KOROK DOWN-KORBAN

A Down-szindromas gyermekek testi fejlettsége
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A tanulmany Down-szindromas gyermekek specialis testi fejlédési mintazatanak
a hazai novekedési standardok, illetve egy 1987-ben, Down-szindromas
gyermekek korében végzett hazai novekedésvizsgalat alapjan rendelkezésiinkre
allé adatsorok titkrében végzett elemzését mutatja be.

BEVEZETES
A Down-szindrémas gyermekek szoma-
tikus, mentalis és pszichoszocialis fejlé-
dése kutatdsanak hazai torténete, mely
Ranschburg Palnak a mult szdzad elején
végzett vizsgalataival indult el.'* Az elmult
tobb mint egy évszazad kutatdsai szamos
fontos ismerettel bévitették e szindréma,
azaz a 21. kromoszoéma triszomidjaval
jellemezhet6 rendellenesség szakirodal-
mat. A Down-szindrémaval sziiletettek
jellegzetes morfologiai jegyekkel ren-
delkeznek, jelentds hossznovekedésbeli
retarddcio jellemzi testi fejlodésiiket, pu-
bertaskorra alakul ki specialis, a zsir- és
csonttomegtobbletiikbdl ad6do kerekded,
de egyuttal robusztus testalkatuk. A szind-
roémat kiséré mentalis visszamaradottsag
az esetek 100%-aban kimutathat6. Nevébol
adddodan a rendellenesség szamos tiinet
egylitteseként jelenik meg, a szindroma
esetében leggyakrabban a kardiovaszku-
laris rendszer fejlédési rendellenességei,
anyagcserezavarok, leukaemia, a kiilonbo-
z6 fert6zések iranti fokozott fogékonysag,
pajzsmirigy-diszfunkcid, hallas- és latas-
zavarok, a csontozat és fogazat rendellenes
fejlédése, az izomzat hipotdnidja, iziileti
hiperflexibilitas és a gonadalis diszfunk-
cidra visszavezethet6 nemi érési zavar
jellemzi a testi, mentalis és motorikus
fejlodés specialis mintazatat. A szindrd-
maval szilletettek varhato élettartama nap-
jainkban mar lényegesen hosszabb, mint
évtizedekkel korabban, természetesen
a szindroma tipusatol, az életmodot és az
altaldnos egészségi allapotot meghatarozoé
krénikus betegségektél is fiiggben akdr az
55-60 évet is elérheti.’®

Az elmult évtizedekben lejatszodott
jelent6s életmodbeli valtozasok miatt

a gyermekvallalds életkori szakasza
egyre id6sebb életkorok felé tolodik
ki, a kromoszomalis rendellenessége-
ket hordoz¢é ivarsejtek kialakuldsanak
valdszintisége idésebb életkorokban
viszont egyre nagyobb, ugyanakkor
a magzati élet soran elvégzett vizsgala-
tok segitségével a kromoszdémaaberra-
cidk jelentds része id6ben felismerhetd,
sziirhetd. A szlirGvizsgalatok segitségével

a Down-szindréma is mar a terhesség
elsé trimeszterében felismerhetd, ennek
ellenére az 1980-as évektSl megfigyelhe-
t6 tendencia napjainkban is folytatodik,
miszerint a Down-szindrémds élve sziile-
tett gyermekek szdma az 1980-as évekre
jellemz6 évi 40-60 Down-szindrémas
gyermek sziiletési szamarél a 2000-es
évek elejére atlagosan 80-100-ra emel-
kedett évenként.”
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E két tényez6 kovetkeztében, misze-
rint a Down-szindrémaval sziiletettek
szama egyre fokozddik, illetve a szindré-
mét hordozdk élettartama egyre inkabb
kitol6dik a kromoszomdlis rendellenes-
ségeket nem hordozdk atlagos varhatd
élettartamat kozelitve, a Down-szindré-
mas gyermekek auxolégiai vizsgalatai
ujbdl kiemelt jelentdséggel birnak, testi
fejlédésiik mintazatanak pontosabb meg-
ismerése segitheti a gyermekek kezelését,
illetve fejlesztését, mindezzel nemcsak
a gyermek- és serdiil6ékori, hanem felnétt-
kori életminéségiik javitdsahoz jarulhat
hozza.

A Down-szindréma, a 21-es kromoszé-
ma triszomidjanak kovetkezményeként
kialakuld, szamos specialis morfoldgiai
jeggyel és szervi elvaltozassal egytitt jar6
tliinetegytittes (testi és szellemi fejlett-
ségbeli retardacio, jellegzetes arcvona-
sok: ferde szemrés mongolredével, la-
pos arc, benyomott orrgyok, orrcsontok
hipoplaziaja, kicsi, mélyen iilé fiilkagylok,
brachymicrocephalia, goétikus szajpad,
nagymeéret(i nyelv, rendellenes fogazat-
fejlédés, alacsony termet, a vazizomzat
hipoténidja, hallasvesztés, szembetegsé-
gek, szivhibdk, leukaemia, az immunrend-
szer zavarai, pajzsmirigy-diszfunkcio,
korai 6regedési folyamatok, Alzheimer-
kor) aleggyakoribb, letalitassal nem jaré
kromoszoma-rendellenesség.® A Veleszii-
letett Rendellenességek Orszagos Nyilvan-
tartdsa szerint hazdnkban a gyermekek
1,64%o-e¢ sziiletik Down-szindrémaval
napjainkban.®

A feln6tt Down-szindréomas nok és
férfiak alacsony termete, a csontozat és
izomzat robusztucitdsanak és a test re-
lativ zsirossaganak dominanciajaval, il-
letve ardnyait tekintve rovid végtagokkal
jellemezhetd testalkatuk, specialis arc- és
fejformajuk (a koponyaalap csontosodasi
zavarara is visszavezethetd rovidfejiség)
egylittesen arra utal, hogy a szindroma
a teljes csontvazat érint6 csontosoddsi,
csontfejlédési zavarral jar egyiitt. Down-
szindromads gyermekek névekedésvizsgala-
taazon tdl, hogy az egészséges gyermekek
testi fejlédéséhez képesti testfejlettségbeli
retardacidjuk jellemzésére is alkalmas, le-
hetdséget nyujt arra is, hogy e testfejlett-
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ségbeli, csontfejlettségbeli retardacio mér-
tékének életkori valtozasat is elemezziik.

A Szent Janos Kérhaz és Eszak-budai
Egyesitett Kérhazakban kezelt, a Csalo-
gany Ovoda, Altalanos Iskola, Készség-
fejlesztd Specidlis Szakiskola, Egységes
Gyogypedagogiai Mddszertani Intéz-
mény, Didkotthon és Gyermekotthon
intézményébe jaro, illetve lako, a Bethesda
Gyermekkérhaz Down Ambulancidjan
kezelt, a Down Alapitvany altal vizsgalt
Down-szindrémas gyermekek korében
végzett vizsgalatunk is e kettds céllal in-
dult 2014-ben. A vizsgalt Down-szindrd-
mas gyermekek testi fejlettségét a hazai
novekedési standardok (II. Orszagos No-
vekedésvizsgalat®) titkkrében jellemeztiik.
Down-szindrémas gyermekek és ifjak
korében a Buday Jozsef altal 1987-ben
végzett hazai novekedésvizsgalat'® segit-
ségével lehetéségiink nyilott arra is, hogy
a hazai Down-szindrémas gyermekek
testi fejlettségének esetleges szekularis
valtozasait is elemezziik.

Vizsgalatunkkal elsédleges célunk
mégis az volt, hogy egy Down-szindrémas
gyermekek lényegesen nagyobb minta-
jat magaba foglalé novekedésvizsgalat
(tervezett mintanagysag: 500 f6, 3-18
évesek korcsoportjaban) inditasahoz az
un. ,,pilot study”-t megvalositsuk, amely
soran a szitkséges vizsgalomoddszereket ki-
probaljuk, tovabba elézetesen a vizsgalati
eredmények alapjan varhat6 osszefiiggé-
sek mentén a vizsgalando testi, élettani,
pszichologiai paraméterek véglegesitését
elvégezhessiik.

A vizsgélatba bevont Down-szindrémésok
antropologiai vizsgalatai standard miisze-
rekkel és standard médszerekkel tortén-
tek.!! A vizsgalt testméretek (testtomeg,
hossztsagi méretek: testmagassag, tiléma-
gassag, vallmagassdag, felsé végtaghossz,
csip6tovis-magassag, torzs- és végtagszé-
lességi méretek: vallszélesség, csip&szé-
lesség, konyokszélesség, csukloszélesség,
térdszélesség, bokaszélesség, keriileti mé-
retek: fej-, mellkas-, derék-, has-, nyujtott
és hajlitott felkar-, csukld-, alszar- és bo-
kakeriilet, bérredévastagsagok: biceps-,
triceps-, lapocka-, csip6-, alszarredd) ese-
tében a paros testméretek mindkét oldali

méret felvételét elvégeztiik a test aszimmet-
ridjanak jellemzésére. A relativ testméretek
szamitasakor az abszolut testméreteket
a testmagassag szazalékaban fejeztiik ki.

A vizsgilt Down-szindréomas gyerme-
kek és ifjak testi fejlettségét a II. Orszagos
Novekedésvizsgalat® eredményei alapjan
szerkesztett hazai novekedési referen-
ciasorozatok, illetve a Buday Jozsef altal
vezetett, Down-szindrémasok korében
végzett novekedésvizsgalat eredményei
alapjan késziilt korcsoportos atlagokbol
és szorasokbol altalunk végzett simitasos
technikaval szerkesztett szérasovek tiik-
rében jellemeztiik. A referenciaul szol-
gald centilis-, illetve szérdsdvek mentén
avizsgalt gyermekek egyedi testméreteinek
eloszlasmintdzatat x> probaval teszteltiik.

ATL Orszagos Novekedésvizsgalat dltal
rendelkezésre all6 korcsoportos atlagok és
szorasok alapjan az egyedi testméretek Gn.
z-értékeit hataroztuk meg (zi = [xi - x]/SD,
ahol xi: egyedi testméret, x: korcsoportos
atlag, SD: korcsoportos szords). A vizsgalt
Down-szindrémas gyermekek testméretei
egyedi z-értékeinek korcsoporttdl fiigget-
len 4tlagait szamitottuk. Egymintas t-pro-
baval teszteltiik, hogy a vizsgalt gyermekek
testméretei szignifikansan eltérnek-e a re-
ferenciaul szolgalé minta gyermekeinek
testméreteit6l.

A vizsgalt Down-szindrémads gyerme-
keket a testtomegindex (BMI, body mass
index; kg/m?) nemzetkozi hatarértékei
alapjan soroltuk be a taplaltsagi allapot
kategoriaiba (normal taplaltsagi allapotu,
talsalyos és kovér alcsoportokba).'>!

A gyermekek morfoldgiai testalka-
tat a Heath-Carter-féle antropometriai
szomatotipussal jellemeztiik,'"* amely
modszer az endo-, mezo- és ektomorfiai
komponensek segitségével, azaz a test rela-
tiv zsirossaga, csont-izomzat rendszerének
robusztucitasa és linearitdsa komponen-
seinek dominanciaviszonyai alapjan egy
kétdimenzids alkati haléban elhelyezve
értelmezi az emberi testalkatot.

A vizsgalt Down-szindrémas gyerme-
kek abszolut testméretei z-értékeinek
titkrében megéllapithaté (1. dbra), hogy
az orszagos referencidkhoz viszonyitva
szignifikans kiilonbség figyelheté meg
a fiak és a leanyok alcsoportjaiban is
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1. ABRA A vizsgalt Down-szindrémas gyermekek abszollt testméreteik z-értékeinek atlagai (*: szignifikans kiilonbség az orszagos referenciaktol;
TM: testmagassag, TT: testtémeg, UM: Ulémagassag, VSz: vallszélesség, CsiSz: csipOszélesség, KSz: kényokszélesség, CsuSz: csukloszélesség, TSz:
térdszélesség, BSz: bokaszélesség, MK: mellkaskerUlet, DK: derékkertlet, HK: haskerulet, FKH: hajlitott felkarkerilet, FKNy: nyujtott felkarkertlet, AK:
alszarkertilet, BR: bicepszredd, TR: tricepszredd, CsR: csiporedd, AR: alszarredd)
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2. ABRA A vizsgalt Down-szindrémas gyermekek testtémeg-indexe (BMI) és relativ testméreteik z-értékeinek atlagai (*: szignifikans kilénbség az
orszagos referenciaktol, UM: Glomagassag, VSz: véllszélesség, CsiSz: csipdszélesség, KSz: konydkszélesség, CsuSz: csukldszélesség, TSz: térdszélesség,
BSz: bokaszélesség, MK: mellkaskerlet, DK: derékkerilet, HK: haskerilet, FKH: hajlitott felkarkertlet, FKNy: nyujtott felkarkertlet, AK: alszarkerulet,
BR: bicepszredd, TR: tricepszredd, CsR: csipdredd, AR: alszarredo)

a testmagassdg, testtomeg, vallszélesség,
bokaszélesség, lapockaredd és alszarredd
testméretek esetében, a Down-szindré-
mas gyermekek e testméretei Iényegesen
kisebbek, mint a hazai referenciaértékek.
A fitk esetében az ilémagassag, csipdszé-
lesség, csukloszélesség és alszarkeriilet
méreteknél igazolhaté még szignifikans
kiilénbség, mig a leanyoknal a haskertilet
esetében mutathat6 ki még jelent8s ne-
gativ irdnyu eltérés az orszagos referen-

ciasorozattol. A konyok- és térdszélesség,
a mellkas- és derékkeriilet, a nyujtott és
hajlitott felkarkeriilet, valamint a biceps-
és triceps-redSk esetében nem figyelhetd
meg szignifikdns eltérés a hazai referen-
ciasoroktol a vizsgalt Down-szindrémas
fiak és leanyok esetében.

A BMI és a relativ testméretek z-ér-
tékeinek atlagértékeit tekintve megal-
lapithatd, hogy a Down-szindrémas
gyermekek és ifjak mindegyik relativ

testmérete jelentdsen eltér a hazai refe-
renciasorozatoktol, a vizsgélt gyermekek
testtomegindexe és relativ testméreteik
lényegesen nagyobbak a hazai referen-
ciakhoz viszonyitva (2. dbra).

A vizsgalt Down-szindrémads gyerme-
kek tdplaltsdgi dllapotdt a Masodik Or-
szagos Novekedésvizsgalat sordn vizsgalt
gyermekekével (3. dbra) 6sszehasonlitva
megallapithato, hogy kevesebb a Down-
szindrémasok kézott a normal taplaltsagi
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3.ABRA A vizsglt Down-szindrémas gyermekek és a Mésodik Orszagos Novekedésvizsgalat (ONV II)
soran vizsgalt gyermekek taplaltsagi allapot kategoridinak gyakorisag- (%) eloszlas mintazatai
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4.ABRA A vizsgalt Down-szindromas gyermekek és a Masodik Orszagos Novekedésvizsgalat (ONV II)

soran vizsgalt gyermekek taplaltsagi dllapota

allapott gyermek, mint az egészségesek
kozt. Mig a hazai referenciaadatok kézott
alednyok kortilbeliil 80%-a, addig az alta-
lunk vizsgalt Down-szindrémas leanyok
csupan 20%-a normal taplaltsagi allapo-
ta. A fitk esetében valamivel jobb aranyt
figyelhetiink meg, a referenciaul szolgalo
vizsgalatban rész vett gyermekek kozel
80%-a normal taplaltsagi allapott, mig
a vizsgalt Down-szindrémas fitk 40%-a
tartozik ebbe a taplaltsagi csoportba. A tdl-
sulyos gyermekek kozel ugyanolyan ardny-
ban fordulnak el6 a hazai, egészséges gyer-
mekek és a vizsgalt Down-szindrémasok
kozott, 10-15% koriili gyakorisaguk a fiak
és leanyok korében egyarant. A Down-
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szindromasok korében lényegesen na-
gyobb a kovérek eléfordulasi gyakorisaga,
mint a II. Orszagos Novekedésvizsgalat
soran vizsgalt gyermekek esetében. Mig
a hazai gyermekek kozel 3-5%-a kovér,
addig a vizsgalt Down-szindrémas fiuk
40%-a, és a Down-szindrémas leanyok
kozel 60%-a kovér taplaltsagi allapotu.

A 4 és 12 éves kor kozotti Down-
szindréomas gyermekek altaldban még
normadl taplaltsagi allapotiak, viszont az
ennél iddsebbek kivétel nélkiil tulsilyo-
sak vagy kovérek (4. dbra). A pubertas
befejezését kovetSen egy-két kivételtsl
eltekintve mar mindannyian a kévérek
kozé tartoznak.

A vizsgalt Down-szindrémas fiuk
morfolégiai testalkatdt elemezve meg-
allapithatd, hogy a kisgyermekkoruak
testalkatat még az endomorf-mezomorf
alkati tipus jellemzi, mig az életkor
el6rehaladtaval el6szor a centralis tarto-
many felé mozdul el a testalkatuk, majd az
endomorf-mezomorf tipus extrém teriile-
tének iranyaba tolodik el (5. dbra). A vizs-
galt leanyok esetében is hasonldoképpen
jellemezhetd a szomatotipus életkori val-
tozasa, azonban esetiikben a testalkatuk
el6szor eltolodik az endomorfia irdnyaba
az endomorf-mezomorf tipus fel6l, majd
az életkor elérehaladtéval testalkatukat
az extrém endomorf-mezomorf tipus
jellemzi (6. dbra).

A Down-szindromas gyermekek és ifjak
testfejlettségét abszolut és relativ test-
méreteik, testtomegindexiik és a mor-
fologiai testalkat jellemzésére bevezetett
szomatotipusuk alapjan egyiittesen a ha-
zai n6vekedési referenciaértékek titkré-
ben a kovetkezbek jellemzik: (1) bar az
abszolut testméreteikben az orszagos
referenciaértékektdl lényegesen elma-
radnak, (2) testmagassagukhoz viszo-
nyitott testméreteik azonban jelentsen
meghaladjak egészséges kortarsaikét, (3)
testtomegiik és testmagassaguk az orsza-
gos standardoktol ardanyaikat tekintve
eltér6 mértékben marad el gyermek- és
serdiilékorukban, ami taplaltsagi allapo-
tukban, 12 éves kortdl a tulsulyos illetve
kovér taplaltsagi allapot kategdridk ko-
riikkben nagyon gyakori el6forduldsaban
is kimutathato, (4) 15-16 éves korukra
elérik végleges, az atlagostol lényegesen
alacsonyabb testmagassagukat.
Napjainkban mindamellett, hogy
mar a terhesség korai szakaszaban ki-
mutathat6 a rendellenesség, sziiletést
kovetden specialis korai fejlesztésben
részesiilhetnek, és folyamatos utdkeze-
lésben vehetnek részt a Down-szind-
romas gyermekek, ezért feltételeztiik,
hogy a 2000-es évek elején felnovekvd
Down-szindrémas gyermekek testfejlett-
sége jobb, mint az 1980-90-es években
felnétt Down-szindrémas kortarsaiké
volt. E feltételezésiink nem igazolddott,
ugyanis a tobb mint 30 évvel korabban,
Down-szindrémas gyermekek koré-
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5. ABRA A vizsgalt Down-szindrémas fitk (= — életkorral feltiintetve)
egyedi szomatopontjai a hazai referenciaértékek (m — korcsoportos at-

lagok)® tikrében

ben végzett auxoldgiai vizsgalat'® sordn
a rendellenességet hordoz6 gyermekek
testfejlettségi referenciasorozataitol az
altalunk vizsgalt Down-szindroémasok
testfejlettsége nem tért el jelentdsen.

A vizsgalt Down-szindrémads gyer-
mekek esetében igazolddott, hogy a test-
magassaguk novekedése 12-14 éves
korban jelent8sen lelassul, majd hossz-
novekedésiik fokozatosan ledll. A fiuk
atlagosan 16, a leanyok 15 éves korukra
elérik a végleges testmagassagukat. Né-
hany korabbi vizsgalat'>'® mar igazolta,
hogy a Down-szindrémas gyermekeknél
az IGF-1-faktor elvalasztasanak mértéke
nem megfelel, szérumbeli koncentra-
cidja egész életiik soran alacsony szin-
ten marad. Mindez arra utalhat, hogy
az IGF-1 termel6désének deficitje allhat
a Down-szindrémasok novekedési el-
maradottsiaganak hatterében. A Down-
szindromas gyermekek korében indi-
tando longitudinalis vizsgalatunkkal
célunk a rendellenességre jellemz6 testi
fejlédési mintdzat részletesebb elemzé-
se a rendellenesség tipusa, a novekedési
folyamatokra hatassal biré hormonok
és faktorok elvalasztott mennyisége és
a kiséré kronikus betegségek titkrében.

Koszonettel illeti Ritokh Tamasnét, a Csa-
logany Ovoda, Altaldnos Iskola, Kész-
ségfejleszt6 Specialis Szakiskola, Egységes
Gyoégypedagdgiai Médszertani Intézmény,
Didkotthon és Gyermekotthon Igazgaté-
asszonyat, aki engedélyét adta az intéz-
ményben nevelkedé gyermekek vizsgala-
tahoz, helyet biztositott a vizsgalatainkhoz,
tovabba a dr. Ambrus Bence vezetésével
miikodo, a Bethesda Kérhazhoz tartozo
Down Ambulancidt, ahol lehet8ségiink
volt a hozzajuk rendelésre érkez6 gyer-
mekek vizsgalatéra, illetve Steinbach Evit,
a Down Alapitvany szarnyai alatt mikédo
Down Dada szolgalat f6daddjat, aki szin-
tén segitséget nyujtott a vizsgalat megva-
lositasaban. Koszonetiinket fejezziik ki
azoknak a sziil6knek és Down-szindrémas
gyermekeknek is, akik készségesen részt
vettek a vizsgalatainkon.
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