Mi a Down-szindréma?

Az embernek 23 kromoszémaparja van, dsszesen
46 kromoszémaja, melygb23 anyai, 23 apai erede-
ti. A Down szindromas emberek 21-es szamu kro-
moszomajabol — hibas sejtosztotdwetkezté-
ben —nem ketb, hanem harom fordul &minden
sejtben, ezért a rendellenesség neve: triszémia.
Ritkan etfordul, hogy a szam feletti kromoszéma
egy masik kromoszomaparhoz kapcsolédik, ekkor
transzlokaciorol beszélink. A mozaikos Down-
szindroma esetében a triszomia a test sejtjeinek
csak egy részében all fenn.

Honnan ered a ,Down” elnevezés?

Down szindréma feltehéen mindig is létezett,
egészen korai fivészi alkotasokon is lathatéak
Down-szindromas emberek, de tudomanyos igény-
nyel Langdon Down angol orvos irta ledstor
1866-ban ezt az értelmi fogyatékossaggal jard
tinetegyuttest.

Milyen gyakori a Down-szindréma?

Atlagban minden 700. megsziiletett baba Down-
szindromas. A sztik életkoraval i a valoszid-

ség: 30 éves anyanal 1/1000, 40 év felett mar 1/100
koruli az esély, az apa kora 50 év felett jatszik k
mutathaté szerepet. Ennek ellenére a Down-
szindromas Ujszulottek szileinek atlagéletkora alig
kilénbozik a nagy atlagtol, hiszen a szilések szama
a fiatalabbaknal Iényegesen nagyobb, mint negy-
venhez kozeli korosztalynal.

Gyodgyithat6-e a Down szindroma?

A triszGmia nem gyogyithatd, hiszen betegségnek
sem mondhaté, sokkal inkabb egy allapot. Ezért is
véltotta fel akordbbi Down-kér elnevezést
Down-szindroma.

Mivel a kromoszomatbbblet eredményeképpen a
szervezet teljes biokémiai hattere eltér az atlagos
tol, bizonyos hianyok és/vagy tulikddések felte-

hetben kompenzalhatéak. Ezeken alapulnak az

allapot javitasat célzd gyogyszeres kezelések, me-
lyek legtdbbje nem tdmaszthat6 ald megéekth-
tisztikai bizonyitékkal.

Ha maga a Down szindréma nem is, a vele egytt
jaré valodi betegségek gyogyithatdak és gyogyitan-
ddak is! A Down szindromasoknal az atlagnal gya-
koribbak a szivrendellenességek, adstitéria hi-
perténidja, pajzsmirigy tikbédési zavarok, emész-
téorendszeri fefldési rendellenességek, ortopédiai
problémak, szem- és latasi problémak, fil- és halla
si problémak, a vérképzrendszer zavarai, neuro-
I6giai és pszichiatriai zavarok, fézések, kronikus
Iéguti megbetegedések, alvaszavarok. Ezékése

és kezelése elengedhetetleniil fontos. Erre szakoso-
dott a Down Ambulancia, melyen beldl 14 kilénfé-
le megebz6 és gyogyitd célu szakrendelégik-

dik.

Miben mutatkozik meg a Down szindréma
Barmelyik fajtgjat is vesszilk a Down-szindroma-
nak, a kovetkezmények azonosak: a gyermek ér-
telmi fejlédése lassu, testmérete eltér az atlagostol,
izomzata altaldban renyhe, izlletei lazak, novése
alacsony, végtagjai révidek. Arcberendezésik jel-
legzetes Down-baba arc: pici orr, lapos orrnyereg,
ferde vagasu szem, aproé fil, jellegzetes arcpir.

Természetikben is vannak kdzds vonasgskinte,
érzékeny, melegszivemberek, j6 szocidlis beil-
leszked képességgel. Csaladjuknak, barataiknak
rengeteg szeretet adnak, szamitds, gonoszsag sza-
mukra ismeretlen fogalmak.

Ertelmi képességeiket régebben alabecsiilték. Ma
mar tudjuk, hogy megfeléimddszerekkel ,lassan,
de biztosan”, szinte mindent képesek megtanuini,
szeretettel j6I motivalhatéak. Korlatozott értelmi
képességiket az egysieemberek logikajaval,
metakommunikaciéval, érzelmekkel, zenével és
tanccal és angyali humorral kompenzaljak.

Atlagos életkoruk a korabban kezeletleniil hagyott
betegségek ésiitét nélkil hagyott szivproblémak
miatt atlag alatti volt. Egészséges Down-
szindromas személyek 70 év feletti kort is megér-
nek.

Orokl 6dik-e a Down-szindroma?

A Down-szindréma leggyakoribb fajtaja, a 21-es
kromoszOma szabad triszémiaja (95 %), nem Orok-
16dik. Mindazonaltal 35 éves kor felett ajanlatos
genetikai tanacsadason részt venni.

A transzlokacios valtozat viszont 6rékb, igy

akinél gyanithat6 ennek jelenléte a csaladban vagy
a mar megszuletett Down-szindrémas gyermeknél
ezt diagnosztizaltak, okvetlenil vegyen részt adapo
genetikai kivizsgalason.

Megelszés

A Down-szindrémas gyermekek sziilei nem szere-
tik ezt a kifejezést, de a gyermeket tervegalddok
részéédl természetes igény a Down-szindréma
.megebzése”, a szliletésétti szirdvizsgalat, illet-
ve diagnozis.

Nem duskalunk a biztonsagos modszerekben: a
legbiztosabb diagnozist a magzat sejtjeinek te-
nyésztése utani kromoszomavizsgalat adja, de eh-
hez a magzatvidbkell mintat venni
(amniocentézis), mely néveli a vetélés kockazatat
és csak viszonylag ké&s, a magzat életének 4.
hénapjaban végeztietl. Kordbban lehet mintat
venni a méhlepényih de ennél is van vetélési
kockazatnovekedés és a talalati statisztika gyen-
gébb.

Az ultrahangos sz6vizsgélat tovabbi lehésége-
ket kinal, elésorban a Down-szindréméval korre-
laciét mutato nyaki retl(a magzati fefidés 11
hetében néhany napra megjéléniéma a nyakidy
alatt), a magzat alaki és méretbeli eltérései-vala
mint szivrendellenességek kimutatasa alapjan.

Elére jelezhetjik a Down szindromaédrdulasi
val@sziriiségét: az ultrahanggal észlelt rendellenes-
ségek, a sztk kora, az atlag alatti AFP-szint (alfa-
fotoprotein: magzati vérfehérje, atlag feletti keé

a nyitott gerinc indikatora) és esetleges kimalé-
nyek figyelembe vételével szoftver segitségével
szamitjak ki a kockazati tény#z Ha a kockazat
meghaladja az elfogadhaté értéket, kromoszéma-



vizsgalatot (magzatviz- vagy korionboholy vizsga-
latot) ajanlanak fel a gyanu igazolasara.

Ma mar egyre tobben sziilik meg a magas kockazat
vagy pozitiv diagndzis ismeretében is Down-szin-
dréméas gyermekiikeOk lelkileg és fizikailag is
felkészilhetnek gyermekik megfélébgadasra.

Teendbk

A teendbket az a gondolat iranyitsa, hogyésisr-

ban 6k is gyerekek; csecsdik kisgyermekek,
késsbb tinédzserek, majd felttek, akiknek az a
legfontosabb, hogy szetetsaladban, kébb bara-
tokkal, j6 tarsaséagban, féltként pedig mindenki
mashoz hasonl6an, 6nallo életet élhessenek, sajat
életstratégiaval, lakassal, munkaval, keresettel,
baratokkal, sajat csaladdal.

Harmas kovetelménynek kell eleget tenni a Down-
szindromas gyermek j0 féflése és életmisége
érdekében:

1. Szakszdr orvosi ellatas és gondozas az egészsé-
ges allapot érdekében

2. Fejlesztés: korai gyogypedagogiai fejlesztés,
gyogytorna, neurohabilithcié, ki#isb hatékony
oktatas, logopédia, szakképzés, 6nallo életre neve-
Iés, stb.

3. Elfogadd, szeretetteljes banasmad, de ezzel par-
huzamosan elvaras, teljesitményre 6sztdénzés.

A csaladoknak ugy kellene élnitk Down-
szindromas gyermekikkel, mint barki masnak, és a
Down-szindromas embereknek is, itt, kdztink és
vellink, kevéssé fejlett és kuldnleges képességeik-
kel, egyéniségiikkel. Ehhez igyekszik segitséget
adni a Down Alapitvany.

Cimek:

Az Ertelmi Fogyatékosok Fejbdését Szolgald
Magyar Down Alapitvany

1145 Budapest, Amerikai Gt 14.

Tel.: 363 6353, Tel./fax: 273 1170

E-mail: down@downalapitvany.hu

Down Dada Sorstars Segét Szolgalat
1143 Budapest, llka u. 26.

Tel.: 20/260 7793
E-mail: steinbach.eva@downalapitvany.hu

Down Alapitvany Korai Fejleszté Kdzpontja
1143 Budapest, llka utca 26. Ill. emelet 5.
Tel.: 222 3208

E-mail: downkorai@downalapitvany.hu

Down Ambulancia
1146 Budapest, llka utca 57.
Tel.: 422 2898

Down-up levele® lista sziibknek:
Feliratkozasdown.levlista@gmail.com

Segit szolgaltatasainkat nagyrészt adoméanyokbdl
és szponzori tamogatasbal tartjuk fenn.

On is segitsen, hogy segithessunk!

DOWN

ALAPITVANY

Adbdszam: 18005282-1-42
Bank: UniCredit Bank, Bp. Lagymanyosi u. 1-3.
Szémlaszam: 10918001-00000013-38730007

Az ismertebt készitette: dr. Gruiz Katalin

Amit a Down-szindromarol
tudni kell



