

In sindromul de transfuzie feto-fetali, o arteri de laun
fat livreaza acut sau cronic sange care este drenat in venele ce-
luilalt fat. Fatul recipient, drept urmare, dezvolti polihidram-
nios, este pletoric si are masa mare pentru vérsta gestationald,
iar fatul donator dezvolta oligohidramnios, este anemic si are
masa mici pentru vérsta gestationald.

Sindromul de transfuzie feto-fetala este mai frecvent la
gemenii monozigoti si afecteaza pani la 30% dintre gemenii
monocorionici. Polihidramniosul intr-o sarcina gemelara su-
gereazd STFF.

Anticiparea acestei posibilitati prin pregatirea transfuziei
de singe pentru fatul donator si a exfuziei de singe la fatul
recipient poate fi salvatoare pentru copii. Moartea fatului do-
nator in uter poate duce la tromboza generalizati cu fibrina
in arteriolele mici ale fatului recipient, posibil datorita trans-
fuziei de singe bogat in tromboplastini de la fatul donator
macerat.

Coagularea intravasculard diseminati (CID) se poate
dezvolta la geaminul supravietuitor.

In tabelul de mai jos sunt enumerate modificirile mai
frecvente asociate cu un sunt mare. Tratamentul acestei
probleme extrem de letale constd in administrarea materna
de digoxina, amnioreductia agresivd a polihidramniosului,
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reductia selectivd a unui fat si, mai des, ablatia cu laser sau
fetoscopica a anastomozei.

Tabelul 32. Modificiri caracteristice ale gemenilor monocorionici
cu sunturi arterio-venoase placentare decompensate.

Partea arteriald — Donatorul

— Prematuritate

- Oligohidramnios

— Prematur mic

- Malnutritie

— Paliditate

— Anemie

- Hipovolemie

- Hipoglicemie

— Microcardie

— Glomeruli mici sau normali
- Arteriole cu pereti subtiri

Fig. 61. Sindromul de transfuzie feto-fetald vizualizat la

placenta colorata prin tehnica Solomon. Culoarea albastru
si verde indici arterele, iar roz si galben — venele. Dupa
identificarea i coagularea fiecirei anastomoze individu-
ale, patul vascular complet este coagulat de la o margine
placentari la cealalta.

Diagnostic

Un diagnostic prenatal de sarcina gemelara este sugerat
de dimensiunile uterului, care sunt mai mari decét cele astep-
tate pentru varsta gestationald, de auscultarea a 2 inimi fetale
si de valori crescute ale a-fetoproteinei serice (AFP) materne
sau gonadotropinei corionice umane (hCG).

Partea venoasa — Recipientul

— Prematuritate

— Polihidramnios

- Hidrops fetal

— Prematur mare

— Pletora

— Policitemie

- Hipervolemie

- Hipertrofie cardiaca

- Disfunctie miocardici

- Regurgitarea valvei tricuspide
— Obstructia tractului de ejectie a ventriculului drept
- Glomeruli mari

— Arteriole cu pereti grosi

Diagnosticul se confirmd prin ultrasonografie.
Examinarea fizica a gemenilor este necesara, dar nu suficien-
ta, pentru a determina zigotozitatea gemenilor.

In cazul in care sunt prezente anomalii congenitale sau
are loc transfuzia sau transplantul, trebuie sa fie efectuata tes-
tarea genetica a zigotozitatii.

In timp ce testarea prenatali noninvazivi devine din ce
in ce mai frecventd, rezultatele trebuie interpretate cu pru-
denta in sarcina multipl, pani cind sunt bine stabilite mai
multe criterii noi.

Prognostic

Majoritatea gemenilor se nasc prematuri, iar compli-
catiile materne ale sarcinii sunt mai frecvente decét in cazul
sarcinilor monofetale. Riscul pentru gemeni este cel mai des
asociat cu transfuzia feto-fetald, FIV si cresterea discordanti
cu debut precoce.

Deoarece majoritatea gemenilor sunt prematuri, morta-
litatea lor totald este mai mare decét in cazul sarcinilor mo-
nofetale. Mortalitatea perinatali a gemenilor este de apro-
ximativ 4 ori mai mare decat in sarcina cu un singur copil,
iar gemenii monocorionici sunt in mod special in pericol.
Gemenii monoamniotici au o probabilitate sporiti de im-
pletire a cordonului ombilical, ceea ce poate duce la asfixie.
Gemenii prezinti un risc mai mare de malformatii congeni-
tale, cu rata afectirii gemenilor monozigoti de pana la 25%.
Teoretic, al doilea geamin este mai mult expus la anoxie decit
primul, deoarece placenta se poate separa dupa nagterea pri-
mului geaman si inainte de nagterea celui de-al doilea. In plus,
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expulzia celui de-al doilea geamin poate fi dificild, deoarece
poate avea loc prezentatia anormald, tonusul uterin poate fi
scazut sau inchiderea colului uterin incepe dupa nasterea pri-
mului fat.

Nagterile cu tripleti sau cu un numir mai mare de copii
sunt asociate cu un risc crescut de deces sau afectarea dezvol-
tarii sistemului nervos, precum si greutatea la nagtere extrem
de scazutd comparativ cu copiii unici si gemeni de aceeasi vér-
sta gestationala.

Mortalitatea in cazul gestatiilor multiple cu > 4 feti este
excesiv de mare pentru fiecare fit. Din cauza prognosticului
nefavorabil, ca optiune de tratament a fost oferitd reducerea
selectivi a fatului. Gemenii monozigoti au un risc crescut de
deces al unui geaman in uter. Geamanul supravietuitor are un
risc mai mare de paralizie cerebrali sialte sechele neurologice.

Tratament

Diagnosticul prenatal permite obstetricianului §i neona-
tologului sd anticipeze nasterea copiilor care prezinta un risc
sporit datorita sarcinii gemelare. Riscul de sarcini multiple
dupi utilizarea FIV poate fi redus prin transferarea selectiva
a unui singur embrion.

In plus, nagterea electivi a gemenilor la 37 de saptimani
de gestatie (sau mai devreme pentru gemenii monocorio-
nici, monoamniotici) reduce rata complicatiilor pentru feti si
mama. Mai mult, in sarcinile gemelare intre 32 si 39 de sipta-
méni de gestatie, nasterea vaginala planificata este de electie,
daca primul geamin este in prezentatie cefalica.

Prezenta si supravegherea atenta de citre o echipd de
neonatologi sunt indicate in perioada neonatald imediata,
astfel incat tratamentul prompt al asfixiei sau sindromului de
transfuzie feto-fetald sd poata fi initiat imediat.

Decizia de a efectua o transfuzie de sdnge imediata unui
geamin donator cu anemie severa sau o transfuzie partiala de

schimb la un geamin recipient trebuie sa se bazeze pe aborda-
rea clinica a neonatologului.

ICTERUL NEONATAL FIZIOLOGIC $I
PATOLOGIC. BOALA HEMOLITICA A
NOU-NASCUTULUI

Icterul neonatal fiziologic

In conditii fiziologice, valorile bilirubinei indirecte in se-
rul din cordonul ombilical sunt de 18-50 mmol/I si cresc cu
o viteza mai mica de 90 mmol/1/24 ore; astfel, icterul devine
vizibil in a 2-a sau a 3-a zi, de obicei atingdnd apogeul intre
a2-asia4-azila90-110 mmol/l si scizand la < 35 mmol/l
intre a 5-a sia 7-a zi dupd nastere.

Icterul asociat cu aceste modificari este desemnat fizio-
logic si se considera rezultatul cregterii productiei de bilirubi-
na din distrugerea eritrocitelor fetale combinata cu limitarea
tranzitorie a conjugarii bilirubinei de catre ficatul neonatal
imatur. In general, 6-7% dintre nou-niscutii la termen au
valori ale bilirubinei indirecte >235 mmol/], iar <3% au va-
lori >270 mmol/1. Factorii de risc pentru cresterea valorilor
bilirubinei indirecte includ varsta materni, rasa (chinezi,
japonezd, coreeand, nativd americani), diabetul matern, pre-
maturitatea, medicamentele (vitamina K, novobiocina), alti-
tudinea, policitemia, sexul masculin, trisomia 21, echimoze,
extravazarea singelui (cefalohematom), inducerea nasterii
cu oxitocind, aliptarea, sciderea in greutate (deshidratare
sau deprivare calorici), motilitate intarziat a intestinului si
antecedente familiale sau un frate/sora la care s-a manifestat
icterul fiziologic. La nou-niscutii fira aceste variabile, valorile
bilirubinei indirecte cresc rar >215 mmol/], in timp ce copiii
cu mai multi factori de risc sunt mai susceptibili pentru valori
mai mari ale bilirubinei.

Tabelul 33. Clasificarea etiologici a icterelor neonatal.

Icter neonatal congenital |

Icter neonatal dobandit

I. Hiperproductia bilirubinei

Membranopatii ereditare
(microsferocitoza, eliptocitoza)

BHNN

Enzimodeficiente ereditare
(piruvatkinaza, 6G-6PDH)

Hemoragii

Hemoglobinopatii Sindromul séngelui aspirat
Policitemia
Hemoliza iatrogena
Hipercirculatia enteropatogen a bilirubinei (pilorostenoza, icter pregnant)
Anemia vit. E - deficitara si picnocitoza
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IL. Clearance-ul scizut al bilirubinei (ictere hepatice)

Boala Gilbert

Deficit hormonal

Defect de conjugare a bilirubinei (sindroa-
mele Crigler-Najjar I siII,
Lucey-Driskoll)

Hepatite infectioase

Defect de excretie a bilirubinei din hepatoci-
te (sindroamele Dubin-Johnson, Rotor)

Hepatite toxice

Ictere simptomatice in hipotiroidism, galac-
tozemie

Prematuritate, alimentatie parenterali totald

III. Ictere obstructive

Atrezia sau hipoplazia ciilor extrahepatice
de tip fetal

Atrezia sau hipoplazia cilor extrahepatice (hepatita perinatali)

Ictere familiale, colestaze (sindroamele Bai-
ler, Mac-Elfresh)

Atrezia intrahepatici si hipoplazia ducturilor biliare (hepatit, cirozi)

Colestaze simptomatice congenitale (muco-
viscidoza)

Stenoza ductului biliar comun sau chist

Colestaze cu dilatarea cailor intrahepatice
(boala Caroli)

Colelitiaza

Compresie tumorala

Sindromul bilei groase

O asociere intre aldptare, varianta de activitate a glucu-
ronosiltransferazei 1A1 si modificiri ale genei transportato-
rului de anioni organici 2 creste riscul de hiperbilirubinemie,
la care sunt expusi nou-niscutii. Prezicerea riscului de icter
fiziologic exagerat poate fi bazati pe valori ale bilirubinei spe-
cifice primei ore de viata.

Masurérile transcutanate ale bilirubinei sunt corelate
liniar cu nivelurile serice si pot fi utilizate pentru screening.
Nivelurile indirecte de bilirubini la sugarii pe termen com-
plet scad la nivelul adultilor (18 mmol/1) p4ni la 10-14 zile
de viata. Hiperbilirubinemia indirectd persistenta peste 2
saptimani sugereazd hemolizd, deficientd ereditard de glucu-
roniltransferazd, icter indus de laptele matern, hipotiroidism
sau obstructie intestinald. Icterul asociat cu stenoza pilorica
poate fi rezultatul deprivarii calorice, deficientei relative a
UDP- glucuroniltransferazei hepatice sau cresterii circulati-
ei enterohepatice abilirubinei din ileus. La copiii prematuri,
cresterea bilirubinei serice tinde s fie aceeasi sau mai lenta,
dar cu o durati mai lungi decét la nou-nascutii la termen.
Nivelurile maxime de 145-216 mmol/l nu sunt de obicei
atinse pana in a 4-a — a 7-a zi de viatd, iar icterul este observat
rar dupa a zecea zi, ceea ce corespunde maturarii mecanisme-
lor de metabolizare si excretie a bilirubinei.

Diagnosticul de icter fiziologic la nou-niscutii la termen
sau prematuri poate fi stabilit doar prin excluderea cauzelor

cunoscute de icter in baza anamnezei, a manifestirilor clinice
si a datelor de laborator. In general, ar trebui efectuati o anali-
za minutioasd, pentru a determina cauza icterului daci:

o apare in primele 24-36 de ore dupa nagtere;

o bilirubina serica cregte cu o viteza mai rapidi decat 90
mmol/1/24 ore;

« bilirubina serica este >216 mmol/lla un copil la termen
(in special in absenta factorilor de risc) sau 180-252 mmol/1
la un copil prematur;

o icterul persistd dupa 10-14 zile dupi nagtere sau

o fractia bilirubinei directe este > 36 mmol/l in orice
moment.

Alti factori care sugereazi o cauza patologica a icterului
sunt anamneza familiald de boala hemolitica, paloarea tegu-
mentelor, hepatomegalie, splenomegalie, esecul fototerapiei
in scaderea valorilor bilirubinei, vome, letargie, alimentatie
lenta, scidere excesiva in greutate, apnee, bradicardie, sem-
ne vitale anormale (inclusiv hipotermie), scaune de culoare
deschisa, urina de culoare inchisa pozitiva pentru bilirubina,
tulburari de singerare si semne de icter nuclear.
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transcutanate (mmol/1)
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Fig. 62. Zonele Kramer: progresia cefalo-caudala a icterului neonatal in S zone diferite, care coreleazi cu valorile bilirubinei
transcutanate.

Tabelul 34. Frecventa monitorizarii bilirubinei serice la nou-nascut

Zile de viata 1zi 27i 3zi
Icter vizibil BT BTc BTec
85-100 mmol/l 3-5 ore 8-12 ore 8-12 ore

120-190 mmol/l 3-4 ore, consiliu

4-6 ore, consiliu

6-8 ore, consiliu

200-250 mmol/l 2-3 ore, consiliu

2-4 ore, consiliu

4-6 ore, consiliu

> 250 mmol/l Exsangvino-transfuzie

2-3 ore, consiliu

3-4 ore, consiliu

Icterul neonatal patologic

Icterul i hiperbilirubinemia ce il cauzeazi sunt consi-
derate patologice daci timpul aparitiei, durata sau mode-
lul variaza semnificativ de cel al icterului fiziologic sau daca
evolutia este compatibild cu icterul fiziologic, dar exista alte
motive pentru a suspecta ci nou-niscutul prezintd un risc
special pentru neurotoxicitate. Este posibil si nu se determi-
ne cauza exacti a unei cregteri anormale a bilirubinei necon-
jugate, dar multi nou-niscuti cu icter patologic au factori de
risc asociati, cum ar fi rasa asiatici, prematuritatea, aliptarea
si pierderea excesivi in greutate. Frecvent, termenii de icter
fiziologic exagerat si hiperbilirubinemie a nou-niscutului
sunt utilizati la nou-nascutii a ciror problema principala este
probabil o deficientd sau inactivitate a glucuroniltransferazei
(sindromul Gilbert), mai degraba decét o productie excesiva
de bilirubina.

Combinatia deficientei de glucoza-6-fosfat dehidrogena-
24 (G-6-PD) si a unei mutatii a regiunii promotoare a UDP-
glucuroniltransferazei-1 produce hiperbilirubinemie indi-
rectd in absenta semnelor de hemolizi. Hiperbilirubinemia
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patologici poate fi, de asemenea, cauzati de mutatii ale genei
UDP-glucuroniltransferazei bilirubinei.

S\
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Fig. 63. Icter neonatal patologic, cu debut in primele 24 de
ore de viati (bilirubina din singele
ombilical - 80 mmol/1).
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Cel mai mare risc asociat cu hiperbilirubinemia indirec-
ta este dezvoltarea disfunctiei neurologice induse de biliru-
bing, care apare in mod tipic la valori sporite ale bilirubinei
indirecte. Dezvoltarea icterului nuclear (encefalopatia hiper-
bilirubinemici) depinde de nivelul bilirubinei indirecte, du-
rata expunerii la cresterea bilirubinei, cauza icterului si starea
clinicd a nou-niscutului.

Leziunile neurologice, incluzind icterul nuclear, pot
aparea la valori mai mici ale bilirubinei la prematuri si in pre-
zenta asfixiei, hemoragiei intraventriculare, hemolizei sau
medicamentelor care inlocuiesc bilirubina din albumina se-
ricd. Nivelul exact de bilirubini indirecti in ser, care este da-
unitoare pentru nou-niscutii cu masa foarte mica la nagtere,
nu este clar.

Tabelul 35. Caracteristicile icterului neonatal fiziologic si patologic.

Hiperbilirubinemie fiziologica

Hiperbilirubinemie patologica

« Icterul debuteazi dupi 36 h,
cel mai frecvent dupa 48 h.

« Icterul debuteazi mai devreme de 36 h.

« Icterul este cu bilirubini indirecta.

« Bilirubina totald depaseste 227 mmol/1.

« Valorile bilirubinei nu depisesc
210 mmol/] la nou-niscutul la
termen;

262 mmol/l la nou-niscutul
prematur.

« Concentratia serici a bilirubinei cregte cu
mai mult de 8,5-17,5 mmol/l pe ora.

« Starea clinici a nou-nascutului
este buni.

o Icter clinic persistent
peste 8-10 zile la nou-niscutul la termen;
peste 21 de zile la nou-niscutul prematur.

« Regresia icterului are loc in

« Hepatosplenomegalie.

7-10 zile la nou-nascutul la termen;
21-28 de zile la nou-niscutul prematur.

« Semne clinice asociate: letargie, tulburari de
alimentatie, tulburari neurologice.

« Nu necesita tratament.

« Necesita tratament

Icterul neonatal asociat alaptarii la san

Cresterea semnificativé a bilirubinei neconjugate (icte-
rul asociat aldptirii la san) se dezvolta la aproximativ 2% din
nou-nascutii aliptati dupa varsta de 7 zile, cu concentratii ma-
xime de 180-540 mmol/l atinse in timpul siptimaniia2-a—a
3-a de viatd. Daca aldptarea este continuati, bilirubina scade
treptat, dar poate persista 3-10 saptimaéni la valori inferioa-
re. Daci aldptarea este intreruptd, nivelul seric de bilirubini
scade rapid, atingdnd un interval normal in citeva zile. Odati
cu reluarea alaptirii, bilirubina revine rareori la valori sporite.

Fototerapia poate fi de folos in cazurile grave. Desi mai
putin frecvent, icterul nuclear se poate dezvolta si la pacientii
cu icter cauzat de laptele matern. Etiologia icterului cauzat de
laptele matern nu este in totalitate clard, desi -glucuronida-
za care are drept rezultat deconjugarea bilirubinei si cresterea
circulatiei enterohepatice si alti factori din laptele matern care
ar putea interfera cu conjugarea bilirubinei (de exemplu, sar-
canediol, acizi grasi liberi) au fost implicati.

Icterul tardiv asociat cu laptele matern trebuie sa se dis-
tinga de un debut precoce, hiperbilirubinemie neconjugata
accentuatd, care apare in prima siptimani dupi nastere la

nou-nascutii aldptati, care au in mod normal valori mai mari
de bilirubind decét cei alimentati cu formuld adaptati. Un
aport mai scazut de lapte inainte de producerea laptelui ma-
tern poate duce la deshidratare, care determina cregterea con-
centratiei relative a bilirubinei in sdnge, provocand totodati
mai putine miscéri intestinale, ceea ce la rdndul siu creste
circulatia enterohepatici a bilirubinei. Suplimentele profilac-
tice de apd cu glucozi la nou-nascutii alaptati sunt asociate cu
valori mai mari de bilirubinj, in parte din cauza aportului re-
dus de lapte matern cu densitate calorici mai mare si nu sunt
indicate.

Aliptarea frecventd (>10 ori in 24 de ore), alimenta-
rea pe timp de noapte §i sustinerea continud a lactatiei pot
reduce incidenta icterului precoce asociat aliptarii. In plus,
suplimentarea cu formula este adecvatd daca aportul caloric
pare inadecvat, pierderea in greutate este excesivi sau copilul
manifestd semne de deshidratare.

Icterul nuclear

Icterul nuclear sau encefalopatia hiperbilirubinemica
este un sindrom neurologic rezultat din depunerea de biliru-
bini neconjugati (indirectd) in ganglionii bazali si in nucleii
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trunchiului cerebral. Patogeneza icterului nuclear este mul-
tifactoriald si implici o interactiune intre valorile bilirubi-
nei neconjugate, legarea de albumina si valorile bilirubinei
nelegate de albumind, trecerea barierei hematoencefalice si
susceptibilitatea neuronali la leziuni. Afectarea barierei he-
matoencefalice de maladii, asfixie si alti factori si modificari
de maturizare a permeabilititii barierei sporesc riscul de dez-
voltare a icterului nuclear.

Valorile exacte peste care bilirubina indirecta sau bili-
rubina libera va fi toxicd pentru un copil individual sunt im-
previzibile. Cu toate acestea, intr-o serie extinsi de nou-nis-
cuti examinati, icterul nuclear a apdrut doar la nou-niscutii
cu bilirubind > 360 mmol/], dintre care 90% au fost anterior
sanatosi, predominant alaptati, la termen §i aproape de ter-
men. Nu se cunoaste durata expunerii la valori ridicate ale
bilirubinei necesare producerii de efecte toxice; cu cét copilul
este mai imatur, cu atit este mai mare susceptibilitatea la icter
nuclear.

Manifestarile clinice ale icterului nuclear

Semnele si simptomele icterului nuclear apar de obicei
la 2-5 zile de la nagtere la nou-nascutii la termen si la sfarsitul
zilei a 7-a la prematuri. Hiperbilirubinemia poate duce la en-
cefalopatie oricand in perioada neonatali. Semnele precoce
pot fi subtile si de nediferentiat de cele ale sepsisului, asfixiei,
hipoglicemiei, hemoragiei intracraniene si a altor boli siste-
mice acute la nou-niscut. Letargia, alimentatia si pierderea
reflexului Moro sunt semne initiale. Ulterior, nou-niscutul

poate parea grav bolnav si molesit, cu reflexe de tendon dimi-
nuate si tulburri respiratorii. Poate si urmeze opistotonusul
cu o fontaneld bombati, risucire a fetei sau a membrelor si un
strigat puternic si emotional. In cazuri avansate, apar convul-
sii §i spasme, nou-niscutii afectati intinzindu-si rigid bratele
intr-o rotatie spre interior cu pumnii inclestati. Rigiditatea
este rard in acest stadiu tardiv.

Multi copii la care progreseaza aceste semne neurologi-
ce severe decedeazi; supravietuitorii sunt de obicei grav afec-
tati, dar pot prezenta semne aparente de recuperare si timp
de 2-3 luni prezintd anumite semne patologice. Mai tarziu
in primul an de viata, opistotonusul, rigiditatea muscular3,
miscarile neregulate si convulsiile tind sa reapara. In al 2-lea
an, opistotonusul §i convulsiile au o frecventd mai scizuti,
dar migcirile neregulate, involuntare, rigiditatea musculara
sau, la unii copii, hipotonia cresc constant. Pani la varsta de 3
ani, sindromul neurologic complet este adesea evident: core-
oatetoza bilaterald cu spasme musculare involuntare, semne
extrapiramidale, convulsii, deficientd mintala, vorbire disar-
tricd, pierderea auzului de inaltd frecventd, privire incrucigati
si miscari oculare patologice superioare. Semnele piramidale,
hipotonia si ataxia apar la unii copii. In cazul evolutiei clinice
usoare, sindromul poate fi caracterizat doar prin dezechili-
bru neuromuscular usor pana la moderat, surditate partiala
sau ,disfunctie cerebrald minima”, care apare individual sau
in combinatie; aceste probleme pot fi neaparente pani cand
copilul merge la scoala.

Tabelul 36. Manifestari clinice ale icterului nuclear.

Forma acuta:

Faza 1 (ziua 1-2): supt slab, stupoare, hipotonie, convulsii

Faza 2 (mijlocul sdptimanii I): hipertonusul muschilor extensori, opistotonus, spasmul muschilor cervicali posteriori,
tebra
Faza 3 (dupa siptimana I): hipertonus

Forma cronica:

Primul an de viata: hipotonie, reflexe tendoniene profunde active, reflexe tonice cervicale obligatorii, abilitati motorii
intarziate
Dupi primul an de viati: deregliri locomotorii (coreoatetozi, tremor), pierderea neurosenzoriali a auzului, privire depla-
sata superior

Incidenta si prognosticul

Dupi criterii patologice, icterul nuclear se dezvolti la
30% dintre nou-nascutii (de toate varstele gestationale) cu
boalid hemolitica netratata si valori ale bilirubinei > 450-540
mmol/l. Incidenta la autopsie a prematurilor hiperbilirubine-
mici este de 2-16% si este legatd de factorii de risc discutati
anterior. Estimiri exacte ale frecventei sindromului clinic
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nu sunt disponibile din cauza spectrului larg de manifestari.
Semne neurologice evidente determini un prognostic grav; >
75% dintre nou-niscutii afectati mor, iar 80% dintre supravie-
tuitorii afectati au coreoatetoza bilaterald cu spasme muscula-
re involuntare. Intrzierea dezvoltirii, surditatea si cvadriple-
gia spasticd sunt frecvente.
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Prevenirea dezvoltarii icterului nuclear

Desi se considera ci icterul nuclear este o boali din tre-
cut, existd raportiri despre efectele neurotoxice ale bilirubinei
la nou-nascutii la termen §i prematuri care au fost externati
drept nou-nidscuti sanatosi. Expertii recomanda screeningul
universal pentru hiperbilirubinemie i evaluarea factorilor de
risc clinic pentru icter sever si disfunctie neurologica indusa
de bilirubina. Masurarea bilirubinei serice totale sau a biliru-
binei transcutanate este recomandata pentru screeningul ini-
tial. Daci nivelurile transcutanate sunt documentate ca > 270
mmol/] sau in cregtere rapida, se recomandi confirmarea cu
o bilirubina seric totala.

Protocoalele care utilizeaza normograma bilirubinei
specifice orei de viatd, examinarea fizica i factorii de risc cli-
nic au reusit sd identifice pacientii cu risc de hiperbilirubine-
mie §i candidatii la un management tintit.

Cauzele potential prevenibile ale icterului nuclear
includ:

« externarea precoce (< 48 de ore) fird monitorizare pre-
coce (in termen de 48 de ore de la externare); aceasta pro-
blemi este deosebit de importanti la prematurii aproape de
termen (35-37 de siptiméni de gestatie);

« esecul de a determina valorile bilirubinei la un copil cu
debut al icterului in primele 24 de ore;

« nerecunoagterea prezentei factorilor de risc pentru
hiperbilirubinemie;

« subestimarea gravititii icterului prin evaluare clinica
(vizuala);

o lipsa de preocupare in ceea ce priveste prezenta
icterului;

« intirzierea in masurarea nivelului seric de bilirubina, in
ciuda icterului marcat sau intdrzierea in initierea fototerapiei
in prezenta valorilor crescute de bilirubina;

« esecul de a raspunde ingrijorarii parintilor cu privire la
icter, alimentatie lentd sau letargie.

In plus, se recomanda si se fixeze factorii de risc ai fieca-
rui copil conform protocoalelor stabilite inainte de externare.

Este recomandata urmatoarea abordare:

1. orice sugar care manifestd icter in primele 24 de ore de
viatd necesitd masurarea valorilor bilirubinei serice totale si a
fractiilor sale i, daca sunt sporite, evaluarea pentru eventuale
boli hemolitice;

2. monitorizarea timp de 2-3 zile de la externare a tutu-
ror nou-niscutilor externati mai devreme de 48 de ore dupi
nagtere. Monitorizarea precoce este deosebit de importanti
pentru nou-ndscutii < 38 siptimani de gestatie. Momentul
evaludrilor repetate depinde de vérsta la externare si de pre-
zenta factorilor de risc. In unele cazuri, este necesara monito-
rizarea in termen de 24 de ore. Urmdrirea post-externare este
esentiald pentru recunoasterea timpurie a problemelor legate
de hiperbilirubinemie si evolutia bolii.

Este necesara comunicarea cu parintii cu privire la pre-
ocupdrile legate de culoarea pielii copilului §i activitatile
comportamentale ale copilului, inclusiv educatia despre po-
tentialele riscuri §i neurotoxicitatea. Promovarea continua a
lactatiei, educatia, sprijinul si serviciile de monitorizare sunt
esentiale pe toatd perioada neonatald. Mamele trebuie sfatu-
ite sa-gi alapteze copiii la fiecare 2-3 ore §i s evite suplimen-
tarea de rutind cu apa sau apa cu glucoza pentru a asigura o
hidratare i un aport caloric adecvat.

Tratamentul hiperbilirubinemiei

Indiferent de cauza, scopul terapiei este de a preveni
neurotoxicitatea legatd de bilirubina indirecta. Fototerapia
si, daca aceasta nu reuseste, transfuzia de schimb (exsangvi-
notransfuzia) riman modalititile de tratament primar utili-
zate pentru a mentine bilirubina sericd maximi sub nivelurile
patologice. Riscul de afectare a sistemului nervos central de
citre bilirubini trebuie si fie echilibrat cu riscul potential de
tratament. Nu existd un consens in ceea ce priveste nivelul
exact al bilirubinei la care si se initieze fototerapia. Deoarece
fototerapia poate necesita 6-12 ore pentru a avea un efect ma-
surabil, trebuie initiatd la valori ale bilirubinei sub cele indi-
cate pentru transfuzie. Cand sunt identificate, trebuie tratate
cauzele medicale care stau la baza valorilor crescute ale bili-
rubinei si a factorilor fiziologici care contribuie la sensibilita-
tea neuronald, cu antibiotice pentru septicemie §i corectarea
acidozei.

Tabelul 37. Concentratii maxime ale bilirubinei serice indirecte la prematuri.

Masa la nagtere

Fara complicatii

Cu complicatii

<1000 grame

216-234 mmol/1

180-216 mmol/1

1000-1250 grame

216-252 mmol/1

180-216 mmol/1

1251-1499 grame

252-288 mmol/1

216-252 mmol/1

1500-1999 grame

288-360 mmol/1

270-306 mmol/1

2000-2500 grame

360-396 mmol/]
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Tabelul 38 prezinta valorile maxime recomandate ale
bilirubinei serice indirecte la prematuri, in dependenta de
prezenta sau absenta unor complicatii. Complicatiile includ
asfixia perinatald, acidoza, hipoxia, hipotermia, hipoalbumi-
nemia, meningita, hemoragia intraventriculara, hemoliza,
hipoglicemia sau semne de icter nuclear. Fototerapia trebuie
initiatd la 50 - 70% din valoarea maxima a bilirubinei indirec-
te. Daci valorile depasesc cu mult acest nivel, daca fototerapia
nu este eficienta in sciderea valorilor maxime sau daca sunt
semne evidente de icter nuclear, este indicatd transfuzia de
schimb.

Fototerapia

Icterul clinic si hiperbilirubinemia indirectd sunt redu-
se prin expunerea la lumini de mare intensitate in spectrul
vizibil. Bilirubina absoarbe maxim lumina in intervalul al-
bastru (420-470 nm). Lumina alba, albastra si cea speciala
cu spectru ingust albastra este eficienta in reducerea valori-
lor bilirubinei. Bilirubina din piele absoarbe energia usoara,
provocand mai multe reactii fotochimice. Un produs major
din fototerapie este rezultatul unei reactii de fotoizomeri-
zare reversibild care transformd nativul toxic neconjugat
47,15Z-bilirubind intr-un izomer configurational neconju-
gat, 4Z, 1SE-bilirubinj, care poate fi apoi excretat in bila fara

conjugare. Celalalt produs principal din urma fototerapiei
este lumirubina, un izomer structural ireversibil convertit
din bilirubina nativa ce poate fi excretati de rinichi in stare
neconjugata.

Fig. 64. Lampi de fototerapie pentru nou-niscuti.

Efectul terapeutic al fototerapiei depinde de energia lu-
minoasi emisd in gama eficienta a lungimilor de unda, dis-
tanta dintre lumini §i nou-niscut §i suprafata pielii expuse,
precum si rata de hemolizi si metabolismul in vivo i excretia
bilirubinei.

Tabelul 38. Indicatiile pentru fototerapie; valorile bilirubinei sunt indicate in mmol/I.

. Este posibili foto- . EST, daci fototerapia intensiva nu este | EST si FT inten-
Varsta/ore . Fototerapie L. T
terapia efectiva siva
<24 > 65 >85 > 85 > 85
25-48 >170 >260 > 340 > 430
48-72 > 260 >310 >430 >510
>72 >290 > 340 > 430 >3510

Unitatile comerciale de fototerapie disponibile variaza
considerabil in ceea ce priveste puterea spectrald si intensi-
tatea radiatiei emise; prin urmare, puterea poate fi misurati
cu exactitate doar la suprafata pielii pacientului. Culoarea in-
chisi a pielii nu reduce eficacitatea fototerapiei. Fototerapia
intensivd maxima trebuie utilizatd atunci cand valorile bili-
rubinei indirecte se apropie de cele maxime indicate in nor-
mograme. O astfel de terapie include utilizarea unor tuburi
fluorescente ,albastre speciale”, plasarea lampilor la 15-20
cm de la nou-niscut §i punerea unei paturi de fototerapie fi-
brooptica sub spatele sugarului pentru a mari suprafata expu-
sa. Utilizarea fototerapiei a scizut nevoia de transfuzie la copii
la termen si la prematuri cu icter hemolitic si non-hemolitic.
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Atunci cand exista indicatii pentru transfuzia de schimb,
fototerapia nu trebuie utilizata ca inlocuitor; cu toate acestea,
fototerapia poate reduce nevoia de transfuzii de schimb repe-
tate la nou-nascutii cu hemolizi. Fototerapia conventional se
aplicd continuu, iar pozitia copilului este schimbata frecvent
pentru o expunere maxima a suprafetei pielii. Fototerapia tre-
buie intrerupta imediat ce valorile bilirubinei indirecte s-au
redus pana la valorile considerate sigure in ceea ce priveste
varsta i starea copilului. Valorile serice de bilirubini i hema-
tocritul trebuie monitorizate la fiecare 4-8 ore la nou-nascutii
cu boala hemolitici si la cei cu valori ale bilirubinei aproape
de intervalul toxic pentru copilul individual. Altii, in special
nou-nascutii cu varsta mai mare, pot fi monitorizati mai rar.
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Monitorizarea bilirubinei serice trebuie si continue cel
putin 24 de ore dupi incetarea fototerapiei la pacientii cu
boald hemolitica, deoarece poate apirea cresterea neasteptata
a bilirubinei, necesitdnd un tratament suplimentar. Culoarea
pielii nu poate fi utilizata pentru evaluarea eficacitatii fotote-
rapiei; pielea bebelusilor expusi la lumina poate pirea aproa-
pe fard icter in prezenta unei hiperbilirubinemii marcate.

Desi nu este necesard pentru toti nou-niscutii afectati,
suplimentarea intravenoasa cu lichide adaugata la alimentatia
orala poate fi benefici la pacientii deshidratati sau la copiii cu
valori de bilirubind apropiate de cele care necesita transfuzie
de schimb. Complicatiile asociate fototerapiei includ scaune
lichide, eruptii eritematoase maculare, eruptii purpurice aso-
ciate cu porfirinemie tranzitorie, supraincilzire, deshidratare
(pierderi insensibile crescute de api, diaree), hipotermie de
expunere si o afectiune benigna numita ,sindromul copilului
bronzat”, care apare in prezenta hiperbilirubinemiei directe.

Fototerapia este contraindicatd in prezenta porfiriei.
Anterior initierii fototerapiei, ochii nou-nascutului trebuie sa
fie inchisi si acoperiti corespunzitor pentru a preveni expu-
nereala lumina si deteriorarea corneei. Temperatura corpului
trebuie monitorizata, iar copilul trebuie ferit de efectul direct
al becului. Iradierea trebuie masurata direct pe suprafata pi-
elii nou-nascutului. La pacientii cu boald hemolitica trebuie
sd fle monitorizatd dezvoltarea anemiei, care poate necesita
transfuzie. Anemia poate apirea in ciuda scaderii valorilor
bilirubinei.

Experienta clinici sugereazi ci efectele biologice adver-
se pe termen lung ale fototerapiei sunt absente, minime sau
nerecunoscute. Termenul ,sindromul copilului bronzat” se
referd la o decolorare a pielii inchisa, cenugie-maronie, obser-
vatd uneori la nou-niscutii care primesc fototerapie. Aproape
toti copiii la care s-a observat acest sindrom au avut o cregte-
re semnificativa a fractiei directe a bilirubinei i alte semne
ale bolii hepatice obstructive. Decolorarea poate rezulta din
modificarea foto-indusa a porfirinelor, care sunt adesea pre-
zente in timpul icterului colestatic si pot dura multe luni. In
ciuda acestui sindrom, fototerapia poate continua, daca este
necesard.

Terapia intravenoasi cu imunoglobuline

Administrarea intravenoasi a imunoglobulinei este un
tratament adjuvant pentru hiperbilirubinemia cauzata de
boala hemolitica izoimuni. Utilizarea sa este recomandata
atunci cand bilirubina serica se apropie de valorile transfuziei
de schimb in ciuda interventiilor maxime, inclusiv fototera-
pie. Imunoglobulina (0,5-1,0 g/kg/doz3; se repeti la 12 ore)
reduce necesitatea transfuziei atit in boala hemolitica prin sis-
tem ABO, cét si prin Rh, probabil prin reducerea hemolizei.

Transfuzia de schimb (exsangvinotransfuzia)

Se initiaza transfuzia de schimb cu volum de singe du-
blu, daca fototerapia intensiva nu a reusit si reduci valorile
bilirubinei intr-un interval sigur si riscul de icter nuclear de-
paseste riscul procedural.

Complicatiile potentiale ale transfuziei de schimb nu
sunt neglijabile si includ acidoza metabolici, dereglirile
elecrolitice, hipoglicemia, hipocalcemia, trombocitope-
nia, supraincircarea de volum, aritmiile, enterocolita ul-
cero-necrotica, infectia, boala grefa-contra-gazdi si decesul.
Acest tratament acceptat pe scara largd este repetat daci este
necesar pentru a mentine bilirubina indirecta intr-un inter-
val sigur. Diversi factori pot influenta decizia de a efectua o
transfuzie de schimb cu volum dublu la un pacient individual.
Aparitia semnelor clinice care sugereazi icter nuclear este o
indicatie pentru transfuzia de schimb la orice valori ale bili-
rubinei serice.

Un nou-niscut sinitos, la termen complet, cu icter fizi-
ologic sau cauzat de lapte matern, poate tolera o concentratie
putin mai mare de 450 mmol/], fara efecte aparent periculoa-
se, in timp ce icterul nuclear se poate dezvolta la un copil pre-
matur bolnav la un nivel semnificativ mai scizut. O abordare
a nivelului care este critic pentru copilul individual poate fi
o indicatie pentru transfuzia de schimb in prima sau a doua
zi dupd nastere, cand se prevede o crestere suplimentard, dar
de obicei nu dupi a patra zi la un copil la termen sau dupa
a saptea zi la un copil prematur, deoarece se poate anticipa
o scidere iminenti pe misura ce mecanismul de conjugare
hepatici devine mai eficient.

Tabelul 39. Formule de calcul si algoritm de conduiti in tratamentul icterului.

Formula de calcul pentru fototerapie: S x masa corporald x
17,5 (coeficient recalcul in mmol/1.

Formula de calcul pentru transfuzia de schimb: 10 x masa
corporald x 17,5 (coeficient recalcul in mmol/1).

FT intensivi (in acest caz se aplici 2 sau 3 limpi ) scade Bi cu 15- 34 pmol/I timp de 4-6 ore. In caz de hidrops, sepsis,
asfixie, anemie severd, se scad limitele indicate cu 50. Daci nivelul de Bi depdseste limita cu 1- SO unititi atunci se face
fototerapie céte 12 ore, timp de 2 zile. Daca depiseste 51- 100 unititi, copilul este plasat la o lampa de FT continuu. Daca
depiseste 100 unitati, copilul este plasat la 2-3 lampi.
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BOALA HEMOLITICA ANOU-
NASCUTULUI

Boala hemolitici a fatului si a nou-niscutului (BHNN),
cunoscuti si sub denumirea de eritroblastoza fetala, este ca-
uzatd de trecerea transplacentard a anticorpilor materni in-
dreptati impotriva antigenelor eritrocitelor din singe, care
determind cregterea distrugerii eritrocitelor (hemoliza) la
sugar. BHNN este o cauza importantd de anemie si icter la
nou-ndscuti, iar recunoasterea precoce si diagnosticul sunt
cruciale pentru un management adecvat. Desi mai mult de
60 de antigeni diferiti ai eritrocitelor sunt capabili si provoa-
ce un raspuns la anticorpii materni, boala semnificativa din
punct de vedere clinic este asociati in principal cu incompa-
tibilitatea grupelor de sdnge ABO si antigenul D al sistemului
Rh. Mai rar, boala hemolitici poate fi cauzata de diferente ale
altor antigeni ai sistemului Rh sau de citre alti antigeni eritro-
citari, cum ar i CW, CX, DU, K (Kell), M, Duffy, S, P, MNS,
Xg, Lutheran, Diego si Kidd. In special, anticorpii anti-Lewis
materni provoaca rareori BHNN.

Boala hemolitica determinati de incompatibilitatea
Rh

Determinantii antigenici Rh sunt transmisi genetic de la
fiecare parinte si determini tipul de singe Rh, directiondnd
producerea de proteine Rh (C, ¢, D, E si e) pe suprafata eri-
trocitelor. RhD este responsabil pentru 90% din cazurile de
BHNN care implica sistemul antigen Rh, dar si alti antigeni
Rh (in special E si c) pot fi, de asemenea, etiologici.

Patogenie

Boala hemolitica izoimuni cauzati de incompatibilita-
tea antigenului RhD este de aproximativ 3 ori mai frecventi
in randul rasei albe decat in randul rasei negre, din cauza dife-
rentelor in frecventa alelelor Rh. Aproximativ 85% dintre ca-
ucazieni exprimi antigenul RhD (Rh pozitiv), in timp ce 99%
dintre persoanele din Africa sau Asia sunt Rh-pozitive. Cand
sangele Rh pozitiv este perfuzat unei femei Rh-negative ne-
sensibilizate, formarea de anticorpi impotriva antigenului Rh
nepotrivit este indusa la destinatar. Aceasta poate apirea prin
transfuzie, dar scenariul tipic este atunci cnd cantititi mici
(de obicei > 1 ml) de sange fetal Rh pozitiv, mogtenite de la
un tatd Rh-pozitiv, intra in circulatia materna in timpul sarci-
nii, prin avort spontan, indus sau nastere. Odata ce s-a produs
sensibilizarea, doze considerabil mai mici de antigen pot sti-
mula o crestere a titrului de anticorpi. Initial apare o crestere
a anticorpului IgM, care este ulterior inlocuit cu anticorpul
IgG. Spre deosebire de anticorpii IgM, IgG traverseaza usor
placenta pentru a provoca manifestiri hemolitice. BHNN
necesitd incompatibilitatea Rh-antigenului dintre nou-nas-
cut si mama si expunere prealabild materni la eritrocite care
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exprimi antigenul D. Boala hemoliticd apare rar in timpul
primei sarcini, deoarece transfuzia de singe fetal Rh pozitiv
la 0 mami Rh-negativa apare de obicei aproape de momentul
nagterii, ceea ce este prea tarziu pentru ca mama si se sensibi-
lizeze si sd transmita anticorpi acelui copil inainte de nagtere.
Cu toate acestea, se considera ci transfuzia feto-materna are
loc doar in 50% din sarcini, astfel incat incompatibilitatea Rh
nu duce intotdeauna la sensibilizare Rh.

Un alt factor important este frecventa de aleld a antige-
nului RhD, deoarece tatii homozigoti Rh-pozitivi trebuie sa
transmita antigenul citre fit, in timp ce tatii heterozigoti au
doar o sansd de 50% de a avea urmasi Rh-pozitivi. O familie
mai putin numeroasi, de asemenea, reduce riscul de sensi-
bilizare. Rezultatul pentru fetii incompatibili cu Rh variaza
foarte mult, in functie de caracteristicile atat ale antigenului
eritrocitar, cat si ale anticorpilor materni.

Nu toate incompatibilititile antigenului materno-fetal
duc la aloimunizare si hemolizi. Factorii care afecteazi rezul-
tatul fatului antigen-pozitivinclud imunogenitatea diferentia-
1a a antigenilor grupului sangvin (antigenul RhD fiind cel mai
imunogen), un efect de prag al transfuziilor feto-materne (o
anumita cantitate de antigen al celulelor sangvine imunizate
este necesard pentru a induce rispunsul imun maternal), tipul
de raspuns al anticorpilor (anticorpii IgG sunt transferati mai
eficient de-a lungul placentei catre fit) si diferentele in ris-
punsul imun matern, probabil legate de diferentele de efici-
enta a prezentarii antigenului de citre diverse locusuri majore
ale complexului de histocompatibilitate (MHC).

De remarcat ca atunci cind mama si fatul sunt, de aseme-
nea, incompatibili dupd ABO, mama Rh-negativa este partial
protejatd impotriva sensibilizarii, datoritd indepartarii rapide
a celulelor Rh-pozitive fetale de citre izohemaglutininele ma-
terne (anticorpi preexistenti IgM anti-A sau anti-B care nu
traverseaza placenta). Odatd ce 0 mami a fost sensibilizata,
ulterior toti nou-nascutii care exprimi antigenul pe suprafata
eritrocitelor sunt expusi riscului de BHNN. Severitatea bo-
lii Rh se agraveazi de obicei cu sarcinile succesive din cauza
stimularii imune repetate. Probabilitatea riscului ca sensibili-
zarea Rh si afecteze potentialul fertil al unei mame argumen-
teazd necesitatea prevenirii urgente a sensibilizarii. Injectarea
imunoglobulinei anti-Rh unui mame Rh-negative, atit in
timpul sarcinii, cit §i imediat dupa nasterea fiecarui copil Rh-
pozitiv, reduce BHNN cauzata de izoimunizarea RhD.

Manifestari clinice

Severitatea BHNN este variabil3, variind de la semne de
laborator de hemoliza usoard pani la anemie severd cu hiper-
plazie compensatorie a tesuturilor eritropoietice, ceea ce duce
la mirirea masiva a ficatului i splinei. Cand hemoliza depi-
seste capacitatea compensatorie a sistemului hematopoietic,
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apare anemia severa si are ca rezultat paloare, semne de de-
compensare cardiacd (cardiomegalie, detresd respiratorie),
anasarcd masiva si colaps circulator. Acest tablou clinic de
fluide anormale in exces in 2 sau mai multe compartimente
fetale (piele, pleur, pericard, placent, peritoneu, lichid am-
niotic), denumite hidrops fetal, duce frecvent la moarte in
utero sau la scurt timp dupd nagtere. Severitatea hidropsului
este legatd de nivelul anemiei si gradul de edem cauzat de o
reducere a albuminei serice (presiunea oncoticd), care este
partial rezultatul congestiei hepatice si al disfunctiei hepatice.

Alternativ, insuficienta cardiacd poate creste presiunea
cardiacd pe partea dreaptd, odatd cu dezvoltarea ulterioara a
edemelor si a ascitei. Esecul de a initia o ventilatie eficientd
spontana din cauza edemului pulmonar sau a revirsarilor
pleurale bilaterale duce la asfixie la nastere. Dupa resuscita-
rea cu succes, se poate dezvolta detresa respiratorie severa.
Petesiile, purpura si trombocitopenia pot fi, de asemenea,
prezente in cazuri severe, ca urmare a scaderii productiei de
trombocite sau a prezentei coagulirii intravasculare disemi-
nate simultane (CID).

Din fericire, odati cu utilizarea de rutini a imunoglobu-
linei pentru a preveni sensibilizarea Rh, hidropsurile cauza-
te de BHNN au devenit rare si sunt mai frecvent intlnite in
conditii nonhemolitice. Icterul poate lipsila nagtere din cauza
clearance-ului placentar eficient al bilirubinei neconjugate so-
lubile in lipide, dar in cazuri severe, pigmentii bilirubinei pot
colora lichidul amniotic, cordonul si vernix cazeosa. Icterul
este in general evident in primele 24 de ore de viata si este
intotdeauna patologic, deoarece sistemele de conjugare si ex-
cretie ale bilirubinei nu sunt in stare si faca fata sarcinii rezul-
tate din hemoliza masivi. Bilirubina indirecti se acumuleazi
postnatal si poate ajunge rapid la valori extrem de ridicate si
prezinta un risc semnificativ de encefalopatie hiperbilirubi-
nemici. Riscul de dezvoltare a icterului nuclear din BHNN
este mai mare decat de la o hiperbilirubinemie nehemolitica
comparabild, degi riscul la un pacient individual poate fi afec-
tat de alte complicatii, cum ar fi hipoxia sau acidoza.

Hipoglicemia apare la sugarii cu BHNN severa si poate
filegata de hiperinsulinemie i de hipetrofia celulelor insulare
pancreatice la acesti nou-niscuti. Bebelusii cu semne de boala
severd in utero (hidrops, anemie fetald severd) pot beneficia
de transfuzie intrauterind, administrata fie direct in peritoneu,
fie prin cordonul ombilical. Astfel de nou-niscuti au, de obi-
cei, valori ale bilirubinei din vena ombilicali foarte ridicate
(dar extrem de variabile), reflectind severitatea hemolizei si
efectele acesteia asupra functiei hepatice. Nou-niscutii tratati
cu transfuzii in utero pot avea, de asemenea, o evolutie post-
natala benigna, daci anemia si hidropsul se rezolva inainte de

nastere. Hemoliza continua poate fi mascati prin transfuzia
intrauterina anterioara.

Investigatii de laborator

Inainte de tratament, testul direct cu antiglobulini

(TDA) sau testul Coombs este pozitiv, iar anemia este in
general prezentd. Continutul de hemoglobini din singele
cordonului variazi i este de obicei proportional cu severita-
tea bolii. In cazurile de hidrops fetal, concentratia de hemo-
globina poate fi mai mica de 30-40 g/1. Alternativ, in ciuda
hemolizei, hemoglobina poate fi in limitele normale datorita
maduvei osoase compensatorii si hematopoiezei extramedu-
lare. Numirul initial de reticulocite este crescut, o altd con-
statare anormala la nastere si frotiul de singe periferic prezin-
ta in mod normal cregterea eritrocitelor nucleate. Numarul
leucocitelor este de obicei normal, dar poate fi crescut, iar
trombocitopenia se dezvolta in cazuri severe. Valorile bili-
rubinei din cordonul ombilical sunt in general intre 54 si 90
mmol/l; continutul de bilirubin directa (conjugati) poate fi,
de asemenea, crescut (din colestazi), mai ales daci a existat
o tranfuzie intrauterin anterioard. Continutul de bilirubina
indirecta cregte rapid la valori sporite in primele 6-12 ore de
viatd. Dupa tranfuziile intrauterine, singele din cordon poa-
te prezenta o concentratie normala de hemoglobin3, rezultat
TDA negativ, eritrocite predominant adulte Rh-negative,
numdr scazut sau normal de reticulocite si constatiri relativ
normale ale frotiului de sdnge periferic.

Diagnostic

Diagnosticul definitiv al BHNN necesita demonstra-
rea incompatibilititii RH dintre mamai si nou-niscut i an-
ticorpii anti-D materni corespunzitori legati de eritrocitele
nou-niscutului.

Diagnosticul prenatal

Fird dovada profilaxiei cu imunoglobuline, orice femeie
Rh-negativa cu sarcini sau avort in anamnezd, expunerea pre-
alabila la sdnge transfuzat sau care a beneficiat de un trans-
plant de organe ar trebui sa fie considerata ca prezentind risc
pentru sensibilizarea Rh. In timpul sarcinii, parintii ar trebui
sd faca un test de sdnge pentru incompatibilitatea potentiali,
in special pentru antigenii ABO si Rh. Dacd RhD este incom-
patibil, titrul matern al anticorpilor IgG impotriva antigenu-
lui RhD trebuie mésurat la inceputul sarcinii. Singele tatalui
poate fi testat pentru a determina riscul fetal de a mosteni an-
tigenul RhD, de obicei fie 50%, fie 100%, in functie daca tatal
este heterozigot sau homozigot pentru antigenul D. Cu toate
acestea, testarea unica serologica a tatilui nu este pe deplin
exactd pentru a prezice transmiterea antigenului D si geno-
tiparea moleculara este recomandati ambilor parinti in acest
context.
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Genotiparea eritrocitelor fetale oferd o predictie exacta
pentru dezvoltarea BHNN la mamele sensibilizate. Statutul
Rh al fatului este disponibil prin izolarea celulelor fetale sau
a ADN-ului fetal (plasmi) din circulatia maternd, care inlo-
cuiegte testarea mai invaziva §i mai riscantd prin metode de
esantionare a vilozititilor corionice. Prezenta titrurilor cres-
cute de anticorpi sau titrurile in cregtere sporesc riscul dez-
voltirii BHNN severe de catre copil.

Desi titrurile de anticorpi materni sunt adesea folosite
pentru a prezice riscul de BHNN, exista o corelatie slaba in-
tre titrul Ig anti-D si severitatea bolii, in special in sarcinile
ulterioare. Daci se constata cd o mama Rh-negativa are titruri
de anticorpi anti RhD >1:16 (15 UI/ml in Europa) in orice
moment in timpul unei sarcini ulterioare, severitatea anemi-
ei fetale trebuie monitorizata prin ultrasonografie Doppler a
arterei cerebrale medii si apoi prelevarea de singe ombilical
percutanat, daca este indicat. Dacd mama are in anamnezi un
fit sau un nou-nascut afectat, un copil Rh-pozitiv este de obi-
cei afectat in mod egal sau mai grav decét copilul anterior, iar
severitatea bolii la fat trebuie monitorizati incepand cu 16-24
saptimani de gestatie.

Sarcinile cu risc pentru BHNN ar trebui si fie gestio-
nate de specialisti materno-fetali. Evaluarea fatului include
ultrasonografia cu Doppler si colectarea sangelui ombilical.
Ultrasonografia in timp real este utilizatd pentru a detecta
semnele de hidrops (edem cutanat sau al scalpului, efuzii
pleurale sau pericardice si asciti) si monitorizarea ritmului
cardiac fetal.

Primele semen de hidropsla ultrasonografie includ or-
ganomegalia (ficat, splina, inimi), semnul peretelui dublu
intestinal (edem intestinal), ingrosarea placentard. Urmeaza
apoi progresia spre polihidramnios, ascitd, efuzii pleurale sau
pericardice si edem cutanat sau al scalpului. Hematopoieza
extramedulara si congestia hepatica comprima vasele intra-
hepatice §i produc stazi venoasd cu hipertensiune portali,
disfunctie hepatocelulara si sciderea sintezei de albumina.
Hidropsul este de obicei present atunci cind nivelul hemo-
globinei fetale este <50 g/1. De asemenea, hidropsul este frec-
vent intlnit cu un nivel de hemoglobini fetala <70 g/I, iar in
unele cazuri intre 70 si 90 g/1. Ultrasonografia cu Dopler eva-
lueazi stresul fetal prin demonstrarea unei rezistente vasculre
crescute in arterele fetale, in special la nivelul arterei cerebrale
medii fetale. La fatul fird hidrops, anemia moderata pana la
severd poate fi detectatd noninvaziv prin demonstrarea cres-
terii vitezei maxime a fluxului sangvin sistolic in ACM. Viteza
fluxului de sdnge se coreleaza cu severitatea anemiei §i, prin
urmare, poate fi utilizatd ca un marker surogat neinvaziv care
poate fi urmat.
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Fig. 65. Hidrops fetal cu impregnarea bilirubinemici a
cordonului ombilical.

In sarcinile cu anemie fetali moderat-severi (demon-
stratd de fluxuri cerebrale mari) sau date de hemolizi (hepa-
tosplenomegalie), hidrops precoce sau tardiv sau suferinta
fetald, trebuie efectuatd o evaluare continui §i mai directd a
hemolizei fetale. Amniocenteza a fost metoda clasica pentru
evaluarea hemolizei fetale, prin masurarea modificirilor den-
sitatii optice a lichidului amniotic cu determinarea in serie a
valorilor bilirubinei. Cu toate acestea, amniocenteza este o
proceduri invazivi, cu risc atit pentru fit, cat si pentru mamg,
incluzdnd moartea fetala, hemoragie, bradicardie fetald, agra-
varea izoimunizarii, ruperea prematurd a membranelor, trava-
liul prematur §i corioamnionita. Masurarea prin Doppler a vi-
tezei maxime a fluxului sangvin sistolic in ACM a inlocuit in
esenta testarea invaziva in managementul BHNN. Prelevarea
sangelului ombilical este abordarea standard pentru evalu-
area fatului, daci Doppler si rezultatele ultrasonografiei in
timp real sugereaza ci fatul are anemie moderati panala seve-
ra. Prelevarea sangelui ombilical este efectuati pentru a deter-
mina valorile hemoglobinei fetale si pentru a transfuza masa
eritrocitard fetilor cu anemie fetald gravd (hematocrit <30%)
care sunt imaturi §i nu sunt pregititi pentru nagtere.

Diagnosticul postnatal

Imediat dupa nagterea unui nou-niscut de la o femeie
Rh-negativa sau la orice nou-nascut cu aspect de hidrops,
sangele din cordonul ombilical trebuie testat pentru gru-
pul sangvin ABO, pentru tipul de antigen Rh, hematocrit si
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hemoglobina, numarul de reticulocite, bilirubina serica si
TDA. Un rezultat TDA pozitiv indica prezenta anticorpului
matern citre eritrocitele nou-nascutului, iar antigenul eritro-
citar incompatibil trebuie identificat. Celulele nou-niscutu-
lui pot fi cercetate, serul matern trebuie, de asemenea, testat
pentru anticorpii eritrocitari, folosind panouri disponibile in
comert.

Aceste