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HYRJE

Grupi i punés i "Global Down Syndrome Foundation" pér Udhérréfyesin shéndetésor pér
té rriturit me sindromén Down (Grupi i punés i GLOBAL) u krijua né vitin 2016 pér té pérgatitur
udhézime té pérditésuara dhe té bazuara né prova pér profesionistét mjekésoré, té rriturit me
sindromén Down dhe familjet apo ofruesit e tyre té pérkujdesjes, me synimin pér té pérmirésuar
rezultatet shéndetésore pér kété popullaté. Udhézues té praktikés klinike (CPG) té pérgatitur
me konsensus pér fémijét me sindromén Down, gé nga lindja e deri né moshén 21-vjecare, kané
ekzistuar gé nga viti 1994 ! dhe vazhdojné té rishikohen rregullisht né bazé té provave té reja.

2 Kéta udhézues pediatriké jané thelbésisht té ndryshém nga udhézuesit standardé té kujdesit
shéndetésor gé disponohen pér fémijét pa sindromén Down.

Neé vitet 1999 3 dhe 2001 # u hartuan udhézime pér menaxhimin e shéndetit té té rriturve
me sindromén Down né bazé té vrojtimeve té praktikés klinike, por ato nuk jané pérditésuar gqé
nga publikimi i tyre fillestar, pavarésisht kérkimeve té shumta dhe progresit mjekésor né fushén e
sindromés Down. Disa raporte mé té fundit gé vinin né pah gjendjet mjekésore bashkéshogéruese
tek té rriturit me sindromén Down bazoheshin gjerésisht né pérvojén klinike dhe mbéshteteshin
te literatura ekzistuese, por protokolli i pérdorur prej tyre pérpara formulimit té rekomandimeve
nuk ishte shumé rigoroz. ¢ Pér té vlerésuar prevalencén dhe llojet e gjendjeve mjekésore tek té
rriturit, u pérdorén edhe kampione té marra pér lehtési klinike nga klinika té specializuara. ’
Eshté e réndésishme té theksohet se individét me sindromén Down kané njé spektér té ndryshém
sémundjesh krahasuar me individét pa sindromén Down, né kuptimin gé kéta té parét jané
meé té predispozuar, por dhe shuméfish mé té mbrojtur, nga njé numeér i madh sémundjesh dhe
gjendjesh mjekésore. Ky spektér sémundjesh ndryshon me kalimin e moshés, por ende nuk éshté
hulumtuar dhe dokumentuar si¢ duhet pér té rriturit me sindromén Down.

Né vitin 2014, "Global Down Syndrome Foundation" (GLOBAL) ngriti njé task-forcé
pér té rriturit me sindromén Down (Task-Forca e "Global"), i cili pérbéhej nga 60 té rritur me
sindromén Down, familjaré té tyre dhe eksperté profesionisté pér té asistuar “Global Down
Syndrome Foundation” dhe “Anna and John J. Sie Foundation” pér themelimin e njé gendre
mjekésore ndérdisiplinore té cilésisé sé larté pér té rriturit me sindromén Down.” Me kalimin e
kohés, rekomandimet e Task-Forcés sé "Global" u zgjeruan dhe pérfshiné pikat e méposhtme té
veprimit: (1) realizimi i njé ankete kombétare pér familjet né lidhje me nevojat e tyre, aksesin
dhe cilésiné sa i takon kujdesit mjekésor; (2) kérkimet e disponueshme dhe udhézuesit mjekésoré
té ngjashém; dhe (3) pérdorimi i konkluzioneve nga hapat njé dhe dy pér menaxhimin dhe
periudhé kohore, "Down Syndrome Medical Interest Group-USA" (DSMIG-USA) nisi shqyrtimin
sistematik té literaturés mjekésore pér té rriturit me sindromén Down dhe rezultatet ndihmuan
pér identifikimin e mangésive né prova, krahas nevojés pér udhézime té bazuara né prova pér
kété popullaté.® Né bazé té rekomandimeve té Task-Forcés sé "Global", GLOBAL financoi dhe
organizoi grupin e punés té GLOBAL (n=13), i cili pérbéhej nga 11 eksperté pér sindromén Down,
1 ekspert pér hartimin e udhézuesve nga ECRI, 1 pérfagésues i prindérve/drejtues i advokimit dhe
ekspert nga GLOBAL.

Kéta udhézues té praktikés klinike jané udhézuesit e paré té bazuar né prova pér té rriturit
me sindromén Down. Ata do té jené njé mjet i réendésishém né mjediset e kujdesit parésor, duke
rritur nivelin e vlerésimit dhe kujdesit qé mé paré bazohej vetém te mosha, gjinia, simptomat
klinike, ose prania e faktoréve té njohur té riskut dhe komorbiditetet e tjera té njé individi.
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INFORMACION | PERGJITHSHEM

1. Cfaré éshté sindroma Down
Tre llojet e sindromés Down jané:

e Trizomia 21. Rreth 95% e individéve me sindromén Down kané trizominé 21° njé
gjendje mjekésore ku njé individ lind me tre kopje kromozomit 21 né ¢do qgelizé, dhe jo
me dy kopje si¢ ndodh zakonisht.

o Tipi translokativ i sindromés Down Tipi translokativ i sindromés Down pérbén 3%
té individéve me sindromén Down ° dhe ndodh kur njé pjesé e kromozomit 21 ose njé
kromozom 21 i ploté lidhet (translokohet) né njé kromozom tjetér.

o Tipi mozaik i sindromés Down Tipi mozaik i sindromés Down pérbén rreth 2% té
individéve me sindromén Down ° dhe ndodh kur njé individ ka vetém disa geliza me
njé kopje shtesé té kromozomit 21.

Sindroma Down éshté gjendja mé e zakonshme kromozomike '° dhe shkak i zhvillimit
me vonesé né Shtetet e Bashkuara, i cili ndodh né rreth 1 né ¢do 691 lindje té gjalla. ! Shumica e
rasteve me sindromé Down jané té rastésishme dhe jo té trashéguara.!? Pavarésisht se as shkaku i
sakté dhe as spektri i ploté i ndérlikimeve té trizomisé kromozomike nuk kuptohen plotésisht, pér
shkak té pérfshirjes sé saj né ¢do organ-sistem, individét me sindromén Down kané njé spektér
unik té sémundjeve gé mund té preken gé ndryshon si nga individét pa sindromén Down ashtu
edhe nga ata me aftési té kufizuara intelektuale dhe né zhvillim (IDD) té tjera, dhe kérkon kujdes
mjekésor té specializuar.

Individét me sindromén Down jané mé té rrezikuar nga disa sémundje, si anomalité
kardiake dhe gastrointestinale té lindura, sémundjet autoimune, leucemi té€ ndryshme,
infeksionet e traktit respirator, crregullimet e gjumit, humbja e dégjimit dhe shikimit dhe
zhvillimi i hershém i demencés té llojit Alzheimer. Megjithaté, disa individé me sindromén
Down nuk kané asnjé prej kétyre sémundjeve. Pér mé tepér, predispozita nuk nénkupton siguri
gé sémundja do té shfaget, duke ofruar késhtu njé mundési pér ndérhyrje té hershme pérmes
kontrollit dhe depistimit. Nése kéto sémundje trajtohen si¢ duhet, pjesa mé e madhe e individéve
me sindromén Down mund t€ jetojné njé jeté té shéndetshme. '*

Ndérsa disa efekte té sindromés Down né sémundshméri mund té jené té dukshme gjaté
zhvillimit té fetusit apo fémijérisé sé hershme, komorbiditete té tjera mund té mos zhvillohen
deri mé voné gjaté adoleshencés ose né moshé té rritur. * Nga ana tjetér, individét me sindromén
Down kané mé pak gjasa té preken nga masa malinje solide se individét pa sindromén Down dhe
mund té kené mé pak gjasa gé té vuajné nga sémundja kardiovaskulare aterosklerotike.'> ¢ Pjesa
mé e madhe e individéve me sindromén Down funksionojné né diapazonin e lehté deri né mesatar
té aftésisé sé kufizuar intelektuale.? Karakteristikat e zakonshme té sindromés Down shfagen
né nivele té ndryshme sipas individit dhe mund pérfshijné ose jo aftési té kufizuara gjuhésore
shprehése, komorbiditete té ndérlikuara mjekésore, zhvillim té voné té aftésive motorike, aftési
té kufizuara intelektuale dhe kapacitet té reduktuar té funksioneve ekzekutive krahasuar me
njé individ pa sindromén Down. Kéto karakteristika, té agravuara edhe nga aksesi i pabarabarté
né kujdes, marréveshjet e kujdestarisé dhe stigma sociale, kontribuojné né cenueshmériné e té
rriturve me sindromén Down, dhe kjo duhet té merret parasysh gjaté ofrimit té kujdesit mjekésor
dhe social.
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2. Prevalenca dhe cikli i jetés

Jetégjatésia e parashikuar e individéve me sindromén Down éshté rritur ndjeshém né
gjysmeén e dyté té shekullit nga 25 vje¢ né vitin 1983 7 né njé mesatare prej 60 vjec. '® Lindjet e
gjalla té individéve me sindromén Down jané rritur nga 1 né 1000 individé né vitin 2002 né 1 né
691 individé né vitin 2006.!! Kéto rritje né jetégjatésiné e parashikuar té reflektuara né Shtetet e
Bashkuara vijné kryesisht falé pérmirésimit té aftésive pér trajtimin e sémundjeve té lindura té
zemrés, hipotiroidizmit dhe sémundjeve té mushkeérive, si dhe deinstitucionalizimit, i cili i hapi
rrugé aksesit né kujdes mjekésor, arsim, komunitet, mbéshtetje familjare dhe mé shumeé.

Censusi nuk gjurmon numrin e individéve me sindromén Down g€ jetojné né Shtetet e
Bashkuara; prandaj vlerésimet e prevalencés ndryshojné né ményré té genésishme. Njé publikim
i kohéve té fundit me té dhéna nga viti 2008 deri né 2010 vleréson se popullata pérbéhet nga
rreth 206 000 individé, ku numri i individéve té rritur mbi moshén 18 vje¢ me sindromén Down
g€ jetojné né Shtetet e Bashkuara éshté aférsisht ose mé shumé se 125 000. 2 Megjithaté,
duke pérdorur numrin aktual té pérshtatur té lindjeve dhe té dhénat e censusit mé té fundit,
prevalenca e sindromés Down né Shtetet e Bashkuara mund t€ jeté mé shumé se 350 000 individeé.

Pavarésisht prevalencés dhe jetégjatésisé sé rritur té té rriturve me sindromén Down,
dihet relativisht pak rreth parandalimit dhe etiologjisé optimale té sémundjeve té zakonshme
qé prekin mé shpesh kété popullaté. Edhe pse shumé individé me sindromén Down gézojné
pérfshirje domethénése né komunitetet e tyre, si dhe jeté me mé shumé aktivitet fizik dhe mé
té gjaté, duhet té arrihet edhe mé shumé né fushén e kujdesit shéndetésor parandalues pér té
mbéshtetur plakjen né gjendje mé té miré shéndetésore. Problemet specifike mjekésore mund
té mos dallohen - pjesérisht pér shkak té aksesit té kufizuar né kujdes, atribuimit té sémundjes
bazé dhe aftésisé sé reduktuar pér té shprehur nevojat. Prandaj, udhézuesi i depistimit béhet
i nevojshém pér té informuar vendimmarrjen klinike né kété popullaté té cenueshme me
ndérlikime té shumta mjekésore.
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INFORMACION RRETH KETIJ UDHEZUESI TE PRAKTIKES KLINIKE
1. Objekti

Ky udhézues i praktikés klinike pérgendrohet tek individét me sindromén Down pér shkak
té Trizomisé 21, jo me translokacion té pjesshém apo mozaicizém, pasi pér kéto dy néngrupe té
fundit disponohet edhe mé pak literaturé dhe ekspertizé. Sfidat mé té médha né zhvillimin e
udhézuesve lidhen me objektin e tyre té planifikuar, shtrirjen, thellésiné dhe mungesén e provave
mbéshtetése. Sindroma Down né vetvete nuk éshté njé sémundje, por njé gjendje mjekésore
gjenetike e ndérlikuar qé prek ¢do organ-sistem kryesor dhe pérvojé gjaté stadeve té jetés. !
Prandaj, udhérréfyesi gjithépérfshirés pér té rriturit duhet té trajtojé té gjitha problematikat dhe
té perfshijé ¢do organ-sistem kryesor.

Grupi i paré i pyetjeve kyce té trajtuara nga grupi i punés i GLOBAL nuk mbulon té gjitha
sistemet, té gjitha pyetjet, apo té gjitha gjendjet shéndetésore. Né kété pérséritje té paré, objektet
e temave e mbuluara jané:

Sjellja

Demenca

Diabeti

Sémundja kardiovaskulare
Obeziteti

Instabiliteti atlantoaksial
Osteoporoza

Tiroidja

Sémundja Celiake

O 0 N0 UL L

Njé shqyrtim i méparshém identifikoi teté nga kéto nénté tema si tema me réndési té
madhe pér shéndetin publik pér kété popullaté. 8 Né kété pérfundim u arrit nisur nga prevalenca
e rritur e kétyre gjendjeve, ndikimi i tyre né sémundshméri dhe vdekshmeéri, si dhe mundésia pér
udhézime pér té pérmirésuar praktikén klinike né kéto fusha.

Pavarésisht se njé udhézues i praktikés klinike qé shqyrton té gjitha sistemet dhe temat
shéndetésore kryesore éshté pértej objektit té késaj pérpjekje fillestare, grupi i punés i GLOBAL
éshté i angazhuar pér pérditésimin e udhérréfyesit ¢cdo pesé vjet: (1) pér t'u thelluar mé tej né
gjerésiné dhe thellésiné e fushave té fokusit dhe pyetjet kyce té kétij udhérréfyesi fillestar dhe
(2) pér té shtuar fusha interesi dhe pyetje té identifikuara si pércaktuese kyce té shéndetit tek
té rriturit me sindromén Down. Kéto fusha shtesé qé duhet té mbulohen pérfshijné apnené
obstruktive té gjumit, kancerin, ¢crregullimet autoimune krahas sémundjes sé tiroides dhe
sémundjes celiake, autizmin dhe parandalimin e infeksioneve té traktit respirator.

Koha e kétij udhérréfyesi pérkon géllimisht me rritjen e paprecedenté té financimit pér
kérkimin né lidhje me sindromén Down né "National Institutes of Health" (NIH). Me krijimin e
projektit INCLUDE ndér-NIH (IN vestigation of Co-occurring conditions across the Lifespan to
Understand Down syndromE - Hetimi i gjendjeve mjekésore bashkéshogéruese gjaté ciklit té jetés pér
té kuptuar sindromén Down), buxheti pér kérkimin pér sindromén Down né NIH éshté rritur nga 27
milioné $ né vitin financiar 2016 né péraférsisht 113 milioné $ né vitin financiar 2020. Falé advokimit,
rezultateve té shkélgyera shkencore fillestare dhe fokusit né kérkimin translacional (pérkthimor) né
NIH, ky trend ka gjasa té vazhdojé. Gjaté pesé viteve té ardhshme, géllimi i grupit té punés té GLOBAL
éshté gé té sigurojé qé komuniteti i kérkimit pér sindromén Down té nxitet té dérgojé aplikime pér
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grantin INCLUDE té lidhur me kujdesin pér té rriturit g¢ mbéshtet udhézimet tona ekzistuese dhe té
ardhshme. Pér kété géllim, seksioni "Kérkime té ardhshme" gé ndodhet né secilén temé mjekésore té
trajtuar né kété udhézues ofron njé udhérréfyes té réndésishém pér grantet transformative gé trajtojné
biomarkuesit, prevalencén, komorbiditetin, diagnostikimin, depistimin, ndérhyrjen dhe trajtimin. Si
pérfundim, grupi i punés i GLOBAL éshté i pérkushtuar gé té sigurojé qé studimi yné i ardhshém pér
té rriturit té marré parasysh dallimet gjinore dhe pabarazité racore. Pér shembull, té konfirmojé nése
afrikano-amerikanét mé sindromén Down kané faktikisht jetégjatési ndjeshém mé té shkurtér sesa
kaukazianét me kété sindromé dhe pse kjo ka njé domethénie té€ madhe.

2. Kufizimet dhe véshtirésité

Si¢ éshteé evidentuar edhe né kété udhérréfyes, mungesa e kérkimit pérbén pengesén mé
té madhe pér zhvillimin, dhe nevoja pér kérkime té métejshme pér té mbéshtetur rekomandimet e
udheérréfyesit éshté vérejtur pér pothuajse ¢do pyetje. Te fémijét me sindromén Down, prevalenca
e vlerésuar e komorbiditeteve (p.sh., defektet e lindura té zemrés, sémundja e tiroides, apnea
obstruktive e gjumit) éshté mjaftueshém e larté qé depistimi rutiné té rekomandohet edhe pér
individét asimptomatiké. 2 Tek té rriturit me sindromén Down, pyetjet né lidhje me prevalencén
dhe ashpérsiné e gjendjeve shéndetésore komorbide dhe faktorét pérkatés té riskut jané té
nénvlerésuara dhe jo té kuptuara miré. Aktualisht, éshté véné né piképyetje efikasiteti, risku dhe
pérfitimet e depistimit té té rriturve asimptomatiké me sindromén Down pér té njéjtat sémundije té
rekomanduara aktualisht pér individét pa sindromén Down. Nevojat pér studime té ardhshme jané
pérfshiré pér secilén temé individuale té udhérréfyesit. Megjithaté, né kété udhérréfyes, grupi i punés
i GLOBAL ka pérdorur prova ekzistuese nga njé shqyrtim sistematik i literaturés dhe ka pérdorur njé
metodologji té standardizuar dhe transparente pér té zhvilluar rekomandime té praktikés klinike pér
krijimin e udhérréfyesit té paré té bazuar né prova pér té rriturit me sindromén Down.

3. Metodat

Pér té zhvilluar njé udhérréfyes té praktikés klinike té bazuar né prova pér t'u pérdorur
nga familjet, ofruesit e pérkujdesjes, té rriturit me sindromén Down dhe ofruesit e komunitetit
gé kujdesen pér té rriturit me sindromén Down, grupi i punés i GLOBAL ndoqi standardet pér
udhérréfyes té besueshém. 22 Pér té informuar shqyrtimin sistematik té literaturés, anétarét e grupit
té punés té GLOBAL identifikuan pyetje kyce me prioritet té larté né lidhje me ofrimin e kujdesit
pér té rriturit me sindromén Down. Grupi i punés i GLOBAL ofroi gjithashtu orientim mbi kriteret
e pérfshirjes dhe pérjashtimit pér shqyrtimin e provave, vlerésoi nivelin dhe cilésiné e provave
dhe e pérdori kété informacion pér té zhvilluar rekomandime té praktikés klinike. Shtojca A ofron
pérshkrim té detajuar pér secilén nga detyrat e kryera si pjesé e procesit té zhvillimit té udhérréfyesit.

Procesi i zhvillimit té udhérréfyesit pér CPG-né e vitit 2020 pérbéhej nga kéto hapa:

1. Pérgatitja dhe prioritizimi i pyetjeve kyce.

2. Kryerja e shqyrtimit sistematik té provave.

3. Organizimi i njé takimi ballé pér ballé me anétarét e grupit té punés té GLOBAL
pér té shqyrtuar provat, pér té krijuar rekomandime té bazuara né prova dhe pér té
zhvilluar algoritme pér vendimmarrjen.

4. Hartimi i njé CPG-je pér menaxhimin e kujdesit shéndetésor té té rriturve me
sindromén Down.

5. Organizimi i njé grupi fokusi me té rritur me sindromén Down dhe anétaré té
familjeve té tyre pér té ofruar komente pér rekomandimet e udhérréfyesit.

6. Keérkimi i komenteve té klinicistéve té tjere.

7. Integrimi i grupit té fokusit dhe komenteve té klinicistéve pér té hartuar CPG-né
pérfundimtare.
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A. Klasifikimi i rekomandimeve

Grupi i punés i GLOBAL ka pérdorur kuadrin "Nga provat né vendim" té sistemit
té Klasifikimit té analizimit, zhvillimit dhe vlerésimit té rekomandimeve (Grading of
Recommendations Assessment, Development and Evaluation, GRADE) pér té vlerésuar cilésiné e
bazés sé provave. 2 Sistemi GRADE pérdor katér sfera né vijim pér té analizuar fortésiné e secilit
rekomandim:*

e Peshimi i rezultateve té déshirueshme dhe té padéshirueshme
o Siguria né cilésiné e provés

e Vlerat dhe preferencat

o Implikime té tjera, sipas rastit, pér shembull:

» Pérdorimi i burimeve
» Drejtésia

» Pranueshmeéria

» Realizueshmeéria

» Shqyrtimi i néngrupeve

Duke pérdorur kéto katér sfera, grupi i punés i GLOBAL pércaktoi fortésiné e secilit
rekomandim ("I forté" ose "I dobét"). Njé rekomandim "i forté" zakonisht tregon besueshméri té
larté né cilésiné e provave shkencore té disponueshme, njé dallim té garté né magnitudén midis
pérfitimeve dhe démeve té njé ndérhyrjeje, vlera dhe preferenca té ngjashme, dhe ndikim té
qarté té ndérlikimeve té tjera (p.sh., pérdorimi i burimit, realizueshmeéria). Nése grupi i punési
i GLOBAL ka mé pak siguri pas analizimit té kétyre sferave dhe beson se rekomandimi mund té
ndryshohet nga prova té tjera, ai rekomandim zakonisht pércaktohet si rekomandim "I dobét".
Eshté e réndésishme té theksohet se terminologjia e GRADE (pra, "I forté” kundrejt "I dobét"), qé
pérdoret pér té treguar vlerésimin né katér sferat, nuk duhet té ngatérrohet me réndésiné klinike
té rekomandimit. Njé rekomandim i dobét mund té jeté gjithsesi i réndésishém pér kujdesin klinik.
Deklaratat e praktikés sé miré (SOGP) jané béré kur ka pasur nivel té larté sigurie qé rekomandimet
do té ofronin mé shumé pérfitime se déme, por ka pasur prova té drejtpérdrejta té pakta.

Duke pérdorur kéto elemente, klasifikimi i secilit rekomandim paraqitet si pjesé e njé
procesi té vazhduar:

o [ forté pro (ose "Rekomandojmé ofrimin e kétij opsioni...")

o I dobét pro (ose "Sugjerojmé ofrimin e kétij opsioni...")

e Nuk ka rekomandime pro ose kundér (ose "Nuk ka prova té mjaftueshme...")
o I dobét kundér (ose "Sugjerojmé mosofrimin e kétij opsioni...")

o [ forté kundér (ose "Rekomandojmé mosofrimin e kétij opsioni...")

Fillimisht, anétarét e grupit té punés té GLOBAL zhvilluan té gjitha rekomandimet pér
kété CPG duke pérdorur gjuhén standarde té kuadrit GRADE (ku "sugjerojmé" ose "rekomandojmé"
pérkojné me rekomandime té forta dhe té dobéta), megjithaté né rekomandimet e zbatueshme kjo
gjuhé éshté modifikuar pér t'iu pérshtatur stilit editorial té€ JAMA pér publikimet.

Profesionistét mjekésoré qé ofrojné kujdes pér té rriturit me sindromén Down shpesh
pérballen me vendimin se né cilat raste duhet té ndigen CPG-té "standarde" té zhvilluara pér
popullatén e pérgjithshme (Si udhérréfyesi i Task-Forcés sé Shérbimeve Parandaluese té€ SHBA-
sé (USPSTF)). Pér pjesén mé té€ madhe té pyetjeve kyce, grupi i punés i GLOBAL parashikoi
njé pamjaftueshmeéri kérkimesh té publikuara té kryera pér té rriturit me sindromén Down.
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Késhtu, disa pyetje kyce u orientuan drejt identifikimit té provave epidemiologjike pér dallimet
né terma té moshés né té cilén fillon sémundja ose prevalencés sé sémundjes midis té rriturve
me sindromén Down dhe té rriturve pa sindromén Down, pér té udhézuar nése rekomandimet
klinike ekzistuese mund té kérkojné modifikim.

Né ményré té ngjashme, pér disa pyetje kyce, nése nuk identifikoheshin prova té
drejtpérdrejta (pra, té testuara tek té rriturit me sindromén Down), anétarét e grupit té punés té
GLOBAL kané shqgyrtuar prova nga popullatat e pacientéve té tjeré (p.sh. fémijé me sindromén
Down, té rriturit me IDD) dhe kané arritur né njé konsensus né lidhje me pércaktimin nése prova
ishte "mjaftueshém e drejtpérdrejté" pér té informuar kujdesin pér té rriturit me sindromén
Down. Kjo gasje éshté pérdorur me sukses pér té zhvilluar udhézime té bazuara né prova
pér praktikén klinike duke pérdorur metodologjiné GRADE né kontekste ku kishte prova té
drejtpérdrejta té pamjaftueshme.?

Kualifikimi i secilit rekomandim té dhéné né udhézuesin e GLOBAL mund té gjendet né
seksionin "Rekomandime’. Informacion shtesé pér pérdorimin e sistemit GRADE mund té gjendet
né shtojcén A.

4. Audienca e synuar

Audienca e synuar pér kété udhérréfyes pérfshin ofruesit e kujdesit shéndetésor parésor
me bazé né komunitet (mjekét, infermierét, infermierét e specializuar, ofruesit e kujdesit té
shéndetit té sjelljes dhe ndihmésmjekét) qé ofrojné drejtpérdrejt kujdes pér té rriturit. Grupet e
tjera thelbésore t€ interesit pérfshijné vetadvokuesit (té€ rriturit me sindromén Down), ofruesit e
pérkujdesjes (prindérit, motrat/véllezérit dhe népunésit e agjencive) dhe organizatat advokuese
(grupe kombétare dhe rajonale prindérish) gé do ta pérdorin kété informacion pér té advokuar pér
kujdes shéndetésor cilésor né nivel lokal dhe kombétar.

Ky CPG bazohet né informacionin mé té miré gé ka gené i disponueshém né momentin
e botimit dhe éshté hartuar pér té ofruar informacion dhe pér té ndihmuar né marrjen e
vendimeve. Nuk synon té pércaktojé njé kujdes standard dhe nuk duhet té konsiderohet apo
interpretohet sikur pérshkruan njé kurs ekskluziv menaxhimi.

5. Promovimi i shéndetit dhe kujdesi me né gendér individin

Ndryshimet né praktiké do té ndodhin né ményré té pashmangshme dhe sipas rastit kur
klinicistét té shqyrtojné nevojat e pacientéve individualé, burimet e disponueshme dhe kufizimet
unike pér komunitetin e tyre, institucionin, ose llojin e praktikés. Cdo profesionist i kujdesit
shéndetésor qé pérdor kété CPG éshté pérgjegijés pér vlerésimin e pérshtatshmeérisé sé zbatimit té
CPG-sé te individi i rritur, né kontekstin e njé situate té vecanté klinike.

6. Partnerét

Autorét e méposhtém té grupit té punés té GLOBAL jané partneré me institucionet/klinikat si¢
tregohet mé poshté: University of Pittsburgh Medical Center, Pittsburgh, Pennsylvania (Bulova);
Down Syndrome Clinic and Research Center, Johns Hopkins School of Medicine, Baltimore,
Maryland (Capone); Advocate Medical Group Adult Down Syndrome Center, Park Ridge, Illinois
(Chicoine); Global Down Syndrome Foundation, Denver, Colorado (Gelaro); Department of
Pathology and Laboratory Services and Department of Internal Medicine, Division of Hematology
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University of Arkansas for Medical Sciences, Little Rock, Arkansas (Harville); Division of General
Internal Medicine, University of Colorado School of Medicine, Aurora, Colorado (Martin);
University of Arkansas for Medical Sciences, Little Rock, Arkansas (McKelvey); School of Nursing
dhe School of Medicine, University of Kansas Medical Center, Kansas City, Kansas (Peterson);
ECRI Evidence-based Practice Center, Center for Clinical Excellence and Guidelines, Plymouth
Meeting, Pennsylvania; Division of Neurology, Michael ] Crescenz Veterans Affairs Medical
Center, Philadelphia, Pennsylvania (Tsou); Developmental Disabilities - Practice-Based Research
Network, Family Medicine and Community Health, Cleveland Clinic Lerner College of Medicine,
Cleveland, Ohio dhe Case Western Reserve University School of Medicine, Cleveland, Ohio
(Tyler); Developmental Disabilities - Practice-Based Research Network, Cleveland, Ohio (Wells);
Global Down Syndrome Foundation, Denver, Colorado (Whitten).

Anétarét/kontribuuesit e komitetit té vullnetaréve té grupit té punés té GLOBAL jané partneré
me institucionet/klinikat né vijim: Jarrett Barnhill, MD, DFAPA, FAACAP (Department of
Psychiatry, University of North Carolina, Chapel Hill, North Carolina), Donald Bodenner, MD,
PhD (University of Arkansas for Medical Sciences, Little Rock, Arkansas), Paul J. Camarata, MD
(Department of Neurosurgery, University of Kansas School of Medicine, Kansas City, Kansas),
Robert H. Eckel, MD (Division of Endocrinology, Metabolism & Diabetes, Division of Cardiology,
University of Colorado, Anschutz Medical Campus, Aurora, Colorado), Anna J. Esbensen, PhD
(University of Cincinnati College of Medicine dhe Cincinnati Children's Hospital Medical Center,
Cincinnati, Ohio) Kamala Gullapalli Cotts, MD (Adult Developmental Disability Clinic dhe
MacLean Center for Clinical Medical Ethics, The University of Chicago, Chicago, Illinois), James
E. Hunt, MD (Department of Anesthesiology, University of Arkansas for Medical Sciences dhe
Division of Pediatric Anesthesiology and Pain Medicine Arkansas Children's Hospital, Little
Rock, Arkansas), Seth M. Keller, MD (Virtua Health, New Jersey), Judy Lu Kim, MD (Department
of Medicine, Transition Medicine, Baylor College of Medicine, Houston, Texas) Ira T. Lott,

MD (Department of Pediatrics and Neurology, Down Syndrome Program, School of Medicine,
University of California, Irvine, California), Michael T. McDermott, MD (Endocrinology and
Diabetes Practice, University of Colorado Hospital, Aurora, Colorado), Joan Medlen, MEd, RD,
LD, Micol Rothman, MD (Division of Endocrinology, Metabolism & Diabetes dhe Department of
Psychiatry, University of Colorado School of Medicine, Anschutz Medical Campus dhe Diabetes
and Endocrinology Clinic, University of Colorado Hospital, Aurora, Colorado), Stephanie L.
Santoro, MD, (Massachusetts General Hospital, Boston, Massachusetts), Mary M. Stephens, MD,
MPH (Adult Down Syndrome Clinic, Christiana Care Health System, Wilmington, Delaware),
Elizabeth Yeung, MD (Cardiovascular Medicine, University of Colorado, Anschutz Medical Center
dheDivision of Cardiology, Children's Hospital Colorado, Aurora, Colorado).

Shprehim mirénjohjen pér kontributet e individéve té méposhtém né shqyrtimin e seksioneve qé
kané té béjné me kérkimet e ardhshme: Joaquin M. Espinosa, PhD (Linda Crnic Institute for Down
Syndrome, University of Colorado Anschutz Medical Campus, Department of Pharmacology,
University of Colorado Anschutz Medical Campus, Aurora, Colorado), Lina R. Patel, PsyD

(Anna and John J. Sie Center for Down Syndrome, Children’s Hospital Colorado, University of
Colorado School of Medicine, Aurora, Colorado), Michael S. Rafii, MD PhD (Associate Professor of
Neurology, Keck School of Medicine of USC, Los Angeles, California).
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7. Konfliktet e interesit dhe deklarime té konflikteve té interesit

M. S. Whitten dhe B. Gelaro jané aktualisht té punésuar nga "Global Down Syndrome
Foundation'. Gjaté zhvillimit té udhérréfyesit, Dr. McGuire ishte késhillues me pagesé pér "Global
Down Syndrome Foundation'".

Dr. Bulova, Dr. Capone, Dr. Chicoine, Dr. Harville, Dr. McKelvey, Dr. Martin, Dr. McGuire,

Dr. Peterson, ECRI (Dr. Amy Tsou, Dr. Joann Fontanorosa, Allison Gross, Gina Giradi dhe Dr.
Karen Schoelles), Dr. Tyler dhe M. Wells kané marré njé pagesé nga "Global Down Syndrome
Foundation" pér kohén qé i kané kushtuar dhe punén gé kané béré né lidhje me udhérréfyesin.

Anétarét e grupit té punés té Global ose anétarét/kontribuuesit e komitetit té€ vullnetaréve jané
anétaré aktualé té "Down Syndrome Medical Interest Group-USA" (DSMIG-USA): Dr. Bulova,
Dr. Capone, Dr. Chicoine, Dr. Esbensen, Dr. Hunt, Dr. Keller, Dr. Kim, Dr. Martin, Dr. McGuire, J.
Medlen, Dr. Peterson, Dr. Santoro, Dr. Stephens, B. Gelaro dhe M. S. Whitten.

Dr. Capone punon né komitetin drejtues té projektit té udhérréfyesit shéndetésor ndérkombétar
pér sindromén Down (Down Syndrome International Health Guideline) dhe éshté aktualisht
anétar i bordit té "Down Syndrome Medical Interest Group-USA" (DSMIG-USA). Dr. Chicoine
éshté shefi aktual i financés prané "Down Syndrome Medical Interest Group-USA" (DSMIG-USA).
Dr. Capone dhe Dr. Chicoine aktualisht punojné né bordin e késhillimit klinik pér "National
Down Syndrome Society" dhe né komitetin ekzekutiv té "LuMind Down Syndrome-Clinical Trials
Network".

Dr. Esbensen raporton konfliktet e interesit né vijim: NIH R21 HD082307 — Investigues kryesor
pér studimin e mbéshtetur nga shteti (6.8. 2015-30.6.2018), Lejeune Foundation — Investigues
kryesor pér studimin e mbéshtetur nga fondacioni (27.12.2016-26.12.2017), ProPhase LLC - puna
késhilluese pérfshin "Roche Pharmaceuticals” dhe "Janssen" (2011-né vazhdim), Ovid LLC -
késhillim (2018-né vazhdim) dhe Roche - késhillim (2016).

Dr. Tyler dhe Dr. Keller aktualisht punojné né bordin e "American Academy of Developmental
Medicine and Dentistry". Dr. Keller éshté autor i "National Task Group Early Detection Screen for
Dementia (NTG-EDSD)".

Dr. Barnhill éshté autor i "Diagnostic Manual-Intellectual Disability (DM-ID)" dhe i "Diagnostic
Manual-Intellectual Disability 2 (DM-ID 2)".

Dr. Eckel raporton pagesa personale nga "Sanofi/Regeneron’, "Merc'k, "Novo Nordisk" dhe
"Kowa", jashté punés sé dorézuar.

Anétarét/kontribuuesit e komitetit vullnetar dhe anétarét e grupit té punés té GLOBAL gé nuk
jané pérmendur kétu nuk kané raportuar ndonjé konflikt interesi.

8. Pérmbledhje e fokusi i grupeve

Né komunitetin e individéve me aftési té kufizuara, shumé organizata advokuese
mbéshtesin moton "Asnjéheré pér ne, pa ne", duke theksuar réndésiné e pérfshirjes sé
perspektivave dhe zérave té individéve me IDD né ¢do diskutim. Edhe pse grupi i punés i GLOBAL
ka peshuar preferencat e perceptuara té té rriturve me sindromén Down, té familjeve té tyre dhe
té ofruesve té pérkujdesjes gjaté procesit té zhvillimit té€ udhérréfyesit, pér té ofruar mundeési té
tjera pér té dhéné kontribut, grupi i punés ka kérkuar pérshtypje pér udhérréfyesin nga té rriturit
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me sindromén Down dhe anétarét e familjes sé tyre pérmes njé fokus grupi shtatéditor kur
udhézuesi ishte prané pérfundimit.

Fokusi i grupit nisi mé 14 tetor 2019 dhe u realizua né njé platformé anketimi online
nga Corona Insights, ekspert i projektimit té studimeve té tregut. Pjesémarreésit u rekrutuan
nga "Global Down Syndrome Foundation" pérmes njé rrjeti kombétar organizatash lokale
pér sindromén Down. Né Fokusi i grupit morén pjesé njézeté e shtaté ofrues té pérkujdesjes
ose anétaré familjeje dhe shtaté té rritur me sindromé Down, duke arritur njé total prej 34
pjesémarrésish.

Objektivi i Fokusi i grupit ishte té pércaktonte nése ky udhérréfyes reflektonte si¢ duhet
nevojat, vlerat dhe perspektivat e té rriturve me sindromén Down, familjeve dhe ofruesve té tyre
té pérkujdesjes. Fokusi i grupit mati reagimet fillestare né lidhje me udhérréfyesin, duke pérfshiré
pérshtypjet né lidhje me shkallén e pérdorshmeérisé, elementet qé pérbénin interes dhe seksionet
gé kishin nevojé pér mé shumé sqarim. Detaje té tjera né lidhje me metodat e Fokusit té grupit
mund té gjenden né shtojcén C.

Né tabelén mé poshté paraqiten tre gjetjet kryesore nga Fokusi i grupit. Grupi i punés
i GLOBAL i shqyrtoi kéto gjetje me kujdes gjaté finalizimit té doréshkrimit pér t'u siguruar
gé versioni i pérfunduar té ishte i mjaftueshém i kuptueshém dhe i dobishém pér té rriturit
me sindromén Down, familjet dhe ofruesit e tyre té pérkujdesjes. Detaje té tjera né lidhje me
metodologjiné dhe gjetjet mund té gjenden né shtojcéen C.

Gjetjet kryesore te Fokusit te grupit per udherréfyesin shendetesor

per te rriturit me sindromen Down

1. Té€ rriturit me sindromén Down dhe familjarét e tyre parapélgejné
kryesisht rekomandimet gé evitojné terminologjiné e ndérlikuar dhe qé
ofrojné hapa konkreté dhe té realizueshém.

2. Familjet déshirojné maksimumin e informacionit historik, si dhe prova
pér rekomandime té ndryshme nga ato té méparshmet ose qé sugjerojné
se kujdesi pér njé té rritur me sindromén Down éshté i ndryshém nga
kujdesi standard pér té rriturit pa sindromén Down.

3. Paketat shtesé té instrumenteve dhe listat e kontrollit gé ofrohen né njé
gjuhé té thjeshté dhe té kuptueshme do t'i ndihmojné familjet dhe té
rriturit me sindromén Down gé té ndihen mé né kontroll té kujdesit té
tyre shéndetésor dhe t'i pérdorin mé shumé ato.
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9. Pérmbledhje e procesit té shqyrtimit kolegial

Pér shkak se ofruesit e shérbimeve mjekésore me pérvojé té konsiderueshme né punén
me té rriturit me sindromén Down né Shtetet e Bashkuara jané té pakté, grupi i punés i GLOBAL
ka kérkuar shqyrtim kolegial nga ofruesit gé punojné jashté késaj popullate pacientésh, duke
gené se ata jané individe tek té cilét duhet té mbéshteten té rriturit me sindromén Down pér
marrjen e kujdesit. Grupi i punés i GLOBAL kontaktoi me "American Academy of Developmental
Medicine and Dentistry" (AADMD) dhe bordi i saj miratoi pjesémarrjen e anétaréve té saj né
shqyrtim. Teté anétaré dolén vullnetaré pér té marré pjesé, shtaté prej té ciléve perfunduan
shgyrtimin kolegial . Shtaté anétarét e bordit t¢ AADMD-sé gé morén pjesé né shqyrtim morén
hyrjen, narrativat e doréshkrimit pothuajse té pérfunduar té rekomandimeve dhe mjetin e listés
sé kontrollit. Pjesémarrésit né shqyrtimin kolegial nuk u paguan pér kontributin e tyre dhe
pranuan té njiheshin si organizaté. Atyre iu dhané 10 dité kohé pér té lexuar tri pjesét pérbérése
té doréshkrimit té pérvijuara me sipér.

Ata pérpiluan komente dhe ia paragitén ato grupit té punés té GLOBAL, i cili pati
mundeésiné t'i pranonte, t'i refuzonte, ose t'i pérgjigjej secilit koment sipas protokollit té
udhérréfyesit, provave té disponueshme dhe konsensusit té ekspertéve. Procesi i rishikimit
kolegial ¢oi né rishikimin e udhézimeve.
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Grupi i punés i GLOBAL

Grupi i punes per udherréfyesin shendetesor te GLOBAL peér té rriturit me sindromen Down

Autoret kryesore

Peter Bulova, MD
George Capone, MD
Brian Chicoine, MD
Terry Odell Harville, MD, PhD, D(ABMLI), D(ABHI)
Barry A. Martin, MD
Dennis E. McGuire, PhD, LCSW
Kent D. McKelvey, MD
Moya Peterson, PhD, APRN, FNP-BC
Carl Tyler, MD, MSc

Bashkautoret

Bryn Gelaro, MA, LSW
Michael David Wells, BS

Global Down Syndrome Foundation "Evidence-based Practice Center” prane ECRI

Amy'Y. Tsou, MD, MSc, investiguese kryesore
Joann Fontanarosa, PhD, bashkinvestigues kryesor

Michelle Sie Whitten, MA - Presidente dhe Allison Gross, MLS, punonjése e bibliotekés
drejtoreshé ekzekutive mjekésore
Bryn Gelaro, MA, LSW - Drejtoreshé e nismave Gina Giradi, MS, koordinatore projekti
pér té rriturit dhe e projekteve té vecanta Janice Kaczmarek, menaxhere projekti

Karen Schoelles, MD, SM, FACP, drejtoreshé e EPC-sé

Mirénjohje pér kontribuuesit e tjeré

Anetaret e komitetit te vullnetareve
Jarrett Barnhill, MD, DFAPA, FAACAP Judy Lu Kim, MD
Donald Bodenner, MD, PhD Ira T. Lott, MD
Paul J. Camarata, MD Michael T. McDermott, MD
Kamala Gullapalli Cotts, MD Joan Medlen, MEd, RD, LD
Robert H. Eckel, MD Micol Rothman, MD
Anna J. Esbensen, PhD Stephanie L. Santoro, MD
James E. Hunt, MD Mary M. Stephens, MD, MPH
Seth M. Keller, MD Elizabeth Yeung, MD
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Down Syndrome Association of Greater Richmond
Down Syndrome Association of Minnesota

Down Syndrome Guild of Dallas

Rocky Mountain Down Syndrome Association

KEY SUPPORTERS

Anna & John J. Sie Center for Down Syndrome
Down Syndrome Association of Central Ohio
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Down Syndrome Association of Orange County
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Down Syndrome of Louisville, Inc
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Down Syndrome Alabama
Down Syndrome Alliance of the Midlands

Down Syndrome Association for Families of Nebraska

Down Syndrome Association of Acadiana

Down Syndrome Association of Central Florida
Down Syndrome Association of Connecticut

Down Syndrome Association of Greater Cincinnati
Down Syndrome Association of Greater St. Louis
Down Syndrome Association of Northern Virginia

Fun Coast Down Syndrome Association

The Family of Rya Gracyn Pierce

FRIENDS

Alan P. & Veronica C. Neuman Family Charitable Fund

Alaska Down Syndrome Network
Chattanooga Down Syndrome Society
Club 21 Learning and Resource Center
David Egan and Family
Designer Genes of North Dakota
Down Syndrome Association of Central California
Down Syndrome Association of Central Kentucky
Down Syndrome Association of Central Oklahoma
Down Syndrome Association of Central Texas
Down Syndrome Association of Delaware
Down Syndrome Association of the Brazos Valley
Down Syndrome Association of Wisconsin, Inc.
Down Syndrome Family Connection

Down Syndrome Foundation of Southeastern New Mexico

Eastern ldaho Down Syndrome Family Connect
East Texas Down Syndrome Group
Families Exploring Down Syndrome of Brevard
International Mosaic Down Syndrome Association
Kern Down Syndrome Network
Red River Valley Down Syndrome Society
Rio Grande Valley Down Syndrome Association
Sampson Collaborative Law
S.M.I.L.E. on Down Syndrome
Southern Arizona Network for Down Syndrome
The UpSide of Downs of Northeast Ohio
Wisconsin Upside Down
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Tabela e rekomandimeve

. Forcae
Rekomandimet rekomandimit
Sjellja
1. Nése ka dyshime pér ¢rregullim té shéndetit mendor tek té rriturit me I dobét - Pro

sindromén Down, profesionistét mjekésoré duhet té konsultohen me
njé klinicist qé ka njohuri pér ¢rregullimet mjekésore dhe té shéndetit
mendor, si dhe pér karakteristikat e zakonshme te sjelljes tek té rriturit
me sindromén Down.

2. Nése ka dyshime pér ¢rregullim té shéndetit mendor tek té rriturit me I dobét - Pro
sindromén Down, profesionistét mjekésoré duhet té ndjekin udhézimet
pér diagnozén té pércaktuara né "Diagnostic and Statistical Manual

of Mental Disorders" (versioni i 5%¢; DSM-5).2¢ Gjithashtu mund té
pérdoret "Diagnostic Manual-Intellectual Disability 2" (DM-ID-2)*" pér
té pérshtatur kriteret diagnostike nga DSM-5.

Demenca

3. Nevojitet kujdes gjaté diagnostikimit té demencés senile té llojit I dobét - Pro
Alzheimer tek té rriturit me sindromén Down nén 40 vjeg, pér shkak té
prevalencés sé ulét té sémundjes pérpara késaj moshe.

4, Profesionistét mjekésoré duhet té kryejné vlerésime vijetore té té I forté - Pro
rriturve me sindromén Down gé nga mosha 40-vjecare dhe té marrin
informacion nga ofruesit e tyre té kujdesit parésor pér ¢cdo ndryshim
nga gjendja funksionale bazé. Sipas dokumentit "National Task Group —
Early Detection Screen for Dementia" (NTG-EDSD),? pér té identifikuar
demencén senile té llojit Alzheimer né fazé té hershme dhe/ose njé gjendje
mjekésore potencialisht té kthyeshme, duhet té merret né konsideraté
niveli i pérkegésimit né gjashté fushat e méposhtme:

«  Funksioni konjitiv, ekzekutiv dhe kujtesa

. Sjellja dhe personaliteti

o Komunikimi

«  Funksionimi pérshtatés

o Aftésité motorike dhe té deambulimit

«  Pérkegésim i pérgjithshém né aftésité e konsoliduara

Diabeti

5. NE rastin e té rriturve asimptomatiké me sindromén Down, depistimi pér I dobét - Pro
diabet melit té tipit 2 (T2DM) pérmes testit té& hemoglobinés Alc (HbAlc)
ose matjes sé glicemisé eséll duhet té kryhet ¢do 3 vjet duke nisur nga
mosha 30-vjecare.

6. Né rastin e té rriturve me sindromén Down dhe me obezitet komorbid, I dobét - Pro
depistimi pér T2DM pérmes HbA1c ose matjes sé glicemisé eséll duhet té
kryhet ¢do 2-3 vjet duke nisur nga mosha 21-vjecare.
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Semundja kardiovaskulare

Semundja kardiovaskulare aterosklerotike

7. NEé rastin e té rriturve me sindromén Down, té cilét nuk kané histori té I dobét - Pro
sémundjes kardiovaskulare aterosklerotike (ASCVD), pérshtatshméria e
terapisé me statina duhet té vlerésohet ¢do 5 vjet duke filluar nga mosha
40-vjecare dhe duke pérdorur njé pérllogarités té riskut né njé hark kohor
prej 10 vitesh, si¢c rekomandohet nga Task-Forca e Shérbimeve Parandaluese
e SHBA-sé? pér té rriturit pa sindromén Down.

Insulti cerebral

8. NEé rastin e té rriturve me sindromén Down, faktorét e riskut pér insultin I dobét - Pro
cerebral duhet té menaxhohen sipas specifikimeve né "Guidelines for the
Primary Prevention of Stroke" té "American Heart Association'/"American
Stroke Association".>

9. Pér shkak té riskut té larté té isultit cerebral kardioembolik tek té rriturit me | I dobét - Pro
sindromén Down té cilét kané histori té sémundjeve té lindura té zemrés,
duhet té kryhet vlerésim kardiak periodik dhe té shqyrtohet plani pérkatés i
monitorimit nga kardiologu.

Obeziteti

10. Monitorimi i ndryshimeve té peshés dhe obezitetit duhet té kryhet ¢do I dobét - Pro
vit duke pérllogaritur indeksin e masés trupore (BMI) tek té rriturit

me sindromén Down. Duhet té ndigen ndérhyrjet e Task-Forcés sé
Shérbimeve Parandaluese té SHBA-sé (USPSTF) pér humbjen e peshés
me bazé ndryshimet e sjelljes, pér té parandaluar sémundshmériné dhe
vdekshméring e té rriturve pér shkak té obezitetit.5!

Instabiliteti atlantoaksial

11. Tek té rriturit me sindromén Down, grafité rutiné té cervikales nuk I dobét - Kundér
duhet té pérdoren pér té depistuar riskun e démtimit té palcés kurrizore
tek individét asimptomatiké. Né vend té grafisé, depistimi vjetor i té
rriturve me sindromén Down duhet té pérfshijé shqyrtimin e shenjave
dhe simptomave té mielopatisé cervikale duke pérdorur historiné
specifike dhe ekzaminimin fizik.

Osteoporoza

12. Pér sa i pérket parandalimit parésor té frakturave osteoporotike tek té Neutral
rriturit me sindromén Down, nuk disponohen prova té mjaftueshme
pér té béré njé rekomandim pro ose kundér zbatimit té udhézimeve té
pércaktuara pér depistimin e osteoporozés, duke pérfshiré vlerésimin
e riskut té frakturave; rrjedhimisht, praktika e miré klinike do té
mbéshteste njé qasje vendimmarrjeje té pérbashkét pér kété céshtje.

13. TE gjithé té rriturit me sindromén Down qé pésojné njé frakturé I dobét - Pro
osteoporotike duhet té vlerésohen pér té zbuluar shkaqget dytésore

té osteoporozés, duke pérfshiré depistimin pér hipertiroidizmin,
sémundjen celiake, mungesén e vitaminés D, hiperparatiroidizmin
dhe mjekimet qé mund té kené efekte té padéshiruara né shéndetin e
kockave.
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Tiroidja

14. Depistimi pér hipotiroidizém tek té rriturit me sindromén Down duhet té I dobét - Pro
kryhet ¢do 1-2 vjet gé nga mosha 21-vjecare, duke pérdorur njé test serik té
hormonit stimulues té tiroides.

Deklaratat e praktikes se mire

Sjellja

1. Deklarata e praktikés sé miré 1: Nevojitet kryerja e njé shqyrtimi té faktoréve té sjelljes dhe atyre
funksionalg, pérshtatés dhe psikosocialé si pjesé e historisé vjetore gé klinicistét marrin nga té gjithé té
rriturit me sindromén Down, familjet e tyre dhe ofruesit e tyre té pérkujdesjes.

2. Deklarata e praktikés sé miré 2: Kur ka dyshime pér ¢rregullim té shéndetit mendor tek té rriturit me
sindromén Down, profesionistét mjekésoré duhet té vlerésojné gjendjet mjekésore qé mund té shfagen
me simptoma psikiatrike dhe t€ sjelljes.

Obeziteti

3. Deklarata e praktikés sé miré 3: T€ gjithé té rriturit me sindromén Down duhet té ndjekin njé
dieté té shéndetshme, té ushtrohen rregullisht dhe té kontrollojné kalorité, si pjesé té njé gasjeje
gjithépérfshirése pér menaxhimin e peshés, kontrollin e oreksit dhe pérmirésimin e cilésisé sé jetés.

Semundja celiake

4, Deklarata e praktikés sé miré 4: Té rriturit me sindromén Down duhet t'i nénshtrohen njé vlerésimi
vjetor pér shenjat dhe simptomat gastrointestinale dhe jogastrointestinale té sémundjes celiake, duke
pérdorur historiné specifike, ekzaminimin fizik dhe gjykimin klinik té praktikés sé miré.
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NARRATIVAT E UDHERREFYESIT

SJELLJA
Deklarata e praktikés sé miré 1

Nevojitet kryerja e njé shqyrtimi té faktoréve té sjelljes dhe atyre funksionalé, pérshtatés
dhe psikosocialé si pjesé e historisé vjetore gé klinicistét marrin nga té gjithé té rriturit
me sindromén Down, familjet e tyre dhe ofruesit e tyre té pérkujdesjes.

Diskutim

me cilésiné e kujdesit gé ofrohet pér té rriturit pa sindromén Down. Kjo duhet té pérfshijé

njé shqyrtim vjetor té té gjithé faktoréve pérkatés té sjelljes (humori, vémendja dhe niveli i
aktivitetit), funksionalé-pérshtatés (aftésité sociale, té komunikimit dhe té jetés sé pérditshme)
dhe psikosocialé (ngjarjet madhore né jeté, humbjet dhe traumat) gé mund té ndikojné né
miréqgenien fizike dhe mendore. Pér shkak se kufizimet e gjuhés sé shprehur dhe funksionimi
intelektual mund té ndikojné ndjeshém né vetéraportimin dhe né prezantimin e problemeve
fizike ose emocionale, historia duhet té pérfshijé ¢do ndryshim té vérejtur né humor apo sjellje
nga anétarét e familjes, ofruesit e pérkujdesjes dhe té tjerét gé kané njohuri, vecanérisht ata

g€ janeé rregullisht pjesé e jetés sé pérditshme té té rriturit. Nése nuk ndodh asnjé ndryshim i
konsiderueshém né sjellje, njé shqyrtim vjetor mund t'u mundésojé klinicistéve té vendosin njé
nivel funksional bazé me té cilin mund té krahasohen ndryshimet apo pérkegésimet e mundshme
né té ardhmen.

Deklarata e praktikés sé miré 2

Kur ka dyshime pér ¢rregullim té shéndetit mendor tek té rriturit me sindromén Down,
profesionistét mjekésoré duhet té vlerésojné gjendjet mjekésore gé mund té shfagen me
simptoma psikiatrike dhe té sjelljes.

Diskutim

Problemet e sjelljes dhe gjendjet mjekésore té shéndetit mendor jané té hasura tek té rriturit

me sindromén Down?? dhe pérbéjné shkak shgetésimi pér pjesén mé té madhe té familjeve

dhe ofruesve té pérkujdesjes. Kur krahasohet me njé raport ndryshimi né sjellje apo funksion,
vlerésimi i métejshém mjekésor dhe i shéndetit mendor arrihet mé miré duke kuptuar diagnozén
diferenciale té kétyre simptomave né ményrén né té cilén shfagen tek té rriturit me sindromén
Down. Duhen té merren né konsideraté edhe apnea e gjumit, hipotiroidizmi, sémundja celiake,
konvulsionet, dhimbja kronike, disfagia, humbja e shikimit ose dégjimit dhe sémundje té tjera
mjekésore sistemike.333¢

Rekomandimi

1. Nése ka dyshime pér ¢rregullim té shéndetit mendor tek té rriturit me
sindromén Down, mjekét duhet té konsultohen me njé klinicist gé ka njohuri
pér crregullimet mjekésore dhe té shéndetit mendor, si dhe pér karakteristikat e
zakonshme té€ sjelljes tek té rriturit me sindromén Down.

[Forca e rekomandimit: I dobét pro]
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Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Gjendjet mjekésore té shéndetit mendor dhe té sjelljes jané té zakonshme tek té rriturit
me sindromén Down?? dhe shkaktojné shgetésim pér pjesén mé té madhe té familjeve
dhe ofruesve té pérkujdesjes.

o Pérfitimet e arritjes né diagnozé té sakté pérfshijné shmangien e diagnozés sé gabuar
té gjendjeve mjekésore dhe psikiatrike, shmangien e diagnostikimit té gabuar té
sjelljes pérshtatése si ¢crregullim dhe identifikimin e problematikave té spikatura
psikosociale gé kané nevojé pér vémendije.

e Vlerésimi pér patologjité bazé, si hipotiroidizmi, sémundja celiake, ose apnea
obstruktive e gjumit (OSA), pérmiréson ndjeshém kuptimin e shkageve gé kontribuojné
né ndryshimet e sjelljes apo té shéndetit mendor dhe pérmiréson trajtimin.

o Pjesa mé e madhe ose té gjithé té rriturit me sindromén Down, sé bashku me ofruesit
e pérkujdesjes dhe familjet e tyre, do ta vlerésonin shumeé identifikimin e sémundjeve
g€ kontribuojné né gjendjet mjekésore té shéndetit mendor, sidomos nése ky
informacion pérdoret pér pérmirésimin e rezultateve té diagnostikimit dhe trajtimit.

Nuk éshté identifikuar asnjé studim gé krahason né ményré té drejtpérdrejté simptomat e gjendjeve
mjekésore té sjelljes dhe atyre té shéndetit mendor tek té rriturit me sindromén Down me té rriturit
pa sindromén Down. Megjithaté, u identifikuan studime té vogla ndérsektoriale dhe seri rastesh
studimore qé pérshkruajné depresion dhe rénie funksionale tek té rriturit me sindromén Down.3>

57 Simptomat e depresionit dhe té rénies funksionale jané lidhur gjithashtu me OSA té patrajtuar
mesatare deri né té réndé.> Njé lidhje e tillé, nése mbéshtetet mé tej me prova, mund té paragesé
ndérlikime té drejtpérdrejta pér parandalimin dhe trajtimin e depresionit dhe té ¢crregullimeve té
tjera té shéndetit mendor né kété popullaté. Né ményré té ngjashme, njé seri rastesh studimore prej
30 fémijésh dhe té rriturish me sindromén Down g€ pérjetonin regres funksional pérshkruante
gjendje psikiatrike dhe mjekésore komorbide né rastet e tyre; problemet mjekésore komorbide té
pérshkruara pérfshinin sémundjen e tiroides, apnené e gjumit dhe epilepsiné.*

Pavarésisht se té rriturit me sindromén Down dhe anétarét e familjes zakonisht e pranojné
mundésiné e trajtimit té sémundjeve bashkéshogéruese ose té njé ¢rregullimi madhor té
shéndetit mendor, mjekét pa pérvojé né pérkujdesjen e té rriturve me sindromén Down mund
té hasin véshtirési né zbatimin e ploté té kétyre trajtimeve. Pér shembull, mjekimet me efekte
anésore antikolinergjike nuk tolerohen dhe aq miré nga kjo popullaté. Trajtimi pérmirésohet
duke kuptuar tolerancén dhe intolerancén unike ndaj mjekimeve gé vérehet te shumé individé
me sindromén Down, si dhe nevojén pér té balancuar kéto dallime me prevalencén e rritur té
njé séré gjendjesh mjekésore komorbide. Aksesi te njé specialist me njohuri rreth sindromeés
Down mund té jeté i kufizuar né shumeé rajone té SHBA-sé dhe pér té trajtuar kété mangeési éshté
shumé e réndésishme té zhvillohen diskutime shtesé lidhur me aksesin né kujdes. Né shtojcén E
gjenden adresa té fageve interneti gé té cojné te njé listé e shkurtuar e burimeve kombétare pér
sindromén Down dhe IDD dhe klinikave pér sindromén Down sipas shtetit.

Studime té ardhshme

Nevojiten studime té ardhshme pér té kuptuar mé miré efektet e gjendjeve mjekésore
bashkéshogéruese né sjelljen dhe shéndetin mendor té té rriturve me sindromén Down.
Nevojiten prova pér té pércaktuar qasjet mé efektive té trajtimit né rastet kur ka shumé sémundje
bashkéshogéruese.

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.

Udhérréfyesi shendetesor i GLOBAL peér teé rriturit me sindromén Down Faqja 20

©2020 Global Down Syndrome Foundation




Gjithashtu, regresi, gé mund té ndikojé ndjeshém si individin me sindromén Down, ashtu edhe
familjen e tij, kérkon fenotipizim mé té miré, identifikimin e biomarkuesve dhe kuptimin e
faktoréve stresues psikosocialé gé mund té kontribuojné né regres. Pér mé tepér, do té ishte

i dobishém identifikimi i faktoréve té mundshém té riskut pér shéndetin mendor dhe/ose i
faktoréve mbrojtés tek té rriturit me sindromén Down.

Duke pasur parasysh literaturén e bollshme gé evidenton neuroinflamacionin dhe inflamacionin
kronik té sistemit nervor periferik né rastet me sindromén Down,* 4 nevojiten gjithashtu
studime pér té kuptuar rolin e ¢rregullimit té funksionit imunitar né ndryshimet né sjellje dhe
shéndet mendor tek té rriturit me sindromén Down.

Rekomandimi

2. Neése ka dyshime pér crregullim té shéndetit mendor tek té rriturit me
sindromén Down, mjekét duhet té ndjekin udhézimet pér diagnozén té
pércaktuara né "Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders" (versioni
i 5%; DSM-5).2¢ Gjithashtu mund té pérdoret "Diagnostic Manual-Intellectual
Disability 2" (DM-ID-2)*" pér té pérshtatur kriteret diagnostike nga DSM-5.

[Forca e rekomandimit: I dobét pro]

Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

o Problemet e sjelljes dhe gjendjet mjekésore té shéndetit mendor tek té rriturit me
sindromén Down jané shqgetésime té€ hasura pér pjesén mé té madhe té familjeve dhe
ofruesve té pérkujdesjes.

e Né vend gé té mbéshteten né vetéraportimin e shgetésimit emocional nga i rrituri me
sindromén Down, éshté e réndésishme qgé klinicistét té kuptojné gé sjellja e dukshme
kegpérshtatése mund té jeté shumé informuese.

o Disa lloje sjelljesh mund té jené té zakonshme tek té rriturit me sindromén Down
(p.sh. té folurit me veten), ndérsa disa té tjera mund té tregojné njé gjendje té
trajtueshme té shéndetit mendor (p.sh. nervozizém, irritueshmeéri).

o Pérfitimet e pércaktimit té diagnozés sé sakté jané ndjeshém mé té shumta se démet
qé rezultojné nga pércaktimi i njé diagnoze té gabuar apo mosdiagnostikimi.

e Pjesa mé e madhe ose té gjithé té rriturit me sindromén Down, sé bashku me ofruesit
e pérkujdesjes dhe familjet e tyre, do ta vlerésonin shumé disponueshmériné e
kétij informacioni, vecanérisht kur ai kontribuon né pérmirésimin e rezultateve té
diagnostikimit dhe trajtimit.

Ndryshimet e sjelljes dhe gjendjet mjekésore té shéndetit mendor tek té rriturit me sindromén
Down jané shkage té hasura shgetésimi, por mund té jené té véshtira pér t'u diagnostikuar pér
shkak té dallimeve né prezantimin klinik krahasuar me té rriturit pa sindromén Down. Dallimet
mund té pérfshijné aftési té kufizuara té gjuhés sé folur, sjellje té shumta keqpérshtatése,
incidencé té larté komorbiditetesh mjekésore té ngatérrueshme dhe mungesé aksesi tek eksperté
me pérvojé né fushén e shéndetit mendor, vecanérisht tek té rriturit me sindromén Down.
Vlerésimi dhe trajtimi i sémundjeve duhet té rrisé saktésiné e diagnozés sé crregullimeve té
shéndetit mendor dhe té informojé mé miré menaxhimin e kujdesit.

NEé pérvojén e grupit té punés sé GLOBAL, karakteristikat e zakonshme té sjelljes, té cilave
duhet t'u kushtohet vémendje tek té rriturit me sindromén Down, pérfshijné té folurit e shpeshté
me veten, mosdallimin e individéve apo ngjarjeve imagjinare nga ato reale dhe ndjekjen me
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rigorozitet té rutinave té caktuara. Klinicistét gé interpretojné sjelljet gé shfagen gjaté njé
ekzaminimi té historisé ose gjendjes mendore, duhet t'i shpjegojné karakteristikat e zakonshme
té sjelljes sé té rriturve me sindromén Down, né vend qé t'i pércaktojné si patologjike. Vetém kéto
sjellje nuk tregojné domosdoshmeérisht njé crregullim psikiatrik ose té shéndetit mendor.*® Ato
mund té pérkegésohen gjaté momenteve té stresit ose shgetésimit emocional-fizik dhe mund

té shérbejné pér géllime pérshtatése. Megjithaté, mund té béhen gjithashtu keqpérshtatése,
vecanérisht gjaté periudhave me stres té larté ose té vazhdueshém. Gjithashtu, si¢ theksohet

né literaturé dhe né pérputhje me pérvojén e grupit té punés té€ GLOBAL, ngjarjet stresuese

té jetés shpesh raportohen si ngjarje potenciale nxitése té ndryshimeve té sjelljes.>> Grupi i
punés i GLOBAL ka pranuar se sjelljet e spikatura keqpérshtatése dhe raportimet e ofruesve té
pérkujdesjes gé tregojné njé ndryshim té vértetueshém nga njé nivel i méparshém funksionimi
shpesh sugjerojné njé ¢rregullim mjekésor dhe/ose psikiatrik.

Edhe pse nuk éshté identifikuar asnjé studim gé krahason drejtpérdrejt simptomat tek té rriturit
me sindromén Down me simptomat tek té rriturit pa sindromén Down, njé shqyrtim sistematik
gé ekzaminonte tri studime mé té vogla pérshkruante prezantimin klinik té depresionit tek té
rriturit me sindromén Down.*” Kéto simptoma pérfshinin anhedoniné, ngadalésimin psikomotor,
crregullimin e gjumit, humorin depresiv dhe rénien funksionale. Seri té tjera rastesh studimore
kané raportuar se vetéraportimi i ndjenjés sé fajit dhe vetébesimit té ulét ndodh shumé mé pak
tek té rriturit me sindromén Down, ndérsa simptomat e vézhgueshme té sjelljes, si mungesa

e interesit ose pjesémarrjes né aktivitete ¢ mé paré preferoheshin, izolimi social dhe ulja e
funksioneve psikomotore ose nervozizmi, mund té jené simptoma mé té besueshme té depresionit
né kété popullaté.*” Kjo éshté gjithashtu né pérputhje me pérvojén e grupit té punés té GLOBAL.

Njé tjetér e dhéné g€ duhet té pérbéjé shgetésim té konsiderueshém éshté regresi né aftésité
e fituara mé paré tek té rriturit me sindromén Down. Rénia e pérgjithshme e funksionimit
mund té jeté shenjé dalluese e njé ¢rregullimi mjekésor ose crregullimi té shéndetit mendor
né kété popullaté. Duhet té vlerésohet dhe té pérjashtohet prania e OSA-sé, hipotiroidizmit,
konvulsioneve, dhimbjes kronike dhe sémundjeve té tjera sistemike. Né njé studim té gjeré
francez té rasteve, tek té rriturit me sindromén Down ndodhte regres funksional pavarésisht
nivelit té méparshém konjitiv.3* Aspektet mé té dallueshme pérfshinin simptoma té spikatura
psikiatrike, sjellje kegpérshtatése dhe humbje ose rénie té aftésive té jetesés sé pérditshme té
fituara mé pareé.

Ekziston mundésia gé té rriturit me sindromén Down té jené mé té rrezikuar nga disa
crregullime té shéndetit mendor, bazuar né karakteristika paraekzistuese té sjelljes, si mungesa
e fleksibilitetit konjitiv dhe simptomat e brendshme.*3-** Me shenjat e diskutuara mé sipér né
lidhje me sjelljet e zakonshme, dhe né mungesé té mjeteve té vlefshme diagnostike, vecanérisht
pér té rriturit me sindromén Down, ne rekomandojmé pérdorimin e DSM-5% té plotésuar nga
DM-ID-2,%" g€ éshté i dobishém pér dallimin e ¢rregullimeve té shéndetit mendor te individét
me aftési té kufizuara intelektuale dhe né zhvillim (IDD).>! DM-ID pérdor kritere té modifikuara
DSM, adopton njé perspektivé zhvillimore dhe thekson sjelljet e vézhgueshme né mungesé té
vetéraportimit nga individét me IDD.>" 52

Studime té ardhshme

Nevojiten studime té ardhshme pér té kuptuar mé miré prevalencén e gjendjeve specifike té
shéndetit mendor, faktorét e tyre té riskut predispozues dhe cenueshmérité unike té té rriturve
me sindromén Down. Duhet té zhvillohet njé mjet i standardizuar vlerésimi pér té ndihmuar né
vlerésimin e métejshém té sémundjeve té lidhura me problematikat psikiatrike dhe té sjelljes.
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Jané zhvilluar kérkime té shumta pér fenotipin e sjelljes né sindromén Down te fémijét e vegijél,
por nevojiten mé shumeé kérkime pér té karakterizuar kété fenotip né periudhén e adoleshencés
e deri né moshén e rritur. Nga ato pak klinika té specializuara pér sindromén Down né SHBA,
shumé pak kané ofrues té kujdesit pér shéndetin mendor dhe dihet shumé pak rreth prevalencés
sé gjendjes. Eshté e garté se nevojiten mé shumé té dhéna sasiore dhe cilésore.

Dubhet té jeté prioritet shqyrtimi i testeve, depistimeve, terapive dhe ndérhyrjeve ekzistuese
té miratuara tek té rriturit me IDD lidhur me pérshtatshmériné/dobiné e tyre tek té rriturit
me sindromén Down. Pér shembull, pavarésisht se shumé klinicisté rekomandojné Analizén
e Aplikuar té Sjelljes (ABA), gé éshté e njohur dhe e studiuar mé gjerésisht né komunitetin e
individéve me autizém, ende nuk €shté kryer njé studim pér efikasitetin e saj te individét me
sindromén Down.

Studimet e ardhshme duhet té synojné gjithashtu té identifikojné proceset metabolike,
fiziologjike dhe imunitare bazé té etiologjisé sé gjendjeve specifike té shéndetit mendor tek
té rriturit me sindromén Down, me njé fokus te proceset gé mund té ndikojné né nivelet dhe/
ose veprimin e neurotransmetuesve té ndryshém (p.sh. serotonina, norepinefrina, GABA,
glutamati).*! %3-58 Kéto pérpjekje mund té hedhin drité né strategji té reja diagnostike dhe
terapeutike pér pérmirésimin e shéndetit mendor tek té rriturit me sindromén Down.
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DEMENCA
Rekomandimi

3. Nevojitet kujdes gjaté diagnostikimit té demenceés senile té llojit Alzheimer tek
té rriturit me sindromén Down nén 40 vjec, pér shkak té prevalenceés sé ulét té
sémundjes pérpara késaj moshe.

[Forca e rekomandimit: [ dobét pro]

Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Prevalenca e demencés senile té lloji Alzheimer rritet me moshén tek té rriturit me
sindromén Down.

o Demenca senile nuk éshté e zakonshme ose vérehet rrallé te individét mé té rinj se 40 vijeg.

o Pérfitimet e mundshme pér té rriturit me sindromén Down jané té larta nése ofruesit
e kujdesit shmangin atribuimin e pasakté té simptomave si simptoma té demencés sé
llojit Alzheimer; shqyrtimi i shkageve alternative mund té ¢ojé né diagnostikimin e
sémundjeve té trajtueshme.

e Shumica e té rriturve me sindromén Down, si dhe familjet dhe kujdestarét e tyre, do
ta vlerésonin shumé disponimin e kétij informacioni pér té ofruar mbéshtetje shtesé
dhe pér géllime té planifikimit té burimeve.

Ky rekomandim synon té reduktojé rastet e diagnozave té gabuara té demencés senile té llojit
Alzheimer te kjo popullaté. Njé studim holandez me cilési t€ moderuar, me bazé popullsing, i cili
pérfshiu 506 té rritur me sindromén Down, tregoi prevalencé té rritur té demencés pas moshés
45-vjecare.”” Njé studim i dyté i gjeré i bazuar né popullaté® raportoi gjetje té ngjashme, edhe pse
diagnoza e demencés dukej se bazohej né té dhéna administrative.

Tre studime vlerésuan prevalencén te pacientét <40 vjec.*"%> Megjithaté, vetém njé studim 3
(n=388) pérdori njé matje té miratuar pér diagnozén dhe raportoi njé prevalencé prej 0% tek té
rriturit me sindromén Down mes moshés 30-39 vjec. Dy studime té tjera té gjera (n >5000 té
rritur me sindromén Down)®! %2 nuk konfirmuan diagnozén bazuar né testet e miratuara, por
gjetén prevalencé té ngjashme té ulét tek té rriturit mé té rinj (18 deri né 39 vjec).

Diagnoza e gabuar e demencés senile tek té rriturit me sindromén Down mund té ndodhé

nése ofruesit e shérbimeve mjekésore nuk béjné njé vlerésim té kujdesshém pér gjendje té tjera
mjekésore gé mund té shkaktojné gjithashtu rénie funksionale. Pa i kushtuar vémendje té
vecanté diagnozeés diferenciale dhe menaxhimit té duhur té gjendjeve mjekésore ekzistuese dhe
té shéndetit mendor, pérfitimet e mundshme té ndérhyrjeve dhe trajtimeve té sakta kufizohen

né ményré té panevojshme. Prandaj, grupi i punés i GLOBAL mbéshtet shqyrtimin e kujdesshém
dhe vlerésimin gjithépérfshirés mjekésor pér etiologji té tjera mjekésore té mundshme né té gjitha
moshat, vecanérisht te individét nén 40 vjec.

Pérfitimet e mundshme té diagnozés sé sakté té demencés dhe/ose té vlerésimit pér gjendje
mjekésore komorbide té trajtueshme (si hipertiroidizmi ose apnea e gjumit) jané ndjeshém mé té
shumta se démet e mundshme té néndiagnostikimit t€ demenceés s€ llojit Alzheimer tek individét
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me té rinj se 40 vjec. Nése éshté zbuluar prania e njé gjendjeje mjekésore si dhe njé crregullim
i shéndetit mendor, té rriturit me sindromén Down, familjet e tyre dhe ofruesit e pérkujdesjes
zakonisht e mirépresin mundésing e trajtimit té té dyja sémundjeve njékohésisht.

Studime té ardhshme

Mjekimet pér demencén g€ jané miratuar pér pérdorim tek té rriturit pa sindromén Down

nuk jané té dobishme pér individét me sindromén Down.®*¢" Jané duke u béré pérpjekje pér té
kuptuar mé miré prevalencén dhe urgjencén klinike té simptomatologjisé sé demencés senile

tek té rriturit me sindromén Down.®® Nevojiten studime té métejshme pér té kuptuar mé miré
ndryshimet fiziologjike multisistemike qé pérjetohen nga té rriturit me sindromén Down

gjaté plakjes, si dhe pér gjendjet mjekésore gé kontribuojné ose pérshpejtojné veté procesin e
demencés. Zbérthimi i mekanizmave patogjenikeé té kétyre sémundjeve dhe pérhapja e pérdorimit
té biomarkuesve té disponueshém né praktikén klinike duhet té ndihmojé né informimin e
vendimmarrjes dhe té udhézojé gasjet e trajtimit né té ardhmen kur té jené té disponueshme.®

Nevojiten studime té métejshme pér té miratuar biomarkuesit g¢ mund té pérdoren pér té
mbéshtetur (ose hedhur poshté) njé diagnozé sémundjes sé demencés Alzheimer né klinikeé. Kjo
do t'i mundésonte klinicistit qé té pérfshijé apo pérjashtojé me siguri sémundjen e Alzheimerit

si etiologji bazé gjaté vlerésimit té njé té rrituri me sindromén Down. Tani éshté e mundur gé té
vizualizojmé né ményré jo invazive (dhe té pércaktojmé né ményré sasiore) praniné e dy shenjave
dalluese patologjike té semundjes sé Alzheimerit: pllakat amiloide dhe ngatérrime neurofibrilare,
pasi ekzistojné katér gjurmues amiloidi né Tomografiné me Emetim té Pozitroneve (PET) dhe

njé gjurmues PET i proteinés tau té miratuar nga Administrata e Ushqimit dhe Barnave (FDA).
Edhe pse pérdorimi klinik i PET amiloide éshté i kufizuar duke gené se éshté njétrajtésisht
pozitive deri né moshén 40-vjecare né sindromén Down, PET i proteinés tau ka rezultuar té jeté
kandidat i forté pér parashikimin e rénies konjitive pér shkak té semundjes sé Alzheimerit. Eshté
treguar se €shté njé tregues me mé shumeé péraférsi pér rénien konjitive té lidhur me sémundjen
Alzheimer si te individét pa sindromén Down,” ashtu edhe tek ata me sindromén Down.” PET i
proteinés tau mund té mundésojé stadifikimin e individéve me sindromén Down gé jané né fazén
simptomatike té sémundjes Alzheimer (pra, me démtim konjitiv ose demenceé té lehté), ndérsa
prania e niveleve t€ larta té amiloidit né tru, té vizualizuara nga PET e amiloidit, do té pércaktojé
sémundjen Alzheimer paraklinike, ku patologjia éshté e pranishme pa manifestim té simptomave.
Duke identifikuar fazén e sémundjes Alzheimer pér ¢do individ me sindromén Down, provat
klinike mund té projektohen né ményré mé efikase dhe pacientéve dhe familjeve té tyre mund t'u
ofrohet njé prognozé mé e sakté né kliniké.

Konsorciumi pér biomarkuesit e Alzheimerit né sindromén Down, i financuar nga NIH (ABC-DS),"
dhe konsorciumi evropian "Horizon 21"”® po mbledhin informacion té réndésishém pér historiné
natyrale té biomarkuesve té semundjes Alzheimer tek té rriturit me sindromén Down, duke
pérfshiré PET amiloide dhe PET té proteinés tau dhe lidhjen e tyre me diagnozeén klinike. Sé fundmi,
éshté treguar se nivelet plazmatike té zinxhirit t€ lehté té proteinés sé neurofilamentit (NF-L) lidhen
ngushté me statusin klinik,™ si dhe me biomarkuesit e sémundjes Alzheimer.” Ky biomarkues i
bazuar te gjaku duket se ofron njé tregues té shkélgyer té neurodegjenerimit dhe tregon lidhje té
ngushta me atrofiné e trurit dhe hipometabolizmin, té vlerésuara pérkatésisht me imazheri me
rezonancéeé magnetike (MRI) dhe PET me fluorodeoksiglukozé (FDG). M€ voné gjaté kétij viti, priten
rezultatet pér lidhjen e NF-L plazmatike me rénien konjitive me kalimin e kohés, si dhe pér lidhjen
pérkatése me diagnozén klinike dhe biomarkuesit e sémundjes Alzheimer né mé shumé se 500
pjesémarrés (ABC-DS), por deri mé tani rezultatet tregojné ndjeshméri dhe specificitet mbi 90%.
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Rekomandimi

4. Profesionistét mjekésoré duhet té kryejné vlerésime vjetore té té rriturve me
sindromén Down gé nga mosha 40-vjecare dhe té€ marrin informacion nga
ofruesit e tyre té kujdesit parésor pér ¢do ndryshim nga gjendja funksionale bazé.
Sipas dokumentit "National Task Group — Early Detection Screen for Dementia"
(NTG-EDSD),28 pér té identifikuar demencén senile té llojit Alzheimer né fazé
té hershme dhe/ose njé gjendje mjekésore potencialisht té kthyeshme, duhet té
merret né konsideraté niveli i pérkegésimit né gjashté fushat e méposhtme:

o Funksioni konjitiv, ekzekutiv dhe kujtesa
o Sjellja dhe personaliteti

e Komunikimi

e Funksionimi pérshtatés

o Aftésité motorike dhe té deambulimit

o Pérkegésim i pérgjithshém né aftésité e konsoliduara

[Forca e rekomandimit: I forté - Pro

Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Prevalenca e demencés senile rritet me moshén tek té rriturit me sindromén Down.

o Pérfitimi nga identifikimi dhe trajtimi i hershém i shkageve potencialisht té
kthyeshme té rénies konjitive éshté mé i madh se démet e mundshme (kryerja e
testeve shtesé dhe rezultatet fals-pozitive).

e Pér pjesén mé té madhe té individéve me sindromén Down, si dhe pér familjet e tyre
dhe ofruesit e pérkujdesjes, njé diagnozé e hershme dhe e sakté e demencés senile té
parikuperueshme éshté shumé e vlefshme pér té ndryshuar mbéshtetjen ekzistuese
dhe pér planifikimin e burimeve t€ tjera.

Rénia konjitive senile pérbén njé shgetésim té hasur né pjesén mé té madhe té familjeve té
rriturve me sindromén Down dhe ofruesve té tyre té pérkujdesjes, pér shkak té prevalencés sé
rritur, zhvillimit té hershém dhe ndikimit té saj né cilésiné e jetés. Megjithaté, gjendjet e tjera
mjekésore dhe té shéndetit mendor gé prekin funksionin konjitiv dhe pérshtatés jané gjithashtu
té zakonshme né kété popullaté dhe kérkojné kontroll dhe monitorim té vazhdueshém. Eshté
vérejtur se prevalenca e demenceés rritet pas moshés 40-vjecare,* ** prandaj ne rekomandojmé
nisjen e depistimit né moshén 40-vjecare pér té ndihmuar né identifikimin e ndryshimeve té
mundshme né té ardhmen.

Provat pér prevalencén e rritur vijné kryesisht nga dy studime. Njé studim holandez (n= 506

té rritur me sindromé Down)*® zbuloi prevalencé té larté té demenceés senile tek individé me
sindromén Down té moshés 45 vjec e lart; specifikisht, prevalenca ishte 8,9% pér individét
45-50 vjeg dhe rritej me moshén deri né 32% tek individét 55-59 vjec. Vlerésimet e prevalencés
nga ky studim u bazuan né masa klinike té miratuara, t€ kombinuara me intervistat me ofruesit
e pérkujdesjes. Pérve¢ késaj, njé studim me cilési té ulét qé ka pérdorur kampioné jo té bazuar
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né popullaté nga Spanja dhe M.B. % ka raportuar gjithashtu norma né rritje eksponenciale té
prevalencés sé demencés tek té rriturit me sindromén Down né periudha kohore pesévjecare, nga
péraférsisht 10% pér individét e moshés 40-45 vjeg, deri né 90-100% pér individét e moshés 65-
70 vjec. Shumé studime mé té vjetra ose mé té vogla kané vlerésuar prevalencén duke pérdorur
njé séré kornizash kampionimi dhe standardesh diagnostike.’*-8! Megjithése studimet kané
raportuar njé séré vlerésimesh té prevalencés pér grupmosha té ndryshme, té gjitha konstatuan
vazhdimisht rritje té prevalencés pas moshés 45-vjecare.

Njé incidencé e larté tek té rriturit mé né moshé pérkon me pérvojén klinike té anétaréve té grupit
té punés té GLOBAL. Megjithaté, duke gené se anétarét e grupit té punés té GLOBAL nuk kané
konstatuar se demenca senile simptomatike e llojit Alzheimer éshté universale (pra, norma éshté
mé pak se 100%), mbetet e réndésishme marrja né konsideraté e shkageve té tjera té mundshme.
Jané vérejtur raporte té pseudodemencés pér shkak té sémundjes cerebrovaskulare, apnesé sé
réndé té gjumit, katatonisé, hipotiroidizmit, shqetésimeve metabolike, démtimeve ndijore dhe
efekteve té mjekimeve, tek té rriturit me sindromén Down.23 8

Grupi i punés i GLOBAL éshté i bindur se pér vendosjen e njé diagnoze funksionale té demencés
senile té llojit Alzheimer duhen mé shumé tregues sesa thjesht ndryshimet né sjellje apo
personalitet. Zakonisht, individét me demencé té lehté-té moderuar shfagin ndryshime né shumé
fusha, duke pérfshiré kujtesén dhe funksionin ekzekutiv, sjelljen dhe personalitetin, gjuhén dhe
komunikimin, ecjen dhe aftésité motorike, aktivitetet e jetés sé pérditshme, kontinencén dhe
modelet e gjumit. Kéto fusha jané marré nga manuali "National Task Group-Early Detection
Screen for Dementia" (NTG-EDSD), i cili éshté zhvilluar nga eksperté té fushés? dhe reflekton
pérvojén klinike té grupit té punés.

Sipas pérvojés sé grupit té punés, gjetje té tjera neurologjike gé mund té shogérojné demencén
senile té llojit Alzheimer tek té rriturit me sindromén Down pérfshijné konvulsione té reja ose
miokloni, 1évizje ekstrapiramidale (Parkinsonizém) dhe dispraksi té té ecurit.

Studime té ardhshme

Pérve¢ manualit NTG-EDSD,* disponohen dhe disa mjete té tjera pér depistimin e demencés
specifikisht pér té rriturit me sindromén Down ose IDD, duke pérfshiré Pyetésorin e depistimit
pér demencén pér individét me aftési té kufizuara intelektuale.®* Demenca mund té zbulohet
mé herét dhe mé me saktési me miratimin dhe pérmirésimin e métejshém té kétyre mjeteve
ekzistuese, duke pérfshiré zgjerimin e zbatimit dhe pérdorimin e tyre né rrethana té ndryshme.

Ekziston njé nevojé kritike pér mjete vlerésimi praktike, té€ standardizuara dhe té miratuara pér
pérdorim né kliniké pér sa i pérket diagnostikimit dhe stadifikimit té sémundjes Alzheimer tek
individét me sindromén Down né njé spektér aftésish intelektuale bazé. Studimi ABC-DS po
vleréson njé grup prej pothuajse njé duziné testesh konjitive, disa prej té cilave mund té pérdoren
menjéheré né kliniké si mjete té mundshme depistimi pér té vlerésuar rénien konjitive té lidhur
me sémundjen Alzheimer. Duke e lidhur rénien konjitive me biomarkues té rinj dhe novatoré,
stadifikimi klinik do té bazohet né patologjiné e sémundjes Alzheimer dhe do té€ mundésojé
projektime efikase té provave klinike.

Pértej zhvillimit té métejshém té biomarkuesve si PET amiloide, PET i proteinés tau dhe NF-L
plazmatike né stadifikimin e sémundjes Alzheimer né sindromén Down, si dhe e mjeteve

té vlefshme té vlerésimit konjitiv té lidhura me kéta biomarkues, nevojitet mé shumeé puné
pér té kuptuar karakteristikat farmakokinetike dhe farmakodinamike té pérbérjeve qé po
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testohen pér sémundjen Alzheimer tek individét pa sindromén Down. Gjithashtu, duhet té
merren né konsideraté dhe té zhvillohen barna té tjera gé synojné aspekte té ndryshme té
kaskadés amiloide, duke pérfshiré shprehjen moduluese té proteinés prekursore amiloide (APP),
apolipoproteinén E ose proteinén tau, si dhe barna gé synojné modifikimin e statusit imunitar né
sindromén Down, gé mendohet gjithashtu se kontribuon né zhvillimin e patologjisé sé trurit té
lidhur me sémundjen Alzheimer. Identifikimi i testeve té ndjeshme dhe té sakta qé pércaktojné
né ményre sasiore shenjat mé té hershme té rénies konjitive té lidhur me sémundjen Alzheimer
tek té rriturit me sindromén Down né té gjitha diapazonet e funksionit intelektual, do té jeté
gjithashtu shumé i dobishém pér diagnozén dhe prognozén si dhe pér projektimin e provave
paraklinike té sémundjes Alzheimer.
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DIABETI

Rekomandimi

5. Né rastin e té rriturve asimptomatiké me sindromén Down, depistimi pér diabet
melit té tipit 2 (T2DM) pérmes testit té hemoglobinés Alc (HbA1lc) ose matjes sé
glicemisé eséll duhet té kryhet cdo 3 vjet duke nisur nga mosha 30-vjecare.

6. Neé rastin e té rriturve me sindromén Down dhe me obezitet komorbid, depistimi
pér T2DM pérmes HbA1c ose matjes sé glicemisé eséll duhet té kryhet ¢do 2-3
vjet duke nisur nga mosha 21-vjecare.

[Forca e rekomandimit: [ dobét pro]

Diskutim
Rekomandimet bazohen né vérejtjet e méposhtme:

e Diabeti pérbén njé shgetésim té hasur pér té rriturit me sindromén Down, familjet e
tyre dhe ofruesit e pérkujdesjes, pér shkak té prevalencés sé larté té obezitetit te rastet
me sindromén Down, i cili éshté njé faktor i njohur risku pér shfagjen e diabetit te kjo
popullaté.

o Pérfitimet e mundshme té njé diagnoze té hershme, si reduktimi i zhvillimit té
neuropatisé, retinopatisé dhe sémundjes sé veshkave té lidhur me T2DM, jané mé
té shumta se démet e mundshme té lidhura me trajtimin e diabetit (si hipoglicemia,
efektet anésore té mjekimeve).

e Pjesa mé e madhe ose té gjithé té rriturit me sindromén Down, sé bashku me ofruesit e
pérkujdesjes ose familjet e tyre, do ta vlerésonin shumé disponimin e kétij informacioni,
kur ai kontribuon né pérmirésimin e rezultateve té diagnostikimit dhe trajtimit.

Njé studim i madh me cilési té larté né M.B. qé ka pérfshiré mé shumé se 3800 individé ka zbuluar
gé prevalenca e diabetit ishte ndjeshém mé e larté tek té rriturit me sindromén Down krahasuar
me ata pa sindromén Down, pavarésisht se studimi nuk ka béré dallim midis diabetit melit té

tipit 1 dhe atij té tipit 2 (DM). ¢! Prevalenca e diabetit te moshat 16-30 vjec dhe =30 vjec ishte
pérkatésisht 3,5% dhe 5,5% pér té rriturit me sindromén Down krahasuar me 0,7% dhe 2,7%

né kontrolle té kombinuara nga popullsia e pérgjithshme. Njé tjetér studim i vogél kanadez3

ka krahasuar gjithashtu né ményré té drejtpérdrejté prevalencén e diabetit, por nuk ka gjetur
dallime; megjithaté, grupi i punés i GLOBAL gjykoi se numri i vogél i kampionit dhe mungesa e
njé kornize té garté té kampionimit té bazuar né popullaté i bénte té dhénat té pazbatueshme.

Tek individét pa sindromén Down, hiperglicemia kronike nga diabeti i pakontrolluar lidhet me
retinopatité, neuropatité, nefropatité dhe démtimin kardiovaskular/té enéve.® Zbulimi i hershém
dhe trajtimi efektiv i menjéhershém mund té reduktojné barrén e ¢rregullimit dhe komplikacionet
afatgjata.®® Megjithat€, raporti i provave nuk ka identifikuar studime gé vlerésojné nése depistimi
i té rriturve me sindromén Down asimptomatiké pér diabet éshté lidhur me rezultate klinike

té pérmirésuara. Vlen té pérmendet se edhe né udhérréfyesin me té fundit té Task-Forcés sé
Shérbimeve Parandaluese t€ SHBA-sé (USPSTF) pér depistimin e diabetit u konkludua se provat
nuk ishin té pérshtatshme pér té pércaktuar pérfitimet dhe démet e drejtpérdrejta té depistimit
né krahasim me mosdepistimin tek individét pa sindromén Down.%> Pavarésisht mungeseés sé
studimeve gé tregojné pérfitime té drejtpérdrejta tek té rriturit me sindromén Down, pér shkak
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té pérfitimeve t€ mundshme né shmangien e komplikacioneve afatgjata, grupi i punés i GLOBAL
mbéshtet depistimin pér té rriturit me sindromén Down.

"American Diabetes Association" (ADA) rekomandon depistim pér nivel anormal té glicemisé dhe
T2DM tek té gjithé té rriturit duke nisur nga mosha 45 vjec.8” Megjithaté, pér shkak té plakjes

sé parakohshme té té rriturve me sindromén Down, shfagja mé e hershme e disa sémundjeve

(si p.sh. perdja né sy), e cila gjithashtu mund té rritet me diabetin, dhe prevalenca mé e larté

e démtimit té funksionit n€ sistemet e organeve té prekura nga diabeti (p.sh. sistemi nervor
periferik dhe veshkat), grupi i punés i GLOBAL arriti né pérfundimin se éshté i nevojshém
depistimi i hershém.®°° Prandaj, ne rekomandojmé depistim c¢do 3 vjet, duke nisur nga mosha
30-vjecare, pér té gjithé té rriturit me sindromén Down. ADA gjithashtu rekomandon gé individét
té cilét jané mbipeshé ose obezé (BMI =25) dhe kané njé faktor shtesé risku, té nisin depistimin
pér nivel anormal té glicemisé ¢do 3 vjet dhe T2DM pas pubertetit.?” Pér shkak té prevalencés sé
larté té obezitetit dhe pérfitimeve té zbulimit mé té hershém, pér té rriturit me sindromén Down
dhe obezitet, depistimi duhet té fillojé né moshén 21-vjecare dhe duhet té pérséritet ¢do 2-3 vjet
pavarésisht né se ka apo jo njé faktor risku shtesé sipas ADA.

Pérvec identifikimit té mundshém té gjendjes paradiabetike, depistimi mund té lehtésojé
shqgetésimet pér ata qé kané histori familjare pozitive pér T1DM ose T2DM, té cilét mund té

jené té shgetésuar pér zhvillimin e diabetit. Démet e mundshme té lidhura me depistimin e
hershém pérfshijné siklet té pérkohshém nga marrja e gjakut dhe mbitrajtimin e diabetit pas
diagnozés, té cilat mund té ¢ojné né kontrollin e rrepté té sheqerit né gjak, kufizime té rrepta

né dieté dhe pérdorim té mundshém té mjekimeve té padobishme gé shkaktojné hipoglicemi
dhe efekte té tjera anésore. Pavarésisht kétyre démeve té mundshme, grupi i punés i GLOBAL
vleréson qé pérfitimet e mundshme ka té ngjaré té tejkalojné démet e mundshme. Gjithashtu,
njohja e rrezigeve té diabetit dhe/ose prania e kétij té fundit mund ta motivojé té rriturin gé té
pérmirésojé stilin e tij té jetés né pérgjithési. Si pér ¢do individ, objektivat e kontrollit té glicemisé
duhet té individualizohen dhe duhet t€é vendosen s€ bashku me té rriturit me sindromén Down
dhe me familjet dhe ofruesit tyre té pérkujdesjes. Eshté e réndésishme té theksohet se kanceri né

zakonshém tek individét me sindromén Down.2 ¢!
Studime té ardhshme

Eshté e nevojshme té kryhen studime té métejshme pér té pércaktuar nése komplikacionet makro/
mikrovaskulare, démtimi i indeve dhe démtimi i organeve kryesore tek té rriturit me sindromén
Down, té lidhura me T2DM té patrajtuar, pérputhen me ato té vérejtura tek individét pa sindromén
Down. Duke gené se ndryshimi i dietés dhe ndjekja e programeve té ushtrimeve fizike mund té jené
té véshtira dhe pér shkak se trajtimi me mjekim pér kontrollin e glicemisé mund té jeté i véshtiré
dhe té rezultojé né komplikacione, éshté e réndésishme té studiohet nése trajtimi i hershém i T2DM
redukton shkallén e démtimit té indeve dhe organeve kryesore, pér té reduktuar/parandaluar
komplikacionet e lidhura me trajtimin. Nuk jané pércaktuar faktoré specifiké gjenetiké té riskut
pér zhvillimin e diabetit melit té tipit 2 (T2DM) tek té rriturit me ose pa sindromén Down. Shumé
gjene mund t€ jené té pérfshira né njé mase té caktuar. Njé numeér i kufizuar studimesh tregon se
obeziteti, sé bashku me faktorét mjedisoré, paragesin riskun mé té madh pér T2DM tek té rriturit
me sindromén Down.” Nevojiten studime té ardhshme pér té konfirmuar lidhjen e riskut me
obezitetin dhe pér té pércaktuar kontributet specifike té gjeneve shtesé nga kromozomi 21 né lidhje
me zhvillimin e T2DM. Dallimi i gjeneve né kromozomin 21 gé mund té kontribuojné né zhvillimin
e sémundjes mund té rezultojé né terapi té ardhshme specifike pér T2DM.
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Po ashtu nevojiten studime pér té pércaktuar prevalencén e vérteté té TIDM dhe faktorét
pérkatés té riskut tek té rriturit me sindromén Down. Disa publikime dokumentojné norma té
rritura T1DM te fémijét me sindromén Down,’* % por nuk ka shifra té sakta pér té rriturit, dhe
nuk jané identifikuar ende faktorét e riskut gjenetik dhe/ose imunologjik.
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SEMUNDJA KARDIOVASKULARE - SEMUNDJA KARDIOVASKULARE
ATEROSKLEROTIKE

Rekomandimi

7. Neé rastin e té rriturve me sindromén Down, té cilét nuk kané histori té
sémundjes kardiovaskulare aterosklerotike (ASCVD), pérshtatshmeéria e terapisé
me statina duhet té vlerésohet ¢do 5 vjet duke filluar nga mosha 40-vjecare dhe
duke pérdorur njé pérllogarités té riskut né njé hark kohor prej 10 vitesh, sic
rekomandohet nga Task-Forca e Shérbimeve Parandaluese e SHBA-sé? pér té
rriturit pa sindromén Down.

[Forca e rekomandimit: I dobét pro]
Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Sémundjet e zemrés jané shkaktari kryesor i vdekjeve né Shtetet e Bashkuara dhe
sémundja e arteries koronare éshté shkaktari kryesor i sémundjes s€ zemrés.”’

o Té dhénat e kufizuara té disponueshme tregojné njé risk té reduktuar né ményreé té
moderuar, por jo té ulét, té sémundjes ishemike té zemrés tek individét me sindromén
Down.

e Shumica e té rriturve me sindromén Down, duke pérfshiré familjet e tyre dhe ofruesit
e tyre té pérkujdesjes, do ta vlerésonin shumeé disponimin e kétij informacioni pér té
kuptuar riskun e tyre dhe pér té€ marré parasysh modifikimin e faktoréve té riskut.

Provat e siguruara nga dy prova klinike sugjerojné se té rriturit me sindromén Down mund té
kené njé risk té reduktuar pér t'u prekur nga sémundja ishemike e zemrés. Sobey et al.”® krahasoi
né ményre té drejtpérdrejté ngjarjet aterosklerotike tek té rriturit australiané me sindromén
Down té shtruar né spital krahasuar me kontrollet pérkatése pa sindromén Down. Numri i rasteve
té infarktit té miokardit ishte i ngjashém pér pacientét <50 vjec, por konsiderueshém mé i ulét
tek té rriturit me sindromén Down krahasuar me té rriturit pa sindromén Down pér pacientét

>50 vjec (8,1% krahasuar me 13,3%). Duke gené se ky studim mori né shqyrtim vetém pacienté

té shtruar né spital, kéto shifra me shumé mundési mbivlerésime té prevalencés sé ngjarjeve,

por sidoqofté mund té sugjerojné prevalencé mé té ulét krahasuese tek té rriturit me sindromén
Down. Njé studim tjetér i gjeré i pacientéve né M.B. ka raportuar njé incidencé lehtésisht mé té
ulét té sémundjeve kardiake tek té rriturit me sindromén Down né krahasim me té rriturit pa
sindromén Down (raporti i shkallés sé incidencés 0,9) me njé prevalenceé té pérgjithshme prej
1,5% pér té rriturit me sindromén Down = 30 vjec.®! Pavarésisht se prevalenca e pérllogaritur

né Alexander et. al®! éshté lehtésisht mé e ulét vetém pér té rriturit me sindromén Down, ne
besojmé se gjetjet mund ta mbivlerésojné incidencén pér shkak se, né pérvojén e grupit té punés
té GLOBAL, prevalenca e sémundjes sé€ arteries koronare tek té rriturit me sindromén Down éshté
edhe meé i ulét. Gjithashtu, studimi Alexander nuk bénte dallim midis ishemisé aterosklerotike
dhe ishemisé joaterosklerotike nga sémundje si apnea e gjumit, sémundja e lindur e zemrés

dhe hipertensioni pulmonar, t€ cilat jané té gjitha mé té zakonshme né kété popullaté®! dhe né
pérvojén e grupit té punés té GLOBAL jané vérejtur si shkaktare té sémundjes ishemike té zemrés
tek té rriturit me sindromén Down.

Udhézuesi USPSTF 2016 rekomandon depistimin pér hiperlipidemi tek té gjithé té rriturit e
moshés 40-75 vjec si pjesé e vlerésimit té riskut kardiovaskular dhe pérdorimin e njé llogaritési
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10-vjecar té riskut si pikénisje pér marrjen né konsideraté té farmakoterapisé.?’ Pavarésisht se
depistimi dhe trajtimi i hiperlipidemisé éshté i dobishém tek té rriturit pa sindromén Down,

asnjé studim nuk ka vlerésuar nése nivelet e larta té lipideve jané né ményré té ngjashme
parashikuese té sémundjes kardiovaskulare aterosklerotike (ASCVD) pér té rriturit me sindromén
Down. Pérvoja klinike e anétaréve té grupit té punés GLOBAL sugjeron gé ASCVD éshté mé

pak e zakonshme tek té rriturit me sindromén Down, por pér shkak té kufizimeve té studimeve
ekzistuese, grupi i punés i GLOBAL gjykoi se nuk kishte mjaftueshém baza pér té rekomanduar gé
té rriturit me sindromén Down té trajtohen né ményré té ndryshme nga té rriturit pa sindromén
Down. Prandaj, ne rekomanduam pérdorimin e njé llogaritési 10-vjecar té riskut, personalizimin
e objektivave pér menaxhimin e lipideve dhe diskutimin me té rriturin me sindromén Down,
familjen e tij dhe ofruesit e pérkujdesjes.

USPSTF nuk rekomandon trajtimin pér hiperlipidemi tek té rriturit pa sindromén Down mbi
moshén 75-vjecare. Né ményré té ngjashme, fushata "Choosing Wisely" e "American Board of
Internal Medicine" rekomandon té mos béhet pérshkrimi rutiné i mjekimeve pér uljen e lipideve
tek individét me jetégjatési té parashikuar té kufizuar.”® Provat meé té vjetra shqyrtuese sugjerojné
se mund té ekzistojé njé lidhje midis niveleve mé té uléta té kolesterolit dhe njé risku mé té

larté té vdekshmeérisé me moshén e avancuar, pas pérshtatjes pér faktoré té tjeré risku.0% 10!
Megjithaté, disa té dhéna té kohéve té fundit sugjerojné gé trajtimi i hiperlipidemisé tek individét
mé né moshé me sindromén Down mund t€ jeté i dobishém.!°?1%4 V]erésimi i kohés ideale pér

té ndérpreré depistimin dhe trajtimin pér individét me sindromén Down mund té pérfshijé
gjithashtu marrjen né konsiderateé té jetégjatésise sé parashikuar mesatare mé té ulét (60 vjec) pér
té rriturit me sindromén Down.!%®

Pérfitimet e mundshme té depistimit pérfshijné reduktimin e ngjarjeve kardiovaskulare.
Gjithashtu, grupi i punés i GLOBAL ka vérejtur se familjet, vecanérisht ato me histori familjare
pozitive pér sémundje ishemike e zemrés, jané té shgetésuara gé sémundja ishemike e zemrés
mund té zhvillohet tek i rrituri me sindromén Down dhe shpesh shprehin interes pér depistim si¢
rekomandohet nga USPSTF. Deri mé sot, nuk ka té dhéna gé tregojné nése historia familjare éshté
faktor risku pér sémundjen aterosklerotike né ményré té ngjashme me individé pa sindromén
Down.

Pérveg kétyre pérfitimeve té mundshme, grupi i punés i GLOBAL shqyrtoi démet e mundshme,
té tilla si sfidat né bashképunimin me flebotominé, profilin e panjohur té efekteve anésore té
mjekimeve g€ ulin kolesterolin tek té rriturit me sindromén Down, aftésiné e kufizuar té késaj
popullate pér té artikuluar shgetésimet (duke pérfshiré efektet anésore) dhe mundésiné pér
marrjen e barnave té shumta.

Mundésia e démtimit té kujtesés (e cila éshté ngritur si efekt anésor i dyshuar i statinave) éshté
njé shgetésim i vecanté i hasur pér té rriturit me sindromén Down mbi moshén 40-vjecare,
pasi sémundja e Alzheimerit éshté mé e zakonshme dhe ndodh né njé moshé me té re né kété
popullaté. Pavarésisht se ndikimi specifik i statinave né funksionin konjitiv tek té rriturit me
sindromén Down nuk éshté studiuar, studime té realizuara me sukses, si Chou et al. nuk kané
vérejtur ndonjé rritje té dukshme té riskut tek individét pa sindromén Down.!%

Studime té ardhshme

Késhillohet kryerja e studimeve té métejshme pér té vlerésuar incidencén e sémundjes
aterosklerotike tek individét me sindromén Down. Duhet té kryhen studime shtesé pér té
vlerésuar faktorét e modifikueshém té riskut pér sémundjen aterosklerotike tek té rriturit me
sindromén Down dhe pér té kuptuar mé miré se cilét nga faktorét e identifikuar té riskut jané
té réndésishém pér kété popullaté né lidhje me parandalimin e sémundjes. Nevojiten studime té
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métejshme pér efektin e plakjes sé hershme dhe té jetégjatésisé sé parashikuar mé té shkurtér

né kété popullaté, si dhe pér ndérlikimet né depistimin dhe trajtimin e faktoréve aterosklerotiké
té riskut. Studime té métejshme pér té trajtuar prevalencén e dhe faktorét e riskut pér isheminé
kardiake aterosklerotike dhe joaterosklerotike sipas dekadave té jetés do té ishin gjithashtu té
dobishme pér té ndihmuar né identifikimin e praktikave mé té mira pér kohén dhe shpeshtésiné e
lidhur me depistimin dhe terapité e mundshme.

Nevojitet studime shtesé pér sa i pérket lidhjes mes funksionit té mélcisé, metabolizmit té
kolesterolit, biologjisé vaskulare dhe funksionit imunitar, pér té shpjeguar pse né popullatén

e té rriturve me sindromén Down nuk paraqiten shifra té larta me sémundje aterosklerotike
pavarésisht pranisé sé faktoréve té riskut té lidhur me aterosklerozén tek té rriturit pa sindromén
Down, si obeziteti dhe markuesit inflamatoreé té rritur. Njé studim i tillé mund té ofrojné
informacion té réndésishém pasi lidhet me trajtimin e aterosklerozés tek individét me dhe pa
sindromén Down.
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SEMUNDJA KARDIOVASKULARE - INSULTI CEREBRAL

Rekomandimi

8. NEé rastin e té rriturve me sindromén Down, faktorét e riskut pér insultin cerebral
duhet té menaxhohen sipas specifikimeve né "Guidelines for the Primary Prevention
of Stroke" té "American Heart Association’/’American Stroke Association".>

9. Pér shkak té riskut té larté té isultit cerebral kardioembolik tek té rriturit me
sindromén Down té cilét kané histori té sémundjeve té lindura té zemrés,
duhet té kryhet vlerésim kardiak periodik dhe té shqyrtohet plani pérkatés i
monitorimit nga kardiologu.

[Forca e rekomandimit: I dobét pro]
Diskutim
Rekomandimet bazohen né vérejtjet e méposhtme:

o Insulti cerebral éshté njé shkak kryesor i vdekshmeérisé né Shtetet e Bashkuara.
e Sémundjet e lindura té zemrés jané mé té zakonshme tek individét me sindromén Down.

e Té rriturit me sindromén Down me histori té sémundjes sé lindur té zemrés kané njé
risk té rritur pér insult cerebral kardioembolik.

o Pér pjesén mé té madhe té individéve me sindromén Down, duke pérfshiré familjet
dhe ofruesit e tyre té pérkujdesjes, disponimi i kétij informacioni do té ishte shumé i
réndésishém pér té kuptuar riskun e tyre dhe pér té marré masa té pérshtatshme pér
shéndetin.

Vetém njé studim®® krahasoi numrin e insulteve cerebrale tek té rriturit me sindromén Down
me até tek té rriturit pa sindromén Down. Krahasuar me kontrollet e kombinuara, numri i
insulteve cerebrale ishte mé i larté pér té rriturit me sindromén Down té grupmoshave 19-50
vjec dhe >51 (9,8% krahasuar me 4,9% pér té rriturit =51 vjec). Mosha mesatare né ngjarjen e
paré cerebrovaskulare ishte 41,8 (SD 22,8) vjec tek individét me sindromén Down dhe 57,1 (SD
17,9) vjec tek individét pa sindromén Down. Insultet cerebrale kardioembolike ishin lloji mé

i zakonshém i insultit cerebral. Vlen té theksohet se ky studim ka krahasuar vetém pacientét
e shtruar né spital me dhe pa sindromén Down dhe nuk béri dallimin midis insultit cerebral
ishemik dhe atij hemoragjik. Gjithashtu, studimi nuk ofronte detaje né lidhje me sémundjen
mikroangiopatike, njé shkak i mundshém i insultit cerebral té lidhur me akumulimin e amiloidit,
i cili lidhet me sémundjen Alzheimer dhe €shté mé i zakonshém tek individét me sindromén
Down.!%” Aktualisht nuk disponohet asnjé trajtim parandalues pér kété lloj insulti cerebral.

Numri i madh i insulteve cerebrale tek té rriturit me sindromén Down pérkon me faktorét e
njohur té riskut. Eshté interesante se si hipertensioni (njé faktor i zakonshém risku pér insultin
cerebral), éshté mé pak i zakonshém tek té rriturit me sindromén Down. Njé studim nga
Alexander et al. raportoi njé raport té shkallés sé incidencés prej 0,3 (pér té rriturit me sindromén
Down krahasuar me té rriturit pa sindromén Down).®! Megjithaté, sipas pérvojés klinike té
grupit té punés té GLOBAL, incidenca e hipertensionit ka gjasa té jeté edhe mé e ulét. Disa
komorbiditete té zakonshme tek té rriturit me sindromén Down rrisin riskun e insultit cerebral,
ndér té cilat sémundjet e lindura té zemrés té méparshme dhe/ose té€ vazhdueshme, sémundja
"moyamoya’,'®® dhe apnea obstruktive e gjumit.® 1 Njé studim i madh kanadez ka zbuluar se
mes té rriturve me sindromén Down pa sémundje té lindur té zemreés, e cila rrit riskun pér insult
cerebral duke ndryshuar qarkullimin e gjakut dhe duke shkaktuar ¢rregullim té ritmit kardiak,
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1 né 11 burra dhe 1 né 15 gra kané pérjetuar insult cerebral mes moshés 18 dhe 64 vjec.!'* CDC
raporton se rreth 50% e fémijéve me sindromén Down kané lindur me sémundje té lindur té
zemrés.!'! Megjithése mungojné té dhénat né lidhje me prevalencén e té rriturve me sindromén
Down gé kané sémundje té lindur té zemrés, numri pritet té rritet sé bashku me rritjen e
mbijetesés dhe jetégjatésisé sé parashikuar. Gjithashtu, tromboza e venave té thella tek individét
me defekte septale dhe foramen ovale té hapur té géndrueshme mund té rezultojé né insulte
cerebrale. Bazuar né pérvojén klinike té grupit té punés té GLOBAL, duhet té merret parasysh
vlerésimi, monitorimi dhe trajtimi i duhur i kétyre gjendjeve mjekésore, pavarésisht se nuk jané
kryer ende studime qgé vlerésojné nése kjo do té reduktojé riskun e insultit cerebral.

Rekomandohet vlerésimi pér hiperlipidemi (shihni rekomandimin 7). Udhérréfyesi pér
parandalimin primar té insultit cerebral i AHA/ASA ofron udhézime, duke pérfshiré njé mjet

pér vlerésimin e riskut té insultit té paré cerebral dhe trajtimin e faktoréve té tjeré té riskut si
mungesa e aktivitetit fizik, obeziteti dhe shpérndarja e indit dhjamor né trup, fibrilacioni atrial
dhe sémundje té tjera kardiake.*®

Secili individ gé i nénshtrohet vlerésimeve dhe ndérhyrjeve pér semundjet e diskutuara mé sipér
ka aftési unike pér té toleruar analizat, qofté pér shkak té njé dallimi né riskun e komplikacioneve
apo pér shkak té nevojés pér getésues pér t'iu nénshtruar analizave. Kjo éshté vecanérisht e vérteté
pér té rriturit me sindromén Down, dhe kéta faktoré duhet té pérfshihen né diskutimin me té
rriturin me sindromén Down, duke pérfshiré familjen dhe ofruesit e tij té€ pérkujdesjes, si pjesé té
njé programi monitorimi. Pérvec késaj, né€ planin e monitorimit mund té ndikojé edhe aksesi te njé
kardiolog g€ ka njohuri pér sémundjen e lindur té zemrés dhe kujdesin pér té rriturit me sindromén
Down. Ne rekomandojmé gé njé kardiolog té pércaktojé planin dhe programin e pérshtatshém

té monitorimit, né bazeé té shqyrtimit té llojit té sémundjes sé lindur té zemrés, llojit té kirurgjisé
sé kryer dhe faktoréve té tjeré klinikeé, si dhe duke marré parasysh udhérréfyes si "Guidelines for
the Primary Prevention of Stroke" t¢ AHA/ASA3® dhe "Guideline for the Management of Adults With
Congenital Heart Disease" té "American Heart Association’/"American College of Cardiology".!'?

Studime té ardhshme

Do té ishte e dobishme kryerja e studimeve té métejshme pér té shqyrtuar prevalencén dhe faktorét
e riskut pér insultin cerebral tromboembolik dhe até hemorragjik sipas dekadés sé jetés, duke
pérfshiré kuptimin e ndikimit té sémundjes mikroangiopatike. Gjithashtu, studimet né lidhje me
pérfitimin e modifikimit té faktoréve té riskut do t€ pérmirésojné rekomandimet e udhézimeve

té ardhshme. Sipas rekomandimeve té grupit té punés té GLOBAL pér sémundjen kardiake
aterosklerotike, té dhénat udhézuese pér rekomandimet e depistimit dhe trajtimit té faktoréve té
riskut pér aterosklerozén jané té limituara. Dobia e uljes sé niveleve té lipideve tek té rriturit me
sindromén Down pér té parandaluar insultin cerebral éshté e panjohur dhe nevojiten studime té
métejshme. Nevojiten gjithashtu studime té métejshme pér té kuptuar depistimin dhe parandalimin
e komplikacioneve t€ mundshme afatgjata pér té rriturit gé kané pasur sémundje té lindur té zemrés.

Studime té ardhshme nevojiten gjithashtu pér té pércaktuar ndikimet shumédimensionale gjaté
gjithé jetés té sémundjes sé€ lindur té zemrés, edhe né rast se korrigjohet me ané té kirurgjisé, te
metabolizmi, funksioni kardiovaskular, pérgjigjja imunitare (vecanérisht né rastet qé pérfshijné
timektomi gjaté kirurgjisé sé zemrés) dhe ményrén se si kéto ngjarje mund té ndryshojné riskun
e insultit cerebral, hipertensionit pulmonar, ¢rregullimeve autoimune dhe komorbiditeteve té
tjera.!'>!> Studime té ardhshme do jené gjithashtu té nevojshme pér té kuptuar mé miré dallimin
né kaskadén e trombozés dhe té koagulimit né sindromén Down!!¢ dhe se si kéto mund té
ndikojné né riskun e insultit cerebral.
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OBEZITETI

Deklarata e praktikés sé miré 3
Té gjithé té rriturit me sindromén Down duhet té ndjekin njé dieté té shéndetshme, té
ushtrohen rregullisht dhe té kontrollojné kalorit€, si pjesé té njé qasjeje gjithépérfshirése
pér menaxhimin e peshés, kontrollin e oreksit dhe pérmirésimin e cilésisé sé jetés.

Diskutim
Deklarata e praktikés sé miré bazohet né konsideratat e méposhtme:

e Obeziteti éshté i zakonshém tek té rriturit me sindromén Down; si rrjedhojé,
mbipesha-obeziteti dhe pasojat e lidhura me shéndetin jané shqgetésime té hasura pér
té rriturit me sindromén Down, familjet e tyre dhe ofruesit e pérkujdesjes.

e Pjesa mé e madhe ose té gjithé té rriturit me sindromén Down, familjet e tyre dhe
ofruesit e pérkujdesjes do ta ¢cmonin shumé mundésiné pér té reduktuar pasojat
shéndetésore té mbipeshés-obezitetit.

Né pérvojén e grupit té punés té GLOBAL, mbipesha-obeziteti dhe pasojat e lidhura me shéndetin
identifikohen shpesh si problematika shgetésuese nga t€ rriturit me sindromén Down, familjet

e tyre dhe ofruesit e pérkujdesjes. Mbajtja e njé diete té shéndetshme, kontrolli i oreksit,
monitorimi i kontrollit té racionit, oraret konsistente pér vaktet dhe ushtrimi fizik i rregullt jané
qasje gjerésisht té njohura pér ruajtjen e shéndetit té miré dhe cilésisé s€ miré€ té jeteés.

Té dhénat e siguruara nga pérvoja e grupit té punés sé GLOBAL mbéshtesin integrimin e fitnesit né
rutinat ditore dhe inkurajimin e pérgendrimit tek aktivitetet gé nxisin socializimin dhe kufizojné
sjelljet sedentare. Grupi i punés i GLOBAL rekomandon vendimmarrjen e pérbashkét né lidhje me
zgjedhjet e dietés dhe té aktivitetit fizik. Programet e strukturuara té ushtrimeve dhe ushqgyerjes
kérkojné planifikim té posacém dhe angazhimin e té rriturit, anétaréve té familjes dhe ofruesve té
pérkujdesjes duke pérfshiré ata né programet ditore, shtépité e pérkujdesjes dhe shkolla.

Rekomandimi

10. Monitorimi i ndryshimeve té peshés dhe obezitetit duhet té kryhet ¢do vit duke
pérllogaritur indeksin e masés trupore (BMI) tek té rriturit me sindromén Down.
Duhet té ndigen ndérhyrjet e Task-Forcés sé Shérbimeve Parandaluese té SHBA-sé
(USPSTF) pér humbjen e peshés me bazé ndryshimet e sjelljes, pér té parandaluar
sémundshmeériné dhe vdekshmériné e té rriturve pér shkak té obezitetit.>!

[Forca e rekomandimit: [ dobét pro]

Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Obeziteti éshté i zakonshém tek té rriturit me sindromén Down; si rrjedhojé,
mbipesha-obeziteti dhe pasojat e lidhura me shéndetin jané shqetésime té hasura pér
té rriturit me sindromén Down, familjet e tyre dhe ofruesit e pérkujdesjes.

o Pérfitimet e ruajtjes sé njé peshe dhe BMI-je optimale duket se jané mé té shumta sesa
démet e mundshme té monitorimit pér obezitet dhe rekomandimit té trajtimeve té
pérshtatshme.
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e Pjesa mé e madhe ose té gjithé té rriturit me sindromén Down, duke pérfshiré familjet
e tyre dhe ofruesit e pérkujdesjes, do t'i jepnin njé réndési té madhe mundésisé pér té
reduktuar pasojat shéndetésore té mbipeshés-obezitetit.

Asnjé literaturé e shqyrtuar nuk ka raportuar mbi efektet e njé diete té shéndetshme, ushtrimeve
té rregullta dhe/ose menaxhimit té kalorive né komplikacionet mjekésore té obezitetit tek té
rriturit me sindromén Down. Cilésia e provave pér ndérhyrjet e humbjes sé peshés né kété
popullaté éshté e ulét, me shumé studime té vogla me kohézgjatje té shkurtér dhe intervale té
médha besueshmeérie gé nuk tregojné ndryshim statistikor té réndésishém né BMI apo pérbérjen
dhjamore té trupor.!'” 118 Kéto studime gjithashtu pérjashtuan té rriturit me sindromén Down

gé kishin gjendje mjekésore bashkéshogéruese, ndér té cilat probleme ortopedike, probleme
kardiake ose sémundje metabolike, gjé g€ kufizon ndjeshém pérgjithésimin e gjetjeve té tyre pér
popullatén e té rriturve me sindromén Down. T€ rriturit me sindromén Down té moshés 40 vjec
ose mé té médhenj tashmé shfagin problematika té shumta mjekésore gé zakonisht vérehen né
popullatén geriatrike.'"”

Mungesa e raportimit té humbjes sé peshés né kéto studime nuk éshté pér t'u cuditur pasi
programet e studiuara fokusoheshin vetém né ndérhyrjen pérmes ushtrimeve, pa pérfshiré
komponentin dietik ose té kufizimin e kalorive. Programet gé integrojné komponentét e
ushtrimeve dhe dietiké kané rezultuar mé efektive tek té rriturit obezé pa sindromén Down, por
nuk jané studiuar ende tek té rriturit me sindromén Down.!?® Pér sa i pérket rezultateve té tjera,
disa studime pér té rriturit me sindromén Down treguan pérmirésim statistikisht té réndésishém
né aftésiné kardiovaskulare, ndérsa studime té tjera treguan qé ushtrimet pérmirésonin
ekuilibrin, forcén muskulore dhe rezistencén.'?! Pavarésisht mungesés sé efektit né grup, pati
pérfitime té kufizuara pér disa individé, pér shembull, né njé seri rastesh gé pérfshinin 6 té rritur
me sindromén Down, pas njé ndérhyrje qé pérfshinte notin, njéri prej té rriturve nuk pati mé
nevojé pér insuliné pér diabetin.'??

Disa faktoreé té identifikuar né literaturé dhe té mbéshtetur nga pérvoja klinike e grupit té
punés té GLOBAL mund ta béjé kété popullaté té predispozuar pér té shtuar peshé. Kéta faktoré
pérfshijné mungesén e kontrollit mbi mjediset e tyre, ekspozimin ndaj zgjedhjeve té dobéta
ushgimore dhe mungesén e udhézimeve dietike. Gjendje mjekésore té tilla si hipotiroidizmi,
apnea obstruktive e gjumit dhe disa mjekime si estrogjenet orale dhe barnat psikotrope té
pérdorura pér té trajtuar depresionin ose sémundje té tjera mendore mund té kontribuojné né
shtimin e peshés.!?>12* Grupi i punés i GLOBAL vérejti se né obezitet kontribuojné gjithashtu
kontrolli i dobét i oreksit-ngopjes dhe parapélgimi i ushgimeve té pashéndetshme.

Té rriturit me sindromén Down pérballen me disa barriera sa i pérket aktivitetit fizik té
géndrueshém. Dallimet fiziologjike né funksionin autonomik, duke pérfshiré frekuencén e ulét
kardiake dhe presionin e ulét té gjakut, mund ta béjné ushtrimin fizik mé pak efikas ose té
toleruar keq.!?® Grupi i punés i GLOBAL gjithashtu vérejti gé crregullimet e shéndetit mendor,

si depresioni, lodhja dhe motivimi i dobét, mund té krijojné barriera ndaj aktivitetit fizik té
géndrueshém. Prania e hiperfleksibilitetit té artikulacioneve, tonusit té ulét muskulor (hipotonia)
dhe problemeve me ekuilibrin (me gjasé té lidhura me atrofiné cerebelare té dokumentuar), mund
té paragesin pengesa té tjera pér disa lloje aktiviteti fizik. Prania e komorbiditeteve té shumta
mjekésore (neurologjike, muskuloskeletore, kardiake dhe pulmunare) éshté njé barrieré tjetér
sfiduese dhe e zakonshme pér arritjen e fitnesit fizik né kété popullaté.

Pavarésisht prevalencés sé larté té obezitetit dhe barrierave té shumta té diskutuara, grupi i
punés i GLOBAL vé né dukje se jo té gjithé té rriturit me sindromén Down do té béhen obezeé.
Inercia klinike dhe barrierat e pérmendura mé sipér mund t'i shtyjné klinicistét gé ta injorojné
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apo minimizojné konsiderimin e obezitetit si njé gjendje mjekésore e ndryshueshme tek té rriturit
me sindromén Down. Mund té€ jeté e véshtiré té kapércehen géndrimet prevalente gé véné né
dyshim faktin nése obeziteti mund té trajtohet pasi té shfaget, por grupi i punés i GLOBAL

vérejti se shtimi i peshés mund nxitet kryesisht nga mungesa e aktivitetit fizik dhe/ose zakonet

e pashéndetshme té ushqyerjes. Familjet gé marrin masa vendimmarrése mund ta ndihmojné
anétarin me sindromé Down té familjes s€ tyre qé té stabilizohet apo té humbasé peshé. Sipas
pérvojés sé grupit té punés té GLOBAL, té rriturit kané pasur sukses kur kané marré pjesé né
aktivitete shumeé sociale né grup (p.sh., kércim, Zumba), kur kané punuar me njé trajner personal,
apo kur kané marré pjesé né sporte ekipore si né ato té Lojérave Olimpike Speciale.

Pavarésisht mungesés sé té dhénave té besueshme gé raportojné efektet e programeve
gjithépérfshirése gé kombinojné dietén dhe ushtrimin fizik né kété popullaté, ne besojmé se
ndjekja e udhézimeve té USPSTF, duke pérfshiré ndérhyrje intensive né sjellje sipas rastit, do té
ishin gjithashtu té dobishme pér t€ rriturit me sindromén Down.!?¢ Provat tregojné se ushtrimi
fizik éshté né pérgjithési i sigurt né kété popullaté, duke térhequr vémendjen se shumica e
studimeve nuk kané raportuar sémundje komorbide gé mund té kérkojné pérjashtimin apo
pjesémarrjen e kufizuar.'?!

Pér té géndruar vigjilent pér obezitetin, matjet e sakta dhe né kohé té peshés dhe monitorimi

i BMI-sé jané té domosdoshme. Gjaté pérvojés sé grupit té punés té GLOBAL éshté vérejtur qé
ndryshimi i shpejté i peshés dhe BMI-sé mund té jen€ arsye pér shqetésim dhe ndérhyrje edhe
nése nuk ndodheni ende né diapazonin e obezitetit (BMI >30 kg/m2).

Studime té ardhshme

Studimet e ardhshme mund té fokusohen né rregullimin fiziologjik té peshés, metabolizmit té
energjisé dhe rregullimit té oreksit tek té rriturit me sindromén Down. Duhet t'i jepet vémendje e
vecanté rrugéve té njohura gé rregullojné kéto procese, si qarget hormonale leptine dhe greline,
crregullimi i té cilave mund té ndikojé né kontrollin e oreksit tek individét me sindromén Down.!?
Studime té tjera duhet té fokusohen né ndikimin e komorbiditeteve té tjera si apnea obstruktive
e gjumit dhe hipotiroidizmi, gé njihen pér ndikimin gé kané né kéto procese fiziologjike tek
individét pa sindromén Down.!? 2% Studimet pér funksionin e mél¢isé, biologjiné e indit dhjamor
dhe mikrobiomén e gojés dhe té zorréve me shumé gjasa do té zbulonin informacion shtesé

né kété drejtim. Studimet e kohéve té fundit kané treguar prevalencé té rritur té sémundjes sé
meélcisé sé dhjamosur jo nga alkooli (NADLF) te fémijét me sindromén Down,"° por ndikimet e
kétyre gjetjeve te rezultatet shéndetésore né moshén e rritur mbeten pér t'u pércaktuar.

Studimet pér pasojat shéndetésore té mbipeshés dhe obezitetit tek té rriturit me sindromén
Down gjithashtu do té ndihmonin né udhéhegjen e rekomandimeve té ardhshme pér kujdesin
shéndetésor. Duhet té kuptohen mé miré problemet e shéndetit mendor, si depresioni dhe
gjendjet mjekésore specifike gé krijojné barriera pér té ruajtur gjendjen e miré fizike dhe
pjesémarrjen e géndrueshme fizike né ushtrime, né kété popullaté. Duhet té ndérmerren
modifikime dhe pérshtatje té métejshme té strategjive ekzistuese té fitnesit né pérpjekje pér
té eliminuar barrierat ekzistuese kur éshté e mundur, duke pérfshiré studimet e modaliteteve
té ndryshme té ushtrimit g€ mund té trajtojné problematikén e hiperfleksibilitetit té
artikulacioneve, hipotonisé dhe funksionit cerebelar té ulur.!3!-133
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INSTABILITETI ATLANTOAKSIAL

Rekomandimi

11. Tek té rriturit me sindromén Down, grafité rutiné té cervikales nuk duhet té
pérdoren pér té depistuar riskun e démtimit té palcés kurrizore tek individét
asimptomatiké. Né vend té grafisé, depistimi vjetor i té rriturve me sindromén
Down duhet té pérfshijé shqyrtimin e shenjave dhe simptomave té mielopatisé
cervikale duke pérdorur historiné specifike dhe ekzaminimin fizik.

[Forca e rekomandimit: I dobét - Kundér]
Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

o Instabiliteti atlantoaksial (AAI) sipas kritereve radiografike ndodh né rreth 10% té
té rriturve me sindromén Down; megjithaté, démtimi i palcés kurrizore gé rezulton
drejtpérdrejt nga AAI radiografike duket se €shté i pazakonté tek té rriturit me
sindromén Down.

e Asnjé studim nuk ka ekzaminuar nése ekziston njé lidhje midis AAI té zbuluar pérmes
ekzaminimit me rreze X dhe incidencés sé démtimit té palcés kurrizore.

e Depistimi i individéve asimptomatiké me rreze X jo vetém gé kontribuon né kosto
té mundshme té panevojshme, por mund té rezultojé né kufizim té panevojshém té
individéve nga aktivitetet fizike.

e Kontrolli pér shenjat e mielopatisé duke pérdorur njé anamnezé té fokusuar dhe
ekzaminim fizik ka kosto dhe risk té ulét.

e Dubhet té ndérmerret njé qasje e pérbashkét vendimmarrjeje gé thekson pérfitimet dhe
démet e mundshme té kufizimit té pjesémarrjes né aktivitete me risk té larte.

Sic identifikohet nga grafia cervikale, AAI ndodh né rreth 10% té té rriturve me sindromén
Down.” 34 Njé studim i krygézuar i 197 individéve me sindromén Down té moshave 16 deri 31 vjec
né Australi zbuloi se incidenca e AAI-sé éshté 8,1%.13* Njé shqyrtim grafiku retrospektiv spanjoll
vlerésoi prevalencén e sublukacionit atlantoaksial tek té gjithé individét me sindromén Down té
moshave 17 deri né 65 vjec té ndjekur nga njé gendér referimi tretésore e madhe.” Né 144 individé,
prevalenca e sublukacionit atlantoaksial né radiografi ishte 11% tek individét e moshave 17 deri
né 35 vjeg, 2% tek ata té moshave 30 deri 39 vjec dhe 0% tek ata 40 vje¢ ose mé té médhen,;.
Dukshém, asnjé prej studimeve nuk tregoi nése individét né grupet normale ose me instabilitet/
sublukacion kishin ndonjé shenjé apo simptomé té mielopatisé.

Pérdorimi i grafisé cervikale pér identifikimin e AAI-s€ ka si géllim té identifikojé individét né
risk pér démtim té palcés kurrizore nga aktiviteti fizik. Megjithaté, pérvec kétyre studimeve me
cilési mesatare qé raportojné té dhéna pér prevalencén e AAI-sé, provat né lidhje me ményrén

e menaxhimit té AAI-sé mbeten té pakta. Pér shembull, asnjé studim nuk ka vlerésuar nése
depistimi i té rriturve asimptomatiké me sindromén Down duke pérdorur grafiné cervikale ka
ndikim né riskun e démtimit té palcés kurrizore. Né ményré té ngjashme, asnjé studim nuk ka
vlerésuar nése individét me AAI té identifikuar pérmes grafisé cervikale jané mé té rrezikuar pér
té avancuar né démtim té palcés kurrizore.
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Grupi i punés i GLOBAL vérejti se rastet e raportuara té démtimit té palcés kurrizore tek individét
me sindromén Down, gé rezultonin nga AAI, jané relativisht té pazakonta. Publikimi i komitetit
té Akademisé Amerikane té Pediatrisé (AAP) pér mjekésiné sportive, i vitit 1995: Atlantoaxial
Instability in Down Syndrome: Subject Review evidentoi vetém 41 raste té mirédokumentuara té
AAI-sé simptomatike té pérshkruara né literaturén e publikuar.'> Gjithashtu, organizuesit e
Lojérave Olimpike Speciale nuk raportojné asnjé démtim té palcés kurrizore nga mé shume se 50
000 individé me sindromén Down gé kané marré pjesé né aktivitetet e kétyre olimpiadave gjaté
20 viteve.!3

Shmangia e démtimit té palcés kurrizore éshté e réndésishme, duke pasur parasysh potencialin
pér semundshmeéri té konsiderueshme dhe madje edhe vdekjen. Megjithat€, pérfitimet e
depistimit té individéve asimptomatiké duke pérdorur grafiné cervikale jané té pasigurta.
Disavantazhe té mundshme té bérjes sé grafive cervikale pérfshijné kostot shtesé dhe ekspozimin
ndaj rrezatimit, si dhe kufizimin e individéve té identifikuar me AAI ekzistuese nga pjesémarrja
né aktivitete fizike, gé¢ mund té jeté e dobishme pér shéndetin fizik dhe psikologjik. Anétarét e
grupit té punés té GLOBAL pranojné se té rriturit me sindromén Down dhe familjet/ofruesit e
pérkujdesjes mund té kené preferenca té ndryshme pér riskun. Prandaj, duhet té ndérmerret njé
qasje e pérbashkét vendimmarrjeje gé thekson pérfitimet dhe démet e mundshme té kufizimit té
pjesémarrjes né aktivitete me rrezikshmeéri té larteé.

Nése identifikohen simptomat apo shenjat e zakonshme té démtimit té palcés kurrizore,
indikohet njé ekzaminim i pérshtatshém gjithépérfshirés (duke pérfshiré rrezet X dhe imazheri
té métejshme). Simptomat e zakonshme té démtimit té palcés kurrizore té vérejtura nga grupi

i punés i GLOBAL pérfshijné ecje té ndryshuar, dobési te kémbét, dobési te duart (rrézimi i
objekteve), inkontinencé té re, ose véshtirési pér té mbajturit kokén ngritur. Shenja té tjera té
pranishme né ekzaminimin fizik pérfshijné dobési né njé ose té dyja krahét dhe/ose kémbét,
reflekse jonormale né térhegje té tendinit, klonus, ose refleks plantar jonormal.

Studime té ardhshme

Nevojiten studime pér té kuptuar meé miré incidencén e vérteté té AAI simptomatike tek té
rriturit me sindromén Down, faktorét qé parashikojné zhvillimin e simptomave né té ardhmen
dhe ndérhyrjet g€ jané mé té mira pér parandalimin e démtimit té palcés kurrizore. Nevojiten
gjithashtu studime pér té kuptuar mé miré nése depistimi pér mielopati me ané té ekzaminimit
specifik fizik dhe anamnezés sé fokusuar kané vleré té miré parashikuese pér patologjiné. Pér
individét simptomatiké, mund té keté njé pérfitim shumé té madh studimi i ndikimit krahasues
né semundshméri dhe vdekshmeéri té njé gasjeje konservatore (pritje vézhguese) né krahasim
me ndérhyrjen kirurgjike. Praktika e masave paraprake universale do té mbéshteste ofruesit
mjekésoré gé té praktikojné pozicionimin e duhur té qafés pér té gjithé njerézit me sindromén
Down gjaté té gjitha procedurave ose trajtimeve mjekésore, dhe njé studim i ardhshém mbi
pérputhshmériné né lidhje me kété praktiké mund té nénvizojé mundésité pér té pérmirésuar
edukimin mjekésor. Gjithashtu, nevojitet shqyrtim i métejshém pér ndikimin e kufizimit té
aktivitetit si masé parandaluese dhe pér mirégenien e pérgjithshme.
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OSTEOPOROZA

Rekomandimi

12. Pér sa i pérket parandalimit parésor té frakturave osteoporotike tek té rriturit
me sindromén Down, nuk disponohen prova té mjaftueshme pér té béré
njé rekomandim pro ose kundér zbatimit té udhézimeve té pércaktuara pér
depistimin e osteoporozés, duke pérfshiré vlerésimin e riskut té frakturave;
rrjedhimisht, praktika e miré klinike do té mbéshteste njé qasje vendimmarrjeje
té pérbashkeét pér kété céshtje.

[Forca e rekomandimit: Neutral]
Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Provat né lidhje me parandalimin e osteoporozés tek té rriturit me sindromén Down,
duke pérfshiré kohén kur duhet depistuar pér osteoporozén, ményrén e interpretimit
té vlerave té dendésisé minerale té kockave (BMD), pragjet gé duhen pérdorur pér
fillimin e farmakoterapisé dhe ményrén e zgjedhjes sé agjentéve té farmakoterapisé,
jané té pamjaftueshme.

e Nuk ka prova gé krahasojné efektshmériné e masave parandaluese tek individét me
sindromén Down kundrejt atyre pa sindromén Down.

e Modelet e disponueshme té pérllogaritjes sé riskut té frakturave jané nxjerré nga té
dhénat epidemiologjike té té rriturve pa sindromén Down.

o Epidemiologjia e frakturave osteoporotike tek té rriturit me sindromén Down nuk
kuptohet miré, por ka té ngjaré té ndryshojé ndjeshém nga té rriturit pa sindromén Down.

e Njé diskutim i pérbashkét vendimmarrés duhet té pérfshijé rreziget, pérfitimet
dhe pasigurité e mundshme té lidhura me depistimin e osteoporozés dhe masat
e mundshme parandaluese, duke pérfshiré mjekimet, ushtrimet dhe marrjen e
suplementeve té vitaminés D.

Osteoporoza éshté njé sémundje metabolike e kockave e lidhur me moshén, e cila karakterizohet
nga njé mikroarkitekturé e alteruar skeletore dhe ripértéritje minerale jonormale e kockave,

gé con né njé risk té rritur pér fraktura. Vendimet klinike té lidhura me depistimin, diagnozén,
parandalimin dhe trajtimin e osteoporozés jané té bazuara né informacionet e epidemiologjisé sé
njé popullate pér sa i pérket frakturave té skeletit.

Modeli mé i pérdorur pér riskun e frakturave, mjeti i vlerésimit té riskut pér fraktura (Fracture
Risk Assessment Tool, FRAX), u zhvillua né bazé té studimeve gé pérfshinin 60 000 burra dhe
gra pa sindromén Down.!*” Duke gené se té rriturit me sindromén Down né pérgjithési kané
jetégjatési té parashikuar mé té ulét, dendési minerale té kockave mé té ulét dhe risqe mé té
meédha pér shkaget dytésore té osteoporozées, modeli FRAX nuk pritet té parashikojé me saktési
riskun e frakturave tek té rriturit me sindromén Down.

Gjithashtu, interpretimi i té dhénave standarde té BMD-sé éshté i ndérlikuar né popullatat klinike
g€ kané fenotipe té lidhura me pérmasat e vogla trupore dhe/ose shtatin e shkurtér (p.sh. té
rriturit me sindromén Down) dhe mund té kérkojné matje volumetrike t¢ BMD-sé ose ményra té
tjera matjeje pér karakteristikat kockore té réndésishme pér riskun e frakturimit sesa mbéshtetja te
BMD-ja.!*® Carfi et al. krahasoi BMD-né e 234 individéve té rritur italiané me sindromé Down e me
moshé mesatare 37 vje¢ me té dhénat krahasuese té pérftuara nga grupi i té dhénave té Anketés
Kombétare té Shteteve té Bashkuara té Amerikés pér Shéndetin dhe Ushqyerjen, té vitit 2009-
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2010. Duke e shtresézuar sipas moshés, BMD-ja e rregulluar e qafés sé femurit ishte ndjeshém

me e ulét pér kohortén me sindromén Down té mosheés 40 vje¢ dhe mé té médhenj; BMD-ja

e rregulluar e pjesés lumbare té shtyllés kurrizore ishte ndjeshém mé e ulét pér kohortén me
sindromén Down pér té gjitha grupmoshat pérve¢ grupmoshés mbi 60 vjeg.'*® Eshté e pamundur
qé kéto gjetje té studimeve té interpretohen dhe zbatohen klinikisht pa pasur njohurité pérkatése
né lidhje me epidemiologjiné e frakturave oesteoporotike té késaj popullate.!* ¥ Gjithashtu, asnjé
studim nuk ka ekzaminuar né ményré kritike dobiné klinike té depistimit pér osteoporozé tek té
rriturit me sindromén Down me absorptiometri me rreze X me energji té dyfishté (DEXA).

Biosfosfonatet jané bari mé i pérshkruar pér parandalimin dhe trajtimin e osteoporozés. Té
dhénat paraprake té bazuara né vlerésimin histologjik post-mortem té njé individi té vetém

me sindromén Down'*° dhe njé studim i vogél qé ekzaminonte markuesit e riparimit kockor'!
sugjerojné se formimi i reduktuar kockor, né vend té rebsorbimit té tepért kockor, mund té
udhéheqé dinamikat skeletore té vézhguara tek té rriturit me sindromén Down; megjithaté, kéto
gjetje nuk jané vézhguar né ményré konsistente.'*? Mjekimet pa biosfosfonat mund té rezultojné
si trajtimi mé efikas pér osteoporozén tek té rriturit me sindromén Down.'**> Megjithaté,

nuk disponohen té dhéna pér siguriné apo efikasitetin krahasues té biosfosfonateve apo té
ndonjé terapie tjetér pér osteoporozeén tek té rriturit me sindromén Down. Efekte té rénda té
padéshiruara té biosfosfonateve pérfshijné ulcerimin e ezofagut nga tabletat e depozituara né
ezofag; ky éshté vecanérisht shgetésim pér té rriturit me sindromén Down, té cilét kané pérqindje
té larté té ¢rregullimit té 1évizjes ezofagale.'** Ka mundési té konsiderueshme té mbipérdorimit té
terapisé me bisfosfonate tek té rriturit me sindromén Down duke u bazuar vetém te vlerat e uléta
té BMD-sé pa pasur qartési pér pérfitimin terapeutik apo démin e mundshém.

Grupi i punés i GLOBAL ishte i shgetésuar se zbatimi i algoritmeve diagnostike dhe té trajtimit
té zhvilluar dhe té miratuar pér té rriturit pa sindromén Down g€ jané né rrezik mesatar pér
osteoporozé mund té cojé né mbidiagnostikim dhe me gjasé né trajtim té paefektshém dhe/ose té
démshém tek té rriturit me sindromén Down. Prandaj, duke marré parasysh gjendjen aktuale té
provave té pamjaftueshme qé mbéshtesin depistimin e osteoporozeés tek té rriturit me sindromén
Down, vecanérisht tek ata pa histori té frakturave osteoporotike, rekomandojmé njé model té
pérbashkét vendimmarrjeje pér té inkuadruar diskutimet pér rreziqget, pérfitimet dhe pasigurité
e mundshme gé lidhen me depistimin pér osteoporozén, marrjen e vlerave ushqyese pérkatése
(p.sh., kalcium dhe vitaminé D) dhe mjekimet parandaluese tek té rriturit me sindromén Down.!*4
Kéto diskutime duhet té pérfshijné vlerén e mundshme té ushtrimeve me ngritje peshash pér
shéndetin e kockave; provat sugjerojné gé kjo éshté né pérgjithési e sigurt né kété popullaté,
megjithaté pjesa mé e madhe e studimeve nuk raportuan sémundje komorbide, gé mund té
kérkojné pérjashtim ose pjesémarrje té kufizuar.'?!

Rekomandimi

13. Te gjithé té rriturit me sindromén Down gé pésojné njé frakturé osteoporotike
duhet té vlerésohen pér té zbuluar shkaget dytésore té osteoporozés, duke
pérfshiré depistimin pér hipertiroidizmin, sémundjen celiake, mungesén e
vitaminés D, hiperparatiroidizmin dhe mjekimet gé mund té kené efekte té
padéshiruara né shéndetin e kockave.

[Forca e rekomandimit: I dobét pro]
Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

o Etiologijité e mundshme dytésore té osteoporozés jané mé prevalente tek té rriturit me
sindromén Down sesa tek té rriturit pa sindromén Down.
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e Shumé prej kétyre sémundjeve mund té trajtohen pa i shkaktuar shgetésime té
konsiderueshme té rriturit me sindromén Down.

e Njohja dhe pérmirésimi i etiologjive dytésore té osteoporozés tek té rriturit me
sindromén Down mund té rezultojé né pérfitime shéndetésore pértej ndikimit té
mundshém né riskun pér té pésuar fraktura.

Tek té rriturit me sindromén Down, faktorét e mundshém té riskut pér frakturé osteoporotike
pérfshijné aktivitetin fizik'*> dhe gjendjet mjekésore té lidhura me osteoporozén dytésore, si
hipogonadizmi,'*® menopauza e hershme,"" hiperparatiroidizmi'*® dhe ¢rregullimet e lidhura
me keqabsorbimin, si¢ éshté sémundja celiake.'*’ T€ gjithé kéta faktoré risku pér osteoporozen
dytésore duket se jané mé prevalenté tek individét me sindromén Down krahasuar me
prevalencén e tyre tek té rriturit pa sindromén Down.'** Asnjé studim nuk ka vlerésuar ndikimin
e identifikimit dhe trajtimit té shkageve dytésore té osteoporozés tek té rriturit me sindromén
Down né rezultatet klinike. Megjithaté, duke marré parasysh prevalencén mé té larté té kétyre
shkageve dytésore té osteoporozées dhe faktin gé shumeé prej kétyre sémundjeve mund té
korrigjohen me pérfitime té mundshme shéndetésore pértej pérmirésimit té shéndetit té kockave,
grupi i punés GLOBAL rekomandon kryerjen e njé vlerésimi mjekésor pér shkaget dytésore té
osteoporozes.

Roli i pérdorimit té suplementeve té vitaminés D né parandalimin dhe trajtimin e osteoporozés
tek té rriturit pa sindromén Down éshté duke iu nénshtruar njé shqyrtimi dhe rivlerésimi kritik.!!
Mungesa dhe pamjaftueshméria e vitaminés D jané té zakonshme tek té rriturit me sindromén
Down. Gjithashtu, prova me cilési té dobét sugjerojné se hiperparatiroidizmi dytésor i shkaktuar
nga mungesa e vitaminés D, njé shkak dytésor i osteoporozés, mund té jeté mé prevalent

tek té rriturit me sindromén Down dhe se mbéshtetja me suplement té vitaminés D mund té
normalizojé nivelet e larta té hormonit paratiroid dhe té pérmirésojé markuesit e riparimit
kockor.!52 Kéto studime tregojné se shtimi i suplementeve té vitaminés D tek té rriturit me
sindromén Down nuk shkakton déme.! 48 152

Pérveg aspekteve té lidhura me marrjen e vitaminés D, grupi i punés i GLOBAL sugjeron njé qasje
gjithépérfshirése pér parandalimin e osteoporozés dhe komplikacioneve té saj, duke pérfshiré
sigurimin e marrjes sé njé sasie té pérshtatshme kalciumi pérmes dietés, masat pér reduktimin e
riskut té rrézimit, pérmirésimin e shikimit dhe promovimin e aktivitetit fizik me ngritje peshash,
si¢c rekomandohet pér té rriturit pa sindromén Down.!>3

Studime té ardhshme

Prioritetet studimore né lidhje me shéndetin e kockave tek té rriturit me sindromén Down duhet
té fillojné me kuptimin e aspekteve thelbésore té epidemiologjisé sé frakturave skeletore dhe
identifikimin e faktoréve té riskut specifiké pér kété popullaté. Prej kétij informacioni mund té
derivohen modele parashikuese té frakturave specifike pér sindromén Down. Duhet té gartésohen
roli dhe vlera parashikuese e BMD-sé ose matje té tjera té cilésisé sé kockave. Efektshméria
krahasuese e mjekimeve dhe ndérhyrjeve té tjera pér parandalimin dhe trajtimin e frakturés
osteoporotike tek té rriturit me sindromén Down ka nevojé pér njé studim té kujdesshém.!*3 Jané
té nevojshme gjithashtu studime té ardhshme pér té pércaktuar nése individét me sindromén
Down shfagin ndryshime né aktivitetin e osteoblasteve dhe osteoklasteve gjaté ciklit té jetés,
pavarésisht nése vlerat e mineralizimit dhe riparimit té kockave mund té ndryshojné tek té
rriturit me sindromén Down, si dhe rolin e gjeneve té kromozomit 21 né kéto procese.!>* 15
Rezultatet e kétij studimi mund té ¢ojné né diagnostikime dhe trajtime mé té menjéhershme
specifike pér individét me sindromén Down.
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TIROIDJA
Rekomandimi

14. Depistimi pér hipotiroidizém tek té rriturit me sindromén Down duhet té kryhet
cdo 1-2 vjet gé nga mosha 21-vjecare, duke pérdorur njé test serik té hormonit
stimulues té tiroides (TSH).

[Forca e rekomandimit: I dobét pro]
Diskutim
Rekomandimi bazohet né vérejtjet e méposhtme:

e Prevalenca e hipotiroidizmit éshté e larté tek té rriturit me sindromén Down dhe
vazhdon té rritet gjaté jetés sé individit.

e Depistimi i bazuar vetém te simptomat éshté i véshtiré. Lodhja, shtimi né peshé dhe
konstipacioni jané té zakonshme tek té rriturit me sindromén Down. Kjo ka té ngjaré
té zvogeélojé saktésiné diagnostike té historisé mjekésore dhe ekzaminimit.

e TSH né serum éshté testi depistues i vetém mé i miré pér hipotiroidizmin né pjesén
mé té madhe té situatave klinike ambulatore.

o Sipas opinionit té disa prej anétaréve té grupit té punés té GLOBAL, edhe testimi pér
té matur nivelet e T4 té liré mund té ofrojé informacione té vlefshme pér té udhéhequr
vendimet e trajtimit.*® Kjo mund té kryhet né té njéjtén kohé me TSH (pér arsye
praktike) ose mé pas (nése TSH éshté anormale).

o Sipas pérvojés sé grupit té punés té GLOBAL, identifikimi i hipotiroidizmit me trajtim
té mépasshém prodhon rezultate klinike mé té mira sesa pritja q€ trajtimi té niset pasi
té shfagen shenjat dhe simptomat e dukshme.

e Trajtimi me hormonin e tiroides €shté jo i kushtueshém dhe i sigurt pér ndjekjen e
monitoruar té individualizuar.

o Pér shkak té morisé sé komplikacioneve t€ mundshme dhe sistemeve té organeve
té pérfshira né hipotiroidizém, té rriturit me sindromén Down, familjet e tyre
dhe ofruesit e pérkujdesjes ka té ngjaré té pranojné gé pérfitimet e mundshme té
depistimit laboratorik jané mé té shumta se rreziget.

Tre studime (nga cilésia mé e dobét tek ajo mé e miré) tregojné se prevalenca e hipotiroidizmit
éshté mé e larté tek té rriturit me sindromén Down krahasuar me té rriturit pa sindromén
Down.”¢:157 Sg bashku, kéto studime pérfshiné mbi 4000 individé dhe identifikuan se prevalenca
e hipotiroidizmit ishte nga 39-61%. Kjo pérgindje éshté ndjeshém mé e larté krahasuar me
prevalencén tek té rriturit pa sindromén Down né Shtetet e Bashkuara: rreth 5,9% te graté dhe
2,3% te burrat mbi moshén 60 vje¢.*® Gjithashtu, studimet gé raportuan prevalencé sipas moshés
sugjerojné rritje té prevalencés me moshén. Pér shembull, njé studim i gjeré né M.B. gé pérfshiu
mé shumé se 3800 individé, zbuloi rritje té prevalencés nga 39% pér té rriturit me sindromén
Down té moshés <30 vjeg deri né 51% tek té rriturit > 30 vjeg. Eshté e réndésishme té theksohet se
pavarésisht se tek individét pa sindromén Down hipotiroidizmi éshté mé i zakonshém tek femrat,
ndikimi i gjinisé nuk vérehet tek individét me sindromén Down, ku té dyja gjinité jané shumé té
rrezikuara nga hipotiroidizmi.!s* 1¢0
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Identifikimi i hipotiroidizmit tek té rriturit me sindromén Down paraget sfida té vecanta. Simptomat
si shtimi né peshé dhe konstipacioni, gé zakonisht lidhen me hipotiroidizmin tek té rriturit, jané té
zakonshme pavarésisht gjendjes s€ tiroides. Né bazé té pérvojés sé grupit té punés sé GLOBAL, asnjé
simptomé nuk éshté treguese e hipotiroidizmit. Gjithashtu, té rriturit me sindromén Down mund

té kené véshtirési té kuptojné apo shprehin né ményré té qarté simptomat si lodhja dhe intoleranca
ndaj temperatureés, té cilat mund té ndérlikojné njohjen e individéve realisht simptomatiké. Pér

kéto arsye, nuk éshté e pérshtatshme té kérkojmé depistim duke u bazuar vetém né simptomat

dhe shenjat. Grupi i punés i GLOBAL doli né konkluzionin se pér té identifikuar kété sémundje té
trajtueshme pér té rriturit me sindromén Down, nevojiten depistime laboratorike rutiné ¢do 1-2 vjet,
bazuar né gjykimin e klinicistit pasi ka marré parasysh rreziget, démet dhe preferencat e pacientit.

Asnjé studim nuk ka vlerésuar nése depistimi né bazé té niveleve té TSH apo T4 pérmiréson
rezultatet klinike tek té rriturit me sindromén Down. Megjithaté, pér shkak té prevalencés sé larté
té hipotiroidizmit, grupi i punés i GLOBAL gjykoi se depistimi i TSH né serum ofron mé shumé
pérfitime se rrezige. Gjithashtu, disa, por jo té gjithé anétarét e grupit té punés té GLOBAL gjykuan
se matja e niveleve té T4 té liré mund té ndihmojé gjithashtu né udhéheqjen e vendimeve pér

TSH éshté anormale). Shgetésime té mundshme té lidhura me testimin pérfshijné problematikat me
flebotominé, si ankthi dhe koha. Megjithat€, identifikimi i sakté i hipotiroidizmit ofron pérfitime té
konsiderueshme. Hipotiroidizmi mund té shkaktojé ndryshime mendore dhe shtim né peshé, t€ cilat,
pasi shfagen, mund té jené shkatérruese dhe té véshtira pér t'u korrigjuar. Trajtimi i hipotiroidizmit,
kur monitorohet, éshté i sigurt dhe mund té pérmirésojé disa prej véshtirésive qé pérjetojné té
rriturit me sindromén Down, té tilla si konstipacioni, 1ékura e thaté dhe lodhja. Prandaj, testimi i té
rriturve asimptomatiké me sindromén Down ka shumé gjasa té japé mé shumé pérfitime se déme.

Studime té ardhshme

Duhen kryer studime pér té identifikuar rezultatet negative mjekésore dhe ndikimet e mundshme
sociale dhe psikologjike té hipotiroidizmit té patrajtuar. Nevojiten studime pér té pércaktuar
nivelin e sakté té TSH-sé né té cilin shfagen problemet dhe kohézgjatjen e mundshme té korrigjimit
té tyre me trajtim. Po ashtu nevojitet karakterizimi i detajuar i sistemit imunitar sipas dekadés sé
jetés, pér té karakterizuar mé miré vlerat prag dhe numrin e antitrupave té pranishém tek té rriturit
me sindromén Down. Njé kuptim mé i miré i vlerave normale me korrelacion klinik mund t€ jeté i
réndésishém jo vetém pér sémundjen e tiroides, por edhe pér spektrin e autoimunitetit (sémundja e
lupusit eritematoz sistemik, sémundja celiake, sémundjet dermatologjike) gé jané mé té zakonshme
me sindromén Down. Studimet né lidhje me zbatimin klinik té markuesve biologjiké parashikues
(antitrupat kundér tiroides) dhe zbulimi i markuesve té rinj (ADN proteomike dhe molekulare) gé i
paraprijné sémundjes jané specifikisht té lidhura me kété popullaté.

Gjithashtu, ka prova té forta gé mbéshtesin idené se hipotiroidizmi tek individét me sindromén
Down shkaktohet nga sémundja autoimune e tiroides (AITD). Shumé studime kané dokumentuar
se autoantitrupat qé synojné gjendrén tiroide lidhen me ashpérsiné e hipotiroidizmit né
sindromén Down, -2 dhe sémundja e Grave dhe sémundja e Hashimoto jané mé prevalente

né sindromén Down.!¢* Pér shkak se crregullimet autoimune kané tendencén té mblidhen tek
individét pa sindromén Down, njé diagnozé hipotiroidizmi te njé individ me sindromén Down
mund té tregojé njé risk té larté té sémundjeve té tjera autoimune gé jané me té zakonshme né
kété popullaté, si sémundja celiake ose ¢rregullime té ndryshme autoimune té lekurés qé jané mé
té zakonshme te rastet me sindromén Down (p.sh. dermatiti atopik, alopecia areata, psoriaza,
hidradenitis supurativa, vitiligo).'*®
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SEMUNDJA CELIAKE

Deklarata e praktikés sé miré 4

Té rriturit me sindromén Down duhet t'i nénshtrohen njé vlerésimi vjetor pér shenjat dhe
simptomat gastrointestinale dhe jogastrointestinale té sémundjes celiake, duke pérdorur
historiné specifike, ekzaminimin fizik dhe gjykimin klinik té praktikés sé miré.

Diskutim
Deklarata e praktikés sé miré bazohet né konsideratat e méposhtme:

o Studimet kané zbuluar se sémundja celiake éshté mé e zakonshme tek individét me
sindromén Down sesa tek individét pa sindromén Down.

e Zbulimi i shenjave dhe simptomave tek disa té rritur me sindromén Down mund
té jeté i véshtiré pér shkak té véshtirésive té kétyre individéve né komunikim, dhe
shenjat dhe simptomat mund t'u jené mbivendosur komorbiditeteve té tjera té
zakonshme.

» Klinicistét duhet té béjné njé vlerésim vjetor pér vecorité gastrointestinale,
dermatologjike, té sjelljes, neurologjike dhe reumatologjike té sémundjes celiake
népérmjet anamnezeés dhe njé ekzaminimi fizik .

o Pavarésisht se éshté provuar se pércaktimi i llojit té antigjenit té leukociteve té njeriut
(HLA) éshté i dobishém pér identifikimin e riskut pér sémundjen celiake tek té rriturit
pa sindromén Down dhe tek fémijét me sindromén Down, dobia tek té rriturit me
sindromén Down nuk éshté vendosur ende plotésisht.

o Edhe pse imunoglobulina A serike (IgA) dhe antitrupat IgA kundér transglutaminazes
indore (tTG) jané klinikisht té dobishme tek individét pa sindromén Down, vlera prag
rutiné pér njé rezultat pozitiv nuk duket se pérkon miré me simptomat e sémundjes
celiake dhe rezultatet e biopsis€ intestinale tek individét me sindromén Down, bazuar
né vrojtimet e grupit té punés té GLOBAL dhe konkluduar nga publikimet e cituara.

e Nése nga anamneza dhe ekzaminimi fizik ngrihen shqgetésime pér prani té sémundjes
celiake, merrni parasysh referimin te klinicistét qé jané mé té familjarizuar me
testimin specifik pér konfirmimin e diagnozés s€ sémundjes celiake tek té rriturit me
sindromén Down.

Studimet tregojné se sémundja celiake éshté mé prevalente te fémijét me sindromén Down.!**

16> Megjithaté, prevalenca apo trajtimi i sémundjes celiake tek té rriturit me sindromén Down
nuk éshté studiuar miré. Késhtu gé, grupi i punés i GLOBAL rekomandon njé minimum prej njé
anamneze té fokusuar dhe njé ekzaminimi fizik vjetor né lidhje me karakteristikat e sémundjes
celiake. N€é bazé té rezultateve, mund té kérkohet vlerésim dhe testim i métejshém pér té
konfirmuar diagnozén. Duhet té merret né konsideraté referimi te klinicistét qé kané njohuri pér
sémundjen celiake tek té rriturit me sindromén Down duhet, specifikisht pér vlerésimin, testimin
dhe interpretimin e rezultateve té testit. Diagnostikimi i sémundjes celiake tek té rriturit me
sindromén Down éshté i véshtiré pér shumé arsye. Sé pari, sémundja celiake mund té shkaktojé
njé gameé simptomash gastrointestinale dhe jogastrointestinale (si fece té ujshme, diarre

dhe krampe abdominale), dhe individét mund té shfagin vetém njé néngrup té simptomave.
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Identifikim i kétyre shenjave dhe simptomave tek té rriturit me sindromén Down mund té jeté
vecanérisht i véshtiré pér shkak té kufizimeve né aftésité e tyre té komunikimit. Pér mé tepér,
shumé prej kétyre shenjave dhe simptomave jané té zakonshme né kété popullaté, edhe pér
individét pa sémundje celiake. Pér shembull, ankesat abdominale tek té rriturit me sindromén
Down mund té jené pér shkak té konstipacionit kronik, qé éshté njé problematiké e zakonshme
e individéve me (dhe pa) hipotiroidizém. Megjithaté, risqget autoimune bazé pér hipotiroidizmin
mund té paragesin gjithashtu risqge pér sémundjen celiake, késhtu g€ vlerésimi pér sémundjen
celiake mund té rekomandohet gjithsesi.

Tek individét me simptoma té sémundjes celiake, testi diagnostik pér sémundjen celiake pérfshin
testim laboratorik (IgA anti-tTG) dhe konfirmim me biopsi té zorrés sé hollé. Sidoqofté, né
pérvojén e grupit té punés té GLOBAL, rritja e lehté e IgA anti-tTG (bazuar né diapazonet e vlerave
laboratorike rutin€) éshté e zakonshme né sindromén Down dhe nuk pérkon domosdoshmérisht
me sémundjen né té njéjtén menyreé si tek individét pa sindromén Down. Vlera e sakté e pragut pér
njé diapazon "normal" tek individét me sindromén Down nuk njihet. Marrja e biopsisé sé zorrés

sé hollé (qé pérdoret si test konfirmues) éshté e véshtiré jo vetém pér nga procedura, por edhe pér
shkak té anestezisé, qé paraqget risqe unike pér individét me sindromén Down.

Té dhénat nga fémijét me sindromén Down gé kané sémundjen celiake tregojné se analiza HLA
dhe nivelet mjaftueshém té rritura té serumit IgA anti-tTG jané té dobishme pér pércaktimin e
diagnozés vetém kur paragiten njé larmi simptomash, duke pérfshiré simptomat gastrointestinale
(GI), té sjelljes, skugje dhe karakteristika té tjera té sémundjeve autoimune. Prandaj, grupi i punés
i GLOBAL rekomandon anamnezé té fokusuar duke i kushtuar vémendje té vecanté simptomave
GI, ndryshimeve né sjellje, skugjeve dhe simptomave té crregullimeve té tjera té¢ mundshme
autoimune pér té depistuar pér mundésiné e sémundjes celiake. Hapi i paré éshté depistimi

pér karakteristika klinike té sémundjes celiake, i cili duhet té pasohet nga analizat e duhura
laboratorike, sipas nevojés, pér té konfirmuar diagnozén. Né disa raste, grupi i punés i GLOBAL
sugjeron se mund té jeté e pérshtatshme ndjekja e njé diete pa gluten né shtépi.

Shumeé vazhdojné té konsiderojné biopsiné e zorrés sé hollé si standardin e arté pér
diagnostikimin e sémundjes celiake. Sipas raportimit nga Uibo et al., prania e simptomave,
me IgA anti-tTG pozitiv, dhe shprehje té heterodimerit HLA-DQA1*05:01/DQB1*02:01, pérkon
saktésisht me rezultatet e biopsisé dhe prandaj mund té merret né konsideraté né vend té njé
biopsie pér diagnostikimin e sémundjes celiake te fémijét me sindromén Down.!®® Husby et al.
ka sugjeruar se njé vleré laboratorike prag mé e larté pér nivelet IgA anti-tTG mund t€ jeté e
dobishme pér diagnostikimin e sémundjes celiake te fémijét, né vend té biopsisé sé zorrés sé
hollé.'*” Mbetet e pagarté nése zbulimi i njé rritjejeje té niveleve IgA anti-tTG, me rezultate
negative té biopsisé, mund té jeté njé shenjé paralajméruese e njé sémundjeje né té ardhmen,
vecanérisht tek ata qé shprehin faktorét specifiké té riskut pér sémundjen celiake, HLA-DQ2.

Csizmadia et al. zbuloi se 8% e fémijéve me sindromén Down té depistuar dhe vlerésuar pér
sémundjen celiake morén diagnozén pérfundimtare (rreth teté heré mé i larté se prevalenca ~1%
tek individét pa sindromén Down).'** Vlera parashikuese pozitive (PPV) ishte 31% pér lidhjen e
fémijéve me sindromén Down gé shprehin heterodimerin HLA-DQA1*05:01/DQB1*02:01 dhe
sémundjen celiake. Gjithashtu, kishte njé mungesé té sémundjes celiake, me vleré parashikuese
negative (NPV) 100% tek individét gé nuk i shprehin faktorét e riskut HLA té sémundjes celiake.
Prandaj, testimi pér HLA mund té keté pérfitime klinike pér individét me sindromén Down qé
shprehin heterodimerin HLA-DQA1*05:01/DQB1*02:01 té cilét jané né risk pér t'u prekur nga
sémundja, por nuk éshté mjet diagnostik pérfundimtar pa vlerésimin klinik.
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Vendimet klinike né lidhje me nevojén pér biopsiné e zorrés sé hollé dhe shmangien e glutenit
jané té ndérlikuara. Té dhénat nga fémijét sugjerojné se sémundja celiake mund té diagnostikohet
pa njé biopsi té zorrés sé hollé, késhtu gé rreziget e procedurés duhet té diskutohen rast pas rasti.
Té dhénat e bazuara né prova né raportet e cituara tregojné se dieta pa gluten ofron pérfitime

pér té rriturit me sindromén Down g€ vuajné nga sémundja celiake, dhe grupi i punés i GLOBAL
sugjeron se njé prove e dietés pa gluten né lidhje me ndryshimet e simptomave mund té jeté njé
mjet klinik i dobishém né disa raste.

Studime té ardhshme

Nevojiten studime té ardhshme pér té pércaktuar mé miré vlerén parashikuese té autoantitrupave
dhe rezultateve té tipizimit t€ HLA pér té vlerésuar riskun e zhvillimit té sémundjes celiake tek

té rriturit me sindromén Down. Né diskutimin e grupit té punés té GLOBAL, vlerat serike té IgA
anti-tTG jané raportuar meé té larta tek individét me sindromén Down sesa tek ata pa sindromén
Down, por nuk ka gjithmoné njé korrelacion té géndrueshém midis kétyre vlerave dhe pranisé sé
simptomave. Kjo mund té shpjegohet nga prania e faktoréve té tjeré imunitaré qé kontribuojné

né ashpérsiné e sémundjes pértej autoantitrupave, si ¢crregullimi i linjave té gelizave T gé €shté i
réndésishém pér kontrollin e autoimunitetit.® Studimet e ardhshme gé krahasojné magnitudén

e vlerave IgA anti-tTG mund té ndihmojné né pércaktimin e vlerave prag mé té pérshtatshme

pér té rriturit me sindromén Down. Nevojiten gjithashtu studime té métejshme afatgjata pér té
pércaktuar nése individét me IgA anti-tTG té rritur té detektuar, por me rezultate negative té
biopsisé sé zorrés sé hollé, né té ardhmen mund té jené né rrezik pér zhvillimin e sémundjes,
vecanérisht tek individét qé trashégojné alelet HLA-DQ2 t€ cilat paragesin risk té larté, si¢ éshté
identifikuar tek individét pa sindromén Down. Vlera e mundshme e njé identifikimi té tipit HLA
gé ndodh njéheré né jeté pér té pérmirésuar stratifikimin e riskut duhet té vlerésohet si nga
perspektiva klinike ashtu edhe nga ajo ekonomike, duke gené se mund té jeté mjaft e réndésishme
pér opsionet e diagnozés dhe trajtimit tek té rriturit me sindromén Down. Duke gené se trizomia
21 éshté njé ndodhi e rastésishme e ndarjes sé€ gabuar té kromozomit gjaté gametogjenezés,
frekuenca e aleleve HLA me risk té larté té koduara né kromozomin 6 nuk do té ishte e ndryshme
mes individéve me dhe pa sindromén Down. Por, niveli i larté i autoimunitetit me shumé gjasa
nxitet nga c¢rregullimi i funksionit imunitar i shkaktuar nga kopja shtesé e kromozomit 21, ¢cka do
té ndikojé né vlerén parashikuese té testimit HLA. Prandaj, korrelimi i pérgjithshém i tipit HLA,
niveleve IgA anti-tTG, markuesve té tjeré imunitaré dhe rezultatet e biopsisé sé zorrés sé hollé
tek té rriturit me sindromén Down kérkon mé shumé studime.
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SHTOJCA A: METODOLOGJIA E SHQYRTIMIT TE PROVAVE
A. Pérgatitja e pyetjeve kyce

Grupit té punés té GLOBAL iu caktua pérgjegjésia té identifikonte pyetjet kyce (PK) pér té
drejtuar shqyrtimin sistematik té literaturés pér trajtimin e pacientéve me sindromén Down (SD).
Kéto pyetje jané zhvilluar né konsultim me "Evidence-based Practice Center" prané ECRI dhe
kané trajtuar temat klinike me mé shumé prioritet pér pacientét me SD. Pér shkak té burimeve

té kufizuara, nuk mund té pérfshiheshin té gjitha PK-té e zhvilluara né shqyrtimin sistematik té
provave. PK-té ndjekin gjithmoné kuadrin e bazuar te popullata, ndérhyrja, krahasimi, rezultati,
koha dhe mjedisi (PICOTS) pér pyetjet né lidhje me provat, si¢ éshté pércaktuar nga "Agency

for Healthcare Research and Quality" (AHRQ). Tabela A-1 ofron njé pamje té pérgjithshme té
shkurtér té tipologjisé sé PICOTS. PK-té pérfundimtare jané renditur né tabelén A-2.

Tabela A-1. PICOTS ¢

Komponenti i

PICOTS Pershkrimi
Popullata, Njé pérshkrim i pacientéve qé pérbéjné interes. Pérfshin sémundjen/t, popullatat ose
pacientét ose nénpopullatat, ashpérsiné ose fazén e sémundjes, sémundjet bashkéshogéruese dhe
problemi karakteristika té tjera té pacientéve ose demografike.
Ndérhyrja I referohet trajtimeve ose gasjeve specifike té pérdorura te pacienti ose popullata.

ose ekspozimi Pérfshin dozat, shpeshtésiné, ményrat e administrimit té trajtimeve et;.

Pérshkruan ndérhyrjet ose kujdesin qé po krahasohet me ndérhyrjen/et me interes té
Krahasimi pérshkruara mé lart. Pérfshin alternativa té tilla si placebo, barna, kirurgji, ndryshime né
stilin e jetesés, kujdes standard et;j.

Pérshkruan rezultatet specifike gé pérbéjné interes. Rezultatet mund té pérfshijné
Rezultati rezultate afatshkurtra, afatmesme dhe afatgjata ose rezultate specifike té tilla si cilésia e
jetés, komplikacionet, vdekshméria, sémundshmeéria etj.

Koha, Pérshkruan kohézgjatjen qé éshté me interes pér ndérhyrjen e vecanté té pacientit, si dhe
sipas rastit rezultatin, dobiné ose léndimin qé do té ndodhé (ose gé nuk do té€ ndodhé).
Mjedisi, Pérshkruan mjedisin ose kontekstin me interes. Mjedisi mund té jeté njé vendndodhje

(p.sh. njé gendér e kujdesit parésor, njé gendér e kujdesit té specializuar ose njé gendér e

sipas rastit S A
kujdesit spitalor).

a. Popullata(t)

o Té rriturit 18 vjec e lart me diagnozé té SD.
b. Ndérhyrjet

Tabela mé poshté rendit ndérhyrjet, faktorét diagnostiké dhe faktorét prognostikeé té trajtuar né
kété shqyrtim sistematik. Ndérhyrjet dhe faktorét jané listuar sipas PK-ve gé trajtojné.
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Tabela A-2. PICOTS i pérdorur pér shqyrtimin e provave

Pyetja

e Nderhyrja(et) ose faktori(ét)

Simptomat klinike té depresionit, OCD-sé, ¢rregullimit té humorit, katatonisé, ankthit
1 dhe crregullimit té regresit/disintegrativ tek té rriturit me sindromén Down (krahasuar
me té rriturit pa sindromén Down)

Instrumentet e vlerésimit psikosocial:
. PHOQO-9
2 o Instrumenti depistues Reiss
o "Aka pasur ndryshim né sjellje/funksion krahasuar me njé vit mé paré?"
. Pyetésori i ofruesit té pérkujdesjes ose pacientit

3 Prevalenca e demencés tek té rriturit me SD

Prevalenca e diabetit (tip 1 ose 2) tek té rriturit me SD

« Testiihemoglobinés Alc (kur pérdoret te pacientét asimptomatiké)
4 o  Glicemia eséll
«  Testioral i tolerancés sé glukozés

Obeziteti (BMI > 30 kg/m?)

Prevalenca e sémundjes sé arteries koronare dhe e insultit cerebral (si rezultat i
aterosklerozés) tek té rriturit me SD

5 Trajtimet pér hiperlipideminé:
o Statina
o Aspiriné 81 mg/dité
Trajtimet pér obezitetin, té tilla si:
o Késhillim pér dietén dhe té ushtruarit, nga klinicisti
«  Programe ushtrimesh
«  Késhillim pér dietén
6 o  Fenterminé
«  Xenical® (orlistat)
«  Mjekime té tjera alternative
Pragjet e ndryshme té BMI-sé
Prevalenca e instabilitetit atlantoaksial tek té rriturit asimptomatiké me SD
o  Grafi
7
« CT
« MRI

«  Metoda té tjera imazherie

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.

Udhérréfyesi shendetesor i GLOBAL peér teé rriturit me sindromén Down Faqja 51

©2020 Global Down Syndrome Foundation




Pyetja
kyce

Nderhyrja(et) ose faktori(ét)

Prevalenca e osteoporozés, oesteopenisé, frakturave té kompresionit té shtyllés kurrizore
dhe frakturave té femurit tek té rriturit me SD

DEXA

Faktorét e stilit té jetesés:
« Joambulator
Markuesit seriké:
o VitaminaD
.  Kalciumi
8 «  Hormoni i paratiroides
o  Hormoni stimulues i tiroides

Trajtimet pér osteoporozén:
«  Biosfosfonate
o Vitamina
« Raloksifen
«  Terapia e zévendésimit té hormoneve
«  Suplemente té tjera

Prevalenca e hipotiroidizmit tek té rriturit me SD

Teste diagnostikuese pér hipotiroidizmin:

o  Hormoni stimulues i tiroides

o T4iliré

o Antitrupat kundér peroksidazés sé tiroides (Anti-TPO)
9 « Antitiroglobulina

Levotiroksina

Anti-TPO

Antitiroglobulina

TTG IgA
IgA totale

TTG IgA

10 IgA totale

Tipii HLA-DQ2 ose DQ8

Dieté pa gluten

ADL: Aktivitete té jetés sé pérditshme; CT: Tomografi e kompjuterizuar; BMI: Indeksi i Masés Trupore; DEXA:
Absorptiometri me rreze X me energji té dyfishté; SD: Sindroma Down; IgA: Imunoglobulina A; MRI: Imazheri me
rezonancé magnetike; OCD: Crregullim obsesiv-kompulsiv; TTG: Transglutaminazé indore; TSH: Hormoni stimulues
i tiroides
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c. Rezultatet

NEé tabelén A-3 jané renditur rezultatet me interes pér kété shqyrtim sistematik. Rezultatet jané
renditur sipas PK-sé gé ato adresojné.

Tabela A-3. Rezultatet

E yeya Rezultati/rezultatet
yse
«  Simptomat e depresionit, OCD-sé, ¢rregullimeve té humorit, katatonisé,
1 ¢rregullimit té ankthit té pérgjithésuar dhe ¢rregullimit té regresit/disintegrativ
« Diagnoza e sakté e sémundjeve (p.sh. hipotiroidizém) kundrejt ¢rregullimeve té
shéndetit mendor
2 o  Pérmirésimi i rezultateve funksionale, té tilla si:
» ADL-té
» Jetesa e asistuar/vendosja né institucione té specializuara té kujdesit
o Prevalenca e demencés tek té rriturit me SD me moshé <45 vjec¢ kundrejt atyre me
3 moshé >45 vjeg
« Diferenca né prevalencén e diabetit (popullata me SD kundrejt popullsisé sé
pérgjithshme)
Rezultatet e depistimit pér diabet te popullata me SD
4 «  Rezultatet kardiovaskulare (sémundja e arteries koronare, insulti cerebral)
«  Komorbiditetet diabetike (neuropatia, degjenerimi makular, sémundjet e veshkave)
«  Rezultatet funksionale (ADL-t&, jetesa e asistuar/vendosja né institucione té
specializuara té kujdesit)
« Diferenca né prevalencén e sémundjes aterosklerotike té arteries koronare
(popullata me SD kundrejt popullsisé sé pérgjithshme)
. Diferenca né prevalencén e insultit cerebral té lidhur me sémundjen
aterosklerotike (popullata me SD kundrejt popullsisé sé pérgjithshme)
5 « Uljaeincidencés sé sémundjes sé€ arteries koronare, demencés, ose infarktit té
miokardit
o Pérmirésimi i rezultateve funksionale, duke pérfshireé:
» Jetesén e asistuar, vendosjen né institucione té specializuara té kujdesit
» ADL-té
« Ngjarjet e padéshiruara té lidhura me trajtimin
«  Pérmirésimi i apnesé obstruktive té gjumit
«  Dhimbjet (duke pérfshiré dhimbjen e artikulacioneve)
o Osteoartriti
« Sémundja e zemrés
« Diabeti
«  Shéndeti mendor
6 «  Ndryshimet né gjendjen funksionale, duke pérfshiré:
» ADL-té
» Jetesén e asistuar, vendosjen né institucione té specializuara té
kujdesit
» Mbéshtetjen e ofruesit té pérkujdesjes
»  Aftésiné pér té ecur
o  Cilésiné e jetés
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Pyetja
kyce

Rezultati/rezultatet

« Diferenca né prevalencén e instabilitetit atlantoaksial tek té rriturit
asimptomatiké (popullata me SD kundrejt popullsisé sé pérgjithshme)
«  Rezultatet klinike, duke pérfshire:
» Dhimbjen e qafés
» Mielopatiné cervikale
7 » Aftésiné pér té ecur
» Dobésiné
» Démtimet e tjera neurologjike
» Numrin e ndérhyrjeve kirurgjike
» Komplikacionet kirurgjike
« Ngjarjet e padéshiruara té lidhura me imazheriné

Diferenca né prevalencé (popullata me SD kundrejt popullsisé sé pérgjithshme)
«  Osteoporoza, osteopenia, frakturat (té legenit, té femurit ose té kompresionit té
shtyllés kurrizore), saktésia diagnostike
Dobia klinike e depistimit DEXA pér osteoporozén:
o  Efektiviteti klinik
«  Koha deri né fillimin e trajtimit
«  Shkalla e frakturave
Vlera parashikuese e faktoréve té riskut pér:
«  Osteopeniné, osteoporozén, frakturat

8 Rezultatet klinike pas trajtimit:
o Numrii frakturave té legenit, té femurit dhe nga kompresioni
o Rrézimet
o Cilésia e jetés
«  Dhimbja
«  Ndryshimet né gjendjen funksionale, duke pérfshiré:
» ADL-té
» Jetesén e asistuar, vendosjen né institucione té specializuara té kujdesit
» Gjendjen e té ecurit
.  Prevalenca e hipotiroidizmit tek té rriturit me SD
«  Saktésia diagnostike e TSH, T4 té liré dhe antitrupave kundér tiroides.
«  Rezultatet klinike pas trajtimit:
» Lodhja, ndryshimet né peshé, konstipacioni
» Rezultatet funksionale (ADL-t&, aftésia pér té ecur)
9 - Dobia klinike e antitrupave kundér tiroides pér té zbuluar sémundjen e tiroides

te pacientét me sémundje té tjera autoimune (sémundje celiake, artrit reumatoid,
lupus, alopecia areata)

» Efektiviteti diagnostik

» Koha deri né pércaktimin e diagnozés

» Koha deri né fillimin e trajtimit

» Pérmirésimi i rezultateve funksionale

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.

Udhérréfyesi shendetesor i GLOBAL peér teé rriturit me sindromén Down Faqja 54

©2020 Global Down Syndrome Foundation




E yetja Rezultati/rezultatet
yse
«  Saktésia diagnostike e TTG IgA dhe e IgA totale te pacientét simptomatiké
« Dobiaklinike e TTG IgA ose e IgA totale pér depistimin e pacientéve asimptomatiké
» Efektiviteti diagnostik
» Koha deri né pércaktimin e diagnozés
10 » Koha deri né fillimin e trajtimit

» Pérmirésimi i rezultateve funksionale (ADL-t&)
. Rreziku gjaté gjithé jetés pér sémundjen celiake té konfirmuar me ané té biopsisé
«  Rezultatet klinike pas dietés pa gluten
» Dhimbje abdominale, fryrje, flatulencé, skugje, diarre, sémundje e
refluksit, rénie né peshé

ADL: Aktivitete té jetés sé pérditshme; DEXA: Absorptiometri me rreze X me energji té dyfishté; SD: Sindroma
Down; IgA: Imunoglobulina A; OCD: Crregullim obsesiv-kompulsiv; TTG: Transglutaminazé indore; TSH: Hormoni
stimulues i tiroides

B. Kryerja e shqyrtimit sistematik

Né bazé té vendimeve té marra nga grupi i punés i GLOBAL né lidhje me objektin, PK-té dhe
formulimet e PICOTS, "Evidence-based Practice Center" prané ECRI pérgatiti njé protokoll té
shqyrtimit sistematik pérpara kryerjes sé shqyrtimit. Protokolli u miratua nga grupi i punés
i GLOBAL. Aty u pérshkruan né ményré té hollésishme grupi i PK-ve, metodologjia gé do té
pérdorej gjaté procesit té shqyrtimit sistematik dhe kriteret e pérfshirjes/pérjashtimit gé do
té zbatoheshin pér ¢do studim té mundshém, duke pérfshiré llojin e studimit, madhésiné e
kampionit dhe kriteret e PICOTS.

a) Baza e provave

Hulumtimet e literaturés identifikuan 11 295 citime. Nga ky total, 4095 citime u pérjashtuan gjaté
fazés sé shqyrtimit té titullit, pér shkak té mospérputhjes me temén ose sepse ishin studimeve

té kryera né gjuhe té tjera pérvec anglishtes. 7200 citimet e mbetura u rishikuan gjaté fazés sé
pérgatitjes sé abstraktit dhe 5271 prej tyre u pérjashtuan pér shkak se nuk ishin studime klinike,
nuk adresonin ndonjé PK, ishin studime jo né gjuhén angleze ose ishin studime té dublikuara,
shqyrtime narrative apo raporte rasti. 1730 citime té tjera u pérjashtuan pas shqyrtimit fillestar
té tekstit té ploté té artikullit; 179 artikuj t€ mévonshém u pérjashtuan pas shqyrtimit té
métejshém. Ndér arsyet e pérjashtimit té tyre ishin mosraportimi i rezultateve me interes, numri
tepér i vogeél i pacientéve ose studimet e dublikuara. Arsyet e pérjashtimit jané pérmbledhur
gjithashtu né figurén 1. Njézeté artikuj* u pérfshiné si bazé provash pér kété shqyrtim (shih
tabelén A-4 mé poshté).
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a) Baza e provave (vazhdim)

4095 citime té pérjashtuara gjaté fazés sé
11 295 citime té identifikuara shqyrtimit té titullit

nga kérkimet Citimet e pérjashtuara gjaté késaj faze nuk pérputheshin
me temén ose nuk ishin té publikuara né anglisht

5271 citime té pérjashtuara gjaté fazés sé
pérgatitjes sé abstraktit
7200 abstrakte Citimet e pérjashtuara né kété nivel nuk ishin studime
té shgyrtuara klinike, nuk adresonin ndonjé pyetje kyce, ishin kryer jo
né anglisht ose ishin studime té dublikuara, shqyrtime
narrative apo raporte rasti.

1730 citime té pérjashtuara gjaté shqyrtimit té 1- té
artikujve té ploté

1929 artikuj té > 1413 nuk adresonin njé pyetje kyce
ploté té shqyrtuar 210 ishin botuar < vitit 2000
103 kishin N<50

4 kishin jo >80% pjesémarrés té rritur

179 citime té pérjashtuara gjaté shqyrtimit té 2-té té
artikujve té ploté
199 artikuj té Neé kété fazé citimet u pérjashtuan pér arsye té ndryshme,
P né vareési té kritereve specifike té pérfshirjes pér
secilén pyetje kyce. Ndér arsyet e pérjashtimit ishin
mosraportimi i rezultateve me interes, numri shumé i

vogél i pjesémarrésve né studim, mosgenia e studimeve

klinike té plota apo genia e studimeve dublikaté

shqyrtuar

20 studime té
pérfshira

*U krye njé hulumtim aktual i literaturés mé 6 gusht 2020; u identifikuan dhe pérfshiné 2 artikuj
té tjere.
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Tabela A-4. Baza e provave pér pyetjet kyce

Numri i
studimeve

Numri i

pyetjes Pyetja

A ka ndryshim midis simptomave klinike té depresionit, OCD-sé&,
1 crregullimit té humorit, katatonisé, GAD-it dhe ¢rregullimit té regresit/ 1 SR, 1 studim
disintegrativ té shfaqura nga té rriturit me sindromén Down dhe atyre
té shfaqura nga popullsia e pérgjithshme?

Tek té rriturit me SD, a e pérmiréson njohjen dhe diagnozén e gjendjeve
mjekésore ose rezultatet shéndetésore kryerja e njé vlerésimi psikologjik
(pérmes vlerésimit klinik, pyetésorit té pacientit ose ofruesit té
pérkujdesjes) pér depistimin e ¢rregullimeve té shéndetit mendor

(té tilla si depresioni, ankthi, OCD, psikoza/¢crregullimi i regresit/
disintegrativ)?

0 studime

3 Cila éshté prevalenca e demencés tek té rriturit me SD sipas dekadés? 5 studime*

Cila éshté prevalenca e diabetit (tipi I ose II) tek té rriturit me SD
krahasuar me popullsiné e pérgjithshme (sipas dekadés)?

A i pérmiréson rezultatet klinike depistimi pér diabet i té rriturve me
4 SD asimptomatiké? 3 studime
A duhet té depistohen mé shpesh té rriturit me SD dhe obezitet (BMI >
30 kg/m2)?

Cila éshté prevalenca e sémundjes sé€ arteries koronare dhe e insultit
cerebral té lidhur me aterosklerozén tek té rriturit me SD (krahasuar me
5 popullsiné e pérgjithshme)?

Aipérmiréson rezultatet klinike trajtimi pér kolesterolin total, LDL-né
ose trigliceridet tek té rriturit me SD dhe hiperlipidemi?

2 studime

A jané trajtimet pér obezitetin efektive pér reduktimin e
komplikacioneve té obezitetit (apnea obstruktive e gjumit, dhimbja
6 e artikulacioneve, sémundja e zemrés, diabeti, problemet e shéndetit 2SR
mendor) ose pér pérmirésimin e cilésisé sé jetés tek té rriturit me SD?
Cila BMI e synuar éshté optimale pér reduktimin e komorbiditeteve té
obezitetit tek té rriturit me SD?

Cila éshté prevalenca e instabilitetit atlantoaksial tek té rriturit
asimptomatiké me SD (krahasuar me popullsiné e pérgjithshme)?

A i pérmiréson rezultatet depistimi me metoda imazherike (grafi, CT,
MRI) i té rriturve asimptomatiké (d.m.th. pa simptoma ose té dhéna nga
ekzaminimet) me SD pér instabilitet atlantoaksial?

2 studime
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Numri i
studimeve

Numri i

pyetjes Pyetja

(a) Cila éshté prevalenca e osteopenisé, osteoporozés, kompresionit
té shtyllés kurrizore dhe frakturave té legenit ose té femurit tek
individét me SD (sipas dekadés sé jetés) krahasuar me popullatén
e pérgjithshme?

(b) Cila éshté dobia klinike e depistimit té pacientéve té rritur
asimptomatiké me SD me DEXA (pér té zbuluar praniné e
8 osteopenisé ose 0steoporozeés)? 7 studime

(c) Tek té rriturit me SD dhe pa histori té njohur té densitetit té ulét
kockor, a e parashikojné diagnozén e osteopenisé, osteoporozés
ose frakturés, faktorét e stilit té jetesés ose markuesit seriké
(vitamina D, kalciumi, PTH ose TSH)?

(d) Cilat trajtime farmakologjike jané efektive pér parandalimin e
frakturave osteoporotike tek té rriturit me SD?

(a) Cila éshté prevalenca e hipotiroidizmit tek té rriturit me SD sipas
dekadés?

(b) Cila éshté saktésia diagnostike e testeve té TSH, T4 t€ liré dhe
antitrupave kundér tiroides pér hipotiroidizmin tek té rriturit
asimptomatiké me SD?

9 (c) Aipérmiréson rezultatet klinike ose funksionale trajtimii TSH sé 3 studime
ngritur tek té rriturit asimptomatiké me SD?

(d) Cila éshté dobia klinike e pérdorimit té testit té antitrupave
kundeér tiroides pér té depistuar pér sémundjen e tiroides tek té
rriturit me SD dhe sémundje autoimune (sémundje celiake, artrit
reumatoid, lupus, alopecia areata)?

(a) Cila éshté saktésia e TTG IgA ose IgA totale (krahasuar me
biopsiné e duodenit) pér diagnostikimin e sémundjes celiake tek
té rriturit me SD?

(b) Cila éshté dobia klinike e depistimit té pacientéve té rritur
asimptomatiké me SD pér sémundjen celiake duke pérdorur TTG )
10 IgA ose IgA totale? 2 studime

(c) A e parashikon HLA tip DQ2 ose DQS8 riskun e zhvillimit té
sémundjes celiake tek té rriturit me SD?

(d) A ipérmiréson dieta pa gluten simptomat tek té rriturit me SD
dhe sémundje celiake?

BMI: Indeksi i masés trupore; CT: Tomografi e kompjuterizuar; DEXA: Absorptiometri me rreze X me energji

té dyfishté; SD: Sindroma Down; GAD: Crregullimi i ankthit té pérgjithésuar; IgA: Imunoglobulina A; LDL:
Lipoproteiné me densitet té ulét; MRI: Imazheri me rezonancé magnetike; OCD: Crregullim obsesiv-kompulsiv; PTH:
hormoni i paratiroides; SR: Shqyrtim sistematik; TTG: Transglutaminazé indore; TSH: Hormoni stimulues i tiroides

* U krye njé hulumtim aktual i literaturés mé 6 gusht 2020; u identifikuan dhe pérfshiné 2 artikuj
té tjeré, duke e cuar né 22 numrin e pérgjithshém té artikujve té pérfshire.
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b) Kriteret e pérgjithshme té pérfshirjes

e Studimet klinike ose shqyrtimet sistematike té botuara nga 1 janari i vitit 2000 deri mé
26 shkurt té vitit 2018 né njé revisté akademike. Né rastet kur nuk u identifikua asnjé
studim pér PK té vecanta, morém né konsideraté pérfshirjen e studimeve me data mé té
hershme botimi. Kur kishte shumé shqyrtime sistematike gé trajtonin njé PK té caktuar,
pérzgjodhém shqyrtimin mé té ri dhe/ose mé gjithépérfshirés. Shqyrtimet sistematike
u plotésuan me studime klinike té publikuara mé voné. U krye njé hulumtim aktual i
literaturés mé 6 gusht 2020 dhe u identifikuan dhe pérfshiné artikuj té tjeré.

e U kérkuan studime té publikuara né anglisht.

e Publikimet duhej té ishin studime té plota klinike ose shqyrtime sistematike;
abstraktet si té vetme nuk jané pérfshiré. Né ményreé té ngjashme, letrat, editorialet
dhe publikimet té tjera qé nuk jané studime té plota klinike nuk jané pranuar si prova.

o Studimet e ndérhyrjes i dhané prioritet studimeve me njé grup té pavarur kontrolli
(shihni "Kriteret specifike pér pyetjet kyce" mé poshté). Studimi ideal diagnostik
krahason rezultatet klinike pas vlerésimit té teknologjisé diagnostike né krahasim
me vlerésimin klinik ose krahason rezultatet klinike té lidhura me teknologji té
ndryshme diagnostike. Megjithaté, jané pérfshiré studimet diagnostike jokrahasuese
gé raportojné njé ndryshim né strategjiné e menaxhimit apo rezultatet e pacientéve
(p.sh. provat e modeleve té sémundjeve me bazé organike).

e Studimet duhet té kené té paktén 50 pacienté té regjistruar (25 pér secilin grup
studimi), pérvec rasteve kur éshté shprehur ndryshe (shihni "Kriteret specifike pér
pyetjet kyce" mé poshté). Né rastet kur nuk u identifikua asnjé studim, pérfshimé
studime mé té vogla (p.sh. nr. =20).

e Studimi duhet té raportonte njé rezultat me interes. Studimi duhet té kishte té
regjistruar njé popullaté pacientésh kur té paktén 80% e tyre té ishin té rritur me SD.
Nése pérqgindja ishte mé e vogél se 80%, atéheré té dhénat duhet té ishin raportuar
vecmas pér kété néngrup pacientésh.

c) Kriteret specifike pér pyetjet kyce

o Pér PK-té qé vlerésojné prevalencén (PK 3, 4, 5, 7, 8, 9), kemi pérfshiré studime
vézhguese me popullata té médha (nr. >300) té rriturish me SD; né rastet kur nuk
u identifikua asnjé studim, morém né konsideraté pérfshirjen e studimeve me mé
pak pacienté (nr. =100). Pér géllime krahasimi, prevalenca e kétyre sémundjeve né
popullatén e pérgjithshme u identifikua duke kérkuar pér statistika té prevalenceés,
té ofruara nga "Centers for Disease Control and Prevention", "National Institutes of
Health', ose shogérité profesionale té specializuara.

e Pér PK-té qé adresojné trajtimin, depistimin, ndérhyrjet diagnostike (PK 2, 4, 5, 6, 7,
8,9, 10), ose faktorét e riskut (PK 8, 10), modelet e pranueshme té studimit pérfshinin
shgyrtime sistematike té modeleve té pranueshme té studimit, prova té kontrolluara
té randomizuara, studime vézhguese me bazé kohorte dhe studime diagnostike me
bazé kohorte. Ne morém né konsideraté studimet me grupe kontrolli pér PK-té gé
kané té béjné me trajtimet dhe faktorét e riskut, por jo pér ndérhyrjet e depistimit dhe
diagnostikimit. N€ rastet kur nuk u identifikua asnjé studim, morém né konsideraté
pérfshirjen e provave me modelet e studimit para dhe pas.
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o Pér PK1, provat e pranueshme pérfshinin ¢do model studimi krahasues gé
pérshkruante simptomat klinike té ¢crregullimeve té shéndetit mendor tek té rriturit
me SD krahasuar me popullatén e pérgjithshme. Né rastet kur nuk u identifikua asnjé
studim gé bénte njé krahasim té drejtpérdrejté, pérfshimé studime gé pérshkruanin
simptomat klinike te pacientét vetém me SD. Pér géllime krahasimi, simptomat klinike
né popullatén e pérgjithshme jané marré nga njé pérshkrim i standardizuar té ofruar te
"Diagnostic and Statistical Manual of Mental Health Conditions", botimi i 5-t.

d) Strategjia e kérkimit dhe bazat e té dhénave ku éshté kérkuar

Informacionet né lidhje me bazat e té dhénave bibliografike, datat kufi té kérkimit dhe
platformén/ofruesin mund té gjenden né tabelén A-5, mé poshté.

Tabela A-5. Informacioni i bazés sé té dhénave bibliografike

Emri Datat e kerkimit Platforma/ofruesi
Centers for Disease Control and Prevention 25 maj 2018 www.cdc.gov
. 1 janar 2000 deri né 6 John Wiley & Sons, Ltd.
Cochrane Library
gusht 2020
. 1 janar 2000 deri né 6
EMBASE (Excerpta Medica) Embase.com
gusht 2020
1 janar 2000 deri né 6 OVID Technologies,
MEDLINE
gusht 2020 Inc.
Agency for Healthcare
National Guideline Clearinghouse (NGC) 1 dhjetor 2017 Research and Quality
(AHRQ)

. . National Institute
National Institute for Health and Care Excellence

1 dhjetor 2017 for Health and Care

(NICE)
Excellence

1 janar 2000 deri né 6 OVID Technologies,
PsycINFO

gusht 2020 Inc.
PubMed (té dhéna para publikimit dhe té dhéna né Kérkimi i fundit mé 6 National Library of
shtyp) gusht 2020 Medicine (NLM)
Baza e té dhénave TRIP 6 gusht 2020
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Kérkimi manual né gazeta dhe literaturé jozyrtare

Gazetat dhe materialet plotésuese té ruajtura né koleksionet e institutit ECRI u shqyrtuan
rregullisht. Po ashtu, u kontrolluan publikime té ndryshme jo nga gazetat, si dhe dokumente

té konferencave té organizuara nga organizatat profesionale, agjencité private dhe agjencité
shtetérore. Ndér mekanizmat e tjeré té pérdorur pér té marré informacion shtesé té réndésishém
ishin pérshtypjet dhe rekomandimet nga anétarét e grupit té punés dhe shqyrtimi i listave

té bibliografive/referencave nga literatura e rishikuar nga kolegét dhe jozyrtare. (Literatura
jozyrtare pérbéhet nga raportet, studimet, artikujt dhe monografét e prodhuar nga agjencité
shtetérore, organizatat private, institucionet arsimore, firmat e konsulencés dhe korporatat. Kéto
dokumente nuk shfagen né literaturén e revistave akademike té shqyrtimit kolegial.

Termat e kérkimit specifike pér temén

Fjalorthi i paraqitur né kété tabelé pérfshin fjalorthin e kontrolluar dhe fjalét kyce me tekst té
liré pér kérkimet né bazén e té dhénave bibliografike té kryera né EMBASE, Medline, Cochrane
Library dhe PsycINFO. Strategjité e pérdorura pér bazat e pérzgjedhura té té dhénave jané
paraqitur né vijim té késaj tabele.

EMTREE, Medical Subject Headings (MeSH), PsycINFO dhe fjalét kyce

Strategjité e méposhtme jané prezantuar né Embase.com dhe sintaksat OVID. Embase.com éshté
pérdorur pér té kérkuar pér té dhéna né EMBASE (EMTREE). OVID éshté pérdorur pér té kérkuar
pér té dhéna né PsycINFO Medline.

Jané pérdorur vargje kérkimi specifike pér té gjetur studimet bazuar né pyetjet kyce té
identifikuara nga grupi i punés i GLOBAL. U ndértuan strategji unike pér secilin koncept

té trajtuar nga pyetjet kyce. Kéto rezultate kérkimi u rafinuan mé tej pér té gjetur modele
specifike studimesh, lloje publikimesh, intervale datash dhe studime né gjuhén angleze, si dhe
pér té pérjashtuar citime jashté objektit.

Termat e kérkimit specifike pér temén

Koncepti Fjalorthi i kontrolluar Fjalet kyce/Konceptet ne PubMed
Popullata e pacienteve
TE rritur me EMBASE Down* AND syndrome
Sindromén Down ‘down syndrome’/exp ‘down* syndrome’
(18 vjec e lart) ‘trisomy 21’/exp downsyndrome
‘adult’/exp Trisomy AND 21
‘trisomy 21’
MeSH
“adult”\[mh] Adult
“down syndrome”\[mh] Adulthood
PsycINFO Adults
Exp down’s syndrome/ Elder*
exp down’s syndrome/ Geriatric*
exp aging/ ‘middle age’
exp elder care/ ‘middle aged’
exp emerging adulthood/ Middle AND age*
exp geriatric patients/ Older AND adult*
exp geriatrics/ ‘'young adult’
Young AND adult*

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.

Udhérréfyesi shendetesor i GLOBAL peér teé rriturit me sindromén Down Faqja 61

©2020 Global Down Syndrome Foundation




Koncepti Fjalorthi i kontrolluar Fjalet kyce/Konceptet ne PubMed

NOT (child* OR infan* OR prenatal
OR fetus OR teen* OR adolescen*
OR baby OR babies OR birth*

OR newborn OR pediatric* OR
paediatric* Or preschool OR trisomy*
OR sonogram* OR youth* OR son*
OR daughter* OR chromosom*

OR DNA OR fetal OR gestat™ OR
marker* OR nuchal) NOT (child* OR
newborn* OR toddler* OR child* OR
neonat™ OR baby OR babies)
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Koncepti Fjalorthi i kontrolluar Fjalet kyce/Konceptet né PubMed
Audiologijia EMBASE Auditory
‘audiology’/exp Balance
Dizziness
MeSH dizzy
“audiology”\[mh] Ear*
“hearing”\[mh] Eye*
PsycINFO Hear™
Exp audiology/ vestibular
Shéndeti i sjelljes dhe EMBASE ADHD
shéndeti mendor, duke ‘alzheimer disease’/exp Aggression
pérfshiré ADHD-né, ‘behavior disorder’/exp Aggressive
depresionin, agresionin, ‘dementia’/exp Alzheimer*
neurologjiné, demencén, ‘disorders of higher cerebral ‘attention deficit’
sémundjen e Alzhaimerit, function’/exp dementia
konvulsionet, psikiatriné ‘mental disease’/exp Depression
‘mental health’/exp Neurolog*
‘mood disorder’/exp Psych*
‘psychiatry’/exp
MeSH
“aggression”\[mh]

“Alzheimer disease“\[mh]
“attention deficit disorder with
hyperactivity”\[mh]
“behavior”\[mh]

“behavioral symptoms”\[mh]
“dementia”\[mh]

“mental health”\[mh]

“nervous system diseases”\[mh]

PsycINFO

Exp aggressive behavior/
Exp Alzheimer’s disease/
Exp attention deficit disorder/
Exp attention span/

Exp behavior disorders/

Exp behavior problems/

Exp bullying/

Exp cognitive impairment/
Exp dementia/

exp impulsiveness/

exp major depression/

Exp mental disorders/

exp mental health/

exp mental health programs/
exp mental health services/

Udhérréfyesi shendetesor i GLOBAL peér teé rriturit me sindromén Down
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Koncepti

Fjalorthi i kontrolluar

exp neurology/
exp nervous system disorders/
exp primary mental health

prevention/
exp psychiatry/
exp seizures/
exp well being/
Kardiologjia, duke EMBASE “atrioventricular septal defect”
pérfshiré sémundjet e ‘cardiology’/de Cardiac
zemrés dhe sémundjet ‘cardiovascular disease’/exp Cardiolog*
e valvulave té zemrés ‘congenital heart malformation’/exp ductus
‘heart atrium’/exp Endocardial*

“endocardial cushion defect”

MeSH fallot
“blood pressure”\[mh] Heart*
“cardiovascular diseases™\[mh] “persistent ductus arteriosus”
“cerebrovascular disorders”\[mh] Septal
PsvcINFO “tetralogy of fallot”
Exp blood pressure disorders/ Valve®
Valvular

Exp cardiology/

Exp cardiovascular disorders/
Exp heart/

Exp heart auricles/

Exp heart disorders/

Exp heart valves/

Exp heart ventricles

Exp myocardium/

“ventricular septal defect”
((cardio™ OR pressure OR
cerebrovascular OR heart) AND
(disease* OR disorder*))

“mouth”\[mh]

“mouth diseases”\[mh]
“temporomandibular joint
disorders”\[mh]

Dhémbét EMBASE cheek
‘dental health’/exp Dhémbét
‘dentistry’/exp Dentist
‘jaw’/exp enamel
‘mouth’/exp Gums
‘mouth disease’/exp Jaw*
‘temporomandibular joint disorder’/ Lip*
exp Mouth
’tongue’/exp Orthodont*
‘tooth’/exp Taste

Teeth
MeSH tongue

Fjalet kyce/Konceptet né PubMed
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Koncepti

Fjalorthi i kontrolluar

Fjalet kyce/Konceptet né PubMed

PsycINFO
exp dentistry/

facial muscles/

masticatory muscles/

exp mouth/

exp oral health/

pharynx/

jaw/

salivary glands/

exp temporomandibular joint/
exp tongue/

“endocrine gland neoplasms”\[mh]

teeth/
Endokrinologjia, duke EMBASE Adrenal*
pérfshiré crregullime té ‘diabetes mellitus’/exp Diabet*
tiroides, diabetit ‘endocrine disease’/exp Endocrin®
‘endocrine system’/exp Goiter*
‘endocrinology’/exp Hyperthyroid*
Hypothyroid*
MeSH

Para-thyroid*

“lymphatic diseases”\[mh]

PsycINFO
Exp blood/

Exp blood and lymphatic disorders/
Exp blood platelets/

. ] ‘para thyroid*’

“endocrfne system”\.[mh] Pituitary
endocrine system diseases”\[mh] Thyroid*

PsycINFO

Exp adrenal gland disorders/

Exp endocrine disorders/

Exp endocrine glands/

Exp endocrinology/

Exp thyroid disorders/

exp thyroid hormones/

Hematologjia, e lidhur me EMBASE Polycythemia
imunologjiné ‘anemia’/exp Erythrocytosis

‘blood cell’/exp Macrocytosis

‘hematologic disease’/exp Thrombocytopenia

‘hematology’/exp Thrombocytosis

‘preleukemia’/exp Leucopenia

“leukemoid reactions”

MeSH “transient myeloproliferative

“blood”\[mh] disorder

“hematologic diseases”\[mh] Leukemia

“hematology”\[mh] Platelet*

Red adjl cell*
White adj 1 cell*
Blood adj 1 cell*
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MeSH
“digestive system diseases”\[mh]

Koncepti Fjalorthi i kontrolluar Fjalet kyce/Konceptet né PubMed
E muskujve, kockave dhe EMBASE Spinal
shtyllés kurrizore, duke ‘musculoskeletal disease’/exp Joint*
pérfshiré fizioteraping, ‘musculoskeletal system’/exp Bone*
ushtrimet ‘adult’/exp Skeletal
Hip*
MeSH Knee*
“exercise”\[mh] Neck
“muscular diseases”\[mh] Foot
“musculoskeletal diseases”\[mh]
“physical therapy modalities”\[mh] AND (disorder* OR disease* OR
PsvcINFO limitation* OR malform* OR
Chronic fatigue syndrome/ deform* OR abnormal* OR delay* OR
Exp movement disorders/ instability OR condition®)
Exp movement therapy/
Exp muscular disorders/
Exp musculoskeletal disorders/
Exp musculoskeletal system/
Exp neuromuscular disorders/
Occupational therapy/
Physical therapy/
Té ushqyerit, duke EMBASE Bowel
pérfshiré gjendjet ‘digestive system disease’/exp Celiac
gastrointestinale, ‘metabolic disorder’/exp Digestion
sémundjen celiake, ‘nutritional disorder’/exp Digestive
obezitetin gastrointestinal

Gastro-intestinal

Intestinal
“gastrointestinal tract”\[mh] Intestine
“metabolic diseases”\[mh] Malnutrition
“nutrition disorders”\[mh] Metabolic
“nutritional and metabolic Nutrition®
diseases”\[mh] Obesity
PsycINFO
Exp body weight/
Exp celiac disease/
Exp digestive system/
Exp digestive system disorders/
exp gastrointestinal system/
exp metabolism disorders/
exp nutritional deficiencies/

Oftalmologjia EMBASE Amblyopia
‘ophthalmology’/exp astigmatism
‘vision’/exp Brusfield*
‘visual disorder’/exp Cataract™

Eye*
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“contraception”\[mh]

“genital diseases, female”\[mh]
“genital diseases, male”\[mh]
“menstrual cycle”\[mh]
“reproductive medicine”\[mh]
“sexual behavior”\[mh]

PsycINFO
Affection/

Exp birth control/

Exp genital disorders/

Exp gynecological disorders/
Gynecology/

Exp infertility/

Exp menstruation/

Exp obstetrics/

Exp pregnancy/

Exp psychosexual behavior/
Reproductive health/

Koncepti Fjalorthi i kontrolluar Fjalet kyce/Konceptet né PubMed
MeSH Eyelid*
“eye diseases”\[mh] Farsight*
“vision disorders”\[mh] focus
“vision, ocular”\[mh] Glasses
Hyperopia
PsycINFO Iris
Exp eye disorders/ Myopia
Exp ophthalmology/ Nearsight*
Exp optometry/ Nystagmus
Exp vision/ Ptosis
Exp vision disorders/ Stereopsis
Strabismus
Tear-duct
Tearduct
Vision
Visual
Seksualiteti, duke EMBASE Contraception
pérfshiré gjinekologjing, ‘birth control’/exp Contraceptives
fertilitetin, shtatzéniné ‘genital system function’/exp Fertility
‘gynecology’/exp Fertile
‘reproductive health’/exp Genital*
‘sex’/exp Gynecolog*
‘sexual behavior’/exp Menstruat™®
‘sexual health’/exp Ovulat*
‘urogenital system function and puberty
reproduction’/exp Reproductive
Sex*
MeSH Seksualiteti
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Koncepti Fjalorthi i kontrolluar Fjalet kyce/Konceptet né PubMed
Exp sex/
Exp sexual reproduction/
Exp sexuality/
Gjumi, duke pérfshiré EMBASE Apnea*
apnené e gjumit, ‘apnea’/exp Apneic
instabilitetin ‘polysomnography’/ ‘atlanto-axial instability’
atlantoaksial, démtimin e ‘sleep deprivation’/ Gasp*
palcés kurrizore ‘sleep disordered breathing’/exp OSA
‘sleep disorder’/exp Polysomnogra*

‘pulmonary hypertension’
MeSH

“apnea”\[mh]

Restless adj2 sleep
. ) ‘sleep disorder*’
sleep wake disorders™\[mh] ‘sleep disordered breathing’

PsvcINFO ‘sleep study’

Exp apnea/ Sleepiness

Polysomnography/ Snor*

Exp sleep/

sleep apnea/

Exp sleep disorders/
Exp sleep wake cycle/

Strategji té kérkimit té zbatuara pér PsycINFO/Medline duke pérdorur sintaksén OVID.

Nr.isetit| Koncepti Shprehja e kerkuar

Exp down’s syndrome/ OR (‘down syndrome’ OR
1 Té rriturit me sindromén Down | downsyndrome OR (down* adjl syndrome)).ab,ti. OR (trisomy
adj1 “21”).mp. OR ‘trisomy 21”.mp.

Exp adult development/ OR exp aging/ OR exp emerging
2 adulthood/ OR exp geriatrics/ OR exp geriatric patients/ OR exp
elder care/

(‘middle aged’ OR (middle adjl age*) OR ‘young adult*” OR
3 (young adjl adult*) OR (older adjl adult*) OR adult OR adulthood
OR adults OR geriat-ric* OR ‘middle age’ OR elder).mp.

Exp pediatrics/ OR exp prenatal development/ OR exp prenatal
diagnosis/ OR infan*.mp. OR prenatal®*.mp. OR fetus.mp. OR

4 baby.mp. OR babies.mp. OR newborn.mp. OR pediatric*.mp. OR
paediatric.mp. OR preschool.mp. OR sonogra*.mp. OR fetal.mp.
OR gestat®.mp. OR marker*.mp. OR nuchal.mp.
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Nr.isetit| Koncepti Shprehja e kerkuar

Exp audiology/ OR exp hearing/ OR ear*.ab, ti. OR hear*.ab,ti.

Audiologjia
5 §) OR auditory.ab,ti.

((ear OR vestibular) AND (balance OR eye* OR dizzy OR
dizziness)).mp.

Exp aggressive behavior/ OR exp alzheimer’s disease/ OR

exp attention deficit disorder/ OR exp attention span/ OR

exp behavior disorders/ OR exp behavior problems/ OR exp
bullying OR exp cognitive impairment/ OR exp dementia/ OR
exp impulsiveness/ OR exp major depression/ OR exp mental
disorders/ OR exp mental health/ OR exp primary mental
health prevention/ OR exp psychiatry/ OR exp seizures/ OR exp
well being/

7 Sjellje dhe mendore

exp attention deficit disorder with hyperactivity/ OR exp
8 behavior/ OR exp behavioral symptoms/ OR exp nervous system
diseases/

(depression OR aggressive OR aggression OR psych* OR
9 dementia OR Alzheimer* OR neurology* OR ADHD OR
‘attention deficit’).mp.

Exp cardiology/ OR exp heart/ OR cardiac.ab, ti. OR heart™.
ab, ti. OR valve*.ab, ti. OR valvular.ab,ti. OR cardiolog™.ab, ti.
10 Kardiologji OR (“atrioventricular septal defect” OR “endocardial cushion
defect” OR “ventricular septal defect” OR “persistent ductus
arteriosus” OR “tetralogy of fallot”).mp.

Exp cardiovascular disorders/ OR exp cardiovascular diseases/
OR exp blood pressure/ OR exp blood pressure disorders/ OR

11 exp cerebrovascular disorders/ OR exp heart disorders/ OR exp
heart auricles/ OR exp heart valves/ OR exp heart ventricles/ OR
exp myocardium

((cardio* OR pressure OR cerebrovascular OR heart).ab, ti. AND

12 (disease™ OR disorder*).ab,ti.)
Exp dentistry/ OR exp mouth/ OR exp oral health/ OR pharynx/

13 Dental OR jaw/ OR salivary gland/ OR exp temporomandibular joint/
OR exp tongue/ OR teeth/ OR facial muscles/ OR masticatory
muscles/

14 Exp mouth diseases/ OR exp temporomandibular joint

disorders/
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Nr.isetit| Koncepti Shprehja e kerkuar

Cheek OR dental OR dentist OR enamel OR gums OR jaw* OR

15 lip* OR mouth OR orthodont* OR taste OR teeth OR tongue

exp adrenal gland disorders/ OR exp endocrine disorders/ OR
exp endocrine glands/ OR exp endocrinology/ OR exp thyroid
16 Endokrinologjia disorders/ OR exp thyroid hormones/ OR exp endocrine gland
neoplasms/ OR exp endocrine system/ OR exp endocrine system
diseases/

(endocrin* OR diabet* OR thyroid* OR para-thyroid* OR
17 parathyroid* OR adrenal* OR pituitary OR goiter* OR
hyperthyroid* OR hypothyroid).mp.

Exp blood/ OR Exp blood and lymphatic disorders/ OR
18 Hematologjia Exp blood platelets/ OR exp hematologic diseases/ OR exp
hematology OR exp lymphatic diseases

“leukemoid reactions” OR “transient myeloproliferative
disorder OR leukemia OR platelet* OR Red adjl cell* OR
19 White adj 1 cell* OR Blood adj 1 cell* OR polycythemia OR
erythrocytosis OR macrocytosis OR thrombocytopenia OR
thrombocytosis OR leucopenia

Chronic fatigue syndrome/ OR Exp movement disorders/ OR
Exp muscular disorders/ OR Exp musculoskeletal disorders/
OR Exp musculoskeletal system/ OR Exp neuromuscular

20 Muskuloskeletore disorders/ OR Occupational therapy/ OR Physical therapy/
OR exp muscular diseases/ OR exp musculoskeletal diseases/
OR exp physical therapy modalities/ OR exp exercise/ OR exp
movement therapy/

(Musculoskeletal OR Muscle OR Muscular OR Spine OR Spinal
OR Joint* OR Bone* OR Skeletal OR Hip* OR Knee* OR Neck OR
21 Foot)

AND (disorder* OR disease* OR limitation* OR malform* OR
deform* OR abnormal* OR delay* OR instability OR condition*)
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Nr.isetit| Koncepti Shprehja e kerkuar

Exp body weight/ OR Exp celiac disease/ OR Exp digestive
system/ OR Exp digestive system disorders/ OR exp
gastrointestinal system/ OR exp metabolism disorders/ OR exp
nutritional deficiencies/ OR exp digestive system diseases/ OR
exp gastrointestinal tract/ OR exp metabolic diseases/ OR exp
nutrition disorders/ OR nutritional and metabolic diseases/

22 Té ushgyerit

Bowel OR Celiac OR Digestion OR Digestive OR gastrointestinal
23 OR Gastro-intestinal OR Intestinal OR Intestine OR
Malnutrition OR Metabolic OR Nutrition* OR Obesity

Exp eye disorders/ OR Exp ophthalmology/ OR Exp optometry/
24 Oftalmologjia OR Exp vision/ OR Exp vision disorders/ OR exp eye diseases/
OR exp vision disorders OR exp vision, ocular/

Amblyopia OR astigmatism OR Brusfield* OR Cataract™ OR Eye*
OR Eyelid* OR Farsight* OR focus OR Glasses OR Hyperopia

25 OR Iris OR Myopia OR Nearsight* OR Nystagmus OR Ptosis OR
Stereopsis OR Strabismus OR Tear-duct OR Tearduct OR visual
OR vision

Affection/ OR Exp birth control/ OR Exp genital disorders/

OR Exp gynecological disorders/ OR Gynecology/ OR Exp
infertility/ OR Exp menstruation/ OR Exp obstetrics/ OR Exp
pregnancy/ OR Exp psychosexual behavior/ OR Reproductive
health/ OR Exp sex/ OR Exp sexual reproduction/ OR Exp
sexuality/ OR exp contraception/ OR exp genital diseases,
female/ OR exp genital diseases, male/ OR exp menstrual cycle/
OR exp reproductive medicine/ OR exp sexual behavior/

26 Seksualiteti

Contraception OR Contraceptives OR Fertility OR Fertile OR
27 Genital* OR Gynecolog* OR Menstruat* OR Ovulat* OR puberty
OR Reproductive OR Sex* OR Sexuality

Exp apnea/ OR Polysomnography/ OR Exp sleep/ OR sleep
28 Gjumi apnea/ OR Exp sleep disorders/ OR Exp sleep wake cycle/ OR
exp apnea/ OR exp sleep wake disorders/

Apnea* OR Apneic OR ‘atlanto-axial instability’ OR Gasp*
OR OSA OR Polysomnogra* OR ‘pulmonary hypertension’ OR
Restless adj2 sleep OR ‘sleep disorder® OR ‘sleep disordered
breathing’ OR ‘sleep study’ OR Sleepiness OR Snor*

29
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Nr.isetit| Koncepti Shprehja e kerkuar

NOT (book* or dissertation™ or comment™ or editorial* or

30 Kufizimet e llojit té publikimit N
letter®)

AND (exp randomized controlled trial/ or observational study/
OR exp observational studies as topic/ or exp case-control

31 studies/ or exp cohort studies/) OR (RCT or random$ or
‘randomized controlled’ or 'case series' or ‘case control$' or
observation$ or cohort$).mp)

32 Kufizimet shtesé NOT (mice or mouse or postmortem or post-mortem)

33 NOT (infan* or newborn* or neonat* or toddler*).mp.

Konvencionet e OVID:
* (brenda ose pas njé termi) = karakteri i shkurtimit (wildcard)

.ab. = kufizim tek abstrakti

ADJn = termat e kérkimit brenda njé numri té caktuar (n) fjalésh midis tyre, né ¢farédo rendi

exp/ = “zgjeron” termin e kontrolluar té fjalorit (p.sh. e zgjeron kérkimin tek té gjitha termat e lidhura mé
specifike né hierarkiné e fjalorit)

.mp. = fusha té kombinuara té kérkimit (nése nuk jané specifikuar fusha, vlera e parazgjedhur)

.pt. = 110ji i botimit

. = kufizim tek titulli

ti,ab. = kufizim te fusha e titullit dhe fusha e abstraktit

e) Elementet pér raportimin e cilésisé sé studimit te studimet e prevalencés

Tabela 1. Elementet pér vlerésimin e cilésisé sé studimeve té prevalencés ose incidencés sé
njé problemi shéndetésor

Elementet
1. Kampion rastésor ose e gjithé popullata
2. Kornizé e paanshme e kampionimit (d.m.th. té dhénat e censusit)
3. Madhésia e duhur e kampionit (> 300 subjekte)
4. Pérdorimi i masave standarde (kriteret objektive, té pérshtatshme dhe standarde té
pérdorura pér matjen e rezultateve shéndetésore)
5. Shkalla e duhur e pérgjigjes (>70%), me pérshkrim té refuzuesve

6. Intervalet e dhéna té besueshmérisé

7. Subjektet e pérshkruara té studimit (dhénia e detajeve té mjaftueshme pér t'i
mundésuar audiencés té pércaktojé nése popullata éshté e krahasueshme me ndonjé
popullaté tjetér me interes)
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Tabela 2. Elementet qé nuk zbatohen pér kété popullaté

Elementet Arsyetimi

Nuk éshté e mundur té béhet maskimi i

Rezultatet e matura nga vlerésues té paanshém . o B . .
vlerésuesve pér diagnozén e sindromés Down

Marré nga Loney et al. 1998, Critical Appraisal of the Health Research Literature: Prevalence or Incidence of a Health
Problem.'¥

C. Organizimi i takimit ballé pér ballé

Né konsultim me "Global Down Syndrome Foundation" dhe grupin e punés té GLOBAL,
"Evidence-based Practice Center" prané ECRI organizoi njé takim treditor ballé pér ballé té
grupit té punés sé GLOBAL, mé 23-25 janar 2019, pér té zhvilluar dhe hartuar rekomandimet
klinike. "Evidence-based Practice Center" e ECRI prezantoi gjetjet nga shqyrtimi i provave pér té
lehtésuar zhvillimin e rekomandimeve dhe moderoi procesin.

Grupi i punés i GLOBAL iu ngarkua me detyra gé té interpretonte rezultatet e shqyrtimit té
provave dhe té zhvillonte rekomandime té praktikés klinike. Gjaté hartimit té rekomandimeve
té praktikeés klinike, grupi i punés i GLOBAL gjithashtu klasifikoi secilin rekomandim né bazé té
njé metodologjie té modifikuar GRADE. Secili rekomandim u klasifikua duke vlerésuar cilésiné
e bazés sé provave né pérgjithési, pérfitimet dhe démet pérkatése, ndryshimin né vlera dhe
preferenca dhe ndérlikimet e tjera té rekomandimit.

D. Klasifikimi i rekomandimeve

Ky CPG pérdor metodologjiné GRADE pér té vlerésuar cilésiné e bazés sé provave dhe pér té
pércaktuar njé nivel force pér secilin rekomandim. Sistemi GRADE pérdor katér fushat né vijim
pér té vlerésuar forcén e secilit rekomandim:!'"®
e Peshimi i rezultateve té déshirueshme dhe té padéshirueshme
e Besimi né cilésiné e provés
e Vlerat dhe preferencat
o Ndérlikime té tjera, sipas rastit, pér shembull:
» Pérdorimi i burimeve
» Drejtésia
» Pranueshmeéria
» Realizueshmeéria

» Shqyrtimi i néngrupeve
Seksionet né vijim pérshkruajné mé tej secilén fushé.

Peshimi i rezultateve té déshiruara dhe té padéshiruara i referohet shkallés sé pérfitimeve
(p.sh. rritje e jetégjatésisé, dobésim i patologjisé, zgjidhje e simptomave, cilési e pérmirésuar e
jetés, pérdorim i reduktuar i burimeve) dhe démeve (p.sh. reduktim i jetégjatésisé, komplikacione
té rénda té menjéhershme, ngjarje negative, keqésim i cilésisé sé jetés, pérdorim i rritur i
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burimeve, telash/bezdi) té parashikuara né lidhje me njéra-tjetrén. Kjo fushé bazohet né
kuptimin gé pjesa mé e madhe e klinicistéve do t'u ofrojné pacientéve masa terapeutike ose
parandaluese pér aq kohé sa avantazhet e ndérhyrjes tejkalojné risqet dhe efektet e padéshiruara.
Niveli i vetébesimit té klinicistit né raportin midis risgeve dhe pérfitimeve do té ndikojé ndjeshém
né forcén e rekomandimit.

Pyetjet pér diskutim gé i pérkasin késaj fushe pérfshijné:

e Nése supozojmé vlerésimin mé té sakté té vlerave dhe preferencave tipike, a jeni té
sigurt gé pérfitimet jané mé t€é médha se démet dhe barrat apo éshté e kundérta?

e Ajaneé té konsiderueshme efektet e déshirueshme té parashikuara?
e Ajaneé té vogla efektet e padéshirueshme té parashikuara?
o Ajané efektet e déshirueshme mé té shumta se efektet e padéshirueshme?

Besimi né cilésiné e provés pasqyron cilésiné e bazés sé provés dhe siguriné né até prové. Kjo
fusheé e dyté pasqyron cilésiné e metodologjike té secilit studim pér secilin variabél té rezultatit.
Né pérgjithési, forca e rekomandimit ndjek nivelin e provés, por jo gjithmoné, pasi fusha té
tjera mund ta rrisin apo ta ulin forcén. Shqyrtimi i provave i pérdorur nga ECRI pér té zhvilluar
rekomandimet vlerésoi besimin né cilésiné e bazés sé provave duke pérdorur metodologjiné
GRADE dhe caktoi klasifikimin "E larté", "Mesatare", "E ulét" ose "Shumeé e ulét". Rezultatet qé
jané gjykuar té jené shumé kritike jané pérdorur pér té pércaktuar cilésiné e pérgjithshme té
provave.

Pyetjet e pérdorura pér té pércaktuar besimin né cilésiné e provave pérfshijné:

o A ekzistojné prova me cilési té larté ose mesatare gé i pérgjigjen késaj pyetjeje?

o (ila éshté siguria e pérgjithshme pér kété prove?

Vlerat dhe preferencat éshté njé term gjithépérfshirés gé pérfshin perspektivat, besimet,
pritshmeérité dhe objektivat e shéndetit dhe té jetés sé pacientéve. M€ saktésisht, i referohet
proceseve gé individét pérdorin kur marrin né konsideraté pérfitimet, démet, kostot, kufizimet
dhe shgetésimet e mundshme té masave terapeutike apo parandaluese né lidhje me njéra
tjetrén. Pér disa, termi "vlera" nénkupton cilésiné mé té miré té kétyre proceseve. Pér té tjeré,
kuptimi i termit "preferenca” reflekton mé sé miri nocionin e zgjedhjes. Né pérgjithési, vlerat
dhe preferencat rrisin forcén e rekomandimit kur ka pérputhshmeéri té larté dhe e ulin kur ka
ndryshueshmeéri té larté. Kur raporti midis risqeve dhe pérfitimeve nuk éshté i sigurt, nxjerrja e
vlerave dhe preferencave té pacientéve dhe fugizimi i pacientéve dhe pérfagésuesve té tyre gé té
marrin vendime né pérputhje me objektivat e tyre té kujdesit béhet edhe mé e réndésishme. Njé
rekomandim mund té pérshkruhet si rekomandim me "vlera té ngjashme", "pak ndryshim’, ose
"shumé ndryshim" né vlerat dhe preferencat tipike mes pacientéve dhe popullatés mé té gjeré té
interesit.

Disa prej pyetjeve té diskutimit né kuadrin e vlerave dhe preferencave jané:

e Ajeni té sigurt pér vlerat dhe preferencat tipike, dhe a jané ato té ngjashme né té
gjithé popullatén e synuar?
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e (Cilat jané vlerat dhe preferencat e pacientit?

e Ajané vlerat pérkatése té supozuara ose té identifikuara té ngjashme né té gjithé
popullatén e synuar?

Ndérlikimet e tjera marrin né konsideraté prakticitetin e rekomandimit, duke pérfshiré aspekte
si pérdorimi i burimeve, drejtésia, pranueshmeéria, realizueshméria dhe shqyrtimi i néngrupeve.
Pérdorimi i burimeve lidhet me pasiguriné e efikasitetit té kostos sé njé mase terapeutike apo
parandaluese. Pér shembull, pérdorimi i statinave tek té moshuarit e brishté dhe tek individét

e tjeré me shumé gjendje mjekésore bashkéshogéruese mund té mos jeté efektiv dhe, né varési

té standardit shogéror pér gatishmériné pér té paguar, mund té mos jeté njé pérdorim i miré i
burimeve. Drejtésia, pranueshmeéria, realizueshméria dhe shqyrtimet e néngrupeve kérkojné
gjykime té ngjashme pér sa i pérket prakticitetit té rekomandimit.

Grupi i punés i GLOBAL ka pérdorur kuadrin e méposhtém (tabela A-6) pér té drejtuar diskutimet
rreth secilés fushe.

Tabela A-6 GRADE-Kuadri nga prova te rekomandimi

Fusha e vendimit Pyetje per t'u marre parasysh
« Nése supozojme vlerésimin mé té sakté té « Pérfitimet i tejkalojné démet/
vlerave dhe preferencave tipike, a jeni té sigurt mbingarkesén
qé pérfitimet jané mé té médha se démet dhe « Pérfitimet i tejkalojné disi démet /
Peshimi i shqgetésimet apo éshté e kundérta? shgetésimet mbingarkesén
rezultateve té . A. jané té kons1q§rueshme efektet e . P?rfltlmet ]ar.1'e.te barab.arta me
déshirueshme dhe té déshirueshme té parashikuara? démet /shqetésimet mbingarkesén
déshi h o Ajané té vogla efektet e padéshirueshme té « Démet/mbingarkesat i tejkalojné
padeshirueshme parashikuara? disi pérfitimet
« Ajané efektet e déshirueshme té médha né . Démet/mbingarkesat i tejkalojné
krahasim me efektet e padéshirueshme? pérfitimet
« Provat e disponueshme qé i pérgjigjen . Tlarté
Siguria né cilésiné e késaj pyetjeje jané té njé cilésie té larté . Mesatar
apo mesatare? . Tulét

provave « Cila éshté siguria e pérgjithshme pér kété

- o Shumé i ulét
prove?

« Ajeni té sigurt pér vlerat dhe preferencat
tipike, dhe a jané ato té ngjashme né té
gjithé popullatén e synuar?

Vlerat dhe preferencat « Cilat jané vlerat dhe preferencat e
pacientit?

o Ajané vlerat pérkatése té supozuara ose
té identifikuara té ngjashme né té gjithé
popullatén e synuar?

« Vlera té ngjashme
« Ka njéfaré ndryshimi
« Kandryshim té madh

« Aiavlejné burimet pér pérfitimin neto té
parashikuar nga rekomandimi?

Ndérlikime té tjera . Cilat jané kostot pér ¢do njési burim?
(p.sh. pérdorimi i « A éshté gjerésisht e disponueshme kjo
burimeve, drejtésia, ndérhyrje? . .

. N faktorésh
pranueshmeéria, « Aiavlen gé kjo ndérhyrje dhe efektet e e sere faktores
fizibiliteti, shqyrtimi i saj té térhigen apo gé té mos alokohen

burime nga ndérhyrjet e tjera?
« A kandryshime té médha né nevojat pér
burime midis mjediseve té ndryshme?

néngrupeve)

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.

Udherrefyesi shendetesor i GLOBAL per te rriturit me sindromén Down Faqja 75

©2020 Global Down Syndrome Foundation




Forca e njé rekomandimi pérkufizohet si masa né té cilén njé individ éshté i sigurt g€ efektet e
déshirueshme té njé ndérhyrjeje jané mé té médha se efektet e padéshirueshme dhe bazohet

né kuadrin e mésipérm, i cili kombinon katér fushat.!” Metodologjia GRADE nuk lejon gé
rekomandimet té jepen duke u bazuar vetém né gjykimin e njé eksperti. Pavarésisht se
rekomandimet e forta zakonisht bazohen né besim t€ larté apo mesatar né vlerésimet e efektit
(cilésia e provave), mund t€ keté raste ku jepen rekomandime té forta edhe kur cilésia e provave
éshté e ulét.!”0 Né kéto raste ku peshimi i rezultateve dhe vlerave e preferencave té déshirueshme dhe
té padéshirueshme ka pasur réndési té madhe né pércaktimin e forcés sé njé rekomandimi, shikoni
seksionin e diskutimit pér rekomandimin. Né kéto raste ku pércaktimi i forcés sé njé rekomandimi
ndikohet ndjeshém nga raporti midis rezultateve té déshirueshme dhe té padéshirueshme, si dhe
nga vlerat dhe preferencat, referojuni seksionit té diskutimit pér njé shqyrtim mé té thelluar.

GRADE e njé rekomandimi bazohet né elementet e méposhtme:

o Katér fusha vendimi té pérdorura pér té pércaktuar forcén dhe géndrimin (pérshkruar
meé sipér)

e Forca pérkatése (I forté ose I dobét)

e Qéndrimi (Pro ose Kundra)

Forca relative e rekomandimit bazohet né njé shkallé me dy alternativa: "I forté" ose "I dobét".
Njé rekomandim i forté tregon gé grupi i punés i GLOBAL éshté shumé i sigurt gé rezultatet e
déshirueshme jané mé té shumta dhe rezultatet e padéshirueshme. Nése grupi i punés i GLOBAL
éshté mé pak i sigurt né lidhje me raportin mes rezultateve té déshirueshme dhe atyre té
padéshirueshme, kjo pérbén rekomandim té dobét.

Né ményré té ngjashme, rekomandimi pro njé terapie apo mase parandaluese tregon gé pasojat
e déshirueshme jané mé té shumta se pasojat e padéshirueshme. Njé rekomandim kundér njé
terapie apo mase parandaluese tregon qé pasojat e padéshirueshme jané mé té shumta se pasojat
e déshirueshme.

Ndonjéheré, mund té keté raste qé grupi i punés gjykon se provat ekzistuese jané té
pamjaftueshme pér té dhéné njé rekomandim pro apo kundra njé terapie apo mase parandaluese.
Kjo mund té ndodhé kur ka mungesé studimesh pér njé temé té caktuar qé pérmbushin kriteret

e pérfshirjes pér shqyrtimin e provave, studimet e pérfshira né shqyrtimin e provave raportojné
rezultate gé bien ndesh, ose studimet e pérfshira né shqyrtimin e provave raportojné rezultate
jopérmbyllése né lidhje me rezultatet e déshirueshme dhe té padéshirueshme.

Duke pérdorur kéto elemente, klasifikimi i secilit rekomandim paraqitet si pjesé e njé procesi té
vazhduar:

o [forté pro (ose "Rekomandojmé ofrimin e kétij opsioni...")

o I dobét pro (ose "Sugjerojmé ofrimin e kétij opsioni...")

e Nuk ka rekomandime pro ose kundér (ose "Nuk ka prova té mjaftueshme...")

o I dobét kundér (ose "Sugjerojmé mosofrimin e kétij opsioni...")

o [ forté kundér (ose "Rekomandojmé mosofrimin e kétij opsioni...")
Vini re se njé rekomandim i dobét (pro ose kundér) mund té emértohet gjithashtu si "I kushtézuar",
"Diskrecionar", ose "I kualifikuar". Rekomandimet mund t€ jené té kushtézuara nga vlerat dhe
preferencat e pacientit, burimet e disponueshme, apo mjedisi né té cilin do té zbatohet ndérhyrija.

Rekomandimet mund té béhen sipas gjykimit té pacientit dhe klinicistit ose mund té kualifikohen
me njé shpjegim né lidhje me problematikat gé mund té ¢ojné né ndryshimin e vendimeve.
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SHTOJCA B: SHKURTIME

AAI Instabilitet atlantoaksial

ABC-SD Konsorciumi pér Biomarkuesit e Alzheimerit né Sindromén Down
AAP Akademia Amerikane e Pediatrisé

ADA American Diabetes Association

AHA/ASA American Heart Association/American Stroke Association

AITD Sémundje autoimune e tiroides

APP Proteiné prekursore amiloide

ASCVD Sémundje kardiovaskulare aterosklerotike

BMD Dendési minerale e kockave

BMI Indeksi i masés trupore

CAD Sémundje e arteries koronare

DEXA Absorptiometri me rreze X me energji té dyfishté

DM-ID-2 Manuali diagnostik pér aftésiné e kufizuar intelektuale, botimi i 2-t
DSM-5 Manuali diagnostik dhe statistikor pér ¢rregullimet e shéndetit mendor, botimi i 5-*¢
DSQIID Pyetésor depistimi pér demencén pér individét me aftési té kufizuar intelektuale
FDA Administrata e Ushgimit dhe Barnave

FDG Fluorodeoksiglukozé

FRAX Mjeti i vlerésimit té riskut pér fraktura

GI Gastrointestinale

HbAlc Hemoglobiné A1C

HLA Antigjen i leukociteve té njeriut

IDD Aftési té kufizuara intelektuale dhe né zhvillim

IgA Imunoglobuliné A

MI Infarkt i miokardit

MRI Imazheri me rezonancé magnetike

NAFLD Sémundje e mélcisé sé dhjamosur jo nga alkooli

NF-L Zinxhir i lehté i neurofilamentit

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.
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NPV Vleré parashikuese negative

NTG-EDSD  "National Task Group-Early Detection Screen for Dementia"

OSA Apnea obstruktive e gjumit

PET Tomografi me emetim té pozitroneve

NPV Vleré parashikuese pozitive

TSH Hormoni stimulues i tiroides

tTG Transglutaminaza indore

T1DM Diabet melit i tipit 1

T2DM Diabet melit i tipit 2

USPSTF Task-Forca e Shérbimeve Parandaluese e SHBA-sé
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SHTOJCA C: METODAT DHE GJETJET E GRUPIT TE FOKUSIT TE PERBERE
NGA PACIENTE

A.

Metodat

Meé ' tetor 2019, "Corona Insights", nén udhézimet dhe drejtimin e "Global Down Syndrome
Foundation’, realizoi fokusin e grupeve online pér té rriturit me sindromén Down, anétarét e
familjeve té tyre dhe ofruesit e tyre té pérkujdesjes, pér té siguruar informacion dhe komente
pér doréshkrimin pothuajse pérfundimtar té udhérréfyesit shéndetésor té GLOBAL pér té
rriturit me sindromén Down. Fokus grupet pérbéheshin nga 27 anétaré famileje ose ofrues té
pérkujdesjes dhe 7 té rritur me sindromén Down, prej té ciléve 17 anétaré familjeje dhe ofrues
té pérkujdesjes dhe 4 vetadvokues morén pjesé né té paktén 90% té diskutimit online.

Objektivi i fokusit né grupe ishte té pércaktohej nése udhérréfyesi reflekton si¢c duhet
nevojat, vlerat dhe perspektivat e té rriturve me sindromén Down, familjeve té tyre dhe
ofruesve té pérkujdesjes. fokusi i grupit na mundésoi vlerésimin e reagimeve fillestare ndaj
udhérréfyesit, pér té pércaktuar pérdorshmeériné dhe pér té identifikuar elemente térhegése
té udhérréfyesit, si dhe mundési pér sqarim apo shpjegim té métejshém.

"Global Down Syndrome Foundation" dhe "Corona Insights" zhvilluan bashkérisht dy grupe
pyetjesh pér anketén, bazuar né doréshkrimin pothuajse pérfundimtar té udhérréfyesit,

njé grup pér familjet dhe ofruesit e pérkujdesjes dhe njé grup pér té rriturit me sindromén
Down. Mes dy grupeve té pyetjeve pér anketén, ka pyetje qé pérsériten, por té rriturve me
sindromén Down u jané ofruar pyetje me shumé zgjedhje, ndérsa anétaréve té familjeve dhe
ofruesve té pérkujdesjes u jané dhéné pyetje me pérgjigije té liré. Té dyja grupeve u éshté
dhéné i njéjti material pér t'iu pérgjigjur: hyrja e udhérréfyesit, deklaratat e rekomandimeve
dhe lista e kontrollit. Anketa online u zhvillua né platformén e diskutimit HatchTank dhe u
monitorua nga "Corona Insights". Platforma e diskutimit online ishte e hapur pér 7 dité.

Pjesémarrésit né Fokus grupesh u rekrutuan nga "Global Down Syndrome Foundation’, me
ndihmén e 10 organizatave té sindromés Down lokale dhe 1 organizate té sindromés Down
kombétare nga 9 shtete té ndryshme, pérmes kampionimit "ortek". Kampionimi "ortek”,

i quajtur edhe si kampionim zinxhir, éshté njé tekniké kampionimi jo me probabilitet ku
pjesémarreésit ekzistues kontaktojné rrjetet e tyre pér té rekrutuar pjesémarreés té tjeré. Grupi i
punés i GLOBAL i kupton limitet e pérdorimit té kampionimit "ortek", duke pérfshiré mundésiné
e kufizuar té pérgjithésimit. Gjithashtu, komentet e fokusit té grupeve ishte e kufizuar nga masa
né té cilén ata kishin rishikuar doréshkrimin e udhérréfyesit pothuajse pérfundimtar gé u éshté
ofruar, cka ka penguar shqyrtimin mé té gjeré pér tematika té tjera té mundshme apo gjendje
mjekésore me ndikim né kujdesin dhe mirégenien e té rriturve me sindromén Down.

U béné pérpjekje pér té rekrutuar pjesémarrés té grupmoshave, racave, gjinive dhe
marrédhénieve té ndryshme me sindromén Down. Pér fokusin né grup gé pérbéhej vetém nga
té rritur me sindromén Down, ka ndodhur njé vetépérzgjedhje, vecanérisht pasi pjesémarrésit
duhet té kishin aftési pér té shkruar dhe lexuar, aftési té cilat nuk jané zhvilluar nga té gjithé
té rriturit me sindromén Down. Dhe pér fokusin né grup té pérbéré nga anétaré té familjeve
dhe ofruesit e pérkujdesjes, rekrutimi i familjaréve té njé individi me sindromén Down mbi
moshén 50-vjecare ishte i véshtiré, jo vetém pér shkak té jetégjatésisé mé té shkurtér té té
rriturve me sindromén Down, por edhe sepse kjo anketé u zhvillua online dhe nevojitej njé
adresé emaili. Asnjé nga pjesémarrésit nuk u pagua pér pjesémarrijen.
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Gjetjet nga anétarét e familjeve dhe ofruesit e pérkujdesjes u analizuan ve¢mas nga gjetjet
nga té rriturit me sindromén Down. Kéto gjetje u shqyrtuan me kujdes nga grupi i punés

i GLOBAL gjaté finalizimit té doréshkrimit, me géllim gé té sigurohej qé doréshkrimi i
pérfunduar, i kuptueshém dhe i dobishém pér té rriturit me sindromén Down, familjet e tyre
dhe ofruesit e pérkujdesjes.

B. Gjetjet

1. Fjalité shumé té preferuara té rekomandimeve pérdorin gjuhé té qarté dhe
konsistente dhe ofrojné hapa té zbatueshme.

a. Provat e forta preferohen ndaj provave té dobéta apo té pamjaftueshme.
b. Listat rrisin nivelin e kuptimit.
c. Hapat ose opsionet e zbatueshme jané té dobishme.

2. Familjet déshirojné maksimumin e informacionit historik, si dhe prova gé
mbéshtesin rekomandimet qé rekomandojné/sugjerojné njé ményré veprimi té
ndryshme nga njé rekomandim i méparshém ose qé sugjerojné se kujdesi pér njé
individ me sindromén Down éshté i ndryshém nga kujdesi standard pér té rriturit
gé nuk kané nga sindromén Down.

3. Paketat shtesé té instrumenteve dhe listat e kontrollit i ndihmojné familjet dhe
vetéadvokuesit qé té ndihen mé né kontroll té kujdesit té tyre shéndetésor dhe té
rrisin shkallén e pérdorimit té kétyre burimeve.

a. Listat e kontrollit té simptomave jané té déshirueshme.
b. Zhvilloni njé dokument té krahasueshém g€ ka si audiencé kryesore familjet.

c. Pérfshini njé fjalorth té miréorganizuar termash.
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SHTOJCA E: BURIMET PER SINDROMEN DOWN

Global Down Syndrome Foundation

"Global Down Syndrome Foundation" (GLOBAL) éshté organizata mé e madhe jofitimprurése né SHBA

gé i dedikohet shpétimit té jetéve dhe pérmirésimit drastik té rezultateve shéndetésore pér individét me
sindromén Down. GLOBAL ka ngritur institutin e paré té kérkimit pér sindromén Down, i cili mbéshtet mbi
400 studiues dhe mbi 2000 pacienté me sindromén Down nga 28 shtete dhe 10 vende. Né bashképunim té
ngushté me Kongresin dhe "National Institutes of Health", GLOBAL éshté organizata kryesuese advokuese
pér kérkimin dhe kujdesin shéndetésor né lidhje me sindromén Down né SHBA. GLOBAL ka njé anétarési
prej mbi 100 organizatash pér sindromén Down né mbaré botén dhe shté pjesé e njé rrjeti filialesh. Pér mé
shumé informacion vizitoni fagen toné té internetit: https:/www.globaldownsyndrome.org/.

Udhérréfyesi shéndetésor pér té rriturit me sindromén Down i "Global Down Syndrome Foundation":
https:/www.globaldownsyndrome.org/global-adult-guidelines

Qendrat e kujdesit mjekésor pér sindromén Down né SHBA sipas shteteve:
https:/www.globaldownsyndrome.org/research-medical-care/medical-care-providers

Organizatat lokale pér sindromén Down né SHBA sipas shteteve:
https:/www.globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/resources/local-organizations

Linda Crnic Institute for Down Syndrome, instituti kryesor né boté i kérkimit pér sindromén Down:
https:/medschool.cuanschutz.edu/linda-crnic-institute

Anna and John J. Sie Center for Down Syndrome, njé nga qendrat e kujdesit mjekésor mé té médha

né boté pér sindromén Down:
https:/www.globaldownsyndrome.org/our-story/anna-and-john-j-sie-center-for-down-syndrome

Burimet né vijim jané listuar né rend alfabetik:

American Academy of Developmental Medicine and Dentistry
https:/www.aadmd.org

Down Syndrome-Autism Connection
http:/www.ds-asd-connection.org

Down Syndrome Medical Interest Group-USA
https:/www.dsmig-usa.org

DS Connect® Njé regjistér dhe portal i réndésishém qé lidh individét me sindromén Down,

klinicistét dhe studiuesit
https://dsconnect.nih.gov,

International Mosaic Down Syndrome Association
https:/www.imdsa.org/mosaic-down-syndrome

National Down Syndrome Congress
https:/www.ndsccenter.org

National Down Syndrome Society
https:/www.ndss.org

National Institutes of Health Down Syndrome Consortium
https:/downsyndrome.nih.gov,

National Task Group on Intellectual Disabilities and Dementia Practices
https:/www.the-ntg.org

Special Olympics
https://www.specialolympics.org

The Arc
https://thearc.org

Ndalohet kopjimi, modifikimi apo postimi i kétij dokumenti. Megjithaté, lejohet shpérndarja e lidhjes sé faqes sé internetit. Lejohen gjithashtu shkarkimet individuale pa pagesé dhe printimet nga faqja e internetit.

Udhérréfyesi shendetesor i GLOBAL peér teé rriturit me sindromén Down Faqja 82

©2020 Global Down Syndrome Foundation




