Zespol Downa (trisomia 21)

(Podstawowe informacje)

Zespot Downa jest trisomig 21 pary chromosoméw. Oznacza to, ze przy 21 parze jest
dodatkowy, trzeci chromosom lub jego fragment.

Zesp6t Downa jest dos¢ czesta chorobg genetyczng i wystepuje z czestotliwosciag wahajaca
si¢ od 1:800 do 1:1000 zywych urodzen. Do tej pory nie udato si¢ okresli¢ zadnych czynnikow
fizycznych wptywajacych na zwigkszenie ryzyka wystapienia zespotu. Stwierdza si¢, ze choroba ta
wystepuje okoto 10 razy czesciej u noworodkow, ktére zostaly urodzone przez matki powyzej
40-ego roku zycia i nie ma na to wptywu fakt, czy miaty one wczesniej potomstwo czy nie. Nie
oznacza to jednak, ze mtode matki nie mogg urodzi¢ chore potomstwo - i tak si¢ zdarza - ale u tych
kobiet czesto z powodu trisomii dochodzi do samoistnego poronienia. Podaje si¢, ze co siodme
dziecko z trisomig 21 przezywa do terminu porodu.

Zespot Downa moze dotkna¢ zarowno ple¢ meska jak i zenska. Uszkodzenie wystepuje
jednak czesciej w komorkach matek, gdyz dtuzej dojrzewaja niz komoérki ojcow, wiec sa bardziej
narazone na czynniki szkodliwe.

Wiegkszos¢ 0sob kojarzy zespot Downa z uposledzeniem umystowym i charakterystycznym
wygladem (cechy dysmorficzne), jednak to tylko cze$¢ objawow, ktdore mozemy zaobserwowaé
U osob dotknigtych zespotem. U wszystkich chorych wystepuje réwniez wrodzony niedobor
odpornosci, co znacznie podnosi czgstotliwos¢ wystepowania rdznego rodzaju infekcji. U osob
zZ zespotem moga pojawic si¢: wady serca, zaburzenia stuchu, krotkogtowie, hipoplazja zebdw, zacma
1 inne zaburzenia wzroku, wady uktadu pokarmowego, celiakia, nieprawidtowosci w budowie koséca,
zmiany u uktadzie ptciowo-moczowym, zaburzenia ptodnos$ci, zaburzenia pracy tarczycy, napady
padaczkowe, biataczka i wiele innych. Srednia dtugo$¢ zycia 0sob z zespotem Downa to w tej chwili
49 lat. Zgon nastepuje zazwyczaj w wyniku powaznych wad serca.

Zewngtrzne cechy wskazujace na zespot Downa:
powieki sa sko$ne ustawione w gore,
zmarszczki nakatne,
krotki grzbiet nosa,
jasne plamki na teczowce oka, zaburzenia refrakcji, najczesciej krotkowzrocznose,
oczoplas,
zez,
stozek rogowki,
za¢ma wrodzona,
male hypoplastyczne matzowiny uszu,
. zwezony przewod stuchowy zewnetrzny,
. zmarszczka nakatna w obrebie katow nosa,
. krétkie dtonie, krotka szyja,
. odstajace kosci policzkowe,
. spory odstep pomiedzy paluchem i drugim palcem u stop (obustronnie),
. bruzda sandalowa na podeszwie,
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. przebieg linii gtéwnej na dtoniach w sposdb poprzeczny,

. krotkogtowie/maloglowie, sptaszczona potylica, ptaski profil twarzy,
. wystajacy, pobruzdzony jezyk, tzw. jezyk mosznowy,

. ksiezycowate, nieprawidlowo rozstawione z¢by,
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20. fatd skory na karku w okresie niemowlecym,
21. migkkie, delikatne i rzadkie wlosy skory glowy,
22. stosunkowo mate pracie, zmniejszona objetos¢ jader;

Tego rodzaju cech jest bardzo duzo, ale nie wystgpuja one wszystkie naraz u kazdego chorego.
Zespot Downa jest nieuleczalny. Czesto konieczne jest stosowanie zabiegdw niwelujacych objawy
choroby - na przyktad chirurgiczna korekcja wad serca, badz terapie podnoszgce jako$¢ zycia
chorych. Tak naprawde cztowiek nie jest w stanie przewidziec, czy jego dziecko urodzi si¢ z zespotem
Downa. Na powstawanie zespotu nie majg wptywu zadne choroby, ktore wystepujg u ojca czy u matki,
a dziedziczenie zespolu wystepuje bardzo rzadko. Kobiety, u ktorych ryzyko wystapienia zespotu
Downa z racji wieku (powyzej 35 lat) jest duze, przechodza standardowe badania prenatalne.

Osoby z zespotem Downa (szczegélnie przy lekkim uposledzeniu umystowym, bez
ubezwlasnowolnienia) lubig taczy¢ sie w pary, chcg zaklada¢ wilasne rodziny, mimo ograniczen
wierzag w ,,sprawczo$¢” swoich dzialan. Z prawnego punktu widzenia osoby te moga zawieraé
zwigzki malzenskie i zdarza si¢ (chociaz rzadko), ze pary te posiadaja potomstwo, ale mezczyzni
Z zespotem Downa sg zazwyczaj bezptodni.

Dzigki lepszemu odbiorowi przez otoczenie, osoby z zespotem Downa, sg coraz bardziej
zauwazalni wsrdd osob zdrowych. Widzimy ich na ulicach, ogélnodostepnych szkotach, zaktadach
pracy. Fakt, ze sg osobami bardzo wrazliwymi, ufnymi, szczerymi sprawia, ze ich obecno$¢ w zyciu
spotecznym ludzi zdrowych moze by¢ bardzo zagrozona, wrecz dla nich niebezpieczna. Tylko
wlasciwa edukacja otoczenia na temat tej choroby, empatia, zrozumienie a przede wszystkim
che¢ ,,zaproszenia” ich do naszego zdrowego zycia sprawi, ze nie bedziemy dostrzegac u nich cech
chorobowych, a bedziemy traktowac ich jak przyjaciot, ktorzy z nami chcg by¢, nam pomagac, z nami
cieszy¢ si¢ zyciem.
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