Down-szindroma

Az embernek 23 kromoszdmaparja van, dsszesen 46 kromoszoméja, melybdl 23 anyai, 23
apai eredetli. A Down szindromas emberek 21-es szdml kromoszomajabol nem kettd, hanem
harom fordul elé minden sejtben, ezért a rendellenesség neve: triszomia. Ritkan eléfordul,
hogy a szam feletti kromoszoma egy masik kromoszémapérhoz kapcsoldodik, ekkor transzlo-
kaciorol beszEliink. A mozaikos Down-szindroma esetében a triszomia a test sejtjeinek csak
egy részében all fenn. Ez Gigy lehetséges, hogy a korai embrid egyes sejtjeiben kijavitodik a
hiba, ezek utddsejtjei szabalyosak lesznek.

Béarmelyik fajtajat is vessziik a Down-szindrémanak, a kdvetkezmények azonosak: a gyerme-
kek értelmi fejlédése lasst, testméretiik eltér az atlagostol, izomzatuk altalaban renyhe, iziile-
teik lazak, novésiik alacsony, végtagjaik rovidek. Arcberendezésiik jellegzetes Down-baba
arc: pici orr, lapos orrnyereg, ferde vagasu szem, apro fiil, jellegzetes arcpir.

Természetiikben is vannak k6z0s vonasok: ¢szinte, érzékeny, melegszivli emberek, jo szocid-
lis beilleszkedd képességgel. Csaladjuknak, barataiknak rengeteg szeretet adnak, szamitas,
gonoszsag szamukra ismeretlen fogalmak. Megfeleld modszerekkel ,,lassan, de biztosan”,
szinte mindent képesek megtanulni, j6l motivalhatéak. Korlatozott értelmi képességiiket az
egyszerii emberek logikédjaval, metakommunikécioval, érzelmekkel, zenével és tanccal és
angyali humorral kompenzaljak.

Sajnos egy sor betegség is gyakoribb naluk az atlaghoz képest, igy a szivrendellenességek, a
tiiddartéria hipertoniaja, pajzsmirigy mikodési zavarok, emésztérendszeri fejlodési rendelle-
nességek, ortopédiai problémaék, szem- és latasi problémak, fiil- és hallasi problémak, a vér-
képzd rendszer zavarai, neuroldgiai €s pszichiatriai zavarok, fertdzések, kronikus léguti meg-
betegedések, alvaszavarok.

Ahhoz, hogy egy csalad viszonylag hamar kikeriiljon a Down-baba sziiletése utani- miatti
sokkos allapotbol, altalaban segitség kell. Kell az informécio, de még inkabb a batoritas. A
legfontosabb talan a sorstarsi segitség. A Down-Dada képzett sziilokbol allo sorstarsi segito-
szolgalat: ha Down-baba sziiletik, a sziilok kérésére megjelenik a Down-Dada, felajanlja se-
gitségét, elmondja sajat tapasztalatait, jogi és nevelési tanacsot ad, eljuttatja az 0j sziilét a Ko-
rai Fejlesztdbe, a Down Ambulancidra, sziiloklubba és csoportterapiara, segit a gyermek elfo-
gadasaban €s a traumat kovetd gyogyuldsban. Ennek is koszonhetd, hogy egyre tobb Down-
szindromads gyermek nd fel sajat csaladjaban.

Harmas kovetelménynek kell eleget tenniink, ha Down-szindromas gyermeket neveliink: 1.
biztositani a gyermek j6 egészségi allapotat, 2. korai fejlesztését és 3. elfogadasat. Az is na-
gyon fontos elv, hogy az elfogadas és a szeretet elvarasokkal parosuljon. Mindennél fonto-
sabb, hogy a Down-baba csaladban néhessen fel, szeretd kozdsségben.

A Down szindromas gyermekek sziilei nem szeretnek erre gondolni, de a gyermeket tervezo
csaladok részérdl természetes igény a Down-szindroma ,,megeldzése”, a sziiletés elotti szlird-
vizsgalat, illetve diagnodzis.

Nem duskalunk a nagy biztonsagot nytjté modszerekben: a legbiztosabb diagndzist a magzat
sejtjeinek tenyésztése utani vizsgalat adja, de ehhez a magzatvizbdl kell mintat venni
(amniocentézis), mely noveli a vetélés kockazatat és viszonylag késon, a magzat életének 4.
hoénapjaban végezhetd el. Valamivel korabban lehet mintat venni a méhlepénybdl, de ennél is
van vetélési kockazatndvekedés €és az eredmény statisztikdja is gyenge. Az ultrahangos sziir6-
vizsgalat tovabbi lehetdségeket kinal, elsdsorban a Down-szindromaval korrelaciét mutato
nyaki redd (a magzati fejlédés 11 hetében néhany napra megjelené 6déma a nyaki bor alatt),
alaki és méretbeli eltérések valamint szivrendellenességek kimutatdsa altal.

Elore jelezhetjiik a Down szindroma valoszinliségét: az ultrahangos vizsgalattal észlelt rendel-
lenességek, a sziilok kora (30 éves anyanal 1/1000, 40 évesnél mar 1/100 az esély), atlag alatti
AFP-szint (alfa- fotoprotein: magzati vérfehérje, atlag feletti értéke a nyitott gerinc indikatora)



¢s esetleges konkrét koreldzmények figyelembevételével ma mar szoftver segitségével sza-
mitjak ki a kockazati tényezdt. Ha a kockazat meghaladja az elfogadhato6 értéket, magzatviz-
mintavételre és kromoszomavizsgalatra kell sort keriteni.

Egyre tobben sziilik meg a magas kockazat vagy a konkrét diagnézis ismeretében is Down-
szindromas gyermekiiket. Ok felkésziilhetnek lelkileg és fizikailag is a gyermek legmegfele-
16bb fogadasra.

Atlagban minden 600. gyermek sziiletik Down-szindrémaval. A triszomia-tipust rendellenes-
ség nem Ordkletes. Véletlenszeriien jon, barkivel el6fordulhat. Ha ez éppen veliink esik meg,
nyeljiik le kdnnyeinket és késziiljiink a feladatra. Egy megoldhato feladatra, melyhez van se-
gitség!

A Down Alapitvany az alabbi szolgaltatasokkal segiti a Down szindromas gyermeket neveld
csaladokat és a Down-szindromas embereket:

Down-Dada szolgalat, sziilok segitése, komplex habilitacio,

Korai Gyogypedagodgiai Fejlesztés és Tandcsadas 0-3 éves korig: www.downkorai.hu
Down Ambulancia, 13 gyermekszakrendeléssel, szlirévizsgalati programmal,

Altatasos Fogészat,

Atmeneti Otthon (krizisotthon), tel.: 208 5622,

Napkozi Otthon €s védett munkahely,

Lakootthonok, értelmi sériilt felndttek segitett onallo életének szintere,

Szabadidds, oktato és fejlesztd programok, tehetséggondozas, miivészeti studiok,
Informacios fiizetek, kiadvanyok, konyvek.

SEGITSEN, HOGY SEGITHESSUNK!

Segithet adoja 1%-aval (Down Alapitvany addszama. 1800528201042), vagy adomanyokkal!
Down Alapitvany banki adatai: HVB Bank, 1111 Budapest, Lagymanyosi ut 1-3.
Szamlaszam: 10918001-00000013-38730007

Down Alapitvany: 363 6353 vagy 273 11-70; down@invitel.hu; www.tar.hu/downalapitvany

Dr. Gruiz Katalin, Down Alapitvany elnoke
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