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Wstep

Osoby z zespotem Downa byty zawsze wsrdd nas. Najczesciej sg kochane przez
rodzicow i rodzine, czasami odrzucane i niechciane, zyjace w swoim $wiecie,
ktory nie zawsze jest zrozumiaty przez otoczenie. Wsrod wielu spoteczenstw
Swiata na starych rysunkach, obrazach czy rzezbach znajdujemy $lady
obecnosci dzieciidorostych z tym zespotem. Znane sg obrazy przedstawiajace
dzieciz zespotem Downa jako anioty, a takze jako dziecko z Madonna (malarz
wtoski Andrea Mantegna, 1431-1506).

Podrecznik Zespdt Downa i medycyna zostal napisany przez grupe lekarzy,
ktérzy zostali wybrani przez Stowarzyszenie Rodzin i Opiekunéw Osoéb
z Zespotem Downa ,Bardziej Kochani” jako grupa specjalistow od lat
zajmujacych sie diagnostyka i leczeniem dzieci z zespotem Downa. Maja
duze doswiadczenie i co jest najwazniejsze: rozumiejg dzieci i ich rodziny
iwspierajajew staraniach o godne zycie mimo przeciwnosci, jakie napotykaja
W naszej codziennosci. Postep medycyny sprawia, ze zycie osoby z zespotem
Downajestcoraz dtuzsze, ale pojawiaja sie teznieoczekiwane, nowe problemy,
zaréwno zdrowotne, jak i zyciowe. Autorzy rozumieja te problemy, dlatego
uktad ksiazki ma pomdc w rzeczowym i systematycznym zrozumieniu tego
ztozonego zagadnienia. Poczatkowe rozdziaty dotycza wczesnych stadiéw
rozwoju dziecka i probleméw zdrowotnych z nim zwigzanych, a nastepne
opisuja wiek dojrzaty oséb. W ten sposdb prowadzimy przez ,historie zycia”
osoby z zespotem Downa, opowiedziang przez lekarzy bedacych niejako
towarzyszami jej zycia — od chwili urodzenia az po wiek dorosty.

Spoteczenstwa w dobie komputeryzacji i Internetu z jednej strony traca
wrazliwo$¢ na los o0sob chorych, stabszych, ale réwnoczesnie powstaja
mozliwosci rozwoju tych oséb poprzez tworzenie sie licznych grup wsparcia
i organizacji rodzin dzieci z zespotem Downa. Pojawiajg sie tez pierwsze
proby zatrudniania oséb z tym zespotem. Dobrym przyktadem otwartosci na
zawodowe potrzeby jest Teatr Szekspirowski w Gdansku czy Urzad Miejski
tego miasta.

Kup ksiazke

Jestem peten uznania dla oséb zaangazowanych w druga edycje wydania
tej ksiazki. Przeznaczona jest gtdwnie dla rodzin lub opiekundéw dzieci
z zespotem Downa. Uwazam jednak, ze niektdre rozdziaty powinny byc
przeczytane przez studentdow medycyny i lekarzy innych specjalnosci,
ktorzy czesto nie wiedzg, jak bardzo mozna pomoc dzieciom z tym zespotem
i czesto bezradnym rodzicom lub samotnym matkom. Lekarz to nie tylko
osoba w biatym fartuchu w gabinecie — powinien byc¢ to partner i posrednik
W rozwiazywaniu problemoéw zdrowotnych i zyciowych rodzin dzieci
z zespotem Downa.

Prof. dr hab. n. med. Janusz Limon
(czt. rzecz. PAN i czynny PAU)
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Wstep

Trisomia chromosomu dwudziestej pierwszej pary po raz pierwszy zosta-
ta opisana w 1866 roku przez brytyjskiego lekarza Johna Langdona Downa.
W 1958 roku trzech francuskich lekarzy pediatréw pracujacych w Paryzu
wyjasnito przyczyne zespotu Downa. Byli to: profesor Raymond Alexander
Turpin i jego studenci, mtodzi lekarze - pediatra Jerome Lejeune oraz pedia-
tra oraz kardiolog dzieciecy Marta Gautier.

W literaturze fachowej pojawiaja sie kontrowersje dotyczace znaczenia
i pierwszenstwa osoby, ktorej mozna przypisac ten sukces. W mediach to
profesorowi Jerome'owi Lejuene’owi przypisuje sie pierwszenstwo, zgodnie
z kolejnoscig nazwisk w publikacji, ktora ukazata sie w 1959 roku. Profesor
Lejuene byt wielkim przyjacielem oséb z zespotem Downa i ich rodzin.
W ksigzce biograficznej napisanej przez jego corke Clare Lejeune, zatytuto-
wanej ,Zycie jest szcze$ciem”, przedstawionych jest wiele sytuacji i przykta-
dow, w ktorych profesor Lejuene bronit godnosci i zycia 0oséb z trisomia 21.

Nazwa zespotu pochodzi od nazwiska lekarza, doktora Downa, ktéry po raz
pierwszy opisat osoby z trisomia chromosomu 21. Obecnie coraz czesciej pro-
ponuje sie nazwe zespotu wynikajaca z patomechanizmu zaburzenia, czyli
trisomia chromosomu 21. Jeszcze w latach szesc¢dziesiatych ubiegtego wieku
odkrywcy przyczyny zespotu Downa w swojej publikacji napisali, ze wyjasnili
przyczyne mongolizmu. W niniejszej ksiazce nazwy zespot Downa i trisomia
chromosomu 21 beda uzywane zamiennie, chociaz coraz czesciej sugeruje sie
ta druga nazwe okreslajaca zespot genetyczny u 0sob, ktéorym dedykujemy te
ksigzke. Rowniez wedtug WHO nazwa zespot Downa powinna by¢ zastepo-
wana nazwa trisomia 21.

Mimo stosunkowo duzej czestosci wystepowania zespotu Downa i ponad
szesc¢dziesiecioletniego okresu rozwoju wiedzy o jego patogenezie nadal ist-
niejg liczne przesady i fatszywe opinie, a takze brak jest dostatecznej wiedzy
na temat postepowania u 0séb z trisomia 21.

Jak zrozumieé odmiennosé genetyczna cztowieka?

Nieprawidtowos¢ uwarunkowana genetycznie mozna zrozumiec jako sytu-
acje wynikajaca ze zmiany w zapisie informacji genetycznej i powodujaca od-
miennos$¢ biologiczng cztowieka. Zmiany genetyczne (okreslane jako muta-
cje), lezace u podstaw chordb genetycznych, powstaja sporadycznie (de novo,
przypadkowo) lub sa przekazywane z pokolenia na pokolenie (dziedziczne).

Kup ksiazke

Wszelkie mutacje w materiale genetycznym dotyczg komorek pochodzenia
germinalnego (obecne w kazdej komodrce organizmu) lub somatycznego
(obecne jedynie w czesci komoérek chorego narzadu np.: w komérkach guzéw
nowotworowych). Zmiany genetyczne w chorobach cztowieka moga wyste-
powac na réznych poziomach biologicznych zwiazanych z zapisem informa-
cji genetycznej (chromosomy, geny, zmiany epigenetyczne obejmujace me-
chanizmy regulacji aktywnosci genow).

Wraz z postepem medycyny udziat czynnikéw genetycznych w etiologii pro-
cesow chorobowych cztowieka stanowi coraz wieksze znaczenie, a choroby
genetyczne stanowia coraz wazniejszy problem zdrowotny cztowieka, jako
jednostki i catego spoteczenstwa. Z drugiej strony im wiecej wiemy o aspek-
tach genetycznych chordb u cztowieka tym bardziej dostrzegamy ich ztozo-
nos¢, definiujac nowe teorie i zaktadajac nowe hipotezy.

Etiologia, czyli przyczyna zespotu Downa

Podziat zaburzen rozwojowych uwarunkowanych genetycznie pod wzgle-
dem etiologicznym jest schematyczny i klarowny, ale nie podkresla ztozo-
nosci biologii cztowieka. Na przestrzeni ostatnich kilkudziesieciu lat rozwdj
genetyki usprawnit wiele metod diagnostycznych, jak i leczniczych w kazdej
specjalnosci medycznej. Poznanie sekwencji catego genomu cztowieka w 2003
roku, a nastepnie wprowadzenie badan sekwencjonowania nowej generacji
znacznie przyspieszyto ten postep zarowno w aspekcie naukowym, jak i kli-
nicznym w tych znanych i tzw. nowych chorobach genetycznych.

Czlowiek ma czterdziesci sze$¢ chromosomow, ktére tworza tzw. kariotyp.
Dwadziescia dwie pary chromosomow sa wspolne dla mezczyzn i kobiet,
natomiast para dwudziesta trzecia wyrdznia mezczyzn i kobiety (osoby ptci
meskiej maja po jednym chromosomie X i Y, osoby ptci zenskiej maja dwa
chromosomy X). We wszystkich chromosomach znajduje sie ni¢ DNA, skom-
plikowanie zwinieta, upakowana w bloki chromatyny.

Zespot Downa jest uwarunkowany wystepowaniem dodatkowego chromoso-
mu 21. pary (czyli w trzech kopiach). W fizjologicznych warunkach cztowiek
posiada czterdziesci sze$¢ chromosomoéw w kazdej komorce, a osoba z zespo-
tem Downa ma czterdziesci siedem chromosoméw. W chromosomie 21 zlo-
kalizowanych jest kilkaset waznych gendéw bioracych udziat w wszystkich
procesach rozwoju i funkcjonowania organizmu.

Srednia populacyjna czesto$é wystepowania trisomii 21 wynosi miedzy 1:700
a1:800 zywo urodzonych dzieci (czestos¢ nieco rézni sie w zaleznosci od kraju
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i badanego okresu, istotny wptyw na czestos¢ wystepowania ma liczba pre-
natalnej terminacji ptoddéw z trisomig 21). Czestos¢ wystepowania trisomii 21
zalezy od wieku matki, co jest zwigzane z biologig rozrodu kobiety. U kobiety
dwudziestoletniej ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa wynosi1:1530,
u kobiety trzydziestoletniej —1:901. Od trzydziestego piatego, trzydziestego szo-
stego roku zycia kobiety ryzyko to znacznie rosnie, u kobiety trzydziestopie-
cioletniej wynosi 1:300, u kobiety czterdziestoletniej 1:100. Ryzyko wystepowa-
nia trisomii chromosomu 21, jak i innych aberracji chromosomowych ptodu
w pierwszych tygodniach jego zycia, jest znacznie wyzsze niz przy urodzeniu,
dlatego ze znaczna czes¢ ptoddw z aberracjami chromosomowymi ulega sa-
moistnemu poronieniu.

Diagnostyka genetyczna trisomii 21

W standardowych warunkach, kliniczne podejrzenie trisomii 21 u dziecka
wymaga zlecenia badania cytogenetycznego z limfocytéow krwi obwodowej
(ogdlnie z krwi obwodowej), w ktdrym analizuje sie kariotyp pacjenta. Jednak
czasem do analizy kariotypu stuza inne tkanki cztowieka. W okresie prena-
talnym kariotyp jest okreslany z komorek wyizolowanych z ptynu owodnio-
wego (tzw. amniocytow, ktore pochodzg ze ztuszczonych komorek naskorka
ptodu i nabtonka uktadu moczowego). W okresie postnatalnym, czyli pouro-
dzeniowym, w przypadku watpliwosci i podejrzenia mozaikowatosci tkanko-
wej, badanie kariotypu moze by¢ wykonywane z fibroblastow skory dziecka
lub mozna przeprowadzi¢ badanie molekularne (badanie do mikromacie-
rzy) z réznych tkanek uzyskanych od dziecka.

Badanie cytogenetyczne u dziecka powinno by¢ zlecone od razu po postawie-
niu podejrzenia zespotu Downa. Jezeli obserwuje sie cechy sugerujace triso-
mie 21 u noworodka, badanie cytogenetyczne powinno by¢ jednoznacznie
zlecone jeszcze w oddziale neonatologicznym.

Postacie cytogenetyczne trisomii 21i poradnictwo genetyczne oraz prenatalne

U stanowczej wiekszosci dzieci z trisomig 21 (95% wszystkich przypadkow)
rozpoznaje sie tzw. prosta trisomie chromosomu 21. Wtedy wszystkie komor-
ki organizmu dziecka majg trzecia kopie chromosomu 21 w jadrze komorko-
wym. Postac prosta trisomii chromosomu 21 okreslana jest jako sporadyczna,
niedziedziczna. Jezeli u dziecka stwierdza sie prosta trisomie chromosomu
21 (postac sporadyczna) brak jest wskazan do wykonywania badan cytogene-
tycznych u rodzicow takiego dziecka. Ryzyko powtdrzenia sie trisomii 21 u ko-

Kup ksiazke

lejnego dziecka tych samych rodzicéw jest zwiekszone jedynie o 1% (zwig-
zane z rzadko wystepujaca mozaikowatosciag germinalna), okreslane nawet
jako ryzyko populacyjne i bedzie zaleze¢ od wieku matki (ryzyko rosnie wraz
z wiekiem).

Tylko w 19, przypadkow dzieci z zespotem Downa maja posta¢ mozaikowa
(mozaikowatos¢ tkankowa) — ktora wyrdznia sie tym, ze tylko czes¢ komo-
rek ma dodatkowy chromosom 21, pozostate maja prawidtowsa ich liczbe.
Wiekszos¢ rodzicow, oczekujac na wynik badania cytogenetycznego, liczy na
posta¢ mozaikowa z nadziejg na tagodniejsza postac zespotu. Prosta trisomia
chromosomu 21 (kariotyp 47,XX,+21 u dziewczynek i 47,XY,+21 u chtopcow)
oraz postaé¢ mozaikowa tego zaburzenia (kariotyp 47,XX,+21/46, XX u dziewczy-
nek i 47,XY,+21/46,XY u chtopcéw) sa zmianami sporadycznymi, powstatymi
w wyniku nondysjunkcji (nierozdzielenia sie) chromosomdéw w podziatach,
odpowiednio: mejotycznych lub mitotycznych gamet. Podobnie jak w posta-
ci prostej trisomii 21, w postaci mozaikowej ryzyko powtorzenia sie zespotu
u kolejnego dziecka jest ryzykiem populacyjnym.

U 4% dzieci z zespotem Downa wystepuje postac translokacyjna — najtrud-
niejsza postac dla poradnictwa genetycznego, poniewaz moze by¢ dziedzicz-
na w wyniku nieprawidtowej segregacji (rozdziatu) gamet do komorek po-
tomnych u jednego z rodzicow, ktory jest nosicielem zrownowazonej translo-
kacji chromosomowej. Chromosomy, ktdre tworza chromosom translokacyj-
ny z chromosomem 21, to chromosomy akrocentryczne 13, 14, 15, 21 i 22 (czyli
jeden z trzech chromosomow 21 u dziecka z zespotem Downa jest przeniesio-
ny na inny chromosom akrocentryczny). Przyktadowy kariotyp dziewczyn-
ki z trisomia 21, wynikajaca z translokacji pomiedzy chromosomami 14 i 21
zapisuje sie nastepujaco: 46,XX,der(14;21)(q10;q10),+21. Tylko w tych sytuacjach
stwierdzenie translokacji niezréwnowazonej u dziecka trisomia 21 jest jed-
noczesnie wskazaniem do wykonania kariotypdéw u rodzicow i ewentualnie
w nastepnej kolejnosci u rodzenstwa pacjenta. Rozréznienie dwéch przyczyn
zespotu Downa (postaci sporadycznej i translokacyjnej) jest wazne ze wzgle-
du na charakterystyczny sposéb dziedziczenia oraz réznice w ryzyku powto-
rzenia sie zespotu w rodzinie.

Bardzo sporadycznie przyczyna fenotypu sugerujacego trisomie 21 jest cze-
Sciowa trisomia chromosomu 21, doktadnie duplikacja regionu krytycznego
dla zespotu Downa, czyli duplikacja 21q22.1-q22.3.

11
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W kazdej kolejnej cigzy matki dziecka z trisomia 21 powinna by¢ zapropo-
nowana diagnostyka prenatalna. Wybodr diagnostyki prenatalnej i jej rodza-
ju powinien by¢ swiadoma decyzjg rodzicow, jednak zadaniem lekarza jest
przedstawié¢ wszystkie dostepne mozliwosci diagnostyczne, korzysci i moz-
liwe powiktania. Diagnostyke prenatalna oceniajaca mozliwos¢ wystepowa-
nia trisomii 21 u ptodu mozna podzieli¢ na nieinwazyjna (badanie USG, ba-
danie z krwi markeréw biochemicznych, biatka PAPP-A i beta-HCG w tescie
podwdjnym i badanie wolnego ptodowego DNA we krwi kobiety ciezarnej)
oraz na inwazyjna (amniopunkcja, biopsja trofoblastu i obecnie rzadko wy-
konywana kordocenteza). Biopsja trofoblastu polega na pobraniu fragmen-
tu kosmowki pod kontrola USG. Mozliwe jest pobieranie kosmdéwki przez
naktucie igta powtok brzusznych lub droga przezpochwowa (przez cewnik
wprowadzany przez szyjke do macicy).

Biopsje trofoblastu wykonuje sie miedzy jedenastym a czternastym
ktéra wykonuje sie
w pietnastym lub szesnastym tygodniu ciazy, polega na przezbrzusznym

tygodniem ciazy. Amniopunkcja, optymalnie
naktuciu macicy i worka owodniowego pod kontrola USG i pobraniu ptynu
owodniowego, zawierajacego zywe komorki ztuszczone z nabtonka owod-
ni, skory, drég moczowych, oddechowych i przewodu pokarmowego ptodu.
Komoérki te, zwane amniocytami, stuzg jako materiat do badania cytogene-
tycznego (przy podejrzeniu wystepowania aberracji chromosomowej u pto-
du) lub molekularnego (przy podejrzeniu konkretnej choroby monogeno-
wej). Kordocenteza polega na pobraniu krwi z zyty pepowinowej przez powto-
ki brzuszne pod kontrola USG. Kordocenteze wykonuje sie od osiemnastego
tygodnia cigzy. Materiat biologiczny pobrany tg metoda (krew ptodu) stuzy
do réznego rodzaju badan: genetycznych (cytogenetycznych, molekularnych)
oraz biochemicznych.

W ostatnim czasie zdecydowana popularnosc¢ na rynku ustug medycznych,
zyskaty badania wolnego ptodowego DNA w krwi kobiety ciezarnej (ang. non-
-invasive prenatal testing, NIPT) z wykorzystaniem techniki sekwencjonowa-
nia nastepnej generacji (ang. next generation sequencing, NGS). Nalezy zazna-
czy¢, ze mimo wysokiej specyficznosci oraz czutosci tych testow nie maja one
wartosci diagnostycznej i nadal stanowig badanie przesiewowe, w ktorym
szacowane jest ryzyko wystapienia u ptodu danej aberracji chromosomowej.

W sytuacji rozpoznania u dziecka postaci prostej trisomii chromosomu 21
oraz postaci mozaikowej ryzyko ponownego urodzenia dziecka z trisomia 21

Kup ksiazke

dla kobiet ponizej trzydziestego pigtego roku zycia wynosi okoto 194 powyzej

ryzyka populacyjnego (zwiazane jest z rzadka mozliwoscia mozaikowatosci

germinalnej), natomiast dla kobiet powyzej tego wieku ryzyko wynika z da-
nego wieku kobiety. W sytuacji rozpoznania u dziecka postaci translokacyj-
nej pochodzacej od jednego z rodzicéw bedacego nosicielem zrownowazonej

translokacji chromosomowej obejmujacej chromosom 21 ryzyko wynosi 2,5-

10% (ryzyko praktyczne) i zalezy od ptci rodzica bedacego nosicielem translo-

kacji. Teoretyczne ryzyko dla nosiciela translokacji pomiedzy chromosoma-

mi 21 wynosi 100%.
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Wstep

Charakterystyczne rysy twarzy i inne czeste objawy kliniczne, na podstawie
ktorych mozna podejrzewac trisomie 21, powoduja, ze ten najczestszy u ludzi
zespot chromosomowy z reguty rozpoznawany jest zaraz po urodzeniu (facial
gestalt—rozpoznanie od pierwszego wejrzenia, od pierwszego kontaktu). Czas
rozpoznania, z reguty okres noworodkowy, jest kluczowym etapem w zyciu
dziecka i catej jego rodziny. Dla dziecka z powoddow medycznych, dla rodzi-
cow z powodow psychologicznych. Moment, miejsce i sposéb przekazania ro-
dzicom informacji o trisomii 21 majg ogromne znaczenie. Co prawda, proces
akceptacji dziecka z ZD zalezy od wielu czynnikow i przebiega bardzo réznie
u poszczegolnych rodzicow, ale od tej pierwszej rozmowy bardzo duzo zalezy.
Jak pokazuja badania, przekazanie diagnozy w sposéb niewtasciwy, nieczu-
ty, niekompetentny moze wptynac na stosunek rodzicow do dziecka, a takze
zranic ich psychike na wiele lat. Przezycia rodzicow zwiazane ze sposobem,
w jaki zostali poinformowani o zespole genetycznym dziecka, sg niejedno-
krotnie bardzo bolesne. Otrzymanie niepomyslnych informacji o dziecku
zawsze wywotuje u rodzicow lek przed przysztoscia. Ten lek jest catkowicie
naturalny i w petni zrozumiaty, zwtaszcza ze na ogdt rodzice nie maja odpo-
wiedniej wiedzy o trisomii 21 oraz o tym, co to oznacza dla ich rodziny:.

Lekarz, ktéry informuje rodzicéw o rozpoznaniu u ich dziecka trisomii 21,
powinien dotozy¢ wszelkich staran, by jak najszybciej przywrdci¢ im row-
nowage i pewnos¢ siebie. Wymaga to zaréwno wysokiej kultury osobistej,
jak i empatii. Oczywiscie nie mniej wazne jest, aby osoba przekazujaca ro-
dzicom informacje o rozpoznaniu u ich dziecka zespotu genetycznego czy
innych wad rozwojowych dysponowata odpowiednia wiedza na temat danej
choroby i miata doswiadczenie. Badania wykazujg, ze rodzice doskonale od-
rézniajg sama informacja medyczng przekazang przez specjaliste — trudna
do przyjecia nie tylko dla nich, ale i obiektywnie trudna do zrozumienia — od
sposobu, w jaki zostata ona przekazana.

Charakterystyka kliniczna noworodka z trisomia 21

Najbardziej typowe objawy trisomii 21 to charakterystyczna dysmorfia twa-
rzy, skory, dtoni i stdp oraz catego ciata. U niektdrych noworodkdéw z zespo-
tem Downa rozpoznawane sa dodatkowo wady narzadoéw wewnetrznych,
takie jak wady serca czy przewodu pokarmowego (m.in. zarosniecie dwu-
nastnicy, choroba Hirschsprunga, zarosniecie przetyku), czesto wymagaja-
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ce pilnej interwencji chirurgicznej. Rozwdj intelektualny dzieci z trisomiag
21, chociaz indywidualnie zmienny i uzalezniony od takich czynnikéw, jak
wsparcie i akceptacja rodziny, odpowiednia opieka psychologiczna i peda-
gogiczna oraz mozliwos¢ kontaktu z réwiesnikami, zawsze jest opdzniony.
Noworodki z reguty wymagaja po urodzeniu dtuzszej hospitalizacji. Dotyczy
to szczegdlnie tych, u ktoérych zdiagnozowano towarzyszace wady dodatko-
we. Ponizej przedstawiono opis objawdw w poszczegdlnych uktadach i narza-
dach u noworodkow i niemowlat z trisomig 21. Dogtebna wiedza o objawach
w okresie noworodkowym, jak i w pdzniejszych okresach zycia, jest niezbed-
na do udzielenia wtasciwej porady rodzicom dziecka.

Cechy dysmorficzne

Stwierdzenie u noworodka charakterystycznych cech dysmorficznych dla
trisomii 21 (odmiennosci budowy ciata, ktére nie wptywaja na jego funk-
cjonowanie), wad wrodzonych oraz obnizonego napiecia miesniowego jest
wskazaniem do wykonania badania cytogenetycznego. Nasilenie cech dys-
morficznych jest rézne u poszczegdlnych dzieci, u kazdego tworza one cha-
rakterystyczny, unikalny obraz. Do najczesciej obserwowanych cech dysmor-
fii ciata oraz do najbardziej charakterystycznych objawdw trisomii 21 u no-
worodka nalezg:

e hipotonia, czyli obnizone napiecie miesniowe (staty objaw);

e stabsza reakcja na bodzce;

e mikrocefalia (mniejszy obwdd gtowy) i brachycefalia (krdtka czaszka
z ptaska potylica);

e duze ciemigczko, wyczuwalne trzecie ciemiaczko, pdzne zarastanie cie-
migczek;

e okragta i ptaska twarz (skutek brachycefalii i niedorozwoju srodkowej
czesci twarzy);

o zmarszczki nakatne, czyli pionowe fatdy skory w wewnetrznych kaci-
kach oczu wychodzace z powiek;

e szpary powiek ustawione skosnie ku gorze, charakterystyczne zaciskanie
sie powiek w czasie grymasu, ptaczu i Smiechu;

e plamki Brushfielda na teczéwce oka;

e krotki nos z zapadnietg i szeroka nasada i zazwyczaj matymi nozdrzami;

e mate usta z wywinietymi wargami;

e silnatendencja do wysuwania jezyka i oddychania przez usta,

e duzy, bruzdowany jezyk;

17


http://ebookpoint.pl/page354U~rt/e_3mhz_ebook

ZESPOL. DOWNA I MEDYCYNA

e mateinisko osadzone matzowiny uszne;

e miekka, luzna skora;

e nadmiar skéry na karku;

e krotkie dtonie z kréotkimi palcami;

e odmienny wzor dermatogliféow dtoni z pojedyncza bruzda na dtoni;

e krotki lub tréjkatny paliczek srodkowy piatego palca (matego), czasem
klinodaktylia (fukowate wygiecie palca, najczesciej w kierunku dtoni);

e odstep sandatowy, czyli duza przerwa miedzy paluchem a drugim pal-
cem stopy;,

o glebokie bruzdkowanie skory stopy;

e skdéra marmurkowata, czyli zasinienia uktadajace sie we wzor siateczki;

e wady narzadow (gtdwnie wady serca i przewodu pokarmowego, nerek,
narzaddéw rozrodczych, ale tak naprawde wszystkich narzadow).

Karmienie i wzrastanie

Zgodnie z rekomendacjami polskich i europejskich zywieniowych, neona-
tologicznych i pediatrycznych towarzystw naukowych dzieci z trisomia 21
powinny otrzymywac po urodzeniu pokarm matki, ktéry ma nieoceniona
wartosé nie tylko odzywcza, ale rowniez immunologiczna. Ponadto karmie-
nie piersia wptywa stymulujaco na rozwdéj uktadu nerwowego i na rozwdoj
psychoruchowy dziecka, a takze sprzyja tworzeniu pozytywnych wiezi mie-
dzy matka i dzieckiem. Lekarz neonatolog powinien wiec wspiera¢ matke
w decyzji o karmieniu dziecka piersig.

NoworodKki z trisomia 21 maja jednak trudnosci z przyjmowaniem pokarmu,
ktére mozna zaobserwowac juz w pierwszych dniach zycia. Wynika to gtéow-
nie ze znacznie obnizonego napiecia miesniowego, centralnych zaburzen ko-
ordynacji ssaniaipotykania oraz zmian anatomicznych jamy ustnej, gtéwnie
jej matych wymiardw. W pézniejszym okresie zaburzenia te moga utrudniac
takze zucie pokarmow statych, co powoduje problemy z wprowadzeniem ich
do diety dziecka. Noworodki z obnizonym napieciem miesniowym i mniejsza
aktywnoscia ruchowa czesto przesypiaja pore karmienia, dlatego nie nalezy
karmic ich na zadanie, ale budzi¢ o okreslonych porach, aby jadty regularnie
(co okoto trzy godziny w okresie noworodkowym).

Juz w okresie niemowlecym wzrost dzieci z trisomia 21 jest nizszy niz ich
réwiesnikdw, a dysproporcja ta powieksza sie z wiekiem. Dzieje sie tak, po-
niewaz osoby z trisomia maja obnizony poziom insulinopodobnego czynni-
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ka wzrostu IGF-1. Nalezy on do somatomedyn, czyli biatek posredniczacych
w dziataniu hormonu wzrostu, ktérych niskie stezenie moze zahamowac
wzrastanie. Typowa dla 0séb z trisomia 21 tendencja do tycia moze pojawié
sie juz w dziecinstwie, ale w okresie noworodkowo-niemowlecym dziecko
powinno by¢ karmione zgodnie ze standardowymi zaleceniami.

Rozwéj psychoruchowy

Opodznienie rozwoju psychoruchowego obserwuje sie od pierwszych miesie-
cy zycia. Jest ono wynikiem obnizonego napiecia miesniowego, spowalniaja-
cego proces nabywania zdolnosci motorycznych. Poza obnizonym napieciem
miesniowym u noworodkéw obserwuje sie staby odruch Moro i ostabione
inne odruchy neurologiczne. Mimo Ze napiecie miesniowe rosnie z wiekiem,
dzieci z trisomig 21 potrzebuja okoto dwa razy wiecej czasu niz ich rowiesni-
cy na nauczenie sie podstawowych czynnosci motorycznych. Dla przyktadu,
samodzielne chodzenie 929, dzieci z trisomia 21 opanowuje w trzydziestym
szostym miesiacu zycia, podczas gdy dzieci zdrowe okoto dwunastego miesia-
ca zycia. Pézniej tez niz ich zdrowi rowiesnicy nawiazuja kontakt wzrokowy
z matka (gdy to nastapi, utrzymuja go dtuzej i bardziej stabilnie). Wystepuja
u nich zaburzenia w rozpoznawaniu wyrazu twarzy i emocji, a takze w roz-
poznawaniu twarzy nawet cztonkéw najblizszej rodziny. Niemowleta z triso-
mia 21 wyrazaja emocje w podobny sposdb do swoich réwiesnikow, ale robig
to rzadziej, krdocej i mniej intensywnie.

Kolejna charakterystyczna cecha dzieci z trisomiag 21 to opdZznienie w roz-
woju mowy. Gaworzenie pojawia sie u nich pdzniej i utrzymuje dtuzej niz
u zdrowych dzieci. Niemowleta, zanim zaczng porozumiewac sie werbalnie,
uzywaja do komunikacji gestow, nie sg one jednak rozwiniete w stopniu po-
réwnywalnym do réowiesnikow z prawidtowym kariotypem.

Nabywanie nowych umiejetnosci sprawia dzieciom z trisomia 21 znacznie
wiecej trudnosci niz ich réwiesnikom. Musza wielokrotnie powtdrzy¢ dana
czynnosc badz ustyszec informacije, aby ja przyswoié i zapamietac. Maja pro-
blem ze skupieniem uwagi i trudniej im utrzymac koncentracje. Czasami
wystepuja u nich powtarzajace sie charakterystyczne zachowania, takie jak
pocieranie rak, wymachiwanie nimi i klaskanie.

Opdznienie rozwoju psychoruchowego jest coraz bardziej widoczne z wie-
kiem, zwtaszcza u dzieci ze znacznym obnizeniem napiecia miesniowego
i powaznymi wadami wrodzonymi. Niezaleznie od réznic indywidualnych
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kazde dziecko rozwija sie tym lepiej, im wieksze jest zaangazowanie rodzi-
cow w jego leczenie i edukacje. Obecnie wiele dzieci otrzymuje profesjonalna
pomoc, ktéra pobudza ich rozwdj, a obejmuje m.in. rehabilitacje, fizjoterapie,
terapie zajeciowa i logopedyczna. Jednak najwazniejsze jest stymulujace sro-
dowisko domowe. Bliski kontakt z rodzicami sprzyja nawiazywaniu kontak-
tow spotecznych i utrzymywaniu wiezi miedzyludzkich, a takze daje dziecku
poczucie bezpieczenstwa i przynaleznosci do rodziny. Powazne zaburzenie
rozwojowe u dziecka to dla rodzicéw zrdodto ogromnego stresu. Moga czuc sie
przyttoczeni trudna sytuacja zyciowa, a w kontaktach z dzieckiem z niepet-
nosprawnoscig niezbedna jest cierpliwos¢, zrozumienie i otwartosé. Dlatego
bardzo wazne jest, aby rodzice otrzymywali wsparcie z zewnatrz. Najlepiej,
jesli sami moga ustalic¢ jego zakres i formy — najkorzystniejsze dla nich i dla
dziecka - tak, zeby udziat w dodatkowych zajeciach nie byt czynnikiem
zwiekszajacym stres. Powinni przy tym pamietac, ze zdobycie jak najszerszej
wiedzy na temat trisomii 21 sprzyja zaréwno zbudowaniu dobrych relacji
w rodzinie, jak i wiezi emocjonalnej z dzieckiem.

Uktad sercowo-naczyniowy

Szacuje sie, ze wrodzone wady serca wystepuja u okoto 40-50% noworodkdéw
z trisomig chromosomu 21. W znacznym stopniu wptywaja one na smiertel-
nosc dzieci w pierwszych latach zycia, ktéra jest wyzsza niz w populacji dzieci
z prawidtowym kariotypem. Od lat siedemdziesiatych ubiegtego wieku ob-
serwuje sie wzrost notowanego odsetka wrodzonych wad serca u dzieci z tri-
somig 21. Wynika to z lepszej diagnostyki wad, ktore czesto nie daja zadnych
objawow ialbo ulegaja samoistnemu wyleczeniu, albo prowadza do dodatko-
wego zaburzenia rozwoju fizycznego i niewydolnosci serca. Dlatego u kazde-
go dziecka ze zdiagnozowana trisomig 21, nawet jezeli badanie ostuchowe nie
wskazuje na wade serca, nalezy przeprowadzi¢ peilna specjalistyczng diagno-
styke ultrasonograficzng.

Do najczesciej spotykanych wad serca u dzieci z trisomig 21 naleza:

e ubytki przegrody miedzykomorowej (VSD) i miedzyprzedsionkowej (ASD);

e wspdlny kanat przedsionkowo-komorowy (AVSD), spowodowany niepra-
widtowym potaczeniem gérnych i dolnych poduszeczek wsierdzia — to
wada serca najbardziej charakterystyczna dla dzieci z trisomig 21;

e przetrwaty przewdd tetniczy (PDA), w wiekszosci przypadkow majacy
przebieg bezobjawowy, ale czasem wymagajacy leczenia operacyjnego
(zamkniecie przewodu Botalla);

Kup ksiazke

e tetralogia Fallota (ToF), na ktora sktadaja sie cztery elementy:
o zwezenie zastawki pnia ptucnego,

o ubytek w przegrodzie miedzykomorowej,

o przesuniecie aorty w prawo (tzw. aorta jezdziec),

o przerost prawej komory serca, wtorny do zwezenia drogi odptywu krwi.

Wiecej na ten temat zawarto w rozdziale Wady serca i inne zaburzenia
uktadu krgzenia.

Uktad pokarmowy

Dzieci z trisomig 21 znacznie czesciej rodza sie z wadami uktadu pokarmo-

wego niz dzieci z prawidtowym kariotypem. Wady te wystepuja u okoto 129,

z nich i z reguty wymagaja pilnej korekcji chirurgicznej juz w okresie nowo-

rodkowym. Najczestsze z nich to:

e zaro$niecie dwunastnicy (2-5% noworodkow z trisomig 21);

e trzustka pierscieniowata, powodujaca niedroznos¢ dwunastnicy;

e choroba Hirschsprunga, spowodowana brakiem unerwienia koicowego
odcinka jelita grubego (206 noworodkow z trisomig 21);

e zaro$niecie przetyku i przetoka tchawiczo-przetykowa;

e przerostowe zarosniecie odzwiernika (koncowego fragmentu zotadka);

e zwezenie lub zarosniecie odbytu.

Wszystkie wymienione wady uposledzaja przyjmowanie pokarmu juz
w pierwszych dniach zycia. Zarosniecie przetyku oraz dwunastnicy mozna
rozpoznaé¢ w okresie prenatalnym dzieki badaniom ultrasonograficznym.
W takiej sytuacji nie karmi sie dziecka po urodzeniu z uwagi na ryzyko za-

chtysniecia i pogorszenia stanu ogélnego.

U dzieci z trisomia 21 czesto diagnozuje sie rowniez refluks zotadkowo-prze-
tykowy (cofanie sie kwasnej tresci zotadka do przetyku) oraz niedorozwdj
przewoddw zoétciowych. Czesciej tez niz zdrowi rowiesnicy cierpia na zapar-
cia, ktore wynikajg przede wszystkim z obnizonego napiecia miesniowego
oraz z niedoczynnosci tarczycy, a u okoto 209, wystepuja przewlekte biegun-
ki o nieznanej etiologii. Chorobe trzewna (celiakie), bedaca rezultatem nie-
tolerancji i nieprzyswajania glutenu zawartego w produktach zbozowych,
stwierdza sie (wedtug réznych szacunkow) u 5-129, dzieci z trisomig 21, z cze-

go w ponad jednej trzeciej przypadkéw nie wystepuja nasilone objawy.
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Tarczyca

Choroby tarczycy, a zwtaszcza jej niedoczynnosc, sa znacznie czestsze w gru-
pie 0sob z trisomig 21 niz w populacji ogdlnej (dwadziescia osiem do trzydzie-
stu pieciu razy czesciej niz w populacji ogdlnej). 13-54% dzieci z trisomig 21
cierpi z powodu wrodzonej niedoczynnosci tarczycy, natomiast nawet u 60%
dzieci rozpoznaje sie subkliniczna niedoczynnosc tarczycy. Badania przesie-
wowe wykonywane w pierwszych dniach zycia kazdego noworodka urodzo-
nego w Polsce obejmuja oznaczenie stezenia TSH (hormonu przysadki regu-
lujacego prace tarczycy), zatem wrodzona niedoczynnosc tarczycy jest zwykle
wykrywana bardzo wczesnie. Umozliwia to wprowadzenie leczenia substy-
tucyjnego (polega ono na podawaniu preparatéw zawierajacych tyroksyne),
ktére zapobiega rozwojowi dtugotrwatych powiktan, w tym wtdérnej niepet-
nosprawnosci intelektualnej (pogtebienie sie zaburzen w rozwoju intelek-
tualnym). Badanie hormonow tarczycy u niemowlat celem poszukiwania
nabytej niedoczynnosci tarczycy powinno by¢ wykonywane regularnie: po
urodzeniu do dwudziestego 6smego dnia zycia, kolejno do trzeciego miesigca
zycia i w drugim pdtroczu zycia, a w drugim roku zycia co sze$¢ miesiecy.

Narzad wzroku

Najbardziej charakterystyczne cechy dysmorficzne okolicy oczu, widoczne
juz u noworodka, to zmarszczka nakatna (pionowy fatd skéry przykrywaja-
cy wewnetrzny kacik oka) i skosnie ku gorze skierowane szpary powiekowe.
U starszych niemowlat czesto wystepuja plamki Brushfielda, czyli mate wy-
puktosci na teczéwce. Inng typowa cecha dysmorfii oczu u dzieci z trisomig 21
jest charakterystyczne zaciskanie sie powiek w czasie grymasu twarzy, Smie-
chu czy ptaczu.

Okoto 39 noworodkdw z trisomia 21 jest obciazonych zaéma wrodzona, ktora
zaburza prawidtowe dziatanie siatkowki. Bez wczesnego rozpoznania i od-
powiedniego leczenia moze dojs¢ do powaznych zaburzen widzenia, dlatego
kazde dziecko powinno mie¢ wykonane petne badanie okulistyczne co naj-
mniej dwa razy w pierwszym roku zycia.

Narzad stuchu

Matzowiny uszne u dzieci z trisomia 21 sg mate i nisko potozone w stosun-
ku do linii srodkowej (horyzontalnej) oczu. Potaczenie miedzy chrzestnymi
a kostnymi elementami ucha jest waskie, co niekiedy utrudnia styszenie,
zwieksza ryzyko zatkania ucha zewnetrznego woskowing, a takze utrudnia
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badanie btony bebenkowej otoskopem. Wynikiem nieprawidtowosci ana-
tomicznych oraz obnizonego napiecia miesniowego jest dysfunkcja trabki
Eustachiusza (struktury taczacej ucho srodkowe z gardtem), co z kolei przy-
czynia sie do przewlektego zalegania ptynu w uchu srodkowym (stwierdza-
nego u 60% 0sob z trisomig 21) i czesto skutkuje nawracajacymi zapaleniami
ucha srodkowego i zatok bocznych nosa. Obecnos¢ ptynu w uchu zazwyczaj
nie powoduje zadnych objawodw, ale jego przewlekte zaleganie prowadzi do
uszkodzenia stuchu typu przewodzeniowego, ktére wymaga pilnego leczenia
specjalistycznego. U dzieci z trisomia 21 wystepuja takze ubytki stuchu typu
odbiorczego wynikajace z wad slimaka oraz ubytki o charakterze mieszanym.
Wrodzone wady kosteczek stuchowych znajdujacych sie w uchu srodkowym
sa rzadkie, ale kosteczki stuchowe czesto ulegaja uszkodzeniu wskutek na-
wracajacych stanéw zapalnych tej okolicy.

Oprocz badania przesiewowego stuchu, ktére wykonuje sie u wszystkich no-
worodkéw urodzonych w Polsce (dzieki akcji Wielkiej Orkiestry Swigtecznej
Pomocy), kazdy noworodek z trisomiag 21 powinien mie¢ wykonywane do-
datkowe badania audiologiczne po wyjsciu ze szpitala. Regularne badanie
stuchu nalezy przeprowadzac takze w pdzniejszym okresie zycia dziecka
z trisomig 21.

Inne wady rozwojowe

Zaburzenia rozwojowe opisane ponizej wystepuja u mniej niz 1% noworod-
kow i dzieci z trisomig 21, warto jednak poswiecic¢ im nieco uwagi w celach
edukacyjnych i profilaktycznych.

Uktad moczowo-ptciowy

Wrodzone wady uktadu moczowo-ptciowego w grupie dzieci z trisomia 21
rowniez sg czestsze niz w catej populacji, ale na szczescie wystepuja u nie-
spetna 19 z nich. Niektére prowadzg do niewydolnosci nerek, inne stanowia
tylko drobna anomalie, bez wptywu na prawidtowe funkcjonowanie. U dzie-
ci z trisomia 21 najczesciej stwierdza sie:

e wynicowanie pecherza — cze$¢ pecherza moczowego znajduje sie na ze-
wnatrz ciata;

e odptyw (refluks) pecherzowo-moczowodowy — cofanie sie moczu z peche-
rza moczowego do moczowodow lub do nerek, w zaawansowanym sta-
dium prowadzi do niewydolnosci nerek;

e hipoplazja, czyli niedorozwdj nerek;
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tylko u chtopcow

e wnetrostwo — wada spowodowana niezstagpieniem jednego lub obu jader
z jamy brzusznej do moszny;,

e spodziectwo — ujscie zewnetrzne cewki moczowej znajduje sie na brzusz-
nej (dolnej) powierzchni penisa;

e zastawka cewKki tylnej - fatdy btony sluzowej cewki moczowej tworza wy-
puktosc skierowana do swiatta cewki, co powoduje utrudnienie w odpty-

wie moczu (wystepuje tylko u chtopcow).
Uktad szkieletowo-miesniowy

U 409 dzieci z trisomig 21 stwierdza sie nadmierng wiotkos¢ stawow. Wraz

z wiekiem odsetek ten stopniowo maleje; w populacji nastolatkéw wynosi

20%, a W grupie dorostych tylko 5%. Do problemoéw wynikajacych z nadmier-

nej wiotkosci stawow nalezg:

e zaburzenia stawdw biodrowych (dysplazja, zwichniecie stawéw biodro-
wych, ztuszczenie gtowy kosci udowej);

e niestabilnos¢ potaczenia kos¢ udowa-rzepka,

e koslawe kolano — kat miedzy udem a podudziem jest wiekszy od 180° od
strony ciata w odniesieniu do jego osi;

e koslawy paluch stopy (haluks);

e ptaskostopie;

e palec ,strzelajacy”, najczesciej kciuk — wskutek nieprawidtowej budowy
Sciegna podczas prostowania palca dochodzi do oporu, a przy probie jego
pokonania do charakterystycznego trzaskania, czemu towarzyszy bol.

Skora

Noworodki z trisomia 21 majg wyraznie bardziej elastyczng skore niz dzie-
ci zdrowe. Czasem mozna na niej zaobserwowac czerwono-niebieskie pla-
my uktadajace sie we wzor siateczki. Zaburzenie to ma podtoze naczyniowe,
zwiazane z nieprawidtowym przeptywem zylnym. Wtosy dzieci z trisomia
21 sg cienkie, maja mato pigmentu. U okoto 309 wystepuje tojotokowe za-
palenie skéry (w catej populacji u 2-5%), ktore objawia sie rumieniowatymi
plamami z nadmiernym rogowaceniem i tuszczeniem sie naskérka. Plamy
te zlokalizowane sa najczesciej na owtosionej skorze gtowy (u noworodkow
i niemowlat moze to by¢ ciemieniucha), na twarzy, na gérnej czesci klatki

piersiowejina plecach.

Kup ksiazke

Uktad krwiotwoérczy i limfatyczny

U 10-129% noworodkow z trisomia 21 wystepuje rozrost uktadu biatokrwin-
kowego. Zazwyczaj okoto trzeciego miesigca zycia sytuacja normuje sie, ale
u bardzo niewielkiego odsetka dzieci rozwija sie pelnoobjawowa biataczka.
Jest to choroba zagrazajaca zyciu, totez petng morfologie krwi obwodowej na-
lezy wykonywac co cztery, szes$¢ tygodni do trzeciego roku zycia.

Dzieci z trisomig 21 w wiekszym stopniu niz ich réwiesnicy narazone sa na
wystepowanie niektérych chordb nowotworowych, gtéwnie agresywnych
postaci biataczki. Ostra biataczka limfoblastyczna (ALL) dotyka ok. 204 dzie-
ci z trisomia 21 przed trzecim rokiem zycia, co stanowi czternasto- siedem-
nastokrotnie wyzszy odsetek niz w populacji ogdlnej. Takze ostra biataczka
szpikowa (AML) wystepuje u nich czesciej. Dotyczy to zwtaszcza podtypu M7,
czyli ostrej biataczki megakarioblastycznej, ktéra stanowi potowe przypad-
kow biataczek szpikowych i wystepuje u dzieci z trisomig 21 az piecset razy
czesciej niz u pozostatych. Leczenie biataczek u dzieci z trisomia 21 przebiega
lepiej niz u ich réowiesnikow bez trisomii, ktore dobrze reaguja na terapie.
Notuje sie wiekszy odsetek catkowitego wyleczenia oraz przezycia bez na-
wrotéw choroby.

Jama ustna i zeby

Charakterystyczny wystajacy jezyk i tendencja do oddychania przez usta to
skutek niskiego, ale szerokiego podniebienia i zmniejszonego napiecia mie-
$ni. W gtebokich bruzdach jezyka moga gromadzié sie resztki pokarmu,
ktore sie psuja, powodujac cuchnacy oddech. Obnizone napiecie miesniowe
twarzy wigze sie z wiotkoscig wargi gornej oraz opadaniem i wywinieciem
wargi dolnej. Przewlekte slinienie sie powoduje pierzchniecie warg i moze
zwiekszaé czestosc infekcji drog oddechowych oraz chordb dzigset.

Zeby dzieci z trisomia 21 wyrzynaja sie pézniej niz u ich zdrowych réowiesni-
kow. Mleczaki sg kompletne dopiero w wieku czterech, pieciu lat, a zeby state,
ktore takze pojawiaja sie z opéznieniem, charakteryzuja sie mniejszymi roz-
miaramiicienszym szkliwem, co sprzyja prochnicy. Inne nieprawidtowosci to:
e zatrzymanie rozwoju zebdw mlecznych;

e pojawienie sie zebdéw dodatkowych, nadmiarowych;

e taurodontyzm, czyli powiekszenie komory zebdéw trzonowych (u 50%

0S0b z trisomig 21);
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