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DOWNOV SINDROM

DOWN'S SYNDROME

Ingeborg Barisic

SAZETAK

Downov sindrom jedan je od najcescih uzroka dusevnog zaostajanja.
Premda je etiologija njegova nastanka jo§ nedovoljno poznata, u zad-
nje je vrijeme napravljen znacajan napredak u spoznaji o spektru medi-
cinskih problema vezanih za ovaj poremecaj. Zbrinjavanje djece i
odraslih s Downovim sindromom zahtijeva organiziran multidisciplin-
ski pristup i odgovarajuci nadzor kako bi se na vrijeme uocila, lijecila ili
sprijecila stanja koja se ¢esce javljaju tijekom Zzivota osoba s Downovim
sindromom. Suvremena i sveobuhvatna informacija o zdravstvenim i
razvojnim problemima u osoba s trisomijom 21 prijeko je potrebna
kako bi se roditeljima pruzila kvalitetna geneticka informacija prije
odluke o prenatalnoj dijagnozi i da bi se u¢inkovito planirala zdravstve-
na zadtita djece i odraslih. Napredak u medicini, rana intervencija,
posebni edukacijski programi i odgovarajuca zdravstvena zastita,
znacajno unapreduju kakvocu Zivota osoba s Downovim sindromom.

KL]UCVNE R[[EC?: Downov sindrom, trisomija 21, zdravstvena zastita

UVOD

Downov sindrom (DS) naj¢esca je trisomija kromosoma
spojiva s prezivljavanjem. Lejeune je ved davne 1959.
godine otkrio povezanost izmedu klinicke slike Dow-
nova sindroma i prekobrojnog kromosoma 21, no jos se
malo zna o uzrocima nerazdvajanja koji dovode do ovog
poremecaja. U nekim ispitivanjima nadena je povezanost
ove pojave s polimorfizimima gena uklju¢enih u metabo-
lizam folata, pa tako posredno i genske ekspresije koja je
ovisna o DNA-metilaciji. Utjecaj na uc¢inak polimorfizama
imao bi i genotip embrija i genotip majke.!?
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ABSTRACT

Down’s syndrome is one of the most common causes of mental retar-
dation. Although the understanding of its pathogenesis is still incom-
plete, there has been an improvement in understanding of the spec-
trum of medical issues related to this disorder. Medical management
requires an organized multidisciplinary approach and anticipatory
guidance in the treatment and prevention of clinical conditions that
occur at a higher prevalence during the lifetime of a person with
Down’s syndrome. Current and comprehensive information about
medical problems in individuals with trisomy 21 is of importance in
counselling parents and planning health care provision. With new
medical advances, early intervention, special educational programmes
and proper health care services, the quality of life of individuals with
Down’s syndrome is considerably improved.
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Danas se smatra da je rizik ponavljanja nerazdvajanja
u nastanku regularne trisomije veci no §to se naslu-
c¢ivalo, i da iznosi oko 2,5%.> OpaZeno je i da je rizik
nesto vedi u zena koje su imale vedi broj porodaja, bez
obzira na njihovu dob.* Za translokacijske oblike Dow-
nova sindroma rizik ovisi o tipu translokacije i spolu
nositelja (otac ili majka), te se moze kretati od zane-
marivog do 100%-tnog rizika.?

Premda je naSe znanje o patogenezi Downova sin-
droma jo$ necjelovito, znacajan je napredak nastupio u
spoznajama o medicinskim problemima koji su vezani
za ovaj poremecaj. Potpuna i suvremena informacija o
zdravstvenim i razvojnim problemima u osoba s trisomi-
jom 21, nuzna je kako bi se roditeljima pruzila kvalitet-
na geneticka informacija prije odluke o prenatalnoj
dijagnozi, te da bi se ucinkovito planirala zdravstvena
zastita djece i odraslih. Cilj je ovog rada prikazati nove
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1. Barisi¢ DOWNOV SINDROM

spoznaje i stajalista u dijagnostici, lijecenju i pracenju
osoba s Downovim sindromom.

PREVALENCIJA T DIJAGNOZA

Epidemiologijska istrazivanja pokazuju da je broj trud-
noca s Downovim sindromom sve vedi, §to se moze
objasniti starijom dobi Zena koje se odlucuju na trud-
nocu. Kako ujedno raste i broj trudnoca s DS-om, koje
zavrSavaju prekidom uz medicinsku indikaciju, ukupna
je prevalencija u padu i danas iznosi oko 1 na 1000
porodaja.®” U nas se prati i prevalencija DS-a, pa je
uoceno da je u padu, u odnosu prema prosjecnoj preva-
lenciji DS-a u Europi.?

Dijagnoza Downova sindroma postavlja se na
temelju analize kromosoma, a moze biti indicirana pre-
natalno u slucajevima rizi¢ne trudnoce (dob majke,
roditelj — nositelj balansirane translokacije koja zahvaca
kromosom 21, ultrazvukom otkrivene malformacije plo-
da, porzitivan nalaz trostrukog ili Cetvorostrukog testa
itd.), ili postnatalno u slucaju da se klinickim pregledom
postavi sumnja na DS. Nedavno ispitivanje pokazuje da
se regularni i translokacijski oblici DS-a klinicki prepoz-
naju u 90-100% slucajeva, no kod mozai¢nih oblika usp-
jeh je klinicke dijagnoze nizak (37,5%). Stoga treba imati
na umu da manji dio osoba s Downovim sindromom
nece imati posve karakteristican fenotip. Isto ispitivanje
otkrilo je da se najceS¢e opisuju sljedeca obiljezja:
epikantus, kosi oc¢ni rasporci, plazenje jezika, brazda
Cetiri prsta te izrazen razmak izmedu 1. i 2. prsta na nozi.
Premda su ti znaci karakteristi¢ni za DS, moZemo ih naci
i u normalnoj populaciji.” Preuranjena klinicka dijag-
noza moze dovesti do stresa roditelja pa je najbolje s
konac¢nom dijagnozom pricekati do zavrSetka cito-
geneticke analize. Razgovor s roditeljima treba pripre-
miti. Geneticku informaciju u nasoj sredini prema pos-
tojecim propisima daje lijecnik, najbolje osoba posebno
educirana za genetsko savjetovanje.

Postoji viSe prenatalnih strategija probira u trudnodi.
U nas se primjenjuje trostruki (triple) test kojim se u
serumu trudnice odreduju alfafetoprotein, humani kori-
onski gonadotropin, nekonjugirani estriol u korelaciji s
dobi majke.'® Cetverostruki (quad) test ukljucuje trostru-
ki test uz odredivanje inhibina A, $to omogucava stopu
otkrivanja trisomije od 87,0% uz 5,0% laznopozitivnih
rezultata.!! Testiranje u prvom tromjesecju trudnode
ukljucuje dob majke, serumski plazma protein A
povezan s trudnocom (PAPP-A), slobodni beta-hCG i
odredivanje nuhalnog nabora u 10.-14. tjednu gestacije.
Integrirani test ¢ini testiranje u prvom tromjesecju u
kombinaciji s Cetverostrukim testom. Probir trudnica u
prvom tromjesecju kombinacijom ultrazvucnih markera
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i ispitivanja seruma majke moze otkriti 97% plodova s
trisomijom 21, uz stopu laznopozitivnih nalaza od 5% ili
91% plodova uz stopu laZnopozitivnih nalaza od 0,5%.!2
Ovi rezultati upucuju na to da ce testiranje trudnica u
prvom tromjesecju vjerojatno u iducim godinama posta-
ti sve raSireniji nacin otkrivanja trisomi¢nih plodova,
pogotovu ako se ima na umu uvijek prisutna Zelja zena
da se $to prije dode do dijagnoze. Ulazu se napori kako
bi se poboljsala osjetljivost i specifi¢nost tih testova i
tako $to vise izbjegli invazivni dijagnosticki testovi.'31>

Izolacija i analiza stanica ploda iz krvi majke omo-
gudila bi takoder neinvazivnu pretanalnu dijagnozu, no
ta se metoda jo§ mora usavssiti. U nekim je centrima
moguca i preinplantacijska dijagnostika.

ZDRAVSTVENA ZASTITA OSOBA S DOWNOVIM
SINDROMOM

Zdravstvenoj zastiti djece i odraslih s DS-om treba pris-
tupiti sustavno, uzimajuci u obzir ¢injenicu da postoji rizik
za poremecaj viSe organa i sustava. Americka akademija
za pedijatriju izradila je smjernice za pracenje osoba s
DS-om, a objavljeno je i viSe prikaza medicinskih proble-
ma u adolescenata i odraslih osoba s DS-om. 1019

Kongenitalne malformacije

Neposredno nakon porodaja djecu u koje je postavljena
dijagnoza DS-a, treba pregledati i obraditi kako bi se
ustanovilo postoji li st¢ana mana ili malformacije drugih
organa i sustava.

Sr¢ane mane javljaju se u oko polovice djece s DS-om.
Najcesce se nalaze defekt septuma atrija, defekt septuma
ventrikula, A-V kanal, rjede perzistiraju¢i ductus arterio-
sus, tetralogija Fallot i druge sr¢ane malformacije. Zbog
sklonosti djece s DS-om da razviju plucni vaskularni
otpor, Cesto se u pocetku ne nalaze jasni znaci sr¢ane
bolesti pa je nakon porodaja uvijek indiciran pregled kar-
diologa, koji ukljucuje i ultrazvucni pregled srca. Opera-
cije srca u djece s Downovim sindromom imaju uglav-
nom podjednak ishod kao i operacije djece s izoliranom
sr¢anom grjeskom. Iznimka su samo operacije A-V kanala
koje su pracene Cesc¢im komplikacijama. Nakon operacij-
ske korekcije sr¢ane mane, potrebno je provoditi profi-
laksu bakterijskog endokarditisa. U adolescenciji se mogu
javiti prolaps mitralne valvule (46%) ili regurgitacija
aortnog usca (17%). Stoga se preporuca i u osoba u kojih
je u djetinstvu isklju¢eno postojanje sr¢ane mane u
pubertetu, a potom i dalje, redovito povremeno kontroli-
rati UZV srca. 20?1

Uz sr¢ane malformacije javljaju se i malformacije
drugih organa i sustava. Oko 300 puta vedi rizik nego u
opcoj populaciji postoji za anularni pankreas, kataraktu,
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atrezuju duodenuma, a oko 100 puta je vedi rizik za
megakolon i atreziju hoana. Atrezija jednjaka, anusa i
tankog crijeva, polikdatilija, i omfalokela javljaju se
10-30 puta ¢esce nego u opcoj populaciji. Rizik pojave
rascjepa usne s rascjepom nepca ili bez njega te reduk-
cijskih anomalija udova 3-5 puta je veci nego u opcoj
populaciji.?? Najcesce bubreZne anomalije su hipoplazi-
ja bubrega, opstrukcijska uropatija i mikrociste glome-
rula, no nadu se druge anomalije kao §to je megaureter,
vezikoureteralni refluks, straznja valvula uretre, hipo-
spadija.??

Ostecenja osjetila

Uz dijagnostiku usmjerenu prema dijagnostici prirode-
nih malformacija, neposredno nakon porodaja treba
ustanoviti postoji li ostecenje sluha i/ili vida.

Oko 60-70% osoba s DS-om ima slusno ostecenje
koje je najcedce zamjedbeno, no moze biti i provodno ili
mijeSano. Dijagnosticiranje i lijeCenje gubitka sluha
vazan je dio zdravstvene zastite osoba s DS-om jer to
moze dodatno otezavati govorni razvoj i drustvenu pri-
lagodbu. Probir sve novorodencadi na ostecenje sluha,
koji se provodi u nasim rodilistima, otkrit ¢e dio prirode-
nog ostecenja, no potrebno je daljnje pracenje jer Ceste
gnojne upale srednjeg uha, kao i serozni otitis, mogu
dovesti do stecene nagluhosti koja se moze javiti tek u
odrasloj dobi. Preporuca se ispitivanje sluha svake dvije
godine. Habilitacija slusnog ostecenja obuhvaca logote-
rapiju, primjenu slusnih pomagala i ugradnju puZznice.
Cesto su potrebne i operacijske korekcije kao $to su
uvodenje cjevcica, tonzilektomija i/ili adenoidektomija.
Neka ispitivanja dovode u pitanje uc¢inkovitost postav-
lianja cjevcica u djece s DS-om, jer je nadeno da je Cak
40% zahvata neuspje$no.?* Djeca s DS-om imaju niZu
stopu izljeenja i ¢eS¢e komplikacije — infekcije rezis-
tentne na antibiotike, atelektazu ili perforaciju bubnjica,
holesteatom srednjeg uha, otoreju te nizu stopu oporav-
ka sluha. Longitudinalno pracdenje postoperacijskog
ishoda ipak daje nadu da se sluh moZe sacuvati i u djece
s kroni¢nom upalom srednjeg uha s izljevom, uz odgo-
varajuce pracenije i lijecenje.??

Smjernice zdravstvene zastite djece s DS-om prepo-
rucuju kontrolu vida ve¢ u ranoj dojenackoj dobi, kako
bi se na vrijeme otkrila prirodena katarakta ili glaukom.
Problemi vidnog sustava pogorsavaju se s dobi. Oko
38% djece mlade od 12 mj. i 80% one u dobi od 5-12
godina, imaju probleme koji zahtijevaju trajno pracenje i
intervenciju. NajceS¢e su refrakcijske anomalije, stra-
bizam i nistagmus. Djeca s DS-om imaju smanjenu vid-
nu ostrinu i osjetljivost na kontraste, Sto moze upudivati
na ostecenje osjetilnog dijela optickog puta.?® Kontrola
vida preporuca se svakih 1-2 godine, kako bi se na vri-
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jeme otkrile refrakcijske anomalije, ali i druge rjede
komplikacije kao Sto su zamucenje lece ili kertokonus.

Disni sustav

Djeca s DS-om cesto imaju opstrukcijski sleep-apneja
sindrom koji je uzrokovan hiperplazijom limfnog tkiva,
hipoplazijom srednjeg dijela lica, makroglosijom,
glosoptozom, uskim nosnim hodnicima, kolapsom
mekog nepca i hipofarinksa te debljinom.?” Uz apneje,
simptomi mogu biti hrkanje, neobican polozaj u spa-
vanju, pospanost i razdraZzljivost. U starijoj dobi apneje
se mogu pogresno protumaciti kao psihoneurotski
simptomi ili smetnje ponasanja. Tonziloadenotomija nije
ucinkovita u svim slucajevima. Operacijske korekcije
Cesto ne rjesavaju problem te je u nekim slucajevima
indicirana oksigenoterapija tijekom noci kako bi se izb-
jegle komplikacije i nastanak cor pulmonale. Cine MRI
pokazala se kao dobra metoda koja omogucava evalu-
aciju opstrukcije u podrucju gornjih disnih putova.?®

Opstrukcija u gornjim diSnim putovima, uz teskoce
intubacije, jedan je od razloga ¢escih komplikacija kod
anestezije u djece s DS-om. Od ostalih komplikacija tije-
kom anestezije spominju se bradikardija pri indukciji te
postintubacijski krup.?

Bolesti donjih disnih putova — opstrukcijski bronhitis
i upala pluca — najcesdi su razlog hospitalizacije u djecjoj
dobi. U slucajevima Cestih infekcija treba provijeriti sta-
nje humoralne imunosti jer se u djece s Cestim infekcija-
ma diSnih putova moze nadi nedostatak podklasa
imunoglobulina G.

Probavni sustav

Osim Cesto prisutnih malformacija, najéesci su problemi
probavnog sustava u djece s DS-om nenapredovanje u
prvim mjesecima zivota, celijakija te opstipacija.

Procjenjuje se da je ucestalost glutenske enteropati-
je uosoba s DS-om 1: 25, a u posljednjem ispitivanju na
Malti nadena je ucestalost od ¢cak 58%, §to opravdava
aktivnu potragu za ovim poremecajem.?’ Celijaka moZze
pokazivati vrlo blage simptome ili moZze prolaziti
asimptomski, odnosno njezini simptomi mogu biti
prikriveni osnovnim poremecajem (npr. niZi rast). Cak i
u osoba u kojih se javljaju simptomi bolesti, dijagnoza
se postavlja u prosjeku tek nekoliko godina nakon
pojave prvih znakova. Prevladava stajaliSte da bi u
svakog djeteta s DS-om bar jednom, u dobi od 24
mjeseca, trebalo ispitati serumska protutijela na gluten
(AGA i EMA)*.

Ispitivanja pokazuju da djeca s DS-om imaju pove-
canu prevalenciju asimptomske holelitijaze. I u odrasloj
dobi osobe s DS-om sklone su bolestima zuci (relativan
rizik je 3,5 u odnosu na opcu populaciju).??
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Kozne promjene

Cak 87% djece s DS-om ima koZne promjene kao $to su
suha koza — kseroza, atopijski dermatitis, palmoplantar-
na hiperkeratoza, izbrazdan jezik i cutis marmorata. Do
adolescencije kozni poremecaji obi¢no vec¢ uzrokuju
probleme, posebno folikulitis koji se razvija u 50-60%
adolescenata. U adolescenciji se ¢esce nade i atopijski
dermatitis te gljivi¢ne infekcije koZe i noktiju, koje znaju
biti refrakterne na lijecenje. Vitiligo i alopecija takoder
se javljaju cesce nego u opcoj populaciji.??

Endokrini i hematologijski poremecaji

Oko 1:150 novorodencadi s DS-om imaju primarnu kon-
genitalnu hipotireozu (1:4000 u opcoj populaciji). Djeca
s DS-om imaju nesto ¢esce i hipertireozu. Stoga u stan-
dard obrade pripada i provjera funkcije Stitnjace
neposredno nakon porodaja, u dobi od 6 mijeseci te
zatim jednom na godinu odredivanjem T3, T4 i TSH.
Znaci i simptomi hipotireoze mogu se razvijati postupno
te biti prekriveni osnovnom klinickom slikom DS-a, ili u
kasnijoj dobi biti pogresno dijagnosticirani kao depresi-
ja ili demencija. Ucestalost hipotireoze povecava se s
dobi, tako da ¢ak 15% odraslih ima znakove smanjene
funkcije Stitnjace. Smatra se da osobe s normalnom ili
granicnom koncentracijom tiroksina s vrijednostima
TSH vecdim od 10 mU/L, imaju kompenziranu hipotire-
ozu. Nisu usuglasena stajalisSta o tomu treba li takve
osobe lijeciti.3*3

Diabetes mellitus razvija oko 1% adolescenata s
DS-om. Sire laboratorijsko testiranje nije indicirano ru-
tinski, no nuzno je obratiti pozornost na mogucu pojavu
simptoma Secerne bolesti.

Osobe s DS-om ¢esce imaju i hematoloske poreme-
¢aje. U novorodenackoj dobi javljaju se policitemija
(64%), makrocitoza (66%) te prolazni mijeloproliferacijs-
ki poremecaji, a u dobi malog djeteta akutna mijeloidna
(AML) i limfoblasti¢na (ALL) leukemija. Prolazni mijelo-
proliferacijski poremecaj zbog nepoznata razloga spon-
tano regredira u dobi od 2-3 mj. Javlja se u oko 10%
novorodencadi s DS-om. LijeCenje je konzervativno s
iznimkom rjedih tezih slucajeva kad se javljaju komp-
likacije i kad se preporuca rano zapoceti lijecenje citozin
arabinozidom.? Neka djeca u dobi od 1-3 godine razvi-
ju mijelodisplasticki sindrom ili akutnu megakarioblas-
ticnu leukemiju. Zbog toga u djece u koje je registriran
prolazni mijeloproliferacijski poremecaj, treba redovito
kontrolirati krvnu sliku. Osobe s DS-om imaju smanjen
rizik za pojavu solidnih tumora, no rizik pojave leukemi-
ja veci je 20 puta nego u opcoj populaciji. AML i ALL se
javljaju u dobi od 1-5 godina.?” Oko 20-69% bolesnika
s AML-om prezentira se kao mijelodisplasti¢ni sindrom
koji obiljezava dugotrajna trombocitopenija koja traje
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viSe mjeseci, a potom se javlja anemija. Razmjerno dobra
prognoza AML-a dijelom se moZe pripisati povecanoj
osjetljivosti na cytosine arabinoside (ara-C) poradi
pojacane ekspresije cystathionine-beta-synthase, koja se
nalazi na kromosomu 21.38 Djeca s DS-om koja obole od
ALL-a, teze podnose lijeCenje, no stopa prezivljavanja ne
razlikuje se od one u oboljele djece koja nemaju DS.

Lokomotorni sustav

Zbog hipotonije, djeca s DS-om mogu imati i smetnje
hoda, s eksternom rotacijom kukova, koljena u fleksiji i
valgusu, uz rotaciju tibijja prema van. U djetinstvu nor-
malnom hodu mogu smetati spustena stopala. U odrasloj
dobi smetnja hodu moZe biti Aallux valgus, kao i plan-
tarni fasciitis te artritis povezan s izrazeno spustenim sto-
palima. Nesto je vedi i rizik pojave spondilolize/spondi-
lolisteze, osobito u pretilih. U takvim slucajevima potreb-
no je potraziti pomoc ortopeda. Zbog pojacanog lak-
siteta osobe s DS-om su sklone displaziji kuka koja
moze dovesti do cestih dislokacija. One mogu biti
asimptomske ili se ocituju pojavom Sepanja.

Djeca s DS-om imaju i atlantoaksijalnu nestabilnost i
sklonost subluksaciji cervikalne kraljeznice. Za postav-
ljanje dijagnoze nuzna je funkcijska rengenska snimka
vratne kraljeznice. Subluksacija postoji ako je razmak
izmedu straZnjeg segmenta prednjeg luka C1 i prednjeg
dijela zuba (processus odontoideusa) C2 veci od 5,0 mm.
Oko 14% djece s DS-om imaju povecan ovaj razmak, a
ne pokazuju simptome, a tek 2% razviju simptome kom-
presije spinalnog kanala kao $to su bol u vratu, tortiko-
lis, hiperrefleksija, smetnje hoda, gubitak kontrole crije-
va i mokrenja, kvadripareza ili kvadriplegija. Buduci da
vrijednost rendgenskih snimki cervikalne kraljeZnice u
odredivanju rizika pojave oS$tecenja kraljeZznicke
mozdine tijekom sportskih aktivnosti nije potvrdena,
viSe se ne preporuca rutinsko snimanje. Preporuca se
neuroloski pregled jedanput na godinu, kako bi se
uodili znaci spinalne kompresije. Kod anestezije i pre-
gleda stomatologa treba upozoriti na mogucu opasnost
od hiperekstenzije vrata. Osobe u kojih se jave simpto-
mi nestabilnosti/subluksacije, treba imobilizirati i pod-
vrgnuti operacijskom ucvrscivanju. Na Zzalost, ishod
operacije Cesto nije zadovoljavajuci. Buduci da su ispiti-
vanja pokazala da djeca s atlantoaksijalnom nestabil-
noscu ne pokazuju progresiju klinickih simptoma kad
su ukljucena u aktivnosti za koje se zna da nose rizik za
pojavu simptoma bolesti, upitna je nuznost zabrane
aktivnijeg bavljenja sportovima koji bi mogli dovesti do
naglih pokreta u vratnoj kraljeZnici.”

Juvenilni reumtoidni artritis javlja se u oko 1,2% dje-
ce i adolescentata s DS-om. Bududi da je prosjecno vri-
jeme postavljanja dijagnoze oko 3,3 godine (u odnosu
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na 0,7 godina u zdrave djece), vidljivo je da je dijagnozu
u djece s trisomijom 21 teze postaviti te da stoga treba
posvetiti posebnu paznju simptomima.

Sredisnji Zivcani sustav

Konvulzije se javljaju u oko 5-10% djece s DS-om. Oko
40% se javlja prije prve godine Zivota, a 40% u odrasloj
dobi. U dje¢joj dobi javljaju se infantilni spazmi i mioklo-
nije, a u odrasloj dobi parcijalne jednostavne ili slozene
konvulzije. U oko polovice djece s infantilnim spazmima
docdi ¢e do remisije. U djece u koje napadaji perzistiraju,
nije pokazano da bi bilo razlike u ishodu s obzirom na
primijenjenu terapiju (kortikosteroidi ili valproic¢na
kiselina).

U ranomu dojenackom razdoblju psihomotorni
razvoj djece s DS-om unutar je Sirega normalnog raspo-
na, no potom razvojni kvocijent tijekom prvog deset-
ljieca Zivota trajno pada. U adolescenciji intelektualni
razvoj doseze razinu koja se odrzava tijekom odrasle
dobi. Postoje poteskoce u procesu ucenja, u razumije-
vanju pisanih sadrzaja, a zaostajanje je osobito izrazeno
u podrudiju izrazajnoga govora. 042

Djeca i odrasle osobe s DS-om mogu imati smetnje
ponasanja, a nerijetko i psihicke probleme (17,6% mla-
dih od 20 godina). Najcesce nalazimo simptome ADHD-
-sindroma (6,1%), agresiju (6,5%), a 25-30% osoba s
DS-om ima dusevnu bolest (kao Sto su pervazivni raz-
vojni poremecdaj, depresija, opsesivho-kompulzivni
poremecaj dr.). Dusevno zaostajanje otezava postavlja-
nje to¢ne dijagnoze. Prevalencija Alzheimerove bolesti
raste s dobi, tako da oko 75% osoba s DS-om starijih od
70 godina ima simptome kao $to su gubitak prije stece-
nih sposobnosti, promjene licnosti, gubitak pamdenja,
poremecaj spavanja, apatija, fokalni neurologijski simp-
tomi, inkontinencija i dr. Prije postavljanja dijagnoze
nuzno je iskljuciti druge mogudce uzroke tih simptoma
(depresija, nuspojave lijekova, sistemne bolesti i dr.).

PREVENCIJA BOLESTI

Jedan od vaznih zadataka u zdravstvenoj zastiti djece s
DS-om jest sprjecavanje adipoznosti. Osobe DS-om
imaju smanjen bazalni metabolizam, manje su aktivne,
pa to uz hormonske i druge geneticke ¢imbenike dovo-
di do sklonosti debljanju. Obi¢no se radaju s manjom
tielesnom masom, da bi vec¢ u dobi malog djeteta Cesto
bili adipozni. U dojenackoj dobi posebno se preporuca
pri odredivanju duZine i tjelesne mase primjena poseb-
nih krivulja rasta za DS.*3% Od 24. mjeseca Zivota treba
zapoceti sa sustavnim pracenjem rasta i s prevencijom
debljine, sto ukljucuje izbor hrane, organiziranje drust-
venih i tjelesnih aktivnosti te modifikaciju djetetova
ponasanja. Ukupan kalorijski unos trebao bi biti manji
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nego preporuceni dnevni unos, a preporuca se i nadok-
nada vitamina i minerala. Posebnu pozornost treba
posvetiti unosu vitamina D i kalcija jer odrasle osobe s
DS-om imaju u prosjeku manju vr$nu kostanu gustocu.
Trajni program tjelesnih aktivnosti tijekom cijeloga
zivota vazan je za kontrolu tjelesne mase, gustoce kosti-
ju, ali i za cjelokupno tjelesno i emocionalno zdravlje
osoba sa smetnjama u razvoju. 4047

U osoba s DS-om prijeko je potrebna redovita higije-
na usne Supljine, kako bi se izbjegao gingivitis i bolest
periodonta kojoj su posebno skloni, vjerojatno zbog
promjena u flori usne $upljine. Cetkanje zuba te redovi-
ti posjeti zubaru svakih 6 mjeseci, mogu prevenirati
bolest periodonta i gubitak zuba. Ortodontski problemi
javljaju se u svih osoba s DS-om. Da bi se ispravili,
nuzna je suradnja djece koja moraju prihvatiti zubne
aparate, $to nije uvijek moguce.

I drugi preventivni postupci u zdravstvenoj zastiti
djece i odraslih s DS-om ne razlikuju se od onih u zdra-
vih ljudi. Potrebno ih je redovito cijepiti. U odrasloj dobi
korisni su provjera tlaka, nadzor nad pojavom malignih
bolesti, redoviti ginekoloski pregledi spolno aktivnih
bolesnica i onih koje imaju premenstrualne teskoce, a to
zahtijeva strpljenje kako bi se ostvarila suradnja. Pre-
menstruacijski sindrom moze se ocitovati smetnjama u
ponasanju i agresijom, razdobljima autisticnog ponasa-
nja, pa i konvulzijama. U nekih je povoljan odgovor na
lijecenje piridoksinom, premenstruacijskim diureticima,
niskim dozama kontracepcijskih tableta, ili medok-
siprogesteronom. Spolni odgoj i programi modifikacije
ponasanja mogu pridonijeti usvajanju odgovornosti u
pitanjima seksualnosti.'® U Zena s DS-om menopauza
nastupa ranije nego $to je uobicajeno (oko 47 godina).
Premda pubertet u oba spola nastupa u dobi i na nacin
kao iu zdravih adolescenata, muskarci imaju slabiju spo-
sobnost reprodukcije. Zbog nesto vece prevalencije kar-
cinoma testisa, preporuca se godisnja kontrola urologa.

DuzZina zivota osoba s DS-om u stalnom je porastu,
pa se prosjecan zivotni vijek u povoljnim socioekonom-
skim uvjetima priblizava normalnoj populaciji i sada je
oko 56 godina Zivota. Starije osobe s DS-om imaju vise
medicinskih problema nego zdrave osobe iste dobi.
Uzrok smrti najéesce su sr¢ana mana, demencija, hipo-

trieoza ili leukemija.*

LIJECENJE

DS se pokusalo lijeciti raznim lijekovima i dijetetskim
pristupom. U DS-u povecana je aktivnost superoksid
dismutaze koja je klju¢ni enzim u metabolizmu slobod-
nih radikala dobivenih iz kisika. No umjesto da njezina
pojacana aktivnost djeluje povoljno, dolazi do povecane
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peroksidacije lipida i preosjetljivosti na oksidacijski
stres.* Ispitivanja su pokazala da u osoba s DS-om vita-
minski pripravci i antioksidansi nisu djelotvorni u sprje-
Cavanju pojave malignih bolesti, imunih poremecaja ili
prijevremenog starenja.>’

NajviSe zanimanja u lijeCenju DS-a pobudio jest pira-
cetam. Taj lijek pripada skupini lijekova za koju se sma-
tra da poticu intelektualno funkcioniranje. Nedavno
provedeno dvostruko slijepo ispitivanje pokazalo je da
ovaj lijek nema znacajnog ucinka na paznju, ucenje i
spoznajne funkcije u djece s DS-om. Stovise, opaZeno je
dosta nepovoljnih ucinaka (agitacija, agresija, gubitak
teka i dr.).>! Moguce je povoljno djelovanje donepezila
na razvoj govora.>? U lijecenju Alzheimerove bolesti pre-
poruca se niz lijekova (donepezil, rivastigmine, galanta-
mine and memantine). Uoceno je da osobe s DS-om
pokazuju neke farmakokinetske specifi¢nosti koje treba
uzeti u obzir pri pripisivanju terapije.>® Preporuca se da
se lijekovi primjenjuju ciljano, samo ako su prijeko
potrebni zbog odredenih specificnih smetnji (npr.
epilepsije, depresije ili Alzheimerove bolesti).

U pracenju djece i odraslih s DS-om potreban je mul-
tidisciplinski pristup viSe medicinskih specijalnosti,
ukljuc¢ivanjem svih sluzbi koje se bave habilitacijom oso-
ba sa smetnjama u razvoju. Danas smatramo da djecu s
DS-om treba ukljuciti u rane intervencijske programe,
kako bi se Sto visSe omogucio njihov rani razvoj. U stari-
joj dobi potice se boravak u predskolskim i Skolskim
ustanovama uz djecu normalnog razvoja, uz pomoc i
odgovarajuci program. U odrasloj dobi nastoji se postici
Sto veca samostalnost u svakodnevnim Zivotnim aktiv-
nostima i zaposljavanje na odgovarajucim poslovima.

ZAKLJUCAK

Napretkom medicinske struke znacajno je produljen
zivotni vijek osoba s Downovim sindromom. Da bi
kvaliteta zdravstvene zastite bila primjerena suvreme-
nim dostignucima, nuzno je poznavanje poremecaja i
zdravstvenih rizika koji su Cesti u ovoj skupini bolesni-
ka, njihovo pravodobno uocavanje i lijecenje te provo-
denje odgovarajucih preventivnih mjera.
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