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Czestos¢ wystepowania zespotu Downa (ZD) wsrod zywo urodzonych noworodkow wynosi 1 na 600-
700. Jest to najczestsza aberracja ludzkich chromosomow autosomalnych. Jest zespotem malformacyjnym
powstatym w wyniku niekompletnej embriogenezy na skutek obecnosci dodatkowego 21 chromosomu au-
tosomalnego (lub jego ramion diugich) w kariotypie. Nadekspresja materiatu genetycznego, w wyniku
potrojenia liczby genow, powoduje zaburzenia metaboliczne, dymorfizm tkankowy, liczne wady narzgdow
wewnetrznych, charakterystyczne cechy fenotypowe z roznym stopniem uposledzenia umystowego. W pracy
przedstawiono aktualny stan wiedzy na temat diagnostyki i terapii zespotu Downa na podstawie doswiad-
czen wiasnych i literatury

Stowa kluczowe: diagnostyka, terapia, zespot Downa, Wroctawski Model Usprawniania (WMU)

Diagnostics and therapy for children with Down’s Syndrome
in the range of own research and literature review

Prevalence of Down’s Sydrome (DS) among newborn’s who were born alive is 1:600-700.1t is the
most frequent aberration chromosomes. Down’s Syndrome is a syndrome resulted from incomplement
embryogenesis from the presence of added autosomal chromosome 21 in kariotype .Genetical material
overexpression results in metabolic disorders , tissue dysmorphism , numerous internal organ defects,
phenotype typical traits with various grade of mental retardation. The current knowledge level on diag-
nostics and Down’s Sydrome therapy based on own experience and literature was shown in this paper.
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1. GENETYCZNE UWARUNKOWANIA Zaburzenie rozwojowe zwane zespotem
ZABURZEN MORFOLOGICZNYCH Downa jest zespotem malformacyjnym powstalym

I FUNKCJONALNYCH U DZIECI Z ZESPOLEM w wyniku niekompletnej embriogenezy na skutek
DOWNA (ZD) obecnosci dodatkowego 21 chromosomu autoso-

malnego (lub jego ramion dhugich) w kariotypie.
Nadekspresja materialu genetycznego, w wyniku
potrojenia liczby gendéw, powoduje wielopozio-

Czestos¢ wystgpowania zespotu Downa (ZD)
wsérod zywo urodzonych noworodkow wynosi 1
na 600-700. Jest to najczestsza aberracja ludzkich

chromosoméw autosomalnych. Okolo 20% dzieci | MOWe zaburzenia metaboliczne, dymorfizm tkan-
z ZD rodzi si¢ martwych, a 60% ulega poronieniu | KOWY, liczne wady narzadow wewngtrznych, cha-
samoistnemu we wczesnym okresie cigzy. Wyste- rz}kterysty,czne cechy fenotypowe z réznym stop-
powanie ZD jest niezalezne od koloru skory, kli- niem uposledzenia umyslowego [2.89. 30, 45].

matu, rasy, kultury, warunkow socjalnych [12, 28, Chromosom 21 jest najmniejszy z grupy
39, 58, 81, 87]. chromosoméw autosomalnych. Zaliczany jest do



grupy G, ktéra odpowiada za rozwoj umystowy
1 inteligencje, napigcie migsni, elastyczno$¢ chrza-
stek 1 Sciggien, gibkos$¢ stawow, wysoko$¢ ciata
i proporcje migdzy tutowiem a konczynami, pro-
porcje czaszki oraz rozwdj somatyczny serca,
narzadoéw plciowych, miednicy, fatdu nakatnego
oka, teczowki, soczewki, paliczkow rak i $rodre-
cza, wzoréw dermatoglificznych dloni i stop, za-
tok bocznych nosa, ksztaltu malzowiny usznej,
jakosci i ilosci wtosow, wielkos$ci zgbow, grubosci
kosci moézgoczaszki [57, 88].

Badania molekularne przeprowadzone przez
Korenberg pozwolily na precyzyjna lokalizacje
tzw. regionu krytycznego dla ZD w czgéci dystal-
nej ramienia diugiego chromosomu 21 (prazek
21q22.2-22.3). W obrebie tego regionu zlokali-
zowane s3 geny odpowiedzialne za powstanie
charakterystycznych cech fenotypowych zespotu,
najczestsze wady wrodzone i zwigkszona produk-
cj¢ wielu biatek, ktore sg jedng z przyczyn przed-
wczesnej apoptozy w osrodkowym uktadzie ner-
wowym i narzadach miazszowych. Do genow tych
naleza: onkogeny ETS2, geny dla biatek recepto-
rowych dla & — i B interferonu (IPRC), B —syntetazy
cystationiny (CBS), é-krystaliny soczewki (CRY-
Al) i fosfofruktokinazy watrobowej (FRC), synte-
tazy fosforybozyloglicynamidowej (PRGS), ludz-
ki mRNA dla kolagenu VI alfa 1,2-C terminalne;j
domeny globularnej (COL6A), gen dla fosforybo-
zyloglicynamidu formyltransferazy (GART). Poza
regionem krytycznym znajdujg si¢ geny dla Cu/Zn
dysmutazy ponadtlenkowej (SOD-1), gen dla pep-
tydu pre-beta amyloidu (pre-p-APP) 1 beta-
amyloidu (Beta APP ), neuromodulina (GAP-43),
synaptofizyna (SF), chromogranina A (CH-A),
biatko Bcl-2, czynnik I podjednostki p60 chroma-
tyny (CHAF1A), gen dla kinazy regulacyjnej Y-
fosforylowanej tyrozyny (DYRKAL1), gen dla
interferonu (INFAR1) [28].

Aberracje chromosomowe w ZD moga mieé
charakter liczbowy (kariotyp uzyskuje nieprawi-
dlowa liczbe chromosoméw) lub strukturalny,
kiedy zaburzenia struktury chromosomu dopro-
wadzaja do niezréwnowazenia materialu gene-
tycznego. Mozna wyr6znié trzy postacie ZD: tri-
somia prosta, trisomia translokacyjna, mozaicyzm.

Trisomia prosta polega na tym, ze w jadrze
kazdej komorki organizmu jest 47 chromosomow,
w tym trzy chromosomy 21 pary. Kariotyp oséb
z ZD przedstawia si¢ nastepujaco: 47, XX, +21 u
dziewczynek i 47, XY, +21 u chtopcoéw. Postac ta
jest najczestsza 1 wystepuje u 90-95% dzieci z ZD,
powstaje w trakcie wytwarzania si¢ komorek ja-
jowych lub plemnikéw i polega na nieprawidto-

wym rozdzieleniu si¢ (nondysjunkcji) chro-
mosomdw podczas pierwszego lub drugiego po-
dziatu mejotycznego. W efekcie mamy do czynienia
z komorka jajowa lub plemnikiem, ktéry zawiera
dwa chromosomy 21. Zwykle dotyczy to komorki
jajowej (95%), tylko w 5% plemnika, a powstala
zygota jest trisomiczna. Aberracja ta wystepuje
w komorkach rozrodczych zdrowych rodzicow
przypadkowo, niedziedzicznie. Ani zdrowe rodzen-
stwo rodzicéw dziecka z prostg trisomia, ani ich
zdrowe potomstwo nie maja podwyzszonego ry-
zyka urodzenia dziecka z ZD i niewymagane jest
wykonanie u nich badan cytogenetycznych. Ry-
zyko urodzenia si¢ dziecka z trisomia prosta wzra-
sta wraz z wiekiem rodzicow. U matek w wieku
20 lat ryzyko wynosi 1:2000, w wieku 30 lat
1:1000, w wieku 35 lat ryzyko jest bliskie prze-
cietnemu (1:500), w wieku 40 lat 1:80 i w wieku
45 lat 1:17. Utrzymuje si¢ wigc wykladniczy
wzrost czestosci nondysjunkcji u starszych kobiet.
Wyrazny spadek czgstosci wystgpowania ZD
okreslany jako ,levelling of” wystepuje u matek
powyzej 46 roku zycia. Jako przyczyne podaje si¢
niezdolnos$¢ starszych matek do utrzymania cigzy
z trisomicznym ptodem 1 jej poronienie. Ponadto
znaczenie w poczeciu dziecka z ZD ma réwniez
wiek ojca, szczegolnie powyzej 55 roku zycia.
Translokacja jest to zjawisko polegajace na
przeniesieniu pewnego fragmentu jednego chro-
mosomu na inny chromosom. W przypadku ZD
wystepuje ona miedzy chromosomami grup D i G
(14 1 21) oraz w grupie G (21 i1 21 lub 22 1 21).
Dhugie ramiona jednego z trzech chromosoméw
21 zostajg przeniesione na jeden z chromosoméow
akrocentrycznych 1 polaczone w centromerze
z jednoczesng utratg obu satelitow. W satelitach
nie wystepujg zadne geny struktury, wigc ich utra-
ta nie daje konsekwencji genetycznych. Zjawisko
to nazywamy translokacja robertsonowska. Cze-
sto$¢ tej patologii wynosi 5—6% wszystkich przy-
padkéw ZD. Translokacje moga by¢ uwarunko-
wane genetycznie lub wystepowac sporadycznie.
W przypadku ich dziedzicznego przekazywania
jedno z rodzicow moze by¢ nosicielem transloka-
cji tzw. zréwnowazonej. U rodzica nie begdzie
objawow choroby, natomiast produkowane przez
niego gamety beda mialy niezrownowazong pule
materiatu genetycznego. U dzieci z ZD wystepuje
translokacja niezrbwnowazona i prawidlowa licz-
ba chromosomow. Kariotyp u dziewczynek jest
nastgpujacy: 46,XX, der (21;21),+21 lub 46,XX,
der (14;21),+21, a u chlopcow — 46,XY, der
(21;21),+21 lub 46,XY, der (14;21),+21. Translo-
kacja de novo pojawia si¢ sporadycznie podczas



TABELA 1. Cechy dysmorficzne w zespole Downa

Cze$¢ ciala Cechy kliniczne

glowa mala, sptaszczona w czesci potylicznej, skrécona w wymiarze przednio-tylnym, wtosy gladkie, rzad-
kie i proste

twarz okragla, ptaska

nos maly, krotki, ptaski, o szerokiej nasadzie

oczy sko$ne i waskie szpary powiekowe, zmarszczka nakatna, pl. Brushfielda na tgczowce, hiperteloryzm

uszy mate, zdeformowane, nisko osadzone

usta wargi grube, popekane, wywinigta warga dolna, czesto otwarte usta z duzym, wystajacym jezykiem,
czgsto geograficznym

podniebienie gotyckie

zgby nieprawidtowo rozstawione, nieksztaltne

szyja krotka, z fatdem skornym

konczyny szerokie 1 krotkie dlonie i stopy, bruzda dloniowa i sandatowa, klinodaktylia, syndaktylia, krétkie
konczyny

skora sucha, szorstka, marmurkowata

tworzenia si¢ komorek jajowych lub plemnikow u
jednego z rodzicow. Ryzyko wystapienia translo-
kacji u dziecka nie ma zwiazku z wiekiem matki,
ani ojca. Rodzicom doradza si¢ przeprowadzenie
badan cytogenetycznych w przypadku stwierdze-
nia trisomii translokacyjnej u dziecka, a jesli oka-
ze sig, ze jedno z nich jest nosicielem translokacji
zrbwnowazonej, to rowniez u jego zdrowego ro-
dzenstwa i potomstwa [10]. Jesli jedno z rodzicow
jest nosicielem translokacji 14/21, to teoretyczne
ryzyko posiadania dziecka z ZD bedzie wynosito
1:3. Jesli matka jest nosicielkg — 1:5, jesli ojciec —
1:20-50. W przypadku translokacji 21/21 -
wszystkie urodzone dzieci bgda miaty ZD. Jesli
przyczyng zespotu Downa jest translokacja de
novo — ryzyko urodzenia kolejnego dziecka z ZD
jest ryzykiem populacyjnym.

Mozaicyzm charakteryzuje si¢ wystepowa-
niem w jednym organizmie kilku linii komorko-
wych o réznych kariotypach: prawidlowym 1 tri-
somicznym. Wystepuje z czestoscig od 2 do 3% w
populacji dzieci z ZD. Powstaje w wyniku non-
dysjunkcji chromosomow prawidlowej zygoty lub
utraty chromosomu w anafazie zygoty trisomicz-
nej, albo nondysjunkcji chromosomoéw w zygocie
trisomicznej. Linia komoérek z prawidlowa liczba
chromosoméw zmniejsza nasilenie fenotypowe
cech dysmorficznych warunkowanych przez linig
z dodatkowym chromosomem [81, 82, 87].

2. CECHY DYSMORFICZNE

Aberracje chromosomowe dotyczace chromo-
somow autosomalnych objawiaja si¢ zespolem
cech klinicznych, w przypadku zespolu Downa
uposledzeniem umystowym, cechami dysmorficz-
nymi, mnogimi wadami uktadowymi, opdznie-
niem tempa rozwoju somatycznego w okresie pre-
1 postnatalnym.
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Cechy dysmorficzne wystgpujace u oséb z ZD
nie wptywaja znaczaco na funkcjonowanie orga-
nizmu, ale odgrywaja duza rol¢ w diagnostyce
przesiewowej jako cechy wskaznikowe. Dotycza
one szczegolnie twarzy, oczu, nosa, uszu, a takze
konczyn. Najczesciej wystepujace w ZD cechy
dysmorficzne zestawiono w tabeli 1.

Caly zestaw objawow nie wystepuje u jedne-
go dziecka, bowiem kazdy pacjent ma indywidu-
alny zestaw cech fenotypowych, przy czym dzieci
sa zwykle do siebie podobne [29, 30, 34, 38, 39,
40, 45].

Duze wady narzadowe i uktadowe, jak: wady
centralnego uktadu nerwowego, zmystéw, uktadu
Sercowo-naczyniowego, moczowo-plciowego,
uktadu migsniowego, kostno-stawowego, uktadu
oddechowego, pokarmowego maja zasadniczy
wplyw na wszystkie podstawowe funkcje zyciowe
0sob z ZD.

Na podstawie klinicznych obserwacji wyod-
rebniono dwie odmiany zespotu Downa: typ tar-
czycowy 1 typ przysadkowy. Typ tarczycowy
charakteryzuje si¢ migdzy innymi niskim wzro-
stem, nadwaga, krepa, niezgrabng, grubokos$cista
sylwetka, opdznionym dojrzewaniem kos$éca,
apatig, powolnym otepieniem, tagodnym i dobro-
dusznym zachowaniem w kontaktach z innymi,
upodobaniem muzycznym o charakterze melo-
dycznym, pogrubiata, twarda, pozotkta skora,
stomianymi wlosami, grubym, szerokim i dtugim
jezykiem, szorstkim, ochryptym glosem, krotkimi
niezgrabnymi konczynami oraz sklonnoscig do
zapar¢. Wyodrgbnienie typu tarczycowego u dzie-
ci z ZD zwiazane jest ze wspotistnieniem u nich
objawow niedoczynnosci tarczycy. Typ przysad-
kowy charakteryzuje si¢ niskim wzrostem, nizsza
masg ciala, smukla, drobnokos$cista sylwetka,
przyspieszonym i nieregularnym dojrzewaniem



ko$¢ca, nadpobudliwos$cia, destruktywnym za-
chowaniem, upodobaniem muzycznym o charak-
terze rytmicznym, cienka tkanka podskorna,
zwickszong tamliwo$cig matych naczyn krwiono-
snych, cienkimi, rzadkimi wtosami ze sklonnoscia
do tysienia plackowatego, normalnym lub dlugim
jezykiem, szorstkim, raczej wysokim i przenikli-
wym glosem, krotkimi, ale smuklymi konczyna-
mi, rzadko zaparciami [38, 82, 87, 90, 91, 96].

3. ZABURZENIA STRUKTURALNE
1 FUNKCJONALNE OSRODKOWEGO
UKLADU NERWOWEGO

U dzieci z ZD wystepuje spowolnienie prena-
talnej neurogenezy, defekty pre- i postnatalnej sy-
naptogenezy oraz dysmorfogeneza korowa. Zabu-
rzenia wzrostu, rozwoju i dojrzewania mozgu
warunkuja réznego stopnia uposledzenie umysto-
we, a z wiekiem naklada si¢ obraz demencji o
wczesnym poczatku z powodu przedwczesnej neu-
rodegeneracji.

W kazdym przypadku ZD obserwuje sie¢
uogodlnione opdznienie wzrostu mozgu, ktory osia-
ga znacznie mniejszg objeto$¢ 1 mase w porowna-
niu do moézgu ludzi zdrowych. Réznica ta jest
najmniejsza zaraz po urodzeniu, ale wraz z wie-
kiem stopniowo narasta do 50% w poréwnaniu do
rowiesnikow z prawidlowym kariotypem. Mato-
mozgowie odpowiada za charakterystyczne dla
7D matoczaszkowie.

Od 24 tygodnia zycia plodowego obserwuje
si¢ w ZD uproszczenie wzoru $cienczatych zakre-
tow modzgowych z poszerzeniem bruzd, nieprawi-
dlowe wyksztalcenie drugorzednych bruzd i za-
kretow wraz z upo$ledzonym rozwojem trzecio-
rzednych zakretow czotowych i gornych ciemie-
niowych. Ksztatt moézgu w ZD charakteryzuje si¢
skroceniem dhugosci czotowo-potylicznej potkul
mozgowych wskutek niedorozwoju platow czoto-
wych 1 potylicznych, zaokragleniem i sptaszcze-
niem w wymiarze przednio-tylnym, ,retrofleksja”
ptatow czotowych, stromym nachyleniem ptatow
potylicznych, zwgzeniem zakretu skroniowego
gornego w jednej lub obu pétkulach, zmniejszo-
nym hipokampem o 30-50% oraz spoidtem przed-
nim o ponad 50%, S$cieSnieniem okolicy cie-
mieniowej 1 potylicznej, hipoplastycznie zmniej-
szonym pniem moézgu i médzdzku (z ich prze-
mieszczeniem do przodu). Duzo czesciej u oséb
z ZD obecne s3 zwapnienia zwojow podstawy [45,
49, 74, 83, 92, 93, 94, 95, 97].

Cytoarchitektoniczne i synaptyczne anomalie
w obrazie mikroskopowym moézgu w ZD sugeruja
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przedwczesne zatrzymanie réznicowania i Tozwo-
ju tkanki moézgowej. Badania neuropatologiczne
wykazaly, ze rozwijajacy sie mozg w ZD rozni si¢
od mozgu prawidlowego liczba i organizacja ko-
morek. Dos¢ charakterystyczne dla trisomii 21 jest
zmniejszenie gestosci neuronalnej (liczby neuro-
néw na milimetr sze§cienny), ktore pojawia si¢ w
80% przypadkéw. Kora mézgowa u 0séb z ZD juz
w momencie urodzenia posiada zredukowang
liczbg neuronéw o 30-50%, co jest wyraznie za-
znaczone w liczbie komodrek nerwowych warstwy
korowej II 1 IV (ziarnistej zewngtrznej
i wewngtrznej) w polu 10, 17, 22. Badania mor-
fometryczne wykazaty znaczaco mniejsza spo-
istos¢ kory mozgowej w ZD w okolicy czotowej,
skroniowej i1 potylicznej. Podczas badan gestosci
synaptyczne] na poziomie substrukturalnym
w korze wzrokowej osob z ZD wykazano, ze jest
ona o 10-29% nizsza niz w przypadkach kontrol-
nych i deficyt ten jest zauwazalny od urodzenia.
Mniejsza liczba neuronow mozgu koreluje z jego
wielkoscig. U o0so6b, u ktorych byla wigksza re-
dukcja neuronalna, mikrocefalia byla bardziej
powszechna. Oprocz obnizenia liczby neuronow,
dochodzi réwniez do redukcji ich rozmiarow.
Obecne sg zaburzenia strukturalne w drzewie den-
drytycznym z przedwczesnym zahamowaniem w
rozwoju wypustek dendrytoéw w korze wzrokowe;j.
W badaniach za pomoca mikroskopu elektrono-
wego obserwowano nieprawidlowa morfologie
synaps oraz opoznienie mielinizacji istoty biale;j.
Badania morfometryczne trisomicznych mo-
zgbéw u plodéw pomiedzy 15 a 22 tygodniem zy-
cia wykazaty, ze prenatalne op6znienie neuroge-
nezy z roéznicowaniem neurondw zaczyna si¢
dramatycznie w ostatnim trymestrze cigzy — po 22
tygodniu, a pdzniejsze zaburzenia wzrastania moé-
zgowia sg wtorne do pre- i postnatalnych niepra-
widlowosci synaptogenezy. Badania immunocyto-
chemiczne mozgoéw w trisomii 21 od 15 tygodnia
zycia ptodowego do 2 roku zycia sugerujg, ze
przyczyng wadliwej neurogenezy w ZD sa zabu-
rzenia regulacji procesu apoptozy neuronalnej,
zwigzanej z obecnoscig takich bialek, jak: biatko
bcl-2 (B-cell leukemia/lymphoma), biatko GAP-
43 (neuromodulina), synaptofizyna i chromogra-
nina A. Prawdopodobnie w ZD ma miejsce silne
pobudzenie procesu apoptozy podczas rozwoju
wewnatrzmacicznego (od 20 tygodnia zycia pto-
dowego), a nastepnie jej zahamowanie po urodze-
niu. Przedwczesne ukonczenie procesu roznico-
wania tkanki mozgowej ogranicza mozliwosé
wykorzystania nadprodukowanych w okresie pto-



dowym neuronéw we wczesnopoporodowej fazie
reorganizacji polaczen nerwowych. Wnioski z tych
badan korespondujg z wynikami innych doniesien,
wskazujacych na dramatyczne zahamowanie wzro-
stu dendrytow z postepujagcym ich zanikiem
w pierwszych 5 latach zycia u dzieci z ZD.

Ostateczny obraz morfologiczny trisomiczne-
go mozgu wydaje sie mozaika naktadajacych si¢
pierwotnych hipoplastycznych zmian rozwojo-
wych 1 wtérnych stopniowo narastajacych zani-
kowych zmian degeneracyjnych [49, 56, 74, 77,
83, 92, 94, 95, 97].

Za bezposredniga przyczyn¢ powstawania
zmian degeneracyjnych w moézgowiu, a takze i w
innych narzadach oséb z ZD uwaza si¢ nadmierne,
zachodzace pod wplywem wolnych rodnikéw
uszkodzenie blon biologicznych przez peroksyda-
cje lipidow btonowych, co w ostatecznym efekcie
prowadzi do tzw. oksydatywnego uszkodzenia
komorek i tkanek. Do wzmozonej peroksydacji
dochodzi w warunkach zaburzen réwnowagi fun-
kcjonowania uktadéw enzymatycznych, a zwlasz-
cza ukladu antyoksydacyjnego. U dzieci z ZD
stwierdzono wyzsza aktywno$¢ enzymoOw perok-
sydacyjnych, miedzy innymi Cu, Zn dysmutazy
ponadtlenkowej (SOD-1), ktorej to gen ulegl su-
perekspresji na skutek trisomii 21. Wzrost aktyw-
nosci SOD-1 nie jest kompensowany odpowiednig
aktywnos$cig pozostalych enzymoéow antyoksyda-
cyjnych (katalazy, reduktazy i peroksydazy gluta-
tionowej), co powoduje nickontrolowane powsta-
wanie aktywnych form tlenu. Prawdopodobnie
niewydolno$¢ uktadu antyoksydacyjnego
z nastgpowym stresem oksydacyjnym, towarzy-
szac najwczesniejszym etapom zycia osobniczego,
przyczynia si¢ znaczaco do zaburzen morfogenezy
mozgu. Drobne uszkodzenia oksydacyjne kumulu-
ja sie z czasem, stajac si¢ przyczyna zaburzen
sprawnosci intelektualnej i procesow pamigci [88,
93, 98].

Osoby z ZD znajduja si¢ rdwniez w grupie
szczegolnie wysokiego ryzyka zachorowania na
chorobg¢ Alzheimera z postepujacymi zaburzenia-
mi otgpiennymi oraz charakterystycza patologia
moézgowia. Nadekspresja genu dla biatka prekur-
sorowego beta amyloidu powoduje zwigkszone
powstawanie swoistego amyloidu, ktory odklada-
jac si¢ w formie plakow w neuronach oraz wiok-
nach fibrynowych w moézgowych naczyniach
krwionosnych, odpowiedzialny jest za przedwcze-
sne starzenie si¢ typu alzheimerowskiego u pa-
cjentow z ZD. Obecno$¢ réznie nasilonej patologii
typu alzheimerowskiego w mozgach prawie
wszystkich oso6b z ZD w wieku 30 lat i starszych
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wskazuje, ze osoby z ZD moga rozwing¢ t¢ cho-
robe nie tylko w duzo mlodszym wieku (20 lat
wczesniej niz populacja ogolna), ale takze w duzo
wigkszej liczbie (2 do 5 razy wigcej) niz u 0sob
bez ZD [56, 92].

Zmiany strukturalne mézgu w ZD, zaburzajac
funkcje kognitywne, powoduja, ze trisomia 21 jest
najczgstszg przyczyng genetycznie uwarunkowa-
nego uposledzenia umystowego. Istnieje $cisty
zwigzek miedzy okreslonymi zaburzeniami
w budowie moézgu a obnizonym potencjatem po-
znawczym w ZD. Patologia strukturalna $rédmo-
zgowia, potaczen wzgdrzowo-korowych, koro-
wych polaczen czotowo-ciemieniowych skutkuje
zaburzeniami inicjatywy i dystrybucji uwagi. Wy-
stepujg trudnosci w koncentracji uwagi, podatno$é
na zaklécenia, zaburzone réznicowanie starych
inowych pobudzen, trudnosci w utrzymywaniu
uwagi na danym obiekcie i wykonywaniu zadan
ukierunkowanych na okreslony cel, obnizona zdol-
no$¢ do samokontroli i aktywno$ci spontanicznej.
Natomiast anomalie morfologiczne w obrebie koja-
rzeniowych pdl czuciowych i ptatow przedczoto-
wych sg powodem zaburzen pamieci krotkotrwalej
1 gnozji, co objawia si¢ trudno$ciami w rejestracji
1 przetwarzaniu poszczegolnych typow informacji
czuciowej i tworzeniu odpowiedzi efferentne;j.
Wystepuje zatem zaburzona zdolno$¢ rozpozna-
wania znanych obiektow za pomocg zmystow.
Wskutek nieprawidlowo uksztattowanego hipo-
kampa oraz potaczen korowo-hipokampalnych
dochodzi do uposledzenia pamigci dlugotrwalej.
Wrazenia przechowywane sg z trudem konsolido-
wane 1 przypominane. Efektem patologicznej bu-
dowy platow przedczotowych iich potaczen ze
strukturami korowymi i podkorowymi oraz z hi-
pokampem sa zaburzenia syntezy i analizy my-
slowej, integracji i interpretacji, organizacji i
przetwarzania nowych informacji, tworzenia
wyobrazen i programowania, a w konsekwencji
zaburzenia operacji kognitywnych: myslenia
abstrakcyjnego, operacji liczbowych (akalkulia),
praksji, mowy, procesow intelektualnych [74, 88].

Badania Pecyny i wsp. [46, 47] u dzieci z ZD
funkcji bioelektrycznej kory moézgowej mierzonej
technikg biofeedbacku za pomoca urzadzenia
CapScan EEG/EMG i wyrazonej zapisem rytmow
fal mozgowych alfa, beta i theta i sensomotorycz-
nych (SMR) oraz fal -elektromiograficznych
z mig$nia czotowego glowy. W czasie neurosty-
mulacji przez wyzwalanie odruchowej lokomocji
metodg Vojty podobnie jak u zdrowych zareje-
strowano prawidtowe rytmy w poétkuli lewej fal
theta i SMR, w potkuli prawej — rytmy alfa i SMR



swiadczace o pozytywnej odpowiedzi na stymula-
cje; natomiast patologiczne rytmy fal alfa i beta z
potkuli lewej oraz beta i theta z prawej potkuli.
Podczas neurostymulacji w obu poétkulach warto-
$ci badanych amplitud rytmu fal beta i theta pozo-
staja do siebie z stosunku odwrotnie proporcjonal-
nym, to znaczy, ze gdy rosng wartosci rytmow fal
beta automatycznie malejg wartosci fal theta, co
si¢ thumaczy, ze wczesna neurostymulacja wyraz-
nie podwyzsza stopien koncentracji uwagi, nato-
miast po 5 roku Zycia nie zawsze jest tak skutecz-
na, a nawet wyraznie przemawia za dekoncentra-
cja uwagi, a wigc gorszym startem zyciowym tych
dzieci.

Wezesna neurostymulacja wedlug WMU
udzieci z zespotem Downa poprawia nie tylko
funkcje 1 umiejetnosci statomotoryczne, ale
wptywa korzystnie na poziom koncentracji uwagi
co potwierdzity badania bioelektryczne mozgu, a
mianowicie stuchowych potencjatow wywotanych
z pnia mézgu [50, 73] oraz czynno$ci bioelek-
trycznej metoda CapScan EEG/EMGecan [70].

4. WADY UKLADU SERCOWO-
NACZYNIOWEGO

Cecha fenotypowa w najwigkszym stopniu
odpowiedzialng za rokowanie w zespole Downa
jest obecnos¢ wrodzonej wady serca, ktora wyste-
puje z czestoscia 45-60%. Charakterystyczne sa
tzw. defekty poduszeczek wsierdziowych, czyli
kanaty przedsionkowo-komorowe o réoznym stop-
niu nasilenia, jednakze rownie licznie wystepuja
izolowane ubytki w przegrodzie mig¢dzykomoro-
wej 1 migdzyprzedsionkowe;j. Istniejg doniesienia
0 genetycznie uwarunkowanym hamowaniu for-
mowania przegrdd serca, co ma miejsce miedzy
21 a 38 dniem zycia plodowego. Najczesciej wy-
stepujaca wada serca u dzieci z ZD jest wspolny
kanat przedsionkowo-komorowy (cAVSD), ktory
wystepuje z czestotliwoscig od 38 do 60% wszyst-
kich wad wrodzonych serca. W badaniach wia-
snych 550 dzieci z ZD wadg serca potwierdzono u
50% z nich najczesciej ubytek w przegrodzie mig-
dzyprzedsionkowej typu wtornego (ASDII)
(29,4%), na drugim miejscu cAVSD izolowany lub
wspolistniejacy z innymi wadami (21,7%), rzadziej
izolowany ubytek przegrody migdzykomorowej
(VSD) (7,2%), wspdlistniejacy z innymi wadami
ASDII i VSD (10,9%) oraz wady sinicze (3,7%).
Charakterystyczng cecha hemodynamiczng wad
serca w ZD jest wieksze ryzyko wystepowania
nadci$nienia plucnego oraz sktonnos¢ do czgstych
infekcji drog oddechowych, dlatego nalezy ope-
rowa¢ wszystkie dzieci z ZD, u ktorych istnieja
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wskazania do wykonania tego zabiegu. Najcze-
$ciej operowang wada u dzieci z trisomig 21 jest
cAVSD, ktoérg do zabiegu korekcyjnego kwalifi-
kuje si¢ juz w pierwszym potroczu zycia. W bada-
niach wlasnych co trzecie dziecko z ZD i wada
serca jest poddane operacji kardiochirurgicznej, w
tym potowa w pierwszym roku zycia, w najko-
rzystniejszym okresie dla dalszego rozwoju psy-
chomotorycznego dziecka. Zalecana obecnie
wczesna korekcja kardiochirurgiczna ma na celu
niedopuszczenie do rozwinigcia utrwalonego nad-
ci$nienia ptucnego, poprawia stan kliniczny, roz-
woj fizyczny oraz umozliwia skuteczniejsza reha-
bilitacj¢ zaburzen rozwoju ruchowego [13, 14, 33,
37,48, 99].

5. WADY NARZADU RUCHU I DYSFUNKCJE
UKLADU MIESNIOWEGO
I KOSTNO-STAWOWEGO

U wszystkich niemowlat z ZD wystepuje hi-
potonia i wiotko$¢ uktadu wigzadtowo-stawowego
powodujaca nadmierng rozciaggliwos¢ wigzadet
oraz ruchomo$¢ w stawach, polaczonag czgsto
z wadami strukturalnymi ukladu kostnego. Nie-
prawidtowosci te warunkujg nabyte wraz z wie-
kiem dysfunkcje i wady postawy w zakresie kon-
czyn dolnych, nieprawidlowych krzywizn krego-
stupa oraz deformacje klatki piersiowej. W mate-
riale wlasnym wady postawy wystepuja u 89%
dzieci z ZD powyzej 3 roku zycia. Dominujg wa-
dy w zakresie stop i kolan (76%), krggostupa (43%)
oraz klatki piersiowej (25%). Do najczg$ciej wy-
stepujacych naleza: ptaskostopie, koslawe kolana,
okragte plecy, plaska klatka. Sylwetka dziecka z
7D zwykle jest niedbata. Glowa jest wysunigta do
przodu, ramiona ustawione w protrakcji, plecy sa
okragte z odstajacymi topatkami, a klatka piersio-
wa ptaska. Miednica jest pochylona ku przodowi,
a powloki brzuszne rozlane i wiotkie. Plaskie i
szeroko rozstawione stopy oraz koslawe kolana
czynig chod dziecka kaczkowatym [34, 35]. U
dzieci z ZD wystepuje charakterystyczna anomalia
polegajaca na zwickszonej ruchomosci pomigdzy
kregiem szczytowym (C1) a obrotowym (C2),
zwana niestabilno$cia szczytowo-obrotowa. Wy-
stepuje ona z czestoscia od 4 do 40% i moze prze-
biega¢ z objawami neurologicznymi zwigzanymi z
uszkodzeniem rdzenia kregowego, mielopatia,
ograniczong ruchomoscig i bélami szyi, zaburze-
niami koordynacji ruchéw konczyn, wzmozeniem
odruchéw glebokich oraz réznego rodzaju poraze-
niami [42, 54].

6. WADY UKLADU POKARMOWEGO, MO-
CZOWO-PLCIOWEGO I ODDECHOWEGO



Radziej u dzieci z ZD wystepuja zaburzenia
rozwojowe cewy pokarmowej. Wrodzone wady
uktadu pokarmowego u ptodu moga powodowaé
powiktania w trakcie cigzy w postaci wielowo-
dzia. Po urodzeniu u dzieci czgsto obserwujemy
zaparcia lub biegunki, brak taknienia lub polifa-
gie, zaburzenia wchtaniania, ulewania, trudnosci
w polykaniu, niedokwasnos$¢ soku zotadkowego.
U noworodkéw z ZD wady przewodu pokarmo-
wego wymagajace pilnej interwencji chirurgicznej
wystepuja z czestoscia 6—19%. Najczesciej sg to
niedrozno$ci cewy pokarmowej: dwunastnicy ze
wspotistniejagca trzustka obraczkowata, odbytu,
rzadko przetyku.

Wady ukladu moczowo-plciowego sg rzadsza
anomalig rozwojowa u dzieci z ZD, w materiale
wlasnym wystepuja z czgstoscia 7,6%. Najczestsza
stwierdzong patologia jest wngtrostwo i stulejka, a
w zakresie uktadu moczowego — reflux pecherzo-
wo-moczowodowy, rzadziej obserwowano wod-
niaki jader czy wodonercze. Rozwoj plciowy
dziewczynek z ZD jest podobny jak zdrowych
rowiesnikéw, o czym $wiadczy wiek pojawienia
si¢ pierwszej miesigczki. Jak podaje literatura,
chtopcy sa nieptodni. Najrzadziej w populacji
dzieci z ZD wystgpuja wady wrodzone uktadu
oddechowego. Wrodzona wiotko$¢ rusztowania
chrzgstnego krtani opisana jest u 4,4% dzieci z ZD
[29, 69, 82, 87].

7. WADY 1 DYSFUNKCJE NARZADOW
ZMYSLOW: WZROKU I SLUCHU

Zaburzenia struktury i funkcji narzadu wzro-
ku wystepuja u wigkszosci dzieci z trisomig 21
(60-69%), a liczba ich ro$nie wraz z wiekiem
dziecka od 38% u dzieci w wieku 2—12 miesigcy
do 80% wsrod dzieci w wieku 5-12 lat [59]. Kim
[26] wykazal rzadziej wystgpujaca nadwzroczno$e
(28%) u o0s6b z ZD, natomiast czesciej krotko-
wzroczno$¢ (25%) 1 astygmatyzm (31%), zez jest
obecny u 25% badanych, oczoplas u 22%, a za¢ma
az u 13% osob z trisomia 21. Nastgpstwem zmian
anatomicznych sg nieprawidlowos$ci funkcjonalne
oczu: zezy, oczoplas, niedowidzenie.

Badajac dzieci z ZD Prusiecka [52] stwier-
dzita zez zbiezny jednostronny u 6% dzieci, zez
zbiezny naprzemienny u 48%, oczoplas u 14%, a
zaéme o charakterze wrodzonym u 3% dzieci. Ze-
wnetrznym cechom narzadu wzroku towarzysza
zmiany strukturalne gatek ocznych, czego nastgp-
stwem sg wady refrakcji, ktore wystepuja u dzieci
z ZD z czestoscig 81%. Najczesciej jest to nad-
wzroczno$¢ (62—64%), rzadziej krotkowzrocznose
(10-13%), czy astygmatyzm (8-10%). Opracowana

14

zostala przez Prusiecka i wsp. [51, 53], metoda
neurostymulacji (DLS) przy pomocy impulséw
$wiatla bialego, ktéra znalazla zastosowanie u
dzieci z zespotem Downa we Wroctawskim Mo-
delu Usprawniania (WMU).

W badaniach elektrofizjologicznych Pileckie-
go oceniano posrednio stan narzadu wzroku dzieci
z ZD metoda wywolanych potencjatow wzroko-
wych. Analizowano ksztalt odpowiedzi oraz la-
tencje zatamka P100. Skrocenie, jak i wydluzenie
latencji wskazuje na nietypowa transmisj¢ pobu-
dzenia przebiegajacego w drodze wzrokowej od
receptora do analizatora w korze mdzgowej, ktora
nie mies$ci si¢ w zakresie odpowiedzi prawidtowe;.
Prawidlowy zalamek P100 byl obserwowany u
34% dzieci z ZD nierchabilitowanych, u 53%
usprawnianych wg Wroctawskiego Modelu Us-
prawniania (WMU) i1 u 84% rownowiekowych
dzieci zdrowych. Stwierdzono uposledzenie prze-
pltywu bodzca, $wiadczace o uszkodzeniu drogi
wzrokowej u dzieci z ZD, w poréwnaniu z grupg
kontrolng [50]. Ze wzgledu na czesta u dzieci
z ZD patologi¢ w zakresie narzadu wzroku zale-
cana jest u nich wczesna diagnostyka okulistycz-
na. Utrzymujace si¢ nieprawidlowe widzenie
wptywa bowiem na zaburzenia integracji senso-
rycznej, opodznienie rozwoju motorycznego i inte-
lektualnego.

Na podstawie metod standardowych (audio-
metria stowna czy tonalna) stwierdzono niedo-
stuch u 38 do 78% dzieci z ZD, najczgsciej o cha-
rakterze przewodzeniowym (ponad 80%), rzadko
odbiorczym, czy mieszanym. Z uwagi jednak na
uposledzenie umystowe wspotistniejace w ZD
metody standardowe okazujg si¢ zawodne, a roz-
pigto$¢ uzyskanych wynikdw duza. Obiektywna
okazala si¢ ocena wywotanych potencjatow pnio-
wych z drogi stuchowej, ktéra nie wymaga wspot-
pracy badanego. W badaniach przeprowadzonych
przez Pileckiego analizowano latencj¢ zatamka I
oraz odleglos¢ miedzy szczytami zatamkow [ 1 V
(IPL I-V) u dzieci z ZD. Opdzniona latencja za-
lamka I (wigksza niz 1,75ms) zwigzana jest ze
zmniejszong wrazliwoscig analizatora na bodziec
dzwigkowy, a wigc niedostuchem. Parametr IPL
-V wskazuje na sprawno$¢ transmisji pobudzenia
w pniowej czesci drogi stuchowej. Wydhluzona
odlegtos¢ miedzyszczytowa §wiadczy o zwolnie-
niu transmisji. Dojrzewanie drogi stuchowej po-
stepuje przez okolo 16 miesigcy po urodzeniu i
moze by¢ obserwowane w oparciu o skracanie
wraz z wiekiem odleglosci miedzyszczytowej I-V,
ktore $wiadczy o poprawie transmisji w pniu moé-
zgu. Zjawisko to jest odzwierciedleniem postepow



mielinizacji 1 moze shuzy¢ jako obiektywny
wskaznik tego procesu. W licznych badaniach u
dzieci z ZD stwierdzono opdznienie latencji za-
tamka I $wiadczace o zmniejszonej wrazliwos$ci na
bodzce akustyczne, czyli o niedostuchu w porow-
naniu z grupa kontrolng. Ponadto udowodniono,
ze u rehabilitowanych wg WMU dzieci obcigzo-
nych zespotem Downa, czgsto$¢ patologii w za-
kresie zatamka I jest tylko nieznacznie wigksza
niz w grupie kontrolnej, podczas gdy u nierehabi-
litowanych opdznienie zatamka I jest prawie dzie-
sieciokrotnie czestsze. W dalszych badaniach
stwierdzono, ze u 44% dzieci z ZD predkosé
transmisji bodzca w pniowej czesci drogi stucho-
wej, $wiadczaca o zaawansowaniu mielinizacji,
jest prawidlowa i zgodna z wiekiem. Prawie z
réwna czestoscia wystepuje opoznienie mieliniza-
cji obserwowane w postaci wydtuzenia wartos$ci
IPL I-V. U 16% dzieci z ZD transmisja byta szyb-
sza niz u zdrowych rowie$nikéw, co wskazywato-
by na bardziej zaawansowang mielinizacj¢. Skré-
cona warto$¢ IPL [-V istotnie czg$ciej jest stwier-
dzana u dzieci z ZD do 5 miesigca zycia, po tym
okresie ulega ona zwolnieniu. Wczesne wykrycie
niedostuchu ma ogromne znaczenie dla rozwoju
mowy i ogbdlnego rozwoju dziecka [32, 50, 51, 73,
1007].

U dzieci z ZD czgsto mamy do czynienia
z nadwrazliwoscia na bodzce dotykowe, nadpobu-
dliwoscia ruchowa i1 emocjonalng oraz trudno-
sciami w koncentracji, ponadto réznego rodzaju
zaburzeniami réwnowagi i ukladu czucia glebo-
kiego, co sktada si¢ na obraz zaburzen integracji
sensorycznej. Zaburzenia te s3 odpowiedzialne za
nieprawidlowe odczuwanie i tworzenie schematu
ciala, co w konsekwencji powoduje opdznienie
rozwoju ruchowego i powstawanie odmiennych
wzorcow postawy i1 lokomocji [2, 7].

8. ZABURZENIA ROZWOJU MOWY

Rozwo6j mowy u dzieci z ZD jest opozniony
w stosunku do dzieci zdrowych. Gluzenie pojawia
si¢ zwykle migdzy 4 a 13 miesigcem zycia, gawo-
rzenie za§ w zalezno$ci od poziomu rozwoju psy-
chofizycznego dziecka, tzn. migdzy siddmym
miesigcem a szostym rokiem zycia. Wigkszos$¢ po
pierwszym roku opanowuje jedynie gluzenie.
W okres wyrazu dzieci z ZD wchodzg migdzy 18
miesigcem a 10 rokiem zycia, za§ w okres zdania
i swoistej] mowy dziecigcej znacznie podzniej lub
wecale, jesli spontaniczna nauka mowy nie bedzie
stymulowana dodatkowymi wzmocnieniami.

Gtos u dzieci z ZD jest czgsto ochrypty, znie-
ksztatlcony, wymowa betkotliwa, niewyrazna,
brakuje umiej¢tnosci budowania wypowiedzi i ich
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rozumienia. U dzieci z ZD w drugim pétroczu
zycia, na skutek wiotkoSci aparatu migsniowo-
wiezadlowego twarzy, dochodzi do nieprawidto-
wego funkcjonowania szczgki i zuchwy. Pojawia-
ja sie trudnosci w karmieniu i potykaniu. Z powo-
du braku koordynacji w cyklu ssanie — potykanie
— oddychanie pojawiaja si¢ dtawienia i zachlysty-
wanie podczas karmienia. Zaburzone sg wstepne
fazy ssania, na skutek wysunietego do przodu
niemieszczacego si¢ w jamie ustnej jezyka.
Dziecko zaczyna zgrzyta¢ zebami, ssac jezyk albo
cmokaé, zuje ruchami jezyka do przodu i do tytu.
Tor oddechowy staje si¢ nieprawidlowy, a mo-
wienie utrudnione, a nawet niemozliwe. Wplyw
wczesnej rehabilitacji mowy na rozwoj umiejetno-
$ci komunikacyjnych i jezykowych u dzieci
z zespotem Downa wykazala w pracy ekspery-
mentalnej Kaczan [22]. Dzieci, ktore maja duze
problemy z koordynacja oddychania podczas fo-
nacji i mowy, szczegodlnie z zespolem Downa
poddane wczesnej i kompleksowej stymulacji
motoryki precyzyjnej, umiejetnosci lokomocyj-
nych i sprawnos$ci motorycznych narzadow mowy
i zachowan fonicznych uzyskuja istotnie wcze-
$niej umiejetno$ci komunikowania si¢ oraz wyra-
zania swoich potrzeb i emocji. co potwierdzaja
takze inne badania [7, 21]. Pomocna jest ocena
i korekcja warunkéw gryzowych i napig¢ mig-
$niowych w obszarze ustno-twarzowym, przez
wlasciwa stymulacje bioelektryczna, co wykazata
Necka [44]. Wprowadzana od wielu lat w Polsce
stymulacja ustno-twarzowa metoda Castillo Mora-
lesa (UTTR — zwana ustno-twarzowa terapia regu-
lacyjng) daje wymierne korzysci w procesie
ksztaltowania si¢ mowy, co wykazala réwniez
Regner [23, 55, 61].

9. DYSFUNKCJA UKLADU
ODPORNOSCIOWEGO

Osoby z ZD wykazujg podatno$¢ na zakaze-
nia, czgsto zapadaja na choroby autoimmunolo-
giczne i okreslone typy biataczek. Badania wyka-
zuja przedwczesne starzenie si¢ uktadu odporno-
sciowego. Dzieci rodza si¢ z niedojrzaty grasica
iw konsekwencji z niedojrzalym obwodowym
uktadem odpornosciowym. Wyraznie jest obnizo-
na odporno$¢ komorkowa, co wigze si¢ z wigksza
podatnos$cia na zakazenia wirusowe i grzybicze.
Zaburzenia rowniez dotycza odpornosci humoral-
nej w postaci dysimmunoglobulinemii z obnizo-
nym poziomem immunoglobuliny G (IgG), co jest
przyczyng czestych infekcji bakteryjnych, szcze-
goblnie dotyczacych drog oddechowych. Dzieci z
ZD zapadaja na infekcje gornych dréog oddecho-



wych dwa razy czgséciej niz w zdrowej populacji, z
powodu oddychania przez usta, zalegania §luzu,
utrudnionego odkrztuszania oraz szybszego wy-
chtadzania ciata [60, 66, 72].

10. NIEDOBOR WITAMIN
I MIKROELEMENTOW

U dzieci z ZD, jak wykazaly badania, istnieje
niedobor wewnatrzkomorkowy witamin z grupy
B, witaminy C i A, ktore sg niezb¢dne do prawi-
dlowego funkcjonowania organizmu. Niedobor
witaminy B1 jest powodem zapar¢, ostabienia,
zmniejszonej ruchliwosci. Niedobor witaminy B2
i B6 prowadzi do stanow zapalnych skory i blony
sluzowej, przede wszystkim warg, jezyka oraz
zapalen spojowek. Izolowany niedobor witaminy
B2 powoduje pekanie warg, powstawanie szczelin
w kacikach ust, krwawienie z dzigset, zmiany na
jezyku, lzawienie, objaw czerwonego oka oraz
nawracajace zapalenie spojowek. Natomiast nie-
dobdr witaminy B6 jest jednym z powodow op6z-
nienia umystowego, spadku aktywnos$ci oraz bra-
ku koncentracji. U dzieci z ZD obserwowane s3
takze zaburzenia transportu btonowego, co pro-
wadzi miedzy innymi do wewnatrzkomorkowego
niedoboru witaminy C i nieprawidtowej funkcji
mitochondriow. Witamina A z kolei petni wazng
role w organizmie jako sktadnik ochrony dla bto-
ny $§luzowej i skory, jest elementem nablonkowej
obrony immunologicznej, jest takze odpowie-
dzialna za proces resorpcji w uktadzie pokarmo-
wym. U dzieci z ZD nie potwierdzono niedobo-
row witaminy D3. Nie mniej jednak stwierdzane
sa niedobory makro- i mikroelementow: przede
wszystkim selenu i cynku. Nieliczni badacze do-
noszg o niedoborach manganu, potasu, chloru,
zelaza, prawidlowym poziomie magnezu, ale
nadmiarze miedzi, wapnia i sodu w organizmie [3,
4,10, 24,27, 36, 43].

11. OS PODWZGORZOWO-PRZYSADKOWA
I FUNKCJA TARCZYCY

Podwzgorze, bedace czgscig migdzymoédzgo-
wia, zawiera w czesci srodkowej (w obrgbie guza
popielatego) jadra, ktore dziataja regulujaco na
czynno$¢ wydzielnicza przedniego plata przysad-
ki. Produkujg one neurohormony (liberyny i staty-
ny), ktére pobudzajg lub hamuja uwalnianie hor-
monow przedniego plata przysadki. Naukowcy
zbadali mozgi ptodéow z trisomig 21 ze szczegodl-
nym uwzglednieniem cytoarchitektoniki jadra
hukowatego i brzuszno-przysrodkowego czesci
srodkowej podwzgorza. Gestos¢ neuronalna w ob-
rebie obu jader byla znaczaco mniejsza u oséb z
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ZD, w poréwnaniu do grupy kontrolnej. Srednia
przestrzen okotojadrowa neurondéw jadra tukowa-
tego w ZD byta podobna jak w grupie kontrolne;j,
natomiast jadra brzuszno-przysrodkowego mniej-
sza. Wspotczesne immunohistochemiczne badania
ukazuja, ze jadro tukowate i brzuszno-przysrod-
kowe sa miejscem wysokiej koncentracji somato-
liberyny (GRH), ktéra pobudza wydzielanie hor-
monu wzrostu [6, 96]. Mozna przyjaé, ze tak
istotny spadek ilosci komodrek obserwowany
w obrebie ww. jader w mozgach osob z ZD suge-
ruje zanikanie ich aktywno$ci wydzielniczej
z nastgpowym zmniejszeniem koncentracji GRH.
W konsekwencji nie jest pobudzane uwalnianie
hormonu wzrostu przez czg$¢ gruczotowa przy-
sadki. Powoduje to niedobor hormonu wzrostu u
dzieci z ZD, ktory jest wtorny do dysfunkeji pod-
wzgorza. Wykazana zmniejszona liczba neuronéw
w jadrach tukowatym i brzuszno-przysrodkowym
podwzgorza moze tez by¢ odpowiedzialna za
zmniejszona sekrecje pozostatych neurohormo-
néw pobudzajacych przysadke (np. TRH-
tyreoliberyny), i w efekcie prowadzi¢ do niewy-
dolnosci podwzgdrzowo-przysadkowej, zaburzo-
nej synchronizacji i obnizonej sekrecji pozosta-
tych hormonéw wydzielanych przez cze$¢ gruczo-
towa przysadki (np. TSH-tyreotropiny) [95, 96].
Obnizenie wigc stezenia TRH w podwzgorzu po-
woduje zmniejszong syntez¢ TSH w komorkach
tyreotropowych przedniego plata przysadki. Z kolei
spadek stezenia TSH powoduje zmniejszenie synte-
zy hormondéw tarczycy (T3-trojjodotyroniny i T4-
tyroksyny). U os6b z ZD mamy wiec do czynienia
z trzeciorzgdowa (podwzgdérzowa) niedoczynno-
$cig tarczycy, w wyniku wypadnigcia funkcji wy-
dzielniczej podwzgorza.

Czestos¢ wystgpowania wrodzonej niedo-
czynnosci tarczycy u dzieci z ZD jest 28 razy
wyzsza niz w populacji ogdlnej. Przyczyng moze
by¢ nieprawidtowy rozwdj gruczotu tarczowego
juz u plodu. Na podstawie badan histologicznych
opisywane jest u trisomicznych ptodow zwigksze-
nie ilosci kolagenu oraz widknienie w zakresie
tarczycy. Fort upatruje przyczyny wrodzonej po-
staci niedoczynno$ci tarczycy w agenezji lub
ektopii samego gruczotu tarczowego.

Hypofunkcja jest wigc najczestsza patologia
gruczotu tarczowego obecng u dzieci z ZD. Czg-
stos¢ wystgpowania niedoczynnos$ci tarczycy w
ZD waha si¢ w granicach 16-71%, w zaleznosci
od wieku badanej grupy. Liczba przypadkow nie-
doczynnosci tarczycy u dzieci z ZD ro$nie wraz
z wiekiem.



Przyczyna hypofunkcji tarczycy w ZD jest
ztozona. Na przyczyny lezace w osrodkowym
uktadzie nerwowym nakladajg si¢ zaburzenia
w budowie samego gruczotu tarczowego. Na-
ukowcy wskazujg na udzial przeciwcial przeciw-
tarczycowych w powstawaniu niedoczynnos$ci
tarczycy, czy rol¢ mechanizmu zapalnego. Istnieja
rowniez doniesienia o opornosci bton komorko-
wych na hormony tarczycy czy tez niedoborach
mikroelementow, szczegolnie selenu i cynku [1,
10, 15, 20, 24, 25, 36, 41, 90, 91].

Niedoczynno$¢ tarczycy w ZD moze przebie-
ga¢ z pelnym obrazem klinicznym, ale znacznie
czegsciej spotyka si¢ jej forme utajona, zwana sub-
kliniczng niedoczynnoscig tarczycy, w ktorej obja-
wy kliniczne sa minimalne. Ta posta¢ dysfunkcji
tarczycy najczesciej wystepuje u niemowlat z ZD,
ale z wiekiem przechodzi w posta¢ objawowa.

W badaniach Mystek-Prucnal [41] oceniaja-
cych funkcje tarczycy u niemowlat i matych dzieci
z ZD na podstawie poziomu TSH i hormondéw
tarczycy we krwi obwodowej rozpoznano niedo-
czynnos$¢ tarczycy u 39 dzieci, co stanowi 48,8%
badanych. Posta¢ subkliniczng potwierdzono u 35
dzieci z ZD, a wrodzony charakter zaburzen u 11
dzieci. Ponadto udowodniono, ze poziom TSH
1 fT4 u dzieci z ZD jest podobny jak w grupie dzieci
z niedoczynnos$cig tarczycy, a bez zaburzen gene-
tycznych, ktére stanowily grupg poréwnawcza.

Nadczynnos$¢ tarczycy u dzieci z ZD wystepu-
je rzadko. Ali [ 1] w swoich badaniach podaje, ze
niski poziom TSH jest stwierdzany u co dziesigte-
go dziecka z dysfunkcjg tego gruczotu.

12. ROZWOJ UMYSLOWY

Inteligencja jest juz od lat mierzona standar-
dowymi testami. Wyniki sa podawane wedhug
wielkosci nazywanej ilorazem inteligencji — IQ.
Oddaje to zdolno$¢ dzieci do wnioskowania, two-
rzenia nowych idei, myslenia. O uposledzeniu
umystowym lekkim méwimy, gdy 1Q miesci sig w
zakresie od 50/55 do 70, umiarkowanym — od
35/40 do 50/55, znacznym — od 20/25 do 35/40,
glebokim — jesli IQ wynosi ponizej 20/25. Wigk-
sz0s¢ dzieci z ZD cechuje lekkie lub umiarkowane
uposledzenie umystowe. Niektore dzieci sa
w wigkszym stopniu uposledzone umystowo, inne
majg inteligencje niemal na normalnym poziomie.
Wraz z wiekiem obserwuje si¢ state zmniejszenie
1Q. U dzieci z ZD potwierdza si¢ globalne op6z-
nienie rozwoju, deficyty w zakresie mowy, pa-
migci oraz zaburzenia percepcji. Naukowcy, bada-
jac, w jaki sposob dodatkowy chromosom wplywa
na zdolnosci umystowe, wskazuja na to, ze nadmiar
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materiatu genetycznego powstrzymuje lub ingeruje
w normalny rozwdéj mozgu [83, 95].W poszukiwa-
niu metod stymulacji mézgu w celu poprawy funkcji
intelektualnych osob z trisomig 21, nalezy odnoto-
waé prace badawcza Gruny-Ozarowskaiej [17,77,
78]. Autorka wykazala wyzszy poziom zaburzen
czynno$ci bioelektrycznej moézgu, na podstawie
cech encefalograficznych, u 0séb z zespotem Dow-
na, niz w grupie populacji zdrowej. Po 4 tygodniach
stymulacji wolnozmiennym polem magnetycznym
(vioforoterapia), poziom zaburzen ulegt istotnemu
zmniejszeniu, szczegdlnie u dzieci, ktore byly kom-
pleksowo leczone od pierwszych lat zycia wg
WMU.

Oceng rozwoju spotecznego dzieci z ZD
przeprowadzita w pracy eksperymentalnej Barto-
sik [2], uzywajac testu Gunzburga PAC w adapta-
cji Witkowskiego, ktoéry pozwala oceni¢ niepetno-
sprawnych umystowo w kazdym wieku, wskazu-
jac na nieharmonijno$¢ i opoézniony rozwoj w za-
kresie badanych sfer. Najbardziej zaburzone oka-
zaly si¢ czynnosci w zakresie codziennej toalety
(sygnalizowanie potrzeb fizjologicznych, samo-
dzielne mycie si¢), samodzielnego ubierania, mo-
wy aktywne;j. Profil rozwoju spotecznego pigciolat-
kéw zZD ostatecznie jest zblizony do profilu
zdrowych trzylatkéw, co stanowi wskazoéwke dla
wlasciwej pracy pedagogicznej z dzieckiem niepet-
nosprawnym intelektualnie, w celu wyréwnywania
deficytéw w rozwoju i adaptacji spotecznej [2, 3,
64].

Odrgbny problem stanowi postawa rodzicow
1 akceptacja dziecka niepelnosprawnego w rodzi-
nie. Przeprowadzone badania przez Skorczynska
i wsp.[ 84, 85, 86] wykazaly, ze przyjscie na Swiat
dziecka z ZD w wigkszym stopniu zaburza pehie-
nie rél rodzicielskich niz przyjscie dziecka zdrowe-
g0, co ujawnia si¢ w nasilonej bezradnosci wycho-
wawcze] 1 dystansie emocjonalnym dwukrotnie
czesdciej wystegpujacym u badanych ojcow niz u
matek dzieci z ZD. U obojga rodzicow dzieci z
ZD istotnie czeSciej niz w grupie GK wystepuje
wspotistniejaca koincydencja trudnosci w petnieniu
rol rodzicielskich, zwlaszcza w skalach Bezradno$ci
1 Dystansu. Zatem istnieje konieczna potrzeba spo-
tecznego wsparcia rodzin dzieci z ZD.

13. ROZWOJ FIZYCZNY

Rozw¢j somatyczny dzieci z ZD jest op6z-
niony 1 nicharmonijny od urodzenia. Wspotistnie-
nie wrodzonych wad rozwojowych, niedoboréw
witamin i mikroelementéw, niedoczynnosci tar-
czycy, niedomogi immunologicznej z nastgpowy-
mi nawracajagcymi infekcjami poglebiajg deficyty



wzrastania. W prenatalnym rozwoju ptodu z ZD
obserwowany jest etap krytyczny dotyczacy pro-
cesOw roznicowania i wzrastania migdzy 6 a 12
tygodniem zycia wewnatrzmacicznego. W tym
okresie nastgpuje zwolnienie tempa wzrostu
w poréwnaniu do ptodéw zdrowych. Jest to przy-
czyng mniejszej masy urodzeniowej i dlugosci
oraz opdznienia rozwoju mozgu u noworodkow z
ZD. W badaniach Sadowskiej [9] wykazano, ze
pomiary antropometryczne (masa, dtugo$¢ ciata,
obwod glowy i klatki piersiowej) z okresu nowo-
rodkowego mieszcza si¢ w zakresie szerokiej
normy rozwojowej. Noworodki urodzone przed-
wczesnie charakteryzuja sie lepszymi parametrami
niz noworodki urodzone o czasie. W miarg doj-
rzewania narasta deficyt w zakresie obwodu gto-
wy 1 dlugosci ciata, natomiast trend dla masy ciata
i obwodu klatki piersiowej ma tendencje rosnaca i
u dzieci starszych zbliza si¢ do normy. Najwigk-
sze zaburzenia dotycza obwodu glowy, Srednia
znormalizowana dla tego pomiaru znajduje si¢
ponizej szerokiej normy rozwojowej. Podobne
obserwacje poczynili inni badacze, zwracajac
uwage na znaczaco nizsze warto$ci parametroOw
antropometrycznych u dzieci z ZD w poroéwnaniu
z grupa zdrowych rowiesnikow [5, 8, 11, 34, 38,
82].

Deficyt dlugosci (wysokosci) ciata u dzieci
zZD wynika ze stabszego wzrastania kosci dtu-
gich spowodowanego opoOznieniem procesOw
osteogenezy po 1 roku zycia lub zdaniem innych
autorow po 4 roku zycia. Opo6zniona osteogeneza
jest charakterystyczna u dzieci z ZD do wieku 8
lat, po czym szybkos¢ wzrostu kosci dhugich
zwigksza sig, ale nigdy nie osigga nawet granicy
normy rozwojowej [5]. Deficyt obwodu glowy
wraz z innymi zaburzeniami parametrow kefalo-
metrycznych (szeroko$¢ i dtugo$¢ glowy, szero-
ko$¢ i wysokos¢ twarzy) powoduje, ze gltowa
dzieci z ZD opisywana jest jako mala, ksztaltu
brachycefalicznego, z niedorozwojem czesci twa-
rzowej 1 sptaszczong potylica. Wg Schmida za-
sadniczy deficyt dotyczacy obwodu gtowy chiop-
cOW powstaje w pierwszych trzech latach zycia
itrwa do 9 roku zycia, aby po 10 r.z. zbliza¢ si¢
w kierunku normy. Natomiast u dziewczat wyka-
zuje podobng tendencje¢, z tym ze koncowy rezul-
tat odznacza si¢ wigkszym deficytem niz u chlop-
cow. Masa ciata u chtopcow i dziewczynek z ZD
powyzej 4 roku zycia w badaniach Buday’a prze-
wyzsza mase ciata dzieci zdrowych. Obserwacje
Schmida wskazuja, Zze waga ciala u chlopcow
zZD do 12 roku zycia wykazuje niedobory, po
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czym po 12 r.z. wyraznie zbliza si¢ do normy i ja
przekracza. U dziewczat natomiast granica mi¢dzy
waga istotnie nizsza a istotnie wyzsza przebiega
w 8 roku zycia. Wg Sadowskiej trend dla masy
ciala jest rosnacy, a znaczny wzrost tego parame-
tru przypada na 9 rok zycia. Mozna wiec twier-
dzi¢, ze u malych dzieci obserwowany jest niedo-
bor masy ciata, natomiast u dzieci w okresie doj-
rzewania nadwaga. Istotng przyczyng niedowagi u
matych dzieci z ZD s3 wg Cronk [11] wady serca
oraz innych narzadow wewnetrznych. Natomiast
za otylo$¢ odpowiadaja zaburzenia przemiany
materii, zmniejszona aktywnos¢ ruchowa, sklon-
no$¢ do przejadania si¢ lub sktonnosci rodzinne,
oraz czesto niedoczynnos¢ tarczycy. Obwod klatki
piersiowej jest najmniej zaburzonym parametrem,
gdyz jego Srednia warto$¢ miesci si¢ w granicach
waskiej normy rozwojowej. Istnieja rowniez prace
stwierdzajace, ze obwdd klatki piersiowej u dzieci
z ZD od 4 roku zycia przyjmuje wicksze warto$ci
niz u dzieci zdrowych. Wg Sadowskiej trend dla
obwodu klatki piersiowe]j jest takze rosnacy, a
znaczny wzrost tego parametru przypada juz na 2
rok zycia. Niektorzy sadza, ze parametr ten u
dziewczat z ZD zawsze jest mniejszy niz u zdro-
wych réwiesnikow, z kolei u starszych chtopcow
osigga norme. Podobne wyniki otrzymata Mystek-
Prucnal [41] i Wojcik [98], obliczajac srednie
wartoéci znormalizowane pomiaré6w antropome-
trycznych (masy, dhlugosci ciata, obwodu glowy
i klatki piersiowej) w grupie dzieci w wieku 0-3
lat z ZD w porownaniu do grupy dzieci zdrowych.
Srednia warto$é znormalizowana dla masy, dtugo-
$ci ciala i obwodu glowy u dzieci z ZD w wieku
0-3 lat jest znaczaco nizsza w porOwnaniu z grupa
kontrolng. Niemniej jednak wyniki mieszczg si¢ w
zakresie szerokiej normy rozwojowej (+/- 2s).
Obwad klatki piersiowej u dzieci z ZD statystycz-
nie nie rdzni si¢ od pomiarow w grupie kontrolne;.
Biorac pod uwage wszystkie przedstawione cechy
budowy somatycznej dzieci z ZD ostatecznie opi-
sywane sg jako niskie, krepe z masg ciata wigksza
w stosunku do wzrostu, krotkimi konczynami
dolnymi, szerokimi i glebokimi klatkami piersio-
wymi, szerokimi biodrami, matg i krotkg gtowa
[34, 38, 98].

14. ROZWOJ PSYCHOMOTORYCZNY

Do oceny rozwoju psychomotorycznego
(psychoruchowego) dzieci w wieku od urodzenia
do 3 roku zycia ma zastosowanie zestaw testow
funkcjonalnych opracowanych w Monachium
przez Theodora Hellbriigge zwanych Monachijska



Funkcjonalng Diagnostyka Rozwojowa (MFDR).
W pierwszym roku zycia ocenia si¢ lokomocje
(funkcje raczkowania, siadania i chodzenia), mo-
toryke reki, percepcje (miar¢ postrzegania zmy-
stowego i umiejetnosci pojmowania), umiejgtnosé
wyrazania dzwigkéw mowy artykulowanej i ich
rozumienia oraz umiejetno$¢ komunikowania si¢
z otoczeniem, bedaca miarg dojrzatosci spotecznej
dziecka. Testy dla dzieci w wieku 2 i 3 lat oprocz
wyzej wymienionych funkcji zawierajg oceng
samodzielnosci [19].

Rozwdj psychoruchowy u dzieci z ZD jest opo-
zniony i nieharmonijny w poroéwnaniu do zdrowych
rowiesnikéw. Liczni autorzy wskazujg na zabu-
rzenia wystepujace na wszystkich plaszczyznach
rozwoju psychoruchowego [12, 22, 40, 60, 82,
98]. Patologia w zakresie struktury i funkcji moz-
gu tlumaczy opodznienie i nieprawidtowos¢ wzor-
cOW w motoryce spontanicznej, uposledzong ko-
ordynacj¢ ruchowa, przetrwale odruchy pierwotne
czesto do konca pierwszego roku zycia oraz nie-
prawidtowe wzorce postawy i lokomocji. Dla
dzieci z ZD charakterystyczny jest wzorzec petza-
nia na przedramionach z jednoczesnym odpycha-
niem si¢ kolanami (tzw. foka), raczkowanie na
dloniach i stopach (tzw. niedzwiedz), raczkowanie
homolateralne, siedzenie z nadmiernie szeroko
rozstawionymi nogami i okraglymi plecami, prze-
suwanie si¢ na posladkach, pelzanie do tylu, nie-
harmonijny obrot, chéd na szerokiej podstawie,
chodzenie z kolebaniem si¢ na boki — chod kacz-
kowaty, stanie na szerokiej podstawie, z ptasko-
stopiem, przywiedzeniem przodostopia, rotacja
wewnetrzng ndg i koslawoscia kolan.

15. POSTEP W DIAGNOSTYCE I TERAPII
DZIECI Z ZESPOLEM DOWNA W BADANIACH
WLASNYCH

15.1. Zadanie obejmujace badania funkcji
bioelektrycznej kory mézgowej mierzonej tech-
nika biofeedbacku za pomocg urzadzenia CapScan
EEG/EMG zapisujagcego rytmy fal mézgowych
alfa, beta i theta i sensomotorycznych (SMR) oraz
fal elektromiograficznych z migsnia czotowego
glowy zrealizowata Pecyna z zespotem. Te praco-
chtonne badania przeprowadzono w losowo do-
branej grupie 67 dzieci z ZD sposrod 180 leczo-
nych wedlug WMU. Analizowano rytmy ww. fal
moézgowych, ich obraz widma, czgstotliwos$e i
amplitude w czasie czuwania, przed i w trakcie
neurostymulacji przez wyzwalanie odruchowej
lokomocji metoda Vojty oraz w czasie snu fizjo-
logicznego w odniesieniu do homologicznej grupy
dzieci zdrowych. Szczegotowo analizowano rytmy
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fal beta i theta okreslajace koncentracje uwagi w
zaleznosci od wieku dziecka, w ktorym rozpocze-
to leczenie.

Obserwacja rytmu fal mézgowych u dzieci
z 7D z wczesna i p6zna interwencja lecznicza
wykazala podwyzszony poziom koncentracji
uwagi oraz lepsze dojrzewanie mozgu w grupie
wczesSnie stymulowanej. Badania wykazuja, ze:

U dzieci z ZD nie wygaszaja si¢ fale alfa w
czasie snu, za$ fale theta wystepuja w czasie czu-
wania. Zapis EMG z migéni czolowych jest zbli-
zony jak w grupie zdrowych.

W czasie neurostymulacji przez wyzwalanie
odruchowej lokomocji metoda Vojty, podobnie
jak u zdrowych dzieci, zarejestrowano prawidtowe
rytmy w poétkuli lewej fal theta i SMR, w poétkuli
prawej—rytmy alfa i SMR $§wiadczace o pozytyw-
nej odpowiedzi na stymulacj¢; natomiast patolo-
giczne rytmy fal alfa i beta z potkuli lewej oraz
beta i theta z prawej potkuli.

Podczas neurostymulacji w obu pdétkulach
warto$ci badanych amplitud rytmu fal beta i theta
pozostaja do siebie z stosunku odwrotnie propor-
cjonalnym, to znaczy, ze gdy rosng wartosci ryt-
moéw fal beta automatycznie malejg wartosci fal
theta, co si¢ thumaczy, ze wczesna neurostymula-
cja wyraznie podwyzsza stopien koncentracji
uwagi, natomiast po 5 roku zycia nie zawsze jest
tak skuteczna, a nawet wyraznie przemawia za
dekoncentracja uwagi, a wigc gorszym startem
zyciowym tych dzieci [46, 47, 70].

15.2. Zadanie badawcze obejmujace badanie
pniowych potencjaléow wywolanych sygnatem
dzwigkowych i sygnatem $§wietlnym, transmisje
pobudzenia w drodze stluchowej (BAEP) oraz
w drodze wzrokowej (CAP i VEP) przeprowadzit
Pilecki z zespotem [50,73] w dwoch grupach dzie-
ci z ZD: Grupa I — liczaca 33 dzieci nie byta
usprawniana w wieku od 10 dnia zycia do 30 mie-
sigca ($rednio 5,9 miesigca) i grupa II liczaca 53
dzieci w wieku do 36 miesi¢cy (Srednio 10 mie-
siecy) usprawnianych wedlug wroclawskiego
modelu (WMU) od pierwszych miesigcy zycia.
Uzyskane wyniki poréwnano z grupa kontrolng 31
dzieci uznanych przez pediatrow za zdrowe
w analogicznym wieku. W badaniach BAEP (stu-
chowych potencjalow pniowych) analizowano
latencje¢ zatamka I, ktérej opdznienie wskazuje na
zmniejszong wrazliwo$¢ na dzwiek. Badania wy-
kazaly, ze u dzieci nieusprawnianych, odsetek
wynikow nieprawidlowych jest znaczny (33,3%).
U dzieci usprawnianych odsetek ten jest znacznie
nizszy (5,4% na poczatku rehabilitacji i 3,8% po
kilkumiesiecznym  prowadzeniu rehabilitacji).



Jednoczes$nie wynik w tej grupie jest zblizony do
obserwowanego w grupie kontrolnej (3,3%).

W badaniach VEP (potencjatéw wzrokowych)
odsetek wynikow prawidlowych obserwowanych
u nieusprawnianych dzieci z zespotem Downa
wynosi 34% i 42% u rehabilitowanych. W badaniu
kontrolnym u dzieci nieusprawnianych ilos¢ wy-
nikow prawidtowych wynosita 38%, podczas gdy
u dzieci, ktore usprawniano — 68%. W grupie kon-
trolnej dzieci zdrowych byto 84% wynikow prawi-
dlowych.

Powyzsze badania wskazuja, ze u dzieci z ze-
spotem Downa czynno$¢ badanych analizatoréw
oraz przebieg bodzcéw w drogach czuciowych
jest nieprawidlowy w poréwnaniu z dzie¢mi zdro-
wymi. Obserwowana poprawa w zakresie recepcji
1 przeptywu pobudzenia bioelektrycznego w dro-
dze stuchowej i wzrokowej u dzieci usprawnia-
nych od urodzenia wg WMU wskazuje na ko-
rzystny wplyw kompleksowej terapii. Metoda
wywotanych potencjatéw moézgowych jest do-
brym narzedziem do oceny poziomu dojrzatosci
struktur mozgu i efektywnos$ci terapii u dzieci
zZD oraz pozwala na prognozowanie rozwoju
statomotorycznego [50, 73].

15.3. Zadanie badawcze zawierajace synte-
tyczna ocen¢ obrazu morfologicznego mozgu
przy pomocy rezonansu magnetycznego (MRI)
w grupie 32 dzieci z ZD w wieku od 5 do 20 lat
w poréwnaniu z homologiczng grupa 28 dzieci
zdrowych zrealizowata Sadowska z zespotem
[74]. Badanie MRI wykonano technikg echa spi-
nowego w obrazach T1 i T2 zaleznych w plasz-
czyznach osiowych, czolowych i strzatkowych.
Zmierzono 7 mnastgpujacych parametrow: wspol-
czynnik wielkosci komor, liczbe Huckmanna
okreslajaca wymiar poprzeczny komor bocznych,
indeks Cella-media bedacy ilorazem najwickszego
wymiaru poprzecznego trzonéw komor bocznych
1 wymiaru poprzecznego czaszki na tym poziomie,
szerokos¢ rogow skroniowych, szerokos¢ szczeli-
ny Sylwiusza obu po6tkul mozgu oraz pomiar po-
przeczny hipokampa wiasciwego (r6g Amona).

Na podstawie obrazu MRI rozpoznanie zaniku
moézgu postawiono u 6 sposrod 25 badanych z ZD,
dwoch z nich liczylo 5 lat, jedna 13 i jedna 19.
Dwie osoby wykazywaly cechy zaniku pétkulo-
wego 1 struktur hipokampa, 3 osoby cechy zaniku
potkulowego bez zaniku hipokampa, u jednej oso-
by zanik dotyczyt wybidrczo platow skroniowych,
w tym po jednej stronie dotyczyl hipokampa, u
pozostalych 5 zaniki byly niesymetryczne
z przewaga po stronie lewej. U jednej osoby wy-
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stepowaty drobne ogniska malacji w przebiegu
zmian naczyniopochodnych.

Poszczegdlne ww. parametry stanowigce ce-
chy diagnostyczne poshuzyly do skonstruowania
matematycznego modelu zwanego funkcja dia-
gnostyczng Z dla opisania stopnia patologii mor-
fologicznej (SPMM) mozgu badanych dzieci.
Najwyzsze wartosci funkcji Z okreslajacej stopien
patologii mézgu stwierdzono u dzieci starszych
powyzej 11 roku zycia i nieleczonych, najnizsze w
grupie dzieci mtodszych leczonych kompleksowo
wedlug WMU [74].

15.4. Jednym z gtownych kierunkow poszu-
kiwan nowych metod usprawniania w zespole
Downa sg badania Gruny-Ozarowskiej nad podno-
szeniem wydolnosci intelektualnej poprzez neuro-
stymulacje zewnetrzng przy stosowaniu wolno-
zmiennych pol magnetycznych. Celem pracy au-
torki [17] byla ocena wptywu wolnozmiennych
po6l magnetycznych na czynno$¢ bioelektryczng
mozgu u 0séb z zespolem Downa w odniesieniu
do o0s6b zdrowych. Badania encefalograficzne
przy uzyciu komputerowej analizy widma sygnatu
EEG przeprowadzita u 76 osob: 38 o0sob
z zespotem Downa i 38 oséb zdrowych. Grupa
0s6b z zespotem Downa zostata poddana 4-tygo-
dniowej stymulacji wolnozmiennymi polami ma-
gnetycznymi, po ktérej wykonano ponowne bada-
nie EEG u 33 oséb z zespolem Downa. Autorka
wykazata, ze populacja 0s6b z zespotem Downa
posiada statystycznie istotny przy p<0,001 wyzszy
poziom zaburzen elektroencefalograficznych niz
populacja os6b zdrowych, ktory po 4 tygodniach
stymulacji wolnozmiennymi polami magnetycz-
nymi statystycznie istotnie (p<0,05) zmniejsza si¢
w stosunku do poziomu wyjsciowego, w dalszym
ciggu jednak istotnie (p<0,001) ro6zniac si¢ od osdb
zdrowych. Na podstawie przeprowadzonych badan
udowodnita, ze — wolnozmienne pola magnetyczne
o0 parametrach magnetostymulacji korzystnie mody-
fikuja czynno§¢ bioelektryczng moézgu u osob
z zespotem Downa, ktora jednak ze wzgledu na
uwarunkowania genetyczne nie uzyskuje obrazu
typowego dla osob zdrowych — obiektywnie wy-
kazana poprawa czynnosci bioelektrycznej mozgu
po magnetostymulacji sugeruje zastosowanie wol-
nozmiennych pdl magnetycznych, jako metody
wspomagajacej zasadnicza rehabilitacje u 0séb z
zespotem Downa w roznym wieku [17, 18, 77].

15.5. Zadanie badawcze stanowigce opraco-
wanie stanu przedmiotowego narzadu wzroku u
124 dzieci z zespotem Downa (ZD) w odniesieniu
do 110 dzieci zdrowych (GK) i 68 dzieci
z uszkodzeniem moézgu w postaci mézgowego



porazenia dzieciecego (MPD) jest praca Prusiec-
kiej [52] pt. ,,Stan przedmiotowy narzadu wzroku
u dzieci z uszkodzeniami os$rodkowego uktadu
nerwowego”. Autorka wykazata, ze stopien pato-
logii narzadu wzroku jest najwickszy w grupie
dzieci z ZD ze wzgledu na uwarunkowania gene-
tyczne. Cechy determinujace poziom patologii
narzadu wzroku, to: kariotyp, wiek matki, hypoto-
nia noworodka i dysmorfie zewngtrzne narzadu
wzroku (fatld nakatny, krotkie, waskie, skosne
szpary powiekowe, mate gatki oczne, zezy) 1 we-
wngtrzne zaburzenia gatek ocznych uposledzajace
widzenie (wady refrakcji, zaniki tarcz nerwu
wzrokowego i siatkdwki). Konieczne jest obliga-
toryjne wprowadzenie wczesnej diagnostyki na-
rzadu wzroku u dzieci z ZD, w celu ustalenia spo-
sobu terapii specjalistycznej, korekcji optycznej
wad refrakcji poprawiajacej widzenie oraz rozwoj
prawidlowej koordynacji wzrokowo-ruchowe;j
[51, 52,53, 63].

15.6. Zadanie badawcze obejmujace oceng
uktadu antyoksydacyjnego, ktory odpowiada w
duzej mierze za proces starzenia si¢, prezentuje
praca Wojcik [98] na temat:. ,,Aktywnos$¢ Cu, Zn
dysmutazy ponadtlenkowej a zaburzenia rozwo-
ju psychomotorycznego u dzieci z zespotem
Downa”. Autorka przeprowadzita badania w gru-
pie 59 dzieci z ZD w wieku od 0 do 3 lat w odnie-
sieniu do homologicznej grupy kontrolnej dzieci
bez cech zespolu Downa, obejmujace oznaczenie
aktywnos$ci dysmutazy ponadtlenkowej, ktora jest
odpowiedzialna za zaburzenia rownowagi uktadu
antyoksydacyjnego, wzmozonej, niekontrolowanej
rodnikogenezy i stanu ciagtego stresu oksydacyj-
nego, podczas ktorego nastepuje trwate uszkodze-
nie tkanki moézgowej, manifestujace si¢ miedzy
innymi zaburzeniem rozwoju psychosomatyczne-
go 1 psychomotorycznego dzieci. Autorka wyka-
zata uposledzenie rozwoju fizycznego na podsta-
wie pomiardOw antropometrycznych, cigzaru ciata,
wzrostu, obwodu gltowy 1 klatki piersiowe]j oraz
opoznienie funkcji psychomotorycznych, mierzo-
nych testami Monachijskiej Funkcjonalnej Dia-
gnostyki Rozwojowej (MFDR). Przy pomocy
syntetycznej funkcji Z=f(x) wykazano, ze badane
cechy antropometryczne i funkcjonalne byly sko-
relowane z wysoka aktywnos$cig krwinkowej dy-
smutazy ponadtlenkowej, ktorej wytwarzanie jest
determinowane funkcjg genu zlokalizowanego na
21 chromosomie. Co wiecej, stwierdzono, ze za-
stosowanie substancji antyoksydacyjnych moze
by¢ korzystne w praktyce leczenia dzieci z ZD
z jednej strony, z drugiej strony okreslenie aktyw-
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nosci dysmutazy moze by¢ elementem progno-
stycznym w leczeniu tych dzieci [98].

15.7. Zadanie badawcze obejmujace ocena
wystepowania narzadowych wad wrodzonych,
ze szczegolnym uwzglednieniem wad wrodzonych
serca w grupie 550 dzieci z zespotem Downa,
zrealizowata Sadowska ze wspolpracownikami
[69, 76]. Wystepowanie wad wrodzonych serca u
dzieci z ZD odnotowano u 254 oséb (48,2% ogodlne;j
ilosci), wzroku u 238 (45%), stuchu u 54 (10%),
uktadu kostno-stawowego — w postaci anomalii
rozwojowych kregostupa, klatki piersiowej, kon-
czyn gornych 1 dolnych — u 113 (21,4%). Rzadziej
wystepowaly wady uktadu moczowo-plciowego —
u 40 (7,6%), przewodu pokarmowego — u 29 (5,5%)
i uktadu oddechowego — u 23 (4,4%). U niemowlat
i malych dzieci z zespotem Downa z wadami wro-
dzonymi serca rozpoznanie wady ustalano w pierw-
szym roku zycia. Rozpoznawano najczesciej wspol-
ny kanal przedsionkowo-komorowy cAVSD, w tym
wspotistniejacy z przetrwalym przewodem tetni-
czym Botalla lub zespotem Fallota (21,7%) oraz
ubytki przegrody mig¢dzyprzedsionkowej i mig-
dzykomorowej (odpowiednio 29,4% i 7,2%), rzad-
ko wady sinicze (3,7%) i inne wady mieszane
(10,9%). U 93 dzieci na 254 z wadami wrodzony-
mi serca byly przeprowadzone operacje kardiochi-
rurgiczne, w wieku niemowlecym u co czwartego
dziecka i u co pigtego w 2-3 roku zycia. Nato-
miast w wieku przedszkolnym i szkolnym opera-
cje przeprowadzono odpowiednio u 13% i 10%
dzieci z Zespolem Downa i wada serca. U 20
dzieci z wada serca (7%) stwierdzono wystepowa-
nie nadcis$nienia ptucnego, u 25 (9%) niewydol-
no$¢ krazenia. Nadcisnienie ptucne czgsciej byto
stwierdzane u dzieci najmlodszych, do 3 roku
zycia. Reasumujac nalezy stwierdzi¢, ze aktualnie
istnieje spoteczna akceptacja dla wczesnej diagno-
styki i rehabilitacji dzieci z zespotem Downa oraz
medyczne mozliwosci do leczenia zachowawcze-
go 1 chirurgicznego =zaburzen rozwojowych,
szczegOlnie wad serca.

15.8. Zadanie badawcze obejmujace ocene¢
narzadu stuchu u dzieci z zespotem Downa reali-
zowano w dwoch aspektach. Zespoét Pileckiego ba-
dat wywotane potencjaty pniowe [50, 73] w aspek-
cie dojrzalosci mozgowia i umiejetnosci statomoto-
rycznych dzieci, natomiast praca Kubiaka [32] pt.:
,Obiektywna ocena sluchu w grupie dzieci z ze-
spotem Downa” obejmuje specjalistyczne badanie
laryngologiczne z oceng stuchu przy pomocy ba-
dania BERA, otoemisji i tympanometrii u 70 dzie-
ci w wieku od 2 miesiecy do 17 lat z zespotem
Downa. Badania przeprowadzone w Pracowni
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Wroctawiu wykazaty, ze prawidlowy sluch wy-
stepuje u 23 (33%) dzieci, u 8 (11%) gleboki nie-
dostuch obustronny, u 6 (8,6%) lewostronny, u 4
(5,7%) prawostronny, u pozostalych 29 (41,4%)
stwierdzono jedno- lub obustronne uposledzenie
stuchu s$redniego stopnia. Autor podkresla, ze
stwierdzany niedostuch, cze$ciej u niemowlat
i matych dzieci, wystgpuje ze skroceniem zatam-
kéw w zapisie BERA, co ma zwigzek z szybszym
dojrzewaniem ukladu nerwowego i zaburzeniami
anatomicznymi w jego budowie. U dzieci star-
szych za$ wystepuje wydluzenie latencji zatam-
kéw BERA, co moze swiadczy¢ o przedtuzonym
przewodzeniu bodzca w osrodkowym ukladzie
nerwowym. Wyniki badan tympanometrycznych
wskazuja, ze u dzieci z zespotem Downa czgste sg
zaburzenia funkcji ucha srodkowego oraz zabu-
rzenia budowy anatomicznej narzadu stuchu, co
ma znaczenie w diagnostyce przewodzeniowych
uszkodzen stuchu. Badania otoemisji akustycznej
moga by¢ stosowane we wstepnej diagnostyce
uszkodzen shuchu. Autor podaje, ze niedostuch
przewodzeniowy w tej grupie dzieci jest istotnym
czynnikiem w powstawaniu opoznienia rozwoju
mowy, co takze potwierdzaja badania Zalesskiej
1 wspotpracownikow [100].

15.9. Zadanie badawcze obejmujace oceng
wptywu wezesnej rehabilitacji mowy na rozwdj
umiejetnos$ci komunikacyjnych i jezykowych u
dzieci z zespolem Downa jest tematem pracy Ka-
czan pt.. ,,Wpltyw wczesnej rehabilitacji mowy na
rozwdj umiejetnosci komunikacyjnych i jezyko-
wych u dzieci z zespotem Downa”[22]. Badania
obejmowaty 2 homologiczne grupy z zespotem
Downa, liczace po 52 dzieci, rehabilitowanych
i nierehabilitowanych. Autorka wykazata statysty-
czne zaleznos$ci poziomu mowy od wczesnej sty-
mulacji rozwoju psychofizycznego i uzyskanych
kamieni milowych rozwoju motoryki precyzyjnej
1 umiejetnosci lokomocyjnych, sprawnosci moto-
rycznych narzadéw mowy oraz zachowan fonicz-
nych. Przy pomocy syntetycznej funkcji diagno-
stycznej Z=f(x) wykazala, ze kompleksowa tera-
pia dzieci z ZD nie tylko poprawia istotnie
(p=0,05) poziom funkcjonalny i morfologiczny
dziecka, ale takze pozwala na rozwinigcie umie-
jetnosci komunikowania si¢ oraz wyrazania swo-
ich potrzeb i emocji, przy czym umiejetnosci te
w szybszym stopniu nabywaja dzieci objete kom-
pleksowym usprawnianiem od wczesnego nie-
mowlectwa. Podobne wyniki uzyskaly w swych
pracach badawczych Regner [55], Bartosik [3],
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Mystek-Prucnal [41], Skorczynska [84], Wojcik
[98] 1 inni autorzy [ 2, 21, 23].

15.10. Zadanie badawcze obejmujace ocene
rozwoju fizycznego dzieci z zespolem Downa
leczonych kompleksowo w systemie ambulatoryj-
nym przedstawiono w kilku pracach antropome-
trycznych przeprowadzonych przez Kus$ [34],
Matuszek [38], Choinska [8, 9] oraz Sadowska
1 wspotpracownikow [60, 68, 75]. Wiadomo, ze
trisomia 21 pary chromosoméw jest przyczyna
niecharmonijnego rozwoju somatycznego, co wy-
kazaly retrospektywne badania na podstawie ist-
niejagcej dokumentacji medycznej, z okresleniem
kariotypu, przeprowadzone u 630 dzieci z ZD
w wieku 0-18 lat, zarejestrowanych w Poradni
Zaburzen i Wad Rozwojowych u Dzieci we Wroc-
lawiu w latach 1995-2001 [16, 79]. Genetycznie
uwarunkowane narastajagce zaburzenia rozwoju
fizycznego wraz z wiekiem stwierdzono na pod-
stawie pomiar6w antropometrycznych u badanych
dzieci. Dzieci mlodsze charakteryzuje duzy nie-
dobor masy ciala i wzrostu oraz mate obwody
glowy iklatki piersiowej, a w drugiej dekadzie
zycia niskorostos¢ i otytos¢. Nieprawidtowy roz-
woj fizyczny pozostaje w Scistym zwiagzku przy-
czynowo-skutkowym z nieprawidtowym rozwo-
jem umystowym, wadami wrodzonymi, niedo-
czynno$cig tarczycy i czestymi infekcjami. Oceng
rozwoju fizycznego dzieci z zespotem Downa
przeprowadziliSmy w wielu badaniach, bowiem
wykresy wzrostu, masy ciata, obwody glowy
i klatki piersiowej charakteryzujgce proces wzra-
stania i dojrzewania dzieci, s3 waznym mierni-
kiem rozwoju dziecka i efektywnoS$ci terapii.
W pracy doktorskiej Choinska [8] oceniata postep
w rozwoju fizycznym i psychomotorycznym dzie-
ci z zespotem Downa w pierwszych trzech latach
zycia usprawnianych wedtug Wroctawskiego Mo-
delu. Wykazata, ze rozw¢j fizyczny w mniejszym
stopniu niz psychomotoryczny podlega poprawie
w trakcie leczenia, przy czym istotnie wigksza
poprawe parametrow fizycznych i psychomoto-
rycznych uzyskaly dzieci, ktore rozpoczgly terapie
od pierwszych miesigcy po urodzeniu, niz po
ukonczeniu pierwszego roku, 2 lub 3 lat. Podobne
obserwacje poczynity w swych badaniach My-
stek-Prucnal [41] 1 Wojcik [ 98 ].

Szczegotowa ocena rozwoju fizycznego przy
pomocy antropometrycznych pomiaréw 127 dzie-
ci z zespotem Downa w wieku od 3 do 18 lat jest
przedmiotem pracy Ku$§ [34]. Autorka wykazala
na podstawie 19 cech antropometrycznych i 10
cech kefalometrycznych, ze wszystkie dzieci z ZD
charakteryzuje nieharmonijna budowa w poréw-



naniu do 98 réwnowiekowych dzieci zdrowych.
Wszystkie badane dzieci z ZD byly nieco lzejsze,
istotnie nizsze, z krotkimi konczynami. Obwody
klatki piersiowej, pasa i konczyn oraz pomiary
tkanki thuszczowej wskazuja na sylwetke ,,pulch-
ng”’, w grupie starszych jeszcze mocniej wyrazona
niskorostos¢ i otylos¢. Gtowe mialy matg, krotka,
ze splaszczong potylicg 1 dysproporcjg w zakresie
mozgo- 1 twarzoczaszki. Dzieci mtodsze charakte-
ryzowaly si¢ bardzo drobnymi rysami twarzy
z waskimi, krotkimi szparami powiekowymi,
obecng zmarszczka nakatng, z krotkim, szerokim
nosem i krétka szpara ustng. W grupie dzieci star-
szych w budowie glowy utrzymywaly sie deficyty
w zakresie obwodoéw i modzgoczaszki, natomiast
pojawily si¢ grubsze rysy twarzy. Dojrzewanie
plciowe u dziewczat z ZD jest podobne jak w GK
1 wiek menarche wynosi 12,6 lat (w GK 12,8 lat).
Nieprawidtowa budowa somatyczna badanych
dzieci z ZD obliguje do systematycznej stymulacji
rozwoju i korekcji postawy i lokomocji od uro-
dzenia.

15.11. Zadanie badawcze oceniajace rozwdj
psychomotoryczny.

Rozwdj psychoruchowy u dzieci z ZD jest
opozniony i nieharmonijny w poréwnaniu do
zdrowych rowiesnikéw. Problem badawczy przed-
stawita w pracy Choinska [8] pt.: ,Zmiany
W poziomie rozwoju fizycznego i sprawnosci psy-
chomotorycznej dzieci z zespotlem Downa od 0 do
3 roku zycia, kompleksowo rehabilitowanych
wedlug Wroctawskiego Modelu Usprawniania”.
Autorka wskazuje na zaburzenia wystgpujace na
wszystkich ptaszczyznach rozwoju psychorucho-
wego. Patologia w zakresie struktury i funkcji
moézgu thumaczy opdznienie i nieprawidlowosé
wzorcOw w motoryce spontanicznej, uposledzona
koordynacje ruchowa, przetrwate odruchy pier-
wotne czgsto do konca pierwszego roku zycia. Dla
dzieci z ZD charakterystyczny jest wzorzec petza-
nia na przedramionach z jednoczesnym odpycha-
niem si¢ kolanami (tzw. foka), raczkowanie na
dloniach i stopach (tzw. niedzwiedz), raczkowanie
homolateralne, siedzenie z nadmiernie szeroko
rozstawionymi nogami i okragltymi plecami, prze-
suwanie si¢ na posladkach, pelzanie do tylu, nie-
harmonijny obro6t, chéd na szerokiej podstawie,
chodzenie z kolebaniem si¢ na boki-chod kaczko-
waty, stanie na szerokiej podstawie, z plaskosto-
piem, przywiedzeniem przodostopia, rotacja we-
wnetrzng nog i koslawoscia kolan. Wedtug autorki
opoznienia rozwoju psychoruchowego oceniane
testami MFDR u dzieci z ZD zalezy od badanej
funkcji i waha si¢ w granicach od 51% do 34,8%.
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W okresie niemowlgcym opodznienia w zakresie
samodzielno$ci, mowy czynnej i biernej sa naj-
wicksze, natomiast w wieku 2-3 lat dotycza tylko
mowy czynnej. Dzieci z ZD pdzniej niz dzieci
zdrowe zaczynaja siadaé, raczkowac i chodzié.
Dzieci usprawniane kompleksowo wg WMU sa-
modzielnie stajg w 14 miesigcu zycia, raczkuja
naprzemiennie w 18 miesigcu, a samodzielnie
chodza w 24 miesigcu. Wg innych badaczy u
dzieci z ZD w okresie niemowlgcym dominuja
zaburzenia motoryczne, a w wieku szkolnym
przewazaja objawy uposledzenia umyslowego.
W badaniach Mystek-Prucnal [41] najwicksze za-
burzenia dotycza rozwoju funkcji mowy (WM),
ktorej opoznienie wynosi 51%. W duzym stopniu
uposledzona jest percepcja — WP (44,4%), rozwoj
kontaktow spotecznych — WKS (41,9%), chwytanie
— WCHW (40,7%). W podobnym stopniu op6znio-
na jest samodzielno$¢ (WS) i rozumienie mowy —
WRM (40% i 39,9%). Opdznienie w statomotoryce
dotycza 39,8% normy, op6znienia funkcji chodzenia
(WCHO); — 37,4% normy w funkcji raczkowania
(WR); 34,8 $ w funkcji siadania (WSI). U dzieci
z ZD mowa czynna uposledzona jest w najwigk-
szym stopniu w kazdej grupie wiekowej, a naj-
mniejsze zaburzenia wystepuja w okresie nie-
mowlecym w rozwoju spolecznym, w drugim
roku zycia w zakresie samodzielnosci, a w trze-
cim roku zycia w motoryce duzej. Réwniez Woj-
cik [98] wykazata w swojej pracy, ze poza pod-
wyzszonym poziomem dysmutazy SOD-1, od-
powiedzialnej za starzenie si¢ mozgu, wystepuje
u dzieci z zespolem Downa w wieku od 0 do 3 lat
opoOznienie w rozwoju psychomotorycznym naj-
wicksze w zakresie mowy w pierwszym roku zy-
cia, natomiast w drugim i trzecim roku najwicksze
opoznienie w rozwoju samodzielnos$ci.

15.12. Zadanie badawcze oceniajgce funkcje
tarczycy w zespole Downa podjeta Mystek-
Prucnal w pracy pt ,,Ocena funkcji tarczycy u
niemowlat i matych dzieci z zespotem Downa
kompleksowo leczonych wedlug Wroctawskiego
Modelu Usprawniania” [41]. Autorka opracowata
model matematyczny syntetycznej funkcji diagno-
stycznej Z= f(x), mierzacej poziom patologii roz-
wojowej w populacji dzieci z ZD, poddanych
terapii wg WMU, z uwzglednieniem funkcji tar-
czycy w odniesieniu do populacji dzieci zdro-
wych. Badania przeprowadzono w trzech grupach
dzieci, w wieku od 0 do 3 roku zycia. Grupe ba-
dang (ZD) stanowilo 80 dzieci z potwierdzonym
genetycznie zespotem Downa, grupg porownaw-
czg (GP) 35 dzieci z rozpoznang niedoczynnos$cia
tarczycy, a grupe kontrolng (GK) 41 dzieci zdro-



wych. Dzieci z ZD byly leczone w systemie am-
bulatoryjnym w przyklinicznej Poradni Zaburzen
1 Wad Rozwojowych I Katedry Pediatrii Akademii
Medycznej we Wroctawiu. U dzieci z ZD prze-
prowadzono badanie trzykrotnie: w chwili rozpo-
czgcia terapii wg WMU w pierwszym roku zycia
oraz w 2 i 3 roku zycia badania kontrolne. Dzieci
z grupy poréwnawczej i kontrolnej badano jedno-
razowo. Badanie obejmowato ocen¢ rozwoju fi-
zycznego, psychomotorycznego dziecka oraz ba-
dania laboratoryjne (poziom TSH, fT3 i {T4).
Wyniki w postaci cech diagnostycznych postuzyty
do skonstruowania modelu syntetycznej funkcji
diagnostycznej Z (Zppr) opisujacej poziom patolo-
gii rozwojowej u kazdego badanego dziecka. Roz-
poznano niedoczynno$¢ tarczycy u 39 dzieci z ZD
(48,8%), w tym u 35 pacjentdw posta¢ subkli-
niczng (mimo zwiekszonej wartosci TSH poziom
hormonéw tarczycy byt prawidlowy), za§ wro-
dzony charakter zaburzen u 11 dzieci z ZD
(13,8%).

U dzieci z ZD poziom TSH i fT4 byt podobny
jak w grupie dzieci z dysfunkcja tarczycy z grupy
GP. Pod wplywem usprawniania wg Wroctaw-
skiego Modelu Usprawniania i stosowanej terapii,
w sklad ktorej wchodzita suplementacja hormo-
nami tarczycy uzyskano statystycznie istotne
(p<0,001) obnizenie wartosci TSH ze s$redniej
wartosci 5,51uIU/ml podczas pierwszego badania
do wartosci 3,43 plU/ml mierzonej w trakcie dru-
giego badania i 2,8 ulU/ml podczas badania trze-
ciego. Poziom hormondéw tarczycy nie ulegat
istotnej zmianie mimo stosowanego leczenia. Po-
ziom patologii rozwojowej w grupie dzieci z ZD
w poréwnaniu z grupa dzieci z niedoczynno$cia
tarczycy (GP) i dzieci zdrowych (GK) na podsta-
wie obliczonych warto$ci syntetycznej Funkcji
diagnostycznej Z istotnie réznicuje badane grupy
dzieci, przy czym najwigksza patologi¢ rozwojo-
wa prezentujg dzieci z zespotem Downa, na ktora
sktadajg si¢ liczne wady wrodzone, zaburzenia
rozwoju fizycznego, psychoruchowego oraz dys-
funkcja tarczycy. Warto$¢ syntetycznej funkcji
Zppr jest istotnie nizsza w dwoch pozostalych
grupach, ktore nie ro6znity si¢ istotnie migdzy so-
ba, podobnie jak nie wykazano rdznicy staty-
stycznie istotnej miedzy chlopcami i dziewczyn-
kami z zespotem Downa. Poziom patologii rozwo-
jowej mierzonej przy pomocy funkcji diagno-
stycznej Z= f(x) w grupie dzieci z zespolem Dow-
na znacznie odbiegat od normy, chociaz istotnie
obnizyt si¢ juz po pierwszym roku terapii. Kom-
pleksowa stymulacja rozwoju i leczenie suplemen-
tacyjne niedoczynno$ci tarczycy zmniejsza po-
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ziom dysharmonii rozwoju, poprawia proces
wzrastania i funkcjonowania psychomotoryczne-
go. Zatem nalezy dzieciom z Zespotem Downa juz
od urodzenia zapewni¢ wiasciwe leczenie hormo-
nami tarczycy i usprawnianie ruchowe.

15.13. Zadanie badawcze stanowiace opraco-
wanie postaw rodzicielskich na tle warunkéw
socjalno-bytowych rodzin w grupie 128 dzieci
z ZD, w odniesieniu do 41 dzieci zdrowych w tym
samym wieku wedlug Kwestionariusza M. Ziem-
skiej w skali Dominacji, Bezradnosci, Koncentra-
cji 1 Dystansu przeprowadzita Skérczynska [84].
W pracy badawczej na temat: ,,Wczesna interwen-
cja wychowawcza rodzicow dzieci z zaburzeniami
rozwoju psychomotorycznego w wieku od 0 do 3
lat” zwraca uwage na rolg wczesnej kompleksowej
interwencji rodzicielskiej w procesie rozwoju
dziecka. Autorka wykazata, ze badane rodziny
dzieci z grup ZD i GK miaty podobne warunki
socjalno-bytowe, wigkszo$¢ rodzicow
z wyksztalceniem $rednim i wyzszym pracujacych
zawodowo, posiadato peine rodziny (96% z ZD
1 100% GK) roznili si¢ jedynie ich rodzice wie-
kiem i dzietnoscig w rodzinie. Istotnie cze¢sciej
rodzice z grupy ZD byli starsi i rodziny liczniej-
sze. Inne badania Sadowskiej i wspolpracowni-
koéw [60, 67, 75] obejmujace oceng spoteczno-
ekonomiczng 267 rodzin dzieci z zespolem Dow-
na (ZD) w odniesieniu do 130 rodzin dzieci z po-
razeniem mézgowym (MPD) i 104 dzieci z zabu-
rzeniami  osrodkowej koordynacji nerwowej
(ZOKN) wykazaly, ze pozytywne podejscie rodzi-
cow do usprawniania swych dzieci, u ktorych
stwierdzono czynniki ryzyka nieprawidlowego
rozwoju warunkuje duza ich §wiadomos$¢ i deter-
minacja. Wigkszo$¢ badanych rodzicow dzieci
z ZD legitymuje si¢ wyksztalceniem $rednim lub
wyzszym 1 na wlasng rgke poszukuja pomocy
medycznej dla swoich dzieci. Wiek rodzicow
w chwili urodzenia dziecka byt wyzszy niz w gru-
pie kontrolnej u dzieci zdrowych i z porazeniem
moézgowym (46% ojcodw i 36% matek bylo w wieku
powyzej 36 lat). Rodzice tych dzieci byli bardziej
doswiadczeni zyciowo, przy czym ustabilizowani
ekonomicznie, a ich rodziny byty liczniejsze.

Korzystnym $rodowiskiem do prowadzenia
rehabilitacji w grupach badanych dzieci jest petna
rodzina, wysokie wyksztatcenie rodzicow, dobre
warunki mieszkaniowe, co potwierdzita praca nad
postawami rodzicow wobec niepetnosprawnych
dzieci. Analiza warunkéw socjalno-bytowych
badanych rodzin wskazuje na korzystng sytuacje
ich funkcjonowania (rodziny pelne, ustawione
ekonomicznie, ze statymi zrodtami utrzymania, w



wiekszo$ci z wyksztalceniem $rednim 1 wyzszym,
1 wigksza dzietno$cig w grupie ZD niz GK].

Badania Skorczynskiej przeprowadzone wsrod
rodzicow dzieci z zespotem Downa na temat ich
postaw wobec dziecka [85, 86] wykazaty niepra-
widlowe postawy rodzicielskie o charakterze
podmiotowym w skalach Dominacji, Bezradnos$ci
i Koncentracji u co trzeciej matki, a w skali Dy-
stansu u co drugiej. W grupie GK u rodzicow
czgdciej wystgpowalo poczucie kompetencji wy-
chowawczych, ciepte i bliskie kontakty z dziec-
kiem przy niepokojaco wysokim odsetku ojcow
(82% z GK 1 60% z ZD) odczuwajacych skrajna
bezradnos¢ wychowawcza wzgledem wlasnego
dziecka, matki za$ czg$ciej demonstrujace pod-
miotowy stosunek uczuciowy Ww poroéwnaniu
z ojcami PrzyjScie na $§wiat dziecka z ZD w wigk-
szym stopniu zaburza petienie 1ol rodzicielskich
niz przyjécie dziecka zdrowego, co ujawnialo si¢
w nasilonej bezradnosci wychowawczej i dystan-
sie emocjonalnym dwukrotnie czgsciej wystepuja-
cym u badanych ojcéw niz u matek dzieci z ZD. U
obojga rodzicow dzieci z ZD istotnie cze¢Sciej niz
w grupie GK wystepuje wspotistniejaca koincy-
dencja trudnos$ci w pelnieniu rol rodzicielskich,
zwlaszcza w skalach Bezradnos$ci i Dystansu, co
implikuje potrzebg spotecznego wsparcia rodzin
dzieci z ZD [60, 75, 85]. Szpich i wspotpracowni-
cy [89] przeprowadzili badania osobowosci rodzi-
cow dzieci z zespolem Downa na tle osobowosci
rodzicow dzieci zdrowych przy pomocy Kwestio-
nariusza Osobowosci R.B. Cattela wykazaty po-
dobienstwo struktur osobowos$ci w badanych gru-
pach. Obecnos¢ dziecka niepetnosprawnego
w rodzinie stawia ja wobec koniecznos$ci sprosta-
nia wielu nowym problemom w kontekscie moz-
liwos$ci radzenia sobie ze stresem. Rodzice dzieci
z zespotem Downa w istotnie wigkszym stopniu
niz rodzice dzieci zdrowych koncentrujg si¢ na
sprawach zycia codziennego, co szczego6lnie moc-
no uwidacznia si¢ w porownaniu grup ojcow.

15.14. Zadanie badawcze obejmujace ocene
skuteczno$ci terapii pedagogicznej, bedacej
sktadowa WMU, ktéra prowadzita Bartosik u
dzieci z zespotem Downa, zostala przedstawiona
w pracy pt: ,,Terapia pedagogiczna a rozwoj spo-
teczny matych dzieci z zespotem Downa”[3]. Au-
torka wykazata zalezno$¢ uzyskanej dojrzatosci
spotecznej matych dzieci z zespotem Downa od
wieku dziecka, w ktorym rozpoczeto terapie peda-
gogiczng 1 czasu jej trwania, stwierdzajac, ze:

1) Dzieci poddane terapii pedagogicznej 0sig-
gaja wigksze postepy w rozwoju spotecznym niz
dzieci niepoddane terapii.
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2) Najwickszy przyrost umiejgtnosci spotecz-
nych pojawia si¢ miedzy 2 a 3 rokiem zycia (zdo-
bywa ono podstawowe umiejetnosci w zakresie
jedzenia, uspolecznienia, rozumienia Mowy
1 sprawnosci rak, ktore sg bazg dla rozwoju bar-
dziej ztozonych umiejetnosci miedzy 3 a 4 rokiem
zycia 1 miedzy 4 a 5 rokiem zycia. Korzystne by-
loby migdzy 2 a 3 rokiem zycia poswigci¢ jeszcze
czas na intensywna neurofizjologiczna terapie,
budowanie wiezi miedzy matka a dzieckiem po-
przez wspolne zabawy, baraszkowanie, kapiele,
masaze. W tym okresie rola pedagoga sprowadza-
faby si¢ do wspierania matki w jej matczynej roli
jako najblizszej osoby, ktéra ma stworzy¢ bezpie-
czenstwo, dawac¢ czulos¢ 1 wsparcie, budzi¢
w dziecku zaufanie we wlasne sity.

3) Terapia pedagogiczna mogtaby by¢ wia-
czona, kiedy dziecko ukonczy 3 rok zycia przez
rozwijanie niewerbalnego kodu komunikacji
(mowa calego ciata) oraz doskonalenie prostych
czynnosci z zakresu obslugiwania samego siebie
i higieny osobiste;j.

4) Najwazniejszym okresem do terapii peda-
gogicznej, ze wzgledu na najwyzszy poziom roz-
woju umiejetnosci spolecznych, jest czas pomig-
dzy 4 a 5 rokiem zycia. W tym okresie powinno
si¢ juz po$wieci¢ znacznie wigcej uwagi na wpro-
wadzenie werbalnego kodu komunikacji oraz pro-
stych zadan wymagajacych orientowania si¢
w konsekwencji zdarzen i ich czasowo prze-
strzennej strukturze. Réwnolegle istotne byloby
budowanie obrazu samego siebie, aby wyrobié
narastajgcg gotowos¢ do rozumienia relacji ja—inni
1 swojego sprawstwa w otaczajacym Swiecie.

5) Optymalny okres, w ktorym dziecko z ze-
spotem Downa jest gotowe do podjecia edukacji
przedszkolnej to 5 rok zycia. Pod wptywem terapii
pedagogicznej i rozwoju psychoruchowego 5-
latek jest w stanie przystosowac¢ si¢ do wymagan
stawianych ~ 3-letniemu  dziecku  zdrowemu
w przedszkolu masowym lub integracyjnym.

6) Terapi¢ matego dziecka z zespotem Downa
nalezatoby prowadzi¢ w $rodowisku domowym,
pokazujac rodzicom, jak moga wykorzystaé
przedmioty znajdujace si¢ w najblizszym otocze-
niu dziecka do wspolnej z nim zabawy.

15.15 Sytuacja spoleczno-demograficzna
dzieci z zespotem Downa w Polsce na podstawie
wieloletnich obserwacji w ostatnim 30-leciu jest
przedmiotem analizy Sadowskiej i wsp. [79]. Ce-
lem pracy bylo poréwnanie warunkéw socjalno-
bytowych dzieci z zespolem Downa urodzonych
w okresie od 1981-2008, oraz mozliwosci tera-
peutycznych, wieku rozpoczgcia terapii i efektyw-



no$ci wspomagania rozwoju. Retrospektywna
oceng obejeto 630 dzieci z zespolem Downa (ZD)
podzielonych pod wzgledem wieku na trzy grupy:
I do 3 roku zycia, Il — od 4 do 7 roku zycia, III-
powyzej 8 roku zycia w poréwnaniu do homolo-
gicznej grupy kontrolnej (GK) liczacej — 50 dzieci
zdrowych. Uzyskane informacje, dotyczace sytu-
acji rodzinnej, warunkow bytowych, przebiegu
cigzy, porodu oraz okresu noworodkowego, po-
grupowane zostaly w 29 cech zbiorczych (X;—
X29), ktore postuzyly do statystycznego opraco-
wania wynikow. Wykazano, ze czynniki socjo-
demograficzne trzech grup dzieci z zespotem
Downa nie rdznig si¢ istotnie statystycznie w po-
roOwnaniu z grupa kontrolng w zakresie miejsca
zamieszkania i warunkow mieszkaniowych, cha-
rakteru rodziny, poziomu wyksztatcenia rodzicow
oraz ich stanu zdrowia, z wyjatkiem starszego
wieku obojga rodzicéw (powyzej 36 lat). Istotne
roznice wystapity w przebiegu cigzy, porodu
i stanu noworodkowego u dzieci z trisomig 21 w
poréwnaniu z grupa kontrolng dzieci zdrowych.
Zwraca uwage wystepowanie patologii w grupie
dzieci z ZD od urodzenia, ktéra manifestuje si¢
skroceniem czasu trwania cigzy, stabsza zywotno-
$ci po urodzeniu z nizszymi pomiarami antropo-
metrycznymi, nieprawidtowym przebiegiem okre-
su noworodkowego, dtugoscia pobytu na oddziale
noworodkowym oraz koniecznos$cia kontynuowa-
niem hospitalizacji na oddziale pediatrycznym,
wystepowaniem ostrych infekcji, niewydolnosci
krazeniowo-oddechowej i wrodzonych wad na-
rzadowych.

Grupy dzieci z zespotem Downa roznig si¢
migdzy soba pod wzgledem wieku w chwili reje-
stracji w poradni, oraz sposobu leczenia. Wszyst-
kie dzieci z zespolem Downa wymagaja komplek-
sowej diagnostyki i specjalistycznej terapii w za-
kresie niedoczynnosci tarczycy, deficytow umie-
jetnosci psychomotorycznych, leczenia wad serca,
wzroku, stuchu oraz wad postawy. Na przestrzeni
lat zmienit si¢ sposob postrzegania dzieci z zespo-
tem Downa pod wzgledem ich akceptacji i nalez-
nych praw osoby ludzkiej, przektadajacej si¢ na
dostepnos¢ do wszelkich specjalistycznych metod
diagnostycznych i kompleksowego leczenia.

16. PODSUMOWANIE I WNIOSKI OGOLNE

Stymulacja neurorozwojowa dzieci z zespo-
lem Downa (ZD) wedtug Wroctawskiego Modelu
Usprawniania (WMU) daje pozytywne rezultaty w
rozwoju  somatycznym, psychomotorycznym
i spotecznym, co wykazaly obserwacje kliniczne
iprace eksperymentalne. Wprawdzie przyczyna
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wielorakich zaburzen rozwojowych sg genetyczne
uwarunkowania, to jednak istnieja mozliwosci
stymulujgcego oddzialywania poprzez uklad re-
ceptorowo-efektorowy na organizm dziecka
z zespolem Downa, zyjacego w korzystnym natu-
ralnym $rodowisku rodzinnym od jak najwcze-
$niejszego okresu zycia, ktore wyzwala potencjal-
ne mozliwosci OUN. Potencjalne mozliwosci
rozwijajacego si¢ mozgu dziecka z ZD sa podob-
nie duze jak u dziecka bez pietna genetycznego,
bowiem wynikaja z plastycznosci rozwojowej,
pamigciowej i naprawczej mozgu dziecka.

Problemy zdrowotne, behawioralne i eduka-
cyjne, ktore wystepuja u dzieci z ZD, nie s3 gene-
tycznym przeznaczeniem, lecz moga by¢ korygo-
wane w procesie opiekunczo-leczniczo-wychowa-
wczym od urodzenia. Tym samym rozwdj nauki
pozwala na poprawe jako$ci zycia 0sob niepetno-
sprawnych i ich rodzin w aspekcie uzyskania sa-
modzielnosci 1 pozytywnego oddziatywania w rela-
cjach miedzyludzkich. Miara cywilizacji wspol-
czesnego spoleczenstwa jest poziom opieki wzgle-
dem os6b niepetnosprawnych i ich rodziny.

W rehabilitacji rozwojowe]j zgodnie z zaloze-
niami Wroctawskiego Modelu Usprawniania nalezy:

1. Terapeutyczne oddzialywanie na neurony
rozpoczyna¢ mozliwie wczesnie, najlepiej miedzy
6 a 8 tygodniem zycia, aby w pelni wykorzystac¢
plastyczno$¢ mézgu poprzez stymulacje zmystow,
rehabilitacje neurokinezjologiczng metoda odru-
chowej lokomocji, korygowanie wzorcow posta-
wy 1 ruchu czy integracj¢ sensoryczng. Leczenie
farmakologiczne ma na celu wyhamowywanie
przedwczesnego procesu starzenia, genetycznie
uwarunkowanymi zaburzeniami metabolizmu.

2. Korekcja w odpowiednim czasie wad
wrodzonych, w tym operacyjne leczenie wad wro-
dzonych serca, przewodu pokarmowego poprawia
rozwoj fizyczny, a korekta wad stuchu i wzroku
umozliwia wlasciwg recepcje bodzcow $wiata
otaczajgcego i adaptacje w srodowisku.

3. Wymagania stawiane $rodowisku (w do-
mu, w przedszkolu, w szkole) powinny by¢ ukie-
runkowane ,.ku gorze”. Prawidtowego zachowania
spolecznego mozna si¢ nauczy¢ tylko w ,,normal-
nym” otoczeniu, dlatego tak wazne jest elimino-
wanie nasladownictwa nieprawidlowych zacho-
wan u dzieci z zespolem Downa.

4. Leczenia powinno by¢ kontynuowane po-
za okres dojrzewania ptciowego.

5. Kompleksowe leczenie dzieci jest wtedy
efektywne, gdy istnieje $cista wspotpraca rodzi-
cow dziecka z lekarzem i rehabilitantem, terapeuta
mowy, pedagogiem oraz psychologiem.
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