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Zespół Szkół Nr 1 w Radomiu 
DZIECKO  Z  ZESPOŁEM  DOWNA

OPIS JEDNOSTKI CHOROBOWEJ I CHARAKTERYSTYKA
 HISTORIA ZESPOŁU DOWNA
Zanim odkryto genetyczne powiązania z zespołem Downa, angielski lekarz, Jon Langdon Down opisał jego symptomy.

W roku 1866 rozróżnił zespół Downa i jego cechy charakterystyczne z nim związane podał: proste i cienkie włosy, mały nos i szeroką twarz. Jest on również odpowiedzialny za wprowadzenie terminu ,,mongolizm", który odnosił się do osób dotkniętych zespołem Downa. Wierzył, że byli oni reprezentantami niższego etapu rozwoju człowieka. Był on pod wrażeniem wyglądu oczu ludzi Wschodu i myślał, że jego pacjenci wyglądali jak Mongołowie, których najwidoczniej traktował jako "prymitywnych". Wielu ludzi protestuje przeciw nazwaniu tej jednostki "mongolizmem" i używaniu przydomka "mongoł". Nazwa ta nie tylko jest niewłaściwa, lecz również krzywdząca ludzi z zespołem Downa. Nazwa "zespół Downa" pochodzi więc od nazwiska człowieka, który jako pierwszy go opisał.

Postęp w badaniach genetycznych pomógł naukowcom lepiej zrozumieć przyczyny zespołu Downa. W latach trzydziestych zaczęli oni podejrzewać, że zespół Downa może być spowodowany pewnymi wadami chromosomów. W 1959 r. francuski genetyk, Jarom Lejune, odkrył, że komórki osób z zespołem Downa mają dodatkowy chromosom. Później odkryto, że dodatkowy chromosom jest związany z parą 21.

 PRZYCZYNY ZESPOŁU DOWNA
Zespół Downa nie został spowodowany niczym, co zdarzyło się w czasie ciąży.

Nieprawidłowość ta pozostaje wtedy, gdy tworzą się komórki jajowe czy plemniki albo wówczas, gdy zapłodnione jajo zaczyna się dzielić i rosnąć. Podczas stworzenia się komórek rozrodczych, albo w trakcie pierwszego podziału zapłodnionego jaja, pojawia się dodatkowy chromosom. Ten właśnie 

dodatkowy chromosom powoduje różnice w fizycznym i psychicznym rozwoju dziecka z zespołem Downa w porównaniu z innymi dziećmi.

Kiedy 21 para chromosomów pozostaje nierozdzielona dana osoba ma trisomię 21. Ludzie z trisomią 21 oznaczają się szczególnymi cechami fizycznymi oraz psychicznymi, łącznie określanymi jako zespół Downa.

"Zespół" w medycznym rozumieniu jest to grupa wspólnych cech morfologicznych, klinicznych i behawioralnych, (czyli związanych z zachowaniem i psychiką) z towarzyszącymi im nieraz wadami rozwojowymi wytworzonymi przez wspólną

przyczynę.
 Natomiast Down, jak już wspomniałam był lekarzem, który opisał te objawy oraz zasugerował, że związane są z tą samą - wówczas nieznaną przyczyną. Zespołem Downa nazywa się zestaw charakterystycznych cech spowodowanych obecnością dodatkowego 21 chromosomu.

U większości dzieci z zespołem Downa mamy do czynienia z dodatkowym czterdziestym siódmym chromosomem w kariotypie, czyli w zestawie chromosomów zawierających informację genetyczną zapisaną przez kolejność par zasad nukleotydowych w DNA wchodzącego w skład chromosomu. Każdy z nas ma zwykle w każdej komórce 46 chromosomów układających się w dwadzieścia trzy pary: 22 pary autosomów i jedną parę chromosomów płci. Chromosom 21 jest ubogi w geny.

Dodatkowy chromosom 21, nie jest uszkodzony i stanowi prawidłową kopię chromosomu 21 matki lub ojca. Nie jest on więc chromosomem obcym gatunkowo, ani też "cofniętym" w rozwoju do wcześniejszego etapu ewolucyjnego człowieka.

Zespół Downa występuje wśród ludzi wszystkich ras, klas społecznych, niezależnie od poziomu rozwoju ekonomicznego.

Nie udowodniono żadnego powiązania pomiędzy występowaniem zespołu Downa, a stosowaną dietą, przebytymi chorobami, szerokością geograficzną czy klimatem.

Ustalono związek pomiędzy zwiększeniem się ryzyka poczęcia dziecka z zespołem Downa a zaawansowaniem wieku rodziców. Ryzyko dla matek 20-letnich wynosi jeden na 2000, 35-letnich jeden na 800, a potem gwałtownie wzrasta, osiągając liczbę jeden na 45 i więcej w wieku lat 45.

Częstość występowania zespołu Downa waha się od 1 na 500 do 1 na 900 urodzeń.

W niektórych krajach wskaźnik ten obniża się. Jest to spowodowane zmniejszeniem liczby urodzeń dzieci po przekroczeniu przez matkę 40 roku życia, z większym rozpowszechnieniem w tych krajach świadomego macierzyństwa i planowania rodziny.

Badania dowiodły, że nie ma związku pomiędzy kolejnością przychodzenia na świat dzieci, a prawdopodobieństwem występowania u tych dzieci zespołu Downa.

Dzieci z zespołem Downa nierzadko rodzą się jako pierwsze bardzo młodym rodzicom lub też rodzą się jako ostatnie, co ma związek ze zwiększającym się prawdopodobieństwem poczęcia takiego dziecka przez matki starsze.

Zespół Downa oznacza, że dziecko posiada jeden dodatkowy chromosom w każdej z milionów komórek.

Zamiast 46 chromosomów ma ich 47. Co roku rodzi się ponad tysiąc dzieci dotkniętych tym zespołem. Przypadłość ta dotyczy zarówno i w tym samym stopniu dziewczynek jak i chłopców. Jest to jedna z najpowszechniejszych wad wrodzonych, występująca we wszystkich rasach, grupach etnicznych, klasach społeczno-ekonomicznych społecznoekonomicznych narodowościach.

Chromosomy oraz przenoszony za ich pośrednictwem materiał genetyczny odgrywają znacząca rolę w określaniu cech dziecka, ten dodatkowy chromosom wpłynie na jego życie. Wygląd dziecka z zespołem Downa jest inny od wyglądu jego rówieśników, ma ono pewne problemy zdrowotne i jest do pewnego stopnia upośledzone umysłowo.

Zakres i intensywność tych problemów mogą się różnić w zależności od jednostkowego przypadku.

Dwie rzeczy na temat zespołu Downa trzeba powiedzieć wyraźnie. Po pierwsze, rodzice nie mają wpływu na wystąpienie zespołu Downa - nic nie zrobili ani nic nie uczynili przed ciążą bądź w jej trakcie, co mogłoby spowodować zespół Downa u ich dziecka. Po drugie, podobnie jak "normalne" dzieci, każde dziecko z zespołem Downa jest wyjątkowe, posiada własną osobowość, uzdolnienia i myśli.

CECHY KARDYNALNE ZESPOŁU DOWNA

Cechy fizyczne i psychiczne charakterystyczne dla zespołu Downa powstają w wyniku zaburzenia równowagi w materiale genetycznym, co z kolei zakłóca prawidłowy program rozwoju i wzrostu. 

Dziecko z zespołem Downa wyposażone jest w cechy odziedziczone po rodzicach, dziadkach czy innych przodkach oraz we własne cechy indywidualne. Są one wytworem swoistej gry wpływów czynników natury genetycznej i wpływu szeroko rozumianego środowiska, które te cechy kształtują. Swoistą grę zależności genów od środowiska i odwrotnie, modyfikuje pojawienie się dodatkowego chromosomu pary 21.

Ta modyfikacja sprawia, że obserwujemy cechy wspólne dla osób z zespołem Downa i ta wspólnota często podkreśla indywidualne cechy człowieka dotkniętego tym zespołem.

Modyfikujące działanie dodatkowego chromosomu 21 na fenotyp wyraża się wykształceniem szeregu cech wspólnych w wyglądzie twarzy, rąk, czy sylwetki ciała i odmiennym tempie rozwoju cech umysłowych. Mogą wskazywać na współistnienie wad rozwojowych narządów wewnętrznych, które należy ocenić zanim powstaną istotne zaburzenia kliniczne. Negatywną strona obecności wspólnych cech morfologicznych jest stygmatyzacja osób, które ją posiadają. Duża częstotliwość występowania zespołu cech klinicznych opisanych przez Downa sprawia, że są one powszechnie znane i dlatego rozpoznawane na ulicy czy w szkole. Wywołuje to szereg negatywnych reakcji społecznych w stosunku do osób z zespołem Downa.

Kiedy Langdon Down w 1866 r. zdefiniował zespół po raz pierwszy, wyróżnił mniej niż dwanaście cech charakterystycznych.

Od tamtej pory liczb cech klinicznych uznanych za związane z zespołem Downa znacznie wzrasta. W większości podręczników mówi się o ponad 50 cechach, wiele badań wskazuje, że jest ich ponad 80, a w jednej z polskich prac zidentyfikowano 120 cech klinicznych, natomiast pewna publikacja wymienia 300 cech, które mogą być związane z zespołem Downa. Liczba zidentyfikowanych cech rośnie wraz z rozwojem medycyny.

Lekarze często są w stanie dostrzec dziecko z zespołem Downa zaraz po porodzie. U noworodków występują różnice w rysach twarzy, w szyi, rękach i stopach oraz słabsze naprężenia mięśni. Cechy te wzmagają podejrzenia lekarza, który po zbadaniu dziecka zazwyczaj zleca badanie chromosomów, by potwierdzić podejrzenia.

Należy jednak pamiętać, że dzieci z zespołom Downa są ogromnie zróżnicowane, nie każde dziecko z zespołem Downa posiada wszystkie te cechy charakterystyczne. Nie odkryto żadnych zależności między ilością tych cech, posiadanych przez dziecko, a jego 

zdolnościami poznawczymi. Na postawie badań ustalono CECHY KARDYNALNE ZESPOŁU DOWNA:

WIOTKOŚĆ MIĘŚNI
Dzieci z zespołem Downa mają słabe naprężenie mięśni, jest to tak zwana hipotonia.

Oznacza to, że mięśnie wydają się być osłabione i wiotkie. Słabe naprężenie mięśni dotyczy wszystkich mięśni ciała. Jest to istotna cecha fizyczna, która alarmuje lekarzy, 
by sprawdzili dokładnie czy nie ma innych cech zespołu Downa. Słabe naprężenia 
mięśni mają wpływ na zdolności ruchowe dziecka, jego siłę i rozwój.

Większość cech związanych z zespołem Downa nie ma wpływu na zdolności do 
wzrostu i uczenia się, ale zwiotczenie mięśni może utrudniać wszystkie obszary 
rozwoju. Na przykład ma wpływ na rozwój umiejętności takich jak: siadanie, stanie, chodzenie.

Innym obszarem, w którym zwiotczenie mięśni stanowi przeszkodę w rozwoju dziecka 
jest żywienie i przyjmowanie posiłków, ponieważ mięsnie twarzy są słabsze.

Hipotonia nie jest uleczalna. To znaczy, że naprężenia mięśni najprawdopodobniej 
zawsze będą trochę mniejsze niż u innych dzieci. Jednak często można to z czasem poprawić przez fizyczną terapię. Z tego powodu duży nacisk jest kładziony na dobrą fizyczną terapię, która pomaga dzieciom ze zwiotczałymi mięśniami rozwijać się poprawnie.

RYSY TWARZY

Twarz dziecka może mieć niektóre lub wszystkie z wymienionych poniżej cech charakterystycznych dla zespołu Downa.

OCZY

Oczy dziecka mogą wydawać się skośne. I to z powodu trochę orientalnego wyglądu zespół Downa był nazywany "mongolizmem". Lekarz może to nazwać skośnym ustawieniem szpar powiekowych, zewnętrzna strona kącika oka jest skierowana ku 
górze. Szczególnie wyraźne jest to wówczas, gdy kąt wewnętrzny oka pokryty jest 
fałdem skórnym - tzw. zmarszczką nakątną. Szpary powiekowe są często wąskie 
i krótkie.

U niektórych dzieci widoczne są na krawędzi tęczówki małe, białe plamki zwane plamkami Brushfielda. Częściej się je widzi u dzieci o niebieskich oczach. Nie mają

wpływu na wzrok i nie są zbyt łatwo zauważalne. Ważne jest, by sprawdzać wzrok dziecka, bo problemy ze wzrokiem są częstsze u dzieci z zespołem Downa niż u innych dzieci.

NOS 
Twarz sprawia wrażenie płaskiej, ponieważ grzbiet nosa jest płaski, a kości policzkowe są nieco odstające. Na tym tle nos wydaje się być mały i krótki.

USTA 
Usta dziecka są małe, a wargi raczej wąskie. Jama ustna jest zwykle mniejsza niż u innych dzieci. Natomiast podniebienie jest raczej wąskie i wysoko wysklepione, tzn.

podniebienie gotyckie.

Z powodu małej przestrzeni w jamie ustnej, język ma mniej miejsca i tendencje do wystawania. Może wydawać się duży w porównaniu z ustami.

ZĘBY 
Zęby mogą wychodzić późno i w nietypowej kolejności. Mogą być też mniejsze, mieć inny kształt, być nie na swoim miejscu. Problemy te powracają, gdy dziecko dostaje swoje stałe zęby.

USZY 
Uszy dziecka mogą być mniejsze, górna część małżowiny usznej bywa zawinięta.

Dodatkowo, uszy niektórych dzieci z zespołem Downa są położone nieco niżej na głowie. Zazwyczaj przewody słuchowe są mniejsze, łatwo się zatykają powodując pogorszenie słuchu. Z tego powodu bardzo ważne jest by wcześnie przeprowadzać badania audiologiczne.

KSZTAŁ T GŁOWY 
Głowa jest zwykle mniejsza niż przeciętnie, a tył głowy bywa nieco spłaszczony.

Wpływa to na jej okrągły wygląd. Miękkie miejsca - ciemiączka są zwykle większe niż u ogółu dzieci i czasami można znaleźć dodatkowe miękkie miejsce pośrodku głowy.

Dzieje się tak, dlatego, że dziecko rośnie wolniej i kości czaszki potrzebują dłuższego czasu, aby się ze sobą zrosnąć.

U małego dziecka szyja jest często krótsza i widoczne są luźne fałdy skórne po bokach szyi i na karku. Fałdy te znikają w miarę wzrostu dziecka.

POSTAWA 
Dzieci z zespołem Downa mają zwykle przeciętny wzrost i wagę przy urodzeniu, ale potem nie rozwijają się tak szybko jak pozostałe dzieci. Z tego powodu dla dziewczynek i chłopców z zespołem Downa używa się specjalnych wykresów wzrostu. 

Młodzież osiąga swój maksymalny wzrost około piętnastego roku życia. Przeciętny wzrost dla mężczyzna to 153 cm, a dla kobiet 137 cm. Młodzież i dorośli z zespołem 
Downa mają skłonność do otyłości.

DŁONIE I STOPY

Kończyny dolne i górne często są krótkie w stosunku do długości tułowia. Dłonie
bywają szerokie i płaskie, a palce krótkie. Piąty palec często jest tak krótki, że posiada tylko jedną bruzdę zgięciową. Często bywa zgięty w kierunku pozostałych palców.

U około połowy dzieci dłonie mają pojedynczą poprzeczną bruzdę - tzw. małpią 

bruzdę. 
Stopy także są szerokie, a palce stóp raczej krótkie. Bardzo często występuje większa przerwa między dużym palcem a pozostałymi. Na podeszwie stopy czasami widoczna 
jest bruzda.

INNE CECHY FIZYCZNE 
KLATKA PIERSIOWA 
Klatka piersiowa może mieć lejkowaty kształt lub kształt podobny do "ptasiej" klatki piersiowej. Żadna z tych różnic kształtu klatki piersiowej nie stwarza problemów medycznych.

SKÓRA

Skóra może mieć plamki, być jasna, sucha i wrażliwa na podrażnienia.

WŁOSY

Dzieci z zespołem Downa najczęściej mają cienkie, delikatne włosy.

WADY SERCA

Badanie stwierdzają, że 30-40% dzieci z zespołem Downa dotkniętych jest jakąś postacią wady serca.

Najczęstszą wada serca u tych dzieci jest - wspólny kanał przedsionkowo-

komorowy. Wada ta stanowi około połowę wszystkich przypadków ciężkich wad serca 
i może być skorygowana chirurgicznie.

Drugim, co do częstości problemem dziecka jest ubytek w przegrodzie międzykomorowej serca. Mniejsze ubytki nie zaburzają czynności organizmu i często zamykają się same. Większe mogą wymagać interwencji chirurgicznej.

Większość noworodków z zespołem Downa nie ma wszystkich cech fizycznych 
tu opisanych. Jeśli dziecko ma od 6 do 9 powyższych cech, jest prawie pewne, 
że w jego przypadku zespół Downa występuje. 

Najczęstszymi cechami są słabe naprężenie mięśni, skośne oczy i małe uszy.

Jeśli dziecko ma dodatkowy chromosom, może mieć cechy, w których pod pewnymi względami będzie przypominało inne dzieci z zespołem Downa. Jednakże dziecko ma 
też 22 pary całkowicie prawidłowych chromosomów, dlatego będzie ono przypominać swoich rodziców, braci, siostry oraz będzie mieć swoje indywidualne i unikalne cechy.
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