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+ CO S!E KRYJE POD NAZWA

ZESPOL DOWNA?

Przede wszystkim odmiennos¢ biologiczna cztowie-
ka, ktorego natura wyposazyta w dodatkowa informacje;
genetyczng chromosomu 21. To ona whasnie modyfikuje
rozw0j 1 ksztaltuje cechy wyrdzniajace dana. osobg
posrod innych ludzi. Pierwszy na odmienny wyglad
niektorych dzieci z upo$ledzeniem umystowym zwrocit
uwage pod koniec XIX wieku (w 1866 r.) angielski
lekarz John Langdon Down. Od jego nazwiska pochodzi
nazwa tego zespotu.

Bi JAKIE CECHY ZEWNETRZNE POZWALAJA

ROZPOZNAC ZESPOL DOWNA?

Niektorzy nazywaja je stygmatami. Cechy zewnetrz-
ne najlepiej widoczne sa na twarzy. Naleza do nich sko-
$nie w gore ustawione szpary powiekowe, zmarszczka
nakatna, gwiazdziscie, regularnie utozone jasne plamki
na teczowee oka, krotki grzbiet nosa, nisko potozone,
male, hypoplastyczne matzowiny uszu, zwgzony prze-
wod stuchowy zewnetrzny 1 inne. Mozna dodac krotkie
dtonie i stopy, poprzeczny przebieg linii gtownej na
dtoniach, duzy odstep pomiedzy paluchem i drugim
palcem obustronnie u stop czy obecnos¢ tzw. bruzdy
sandatowej na podeszwach. Cech tycli jest znacznie wie-
cej, ale nie u wszystkich musi kazda wystapic. Zestaw co
najmniej 10 cech jest wskazowka, aby wykona¢ badanie
kariotynu i poradzi¢ si¢ lekarza, najlepiej genetyka kli-
nicznego, w sprawie diagnozy. Kto$ policzyt, ze moze
by¢ ich okoto 300. U kazdego liczba, rodzaj cech i ich
zestaw moga by¢ inne.

Natomiast pojedyncze wymienione ccchysaobser-
wowane takze u 0sob bez dodatkowego chromosomu
21, i nie s czyms szczegolnym.

W JAKIE SA PRZYCZYNY ZESPOLU DOWNA?

W 1959 r. francuski lekarz Jerome Lejcune
odkryt w komorkach limfocytow krwi obwodowej
obecno$¢ dodatkowego chromosomu malenkiej pary
chromosoméw nr 21. Pdzniej zaobserwowano inne
formy zmian chromosomow, nazywane translokacja
chromosomowa. Od tego czasu wiadomo, ze w ze-
spole Downa, w kazdej komorce organizmu (postac
petna) lub w czgsci komorek (posta¢ mozaiki) jest
nadmiar materiatu genetycznego. Przyczyny, ktore
doprowadzaja do nierozdzielenia si¢ chromosomow

pary 21 podczas podziatu komorek rozrodezych, nic
$3 jeszcze poznane.

JS JAKIE SA RODZAJ E ZESPOLU DOWNA?

Z punktu widzenia rozpoznania cylogenetycznego
wyrdznia sig trzy rodzaje. Pelng trisomig chromosomu
21., w ktorej wszystkie komorki organizmu zawieraja do-
datkowy chromosom 21. Trisomi¢ 21 mozaikowa, gdzie
tylko czes¢ komorek organizmu zawiera dodatkowy
chromosom 21., a czgs¢ ma kariotyp prawidtowy. Mamy
tez trisomig 21 iranslokacyjna, w ktorej dodatkowy
materiat chromosomu 21. jest potaczony z innym chro-
mosomem. Stad potocznie uzywa si¢ nazwy ,petny",
»mozaikowy" oraz ,translokacyjny" zespol Downa.

Przebieg rozwoju dziecka, rodzaje wad, ktore moga
wystapi¢, umiejgtnosci poznawcze i sposob radzenia
sobie w zyciu nie zaleza od rozpoznania Cytogenetycz-
nego formy trisomii 2.

G3 CZY ZESPOL DOWNA JEST DZIEDZICZNY?

Zazwyczaj zespot Downa nie jest odziedziczony.
Tylko u okoto 2% przypadkow wystepuje rodzinnie.
Aby ustali¢, w ktorych rodzinach z. Downa jest odzie-
dziczony, konieczne jest okreslenie formy nieprawidto-
wego kariotypu u dziecka.

Jesli kariotyp dziecka ma formg translokacyjna
trisomii 21, nalezy wykona¢ kariotypy rodzicow. Czes¢
z nich moze by¢ nosicielem translokacji chromosomo-
wej 1 wowczas istnieje zwigkszone prawdopodobien-
Stwo powtorzenia si¢ zespotu Downa w kolejnej
ciazy. U nosiciela translokacji, niezaleznie czy to jest
stwierdzone u mamy, czy u taty, stale produkowane sa
niezrownowazone genetycznie gamety z dodatkowym
chromosomem 21, ktore po zaptodnieniu moga dac po-
czatek kolejnemu dziecku z zespotem Downa. Wowczas
moéwimy o dziedziczeniu zespotu Downa. Sa to jednak
sytuacje wyjatkowe i ograniczone do form translokacyj-
nych zdrowych rodzicow, czyli samych niebedacych
z zespotem Downa.

Istnieja ostatnio poznane bardzo rzadkie formy
przegrupowan materiatu chromosomu 21., prowa-
dzace do duplikacji krytycznego regionu malej czgSci
samego chromosomu 21. i odziedziczalno$¢ tej zmiany
moze by¢ wysoka. Nalezy doda¢, ze z. Downa moze
by¢ przekazywany przez kobiety z z. Downa, ktore
Zazwyczaj maja zachowana plodnos$é, ale nie w kazdym
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przypadku ciazy. Mgzczyzna z zespotem Downa jest
zwykle nieptodny.

ES CZY ZESPOL DOWNA ZAWSZE OZNACZA
UPOSLEDZENIE UMYSLOWE?

. Powszechnie i dlugoliwazalosig, ze zespol Downa
jest najczestsza, przyczyna uposledzenia umystowego.
Przy czym rozumiano je jako obnizenie ogolnych
zdolnosci poznawczych mierzonych testem ilorazu in-
teligencji (1Q) oraz istotnym ograniczeniem zdolnosci
adaptacyjnych co najmniej w dwoch .sferach, takicli jak
komunikowanie sig., samoohsiuga, tworczos¢ itp. Jak
rozumiano, tak dziatano - nie podejmujac zadnych
dziatan umozliwiajacych realizowanie rzeczywistych
potrzeb dzieci, powodowano niejako ,,wtorne" upo-
§ledzenie. Dzi$ wiadomo, ze zdolno$ci intelektualne
1 rozw0j spoteczny osob z zespotem Downa w duzej
mierze moga. by¢ ksztaltowane przez warunki $rodowi-
skowe i mam nadziejg, ze wezesna stymulacja i specjal-
na pomoc pedagogiczna w sposobie wychowywania
dzieci, wspomaganie ich rozwoju, ~dostrzeganie ich
rzeczywistych potrzeb 1 wykazywanie roznych umiejet-
nosci w istotny sposob poprawia obraz zespotu Downa.
Potencjat rozwojowy tych ludzi, tak samo jak wszystkich
ludzi, jest duzy 1 zroznicowany. Czy w kazdym przypad-
ku jest dobrze wykorzystany?

E3 OD CZEGO ZALEZY STOPIEN

UPOSLEDZENIA UMYSEOWEGO W

ZESPOLE DOWNA?

Nie ma mozliwosci prognozowania w indywidualnym
przypadku. Tak jak zakres zdolnosci i umigjgtnoscei cha-
rakteryzuja, kazdego cztowieka indywidualnie, tak efekt
obnizenia sprawnosci funkcjonowania w poszczegolnych
sferach moze by¢ rozny. Zalezny zardwno od genetycz-
nego obciazenia, jak i od czynnikow Srodowiskowych
wzmacniajacych rozwdj lub dziatajacych szkodliwie.

i JAKIE JEST PRAWDOPODOBIENSTWO URO-
DZENIA NASTEPNEGO DZIECKA Z TA OD-
MIENNOSCIA?

Generalnie czgstos¢ powtorzenia si¢ urodzen
dzieci z zespoleni Downa jest niska i w wigkszosci przy-
padkow przyjScia na §wiat jednego dziecka z zespotem
Downa nic nalezy oczekiwa¢ nastgpnego dziecka z tym
zespotem. Porada genetyczna ujmuje to jako mate
prawdopodobienstwo powtdr/enia si¢ zespoiu Do-
wna w kolejnej ciazy. Wazne jest okreslenie kat iotypu,
bowiem od rodzaju /mian chiomosomowycl. zalezy

ryzyko powtdrzenia. Niskie jest w przypadku najczgst-
szej prostej trisomii chromosoméw 21.

Jak w kazdej regule istnieja wyjatki. Naleza do nich
rodzinnie wystepujace translokacje chromosomowe
7z zaangazowaniem chromosomu 21. oraz formy
mozaikowe trisomii 21 u rodzicow. Wowczas praw-
dopodobienstwo powtorzenia jest wicksze do 15%,
a w szczegolnych przypadkach translokacji rodzinnej
t(21;21) sigga prawie 100%.

13 CZY OSOBY Z ZESPOLEM DOWNA MOGA

MIEE€ POTOMSTWO?

Kobiety z zespotem Downa najczesciej rodza
zdrowe dzieci. W mojej praktyce spotkatam sig z 15--
letnia dziewczynka, klora urodzita zdrowa coreczke.
Mgzczyzni za$ sq zazwyczaj nieptodni. Znam tylko jeden
opis sytuacji ojcostwa.

13 CZY ZESPOL DOWNA JEST ZWIAZANY Z

PLCIA?

[ tak, i nie. Do nierozdzielcnia chromosoméw 21
moze dojs¢ zardwno w komorkacli ojcowskich, jak
i matezynych. Czgsciej jednak do uszkodzen dochodzi
w komorkach matek. Z prostej przyczyny - dtuzej doj-
1zewaja niz komorki ojcow, wigc sa bardziej narazone
na czynniki szkodliwe. Zaburzenia hormonalne okresu
przcdrnenopauzalncgo sprzyjaja rowniez nierozdzie-
laniu si¢ chromosomow 2 1 . "

H JAKI JEST ZWIAZEK ZESPOLU DOWNA Z

WIEKIEM MATKI?

Czestos¢ wystepowania zespotem Downa jest oko-
lolO razy wyzsza w grupie noworodkow urodzonych
przez kobiety powyzej 'i0. roku zycia, niezaleznie od
lego czy juz mialy potomstwo, czy tez nie. To nie ozna-
cza jednak, ze mtode matki nie rodza dzieci z zespotem
Downa. Niektorzy podaja, ze organizm mtodej kobiety
czgsciej rozpoznaje zmiany u ptodu z dodatkowym
chromosomem 21. i w sposob naturalny dochodzi
wowczas do poronienia samoistnego. Wiadomo, ze 10%
wszystkich ciaz kobiet w wieku rozrodczym ulega po-
ronieniom samoistnym i znaczna cz¢$¢ z nich zawiera
rozne aberracje chromosomowe, w tym dodatkowy
chromosom 21.

d CO TO SA BADANiA GENETYCZNE 1
PRENATALNE?
Podstawowym bada ..cm genetycznym, ktore po-
winno by¢ wykonywane przy klinicznym rozpoznaniu

zespotu Downa, jest badanie kariotypu, zwane inaczej
badaniem cytogenctycznym.



Kariotyp to zestaw chromosomoéw, w ktorych
znajduje si¢ kwas dezoksyrybonukleinowy (DNA) za-
wierajacy informacje genetyczna t) budowie catego ciata
cztowieka, jego rozwoju od poczecia do zgonu. Kazdy
chromosom ma dwa ramiona krotkie i dwa dhugie
potaczone ze soba centromerem. U cztowicka jest idi
23 pary i kazda z nich mozna rozpoznaé¢ na podstawie
wielkosci ramion chromosomu i jego ksztaltu wyznaczo-
nego przez potozenie centromeru, a takze charaktery-
stycznego wzoru poprzecznych prazkow. Chromosomy
pary 21 naleza do najmniejszych autosomow z bardzo
matymi ramionami krétkimi zaopatrzonymi dodatko-
wymi strukturami zwanymi satelitami.

W zespole Downa najczesciej stwierdzamy obec-
nos¢ dodatkowego chromosomu malenkiej pary nr
21 i zapisujemy jako 47,XX,+21 (dziewczynka) lub 'i7,
XY, +21(chlopicc).

Badania chromosomowe u dziecka i rodzicow wy-
konuje si¢ z krwi obwodowej, natomiast w badaniach
prenatalnych u ptodu oceng kariotypu wykonuje sie
po pobraniu ptynu owodniowego w 16. tygodniu cia-
7y przez powloki brzuszne (tzw. amniocentcza) pod
kontrola badania ultrasonograficzncgo, tak aby nie
uszkodzi¢ poruszajacego si¢ w macicy ptodu. Komarki
pobrane poprzez amniocenteze rosng na szkle przez
okres 2 tygodni do momentu uzyskania wystarczajacej
ich liczby do oceny.

Ostatnio stosuje sie techniki postawienia roz-
poznania zespotu Downa wciagu | dnia, tzw. F1SH,
€0 znacznie przyspiesza czas oczekiwania na wynik.
Warunkiem zastosowania tej techniki jest wskazanie,
ze mamy oczekiwaé kariotypu z dodatkowym chro-
mosomem 21.

S CZY ZESPOL DOWNA MA WPLYW

NA DLUGOSC ZYCIA?

Postuze si¢ najnowszymi danymi ostatnio opubli-
kowanymi w czasopi$mie o duzej renomie The Lancet
(2002; 359, 1019-1025). Autorzy podaja, Ze pacjenci
z zespotem Downa $rednio przezywaja 49 lat (dane
z roku 1997; wg danych z roku 1983 sredni wiek
wynosit 25 lat). W tym samym okresie dtugos¢ zycia
spoleczenstwa wydtuzyta si¢ tylko o ok. 3 lat. Badania
opieraly si¢ na analizie przypadkow zgondw z okresu
1983-1997 na grupie ponad 17800 osob z zespotem
Downa. Jednym z czynnikdw, ktore poprawity dtugosé
zycia 0sob z zespotem Downa, jest wychowywanie ich

w rodzinach i program przyjgcia ich do normalnych
szkol 1 zaktadow pracy chronionej. Od dawna natomiast
wiadomo o przedwczesnym starzeniu si¢ i zwigkszo-
nym ryzyku zachorowania 0sob z zespotem Downa na
chorobe Alzhcimera.

Q CZY ZESPOL DOWNA MOZNA WYLECZYC?

Zespol Downa nie jest choroba, ale naturalng forma
ludzkiej egzystencji o odmiennym przebiegu rozwoju
niz wigkszo$¢ genetyczna z 'i0 chromosomami. Dzieci
maja odmienne potrzeby, zwtaszcza umystowe i emo-
cjonalne, ktore czesto nierozpoznane i niezaspokajane
prowadza do tzw. zmian wtornych zwiazanych z bra-
kiem mowy i uposledzeniem umystowym.

Bardzo wazna jest ocena mozliwosci rozwojowych
dziecka, aby mozna bylo skuteczniej zwalcza¢ bariery
porozumiewania si¢ i uzyska¢ istotny dla ich rozwoju
poziom spotecznej akceptacii.

M DLACZEGO JA?

Bo tak naprawdg jest to jak ruletka, ktora kreci
los. Czgstos¢ wystgpowania zespotu Downa wynosi
przecigtnie 1:600 urodzen. W okresie prenatalnym
siedmiokrotnie wigcej.

Przy prawidtowych chromosomach obydwojga
rodzicOw nie mozna wczesniej przewidzie¢ czy i u kogo
urodzi si¢ dziecko odmienne. Nic mozna zapobiec
wystapieniu nierozdzielaniasi¢ chromosomoéw 21
w komorce matczynej lub ojcowskiej dajacej poczatek
dziecku z zespotem Downa.

Tylko nieliczni rodzice moga by¢ nosicielami
zmian chromosomowych wskazujacych na zwigkszone
prawdopodobiefstwo urodzenia dziecka z zespotem
Downa. Czasem wskazowka o nosicielstwie moga by¢
poronienia .samoistne wystepujace w rodzinie badz
nieptodnos¢ u niektorych krewnych, a t.ikze urodzenie
dzieci z zespoleni Downa u dalszych krewnych,

Na to pytanie nie ma odpowiedzi. Rodzice stawiaja
je z poczucia krzywdy na poczatku zycia dziecka, ale
czasem po lalach nie tylko nie czuja si¢ pokrzywdzeni,
ale wrecz uwazaja sie za wybrancow losu.
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Zaktadu Genetyki Klinicznej z Akademii
Medycznej w Biatymstoku.



