Zespot Downa
Kod Orpha: 870 Kod OMIM: 190685

Opis choroby *

Definicja

A total autosomal trisomy that is caused by the presence of a third (partial or total) copy of
chromosome 21 and that is characterized by variable intellectual disability, muscular
hypotonia, and joint laxity, often associated with a characteristic facial dysmorphism and
various anomalies such as cardiac, gastrointestinal, neurosensorial or endocrine defects.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Trisomy 21

wrodzonych Trisomia 21

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
870 190685 Q90.9, Q90.0
Kod ICD11

LD40.0

*Zr6dto

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: zespot Downa

Synonimy: zesp6t Trisomii 21 (ang. Down syndrome)



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=870

OMIM: #190685
ORPHA kod: 870

ICD-10: Q90.0

Definicja choroby

Zespot trisomii 21 jest spowodowany obecnoscig dodatkowego materiatu genetycznego
chromosomu 21. Jest najczestszg genetyczng przyczyng niepetnosprawnosci intelektualne;j i
charakteryzuje sie dobrze zdefiniowanymi cechami fenotypowymi i historig naturalna.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Podtozem genetycznym zespotu jest obecnos¢ nadmiarowego materiatu genetycznego
zlokalizowanego na dodatkowym chromosomie 21. Najczestszg postacig zespotu jest
obecnos¢ dodatkowego, catego 21. chromosomu (95%). Inne, rzadsze formy zespotu Downa
to translokacja miedzy chromosomami akrocentrycznymi (najczesciej 14 i 21) oraz mozaicyzm
polegajacy na tym ze u pacjenta obecne sg komorki z prawidtowg liczbg chromosoméw oraz
komorki z dodatkowym 21. chromosomem.

Charakterystyczny fenotyp pacjenta jest spowodowany nadmiarem materiatu genetycznego
zawartego w tzw. ,regionie krytycznym” 21. chromosomu. Do najistotniejszych gendw
Jregionu krytycznego” nalezg m.in. gen DYRK1A , ktérego produktem jest kinaza seroninowo-
treoninowa zaangazowana w rozwoj osrodkowego uktadu nerwowego, gen SOD1 ktérego
nadekspresja zwigzana jest z destabilizacjg rownowagi oksydo-redukcyjnej, a przez to wptywa
na przedwczesne starzenie sie organizmu, gen APP, ktorego produktem jest amyloid beta (AB)
zwigzany z rozwojem choroby Alzheimera (AD), gen CBS zwigzany z metabolizmem
homocysteiny.

Zdecydowana wiekszos¢ przypadkdw prostych trisomii ma charakter zmian de novo, nie
mozna jednak wykluczyc istnienia mozaicyzmu gonadalnego. Dlatego tez ryzyko powtdrzenia
w kolejnej cigzy wynosi w zaleznosci od wieku ciezarnej ok. 1-2%. Ryzyko posiadania dziecka z
trisomig 21 jest znacznie wieksze niz ryzyko populacyjne u nosicieli translokacji
chromosomowych.

Dorosli pacjenci z zespotem Downa zwykle nie posiadajg potomstwa, jednakze ptodnosc
kobiet jest zachowana, chociaz znacznie ograniczona. Hipotetyczne ryzyko przekazania
zmiany dla ewentualnego potomstwa pacjentki wynosi 50 %, w kazdej cigzy, niezaleznie od
ptci dziecka.




Epidemiologia

Czestos¢ wystepowania zespotu Downa wynosi okoto 1:800-1:1000 i jest niezalezna od pitci.
Ryzyko urodzenia dziecka z trisomig 21 wzrasta wraz wiekiem kobiety.

Opis kliniczny

U wiekszosci pacjentow wystepujg pewne charakterystyczne cechy budowy ciata, m.in.:
okragta i ptaska twarz, zmarszczki nakatne, krétki nos z zapadnietg nasadg , mate usta, mate i
nisko osadzone uszy, krétkie dtonie z tzw. bruzdg poprzeczna.

Dzieci z zespotem trisomii 21 majg od urodzenia obnizone napiecie miesniowe. Z tego
powodu czesto wystepuja u niech trudnosci w karmieniu, ktore zwykle majg charakter
przejsciowy.

W zespole Downa czesto wystepujg wady wrodzone. Czes¢ z tych wad moze byc¢ juz
zdiagnozowana w zyciu ptodowym i wymaga pilnego zabiegu operacyjnego w pierwszych
dobach zycia dziecka. Do najczestszych wad nalezg wady serca (okoto 50%) oraz przewodu
pokarmowego (okoto 12%).

Rozwdj psychoruchowy chorych jest opdzniony. Dzieci pdzniej siadajg, stojg i chodzg,
jednakze wiekszos¢ z nich chodzi samodzielnie do drugiego roku zycia. W p6zniejszych latach
zycia majg trudnosci w aktywnosciach fizycznych wymagajgcych dobrej koordynacji ruchowej i
réwnowagi. Wiekszos¢ opanuje jazde na rowerze trojkotowym. Mimo tych odrebnosci zespot
Downa nie stanowi p/wskazania do podejmowania aktywnosci fizycznej.

W zespole Downa obserwuje sie zaburzenia endokrynologiczne. Najczesciej wystepujg
choroby gruczotu tarczowego, w szczegdlnos¢ niedoczynnosc tarczycy czesto wymagajaca
leczenia substytucyjnego od okresu wczesnoniemowlecego.

Pacjenci z zespotem Downa czesciej niz populacja ogélna zapadajg na choroby
autoimmunologiczne takie jak cukrzyca typu |, choroba Hashimoto, celiakia. Zwiekszone jest
takze ryzyko rozwoju niektérych nowotworéw, w szczegdlnosci biataczek.

Dodatkowym obcigzeniem dzieci z zespotem Downa jest nizsza odpornos¢ na powszechne
choroby infekcyjne. Dzieci czesciej sie przeziebiajg, majg przewlekly niezyt nosa. Nawracajgce
zapalenia ucha srodkowego mogg prowadzi¢ do rozwoju niedostuchu a tym samym
pogorszy¢ rozwoj mowy. Ponadto, pozniej niz zdrowe dzieci zgtaszajg dolegliwosci bélowej. Z
tego powodu opiekunowie nie mogg bagatelizowac objawéw infekgji i zawsze zgtaszad sie do
lekarza.

U wszystkich pacjentéw wystepuje ostabienie zdolnosci poznawczych. Wiekszo$¢ chorych jest
niepetnosprawna intelektualng w stopniu umiarkowanym. Czes$¢ chorych ma jedynie
nieznacznie obnizony iloraz inteligencji, w bardzo rzadkich przypadkach intelekt jest na
granicy normy.

Rozwdj mowy prawie we wszystkich przypadkach jest zaburzony, obserwuje sie zaburzenia
artykulacji, stosunkowo ubogi zaséb stownictwa, trudnosci ze zrozumieniem pojec




abstrakcyjnych.

Dzieci z zespotem trisomii 21 sg bardzo pogodne, otwarte i lubiane przez otoczenie.
Wiekszos¢ z nich moze podjac¢ wybrane formy zatrudnienia w miejscach pracy chronionej pod
nadzorem oséb trzecich.

W zespole Downa procesy starzenia sie organizmu zachodzg szybciej niz w populacji ogolnej.
Ma to réwniez swoje odbicie w funkcjach poznawczych pacjentdw, ktére mogg ulegac
deterioracji juz po 35. roku zycia i przybierac¢ forme demencji jak w chorobie Alzheimera.

Diagnostyka

Cechy zespotu Downa czesto sg stwierdzane juz w zyciu ptodowym. W przypadku powziecia
podejrzenie zespotu Downa u ptodu na podstawie badania USG oraz badan biochemicznych
czy badania wolnego DNA ptodu w krwiobiegu matki zaleca sie wykonanie genetycznych
testow diagnostycznych z ptynu owodniowego pobranego w trakcie amniopunkc;ji (kariotyp,
badanie QF-PCR, Rapid-FISH, aCGH). Jezeli rozpoznanie kliniczne zespotu jest stawiane po
urodzeniu wéwczas nalezy wykonac kariotyp z limfocytéw krwi obwodowej. W przypadku
podejrzenia rzadszych form zespotu Downa np. mozaicyzmu, nalezy wykonac kariotyp z
oceng wiekszej ilosci metafaz oraz badanie genetyczne z fibroblastéw skory pacjenta lub
wymazu $luzéwki jamy ustnej.

Leczenie

Leczenie w trisomii 21 jest postepowaniem objawowym i wymaga wielospecjalistycznej opieki
. Ponadto w opiece nad pacjentem znaczenie ma wczesna interwencja rehabilitacyjna, opieka
neurologopedyczna i logopedyczna oraz wiasciwe odzywianie i profilaktyka otytosci.

Dzieci z zespotem Trisomii 21 mogg uczeszczac do przedszkoli i szkdt podstawowych z
réwiesnikami w normie rozwojowej. Ksztatcenie przedszkolne powinno by¢ uzupetniane o
rézne formy rehabilitacji, terapii logopedycznej, sensorycznej i psychologicznej. Poza
zajeciami w grupie kazde dziecko z zespotem Trisomii 21 wymaga podejscia indywidualnego.
Na etapie szkoty podstawowej dziecko z zespotem Trisomii 21 zwykle wymaga wsparcia
nauczyciela wspomagajgcego. Istnieje takze mozliwos¢ wyboru szkoty specjalnej. Osoby z
zespotem Downa w wiekszosci przypadkow charakteryzujg sie serdecznoscig, spokojem,
zyczliwoscia, ufnoscig i matg sktonnoscig do agresiji. Te cechy dajg im mozliwos¢ podjecia
pracy w zaktadach chronionych, pod nadzorem oséb trzecich.




Rokowanie

Zespot trisomii 21 jest chorobg nieuleczalng. Rokowanie co do jakosci zycia - niepewne, w
duzej mierze zalezy od odpowiedniej rehabilitacji fizycznej, psychologicznej i spotecznej.
Srednia dhugos¢ zycia pacjent jest krétsza niz populacji ogélinej, ale wraz z postepem
medycyny wydtuza sie. W chwili obecnej wynosi okoto 55 lat.

Organizacje pacjenckie

W wiekszosci gtbwnych miastach Polski funkcjonujg stowarzyszenia skupiajgce pacjentow z
zespotem trisomii21 oraz ich rodziny. Jednym z ogdlnopolskich stowarzyszen jest ,Bardziej
Kochani”. Na stronie internetowej www.bardziejkochani.pl dostepny jest bezptatny informator
dla rodzicoéw: ,Dziecko z zespotem Downa - pierwsze dni”.

Fundacja pod nazwg ,Ja tez” www.jatez.org.pl min. organizuje szkolenia dla opiekunéw dzieci
i 0s6b z trisomig 21.

Inne Stowarzyszenia min.:

www.ukrytyskarb.com

www.zespoldowna.pl

www.natak.pl

www.stowarzyszenietecza.o rg

www.stowarzyszenie-razem.org

Wazne strony internetowe

www.orpha.net

www.omim.org/entry/190685#
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposéb dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, oméwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art. 4
ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
choréb, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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