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Féldiink mintegy hétmilliard lakosa koziil tébb mint hatmilli6 ember Down-kéros. Akadnak kozot-

tilkk gyerekek, felnéttek egyarant, vannak, akik életiik végéig apolast, gondozast igényelnek, de

olyanok is élnek kdzdttiink, akik lehetdségeikhez mérten teljes értékiinek tekinthet6 életet élnek.
Magyarorszagon atlagosan minden 625-ik terhességbél sziilethet Down-koéros ujsziilott.

kérképet elészor Langdon

Down (1828-1896) angol or-

vos irta le. Legt8bb jellemz5-
jeként a mentdlis retardiciét, azaz a
szellemi képességek elmaradasat jelol-
te meg, de ezen kiviil néhany jelleg-
zetes testi tlinet is sdjtja az érintette-
ket. Ezek kozil a leggyakoribbak a
kovetkezdk: széles arc, behtizott belsd
szemzug, lapos profil, széles, lapos
orrgyok, magasan ivelt szajpadlds,
nagy, duzzadt nyelv, amely gyakran
kilog a szajbdl, szabilytalan fogazat,
széles, rovid nyak redézott bérrel, la-
pos emlSbimbok, zomok testalkat,
rovid, tompe ujjak. A tenyéren jelleg-
zetes hardntredd figyelhet6 meg,
igen gyakoriak a kiilonféle szivtejls-
dési rendellenességek, gyomor-bél-
rendszeri problémak, halliszavar,
kancsalsag és egyéb szemészeti elval-
tozasok. A fitk nemi szervei fejletle-
nek, a férfiak terméketlenek. A 14-
nyok, ha elérik az ivarérett kort, te-
herbe eshetnek, gyermekeik lehetnek
egészségesek, de lehetnek szintén
Down-kérosok is. A felsorolt testi tii-
netek koziil legalibb négy mar Gjszii-
lott korban kénnyedén felismerhetd.

Mivel a Down-kéros egyének im-
munrendszere gyengébb, igy a kii-
16nboz6 fertézésekre annyira fogéko-
nyak, hogy a misok szimdra bandlis
betegségek szamukra akir végzete-
sek 1s lehetnek.

1959-ben Lejeune (1926-1994) felfe-
dezte a Down-kor genetikai okat. Mig
az egészséges ember egyes sejtjeiben 46
darab kromoszéma talilhaté (kivételt
képeznek az érett ivarsejtek), addig a
Down-kérosok donté  tébbségének
(kb. 95%) 47 darab kromoszémaval
rendelkeznek a sejtjei. A hasonl6 alakt
& méret kromoszémik meghataro-
zott tudomanyos elvek alapjan pirokba
rendezhetSk, é a parokat arab szi-
mokkal, illetve az dbécé egyes betfiivel
(A,B,C,D, E, EG) is jelolik. [gy 23 par
kromoszéma alkotja testi sejtjeink kro-
moszoéma-garnitiirajat. A kromoszo-
maparok egyik tagja eredendSen a
spermiumbdl, a masik tagija a petesejt
kromoszémaibdl szarmazik. A Down-
kéros személyeknél a 21-es szama (G)
kromoszémabol 3 darab van jelen. Ezt
triszomids allapotnak nevezik. A
Down-kér sejttanilag tehat legtobb-
szOr a 21-es kromoszéma triszomidjat
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jelenti. A kromoszéma-tobblet az ivar-
sejtek (leginkabb a petesejt) érési oszto-
dasakor keletkez$ zavarbdl ered, ami-
kor a szamfelez8 (meiotikus) osztodas
els§ szakasziban nem kiilonilnek el
egymastdl a homolog parok egyes tag-
Jjai, vagyaz osztodas késébbi (mitotikus)
szakdban a kromoszémék centromérai
nem vilnak szét, igy a kromatidik
egyiitt maradnak. FEzek az Ggyneve-
zett nondiszjunkciés folyamatok az
egyik utddsejtben kromoszéma-tébb-
letet, mig a masikban hidnyt okoznak.
(A nem ivari kromoszémakat érinté
hidnyok haldlos muticick, ezek az
embrick altaliban mar a méhen beliil
elhalnak.)

Osztddast zavar bekovetkezhet a mar
megtermékenytilt petesejtbdl fell6ds
embridban is, é az ép kromoszéma-
garnitraval bird sejtek mellett bizo-
nyos szazalékban jelen lehetnek a 21-es
kromoszéma triszémidjaval rendelke-
z6 sejtek. Ez a jelenség az egyed
agyevezett mozaikossigat eredménye-
zi. A koéros sejtek mennyiségének el-
oszlasa jelentés mértékben befolyisol-
hatja a Down-koérra jellemz6 ttinetek
meértékét.



Az elviltozds genetikai hatterében
nemcsak szambeli, hanem szerkezeti
kromoszoéma-rendellenesség 1s allhat.
[lyen esetben a hirom darab 21-es
kromoszéma koziil az egyik athelye-
z6dik (transzlokalédik) egy masik —
altaldban a D-vel jelolt 13-as, 14-es
vagy a 15-6s — kromoszémara (jelo-
lése: t D/G). A transzlokiciés kromo-
szoma megvaltozott alak-ja a kromo-
széma-analizis sorin azonnal felis-
merhetS. Ritkin el6for-
duld szerkezeti véltozas
két 21-es kromoszéma
Osszeolvadisa  (centrikus
fzi6) okozta triszémids
allapot.

Oroklédésbioldogiai
szempontbdl nagy jelen-
téségiik van a transzloka-
cibs kromoszémaval ren-
delkezd, tinetmentes sze- ]
mélyeknek. Esetlikben a
sejtek kromoszémaszama %
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45, a 46-1k kromoszéma
a fent leirtak szerint athe-
lyezve megtalilhaté egy
misikon, tehit nincs ge-
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netikai anyagveszteség.
Oket  kiegyensilyozott

transzlokdcid hordozok-
nak nevezik. Gyermekeik
azonban 50%-os eséllyel
orokolhetik ezt a mutici-
ot, és Down-korosak le-
hetnek. A két 21-es kro-
moszéma transzlokicidjaval (t G/G)
rendelkez8  tiinetmentes  szul6tdl
csak  Down-szindrémas gyermek
sztilethet.

Gyakran felvet6dS kérdés, hogy
Down-kéros ndéknek sziilethet-e
egészséges gyermekilk. Az ivarsejtek
képzbédésének sejtosztodasi mecha-
nizmusa révén elvileg 50% eséllyel
szllethetnek egészséges, illetve az
anyahoz hasonl6é kromoszéma-elval-
tozdssal bir6 Down-kéros gyerme-
kek.

Egészséges anyak esetén a Down-
szindroma kialakuldsdban dontd
szerepet jatszik az anyai életkor.
Nemzetkozi adatok tekintetében,
mig a 25 év alatti korosztilyban a
kockazat 1/1500, addig 30 éves kor-
ban ez mair 1/910-re emelkedik,
majd toviabb novekszik. 35 éves
anyai életkorban mar 1/380, 40 éves
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néknél pedig 1/110 a kockizati
ariny. InnentSl kezdve dramaian
emelkedik a Down-kor rizikéja (41
éves nGknél 1/85, 43 éveseknél 1/50,
45 éveseknél 1/30). Bz a kérdés azért
is jelent8s, mert az elmalt évtize-
dekben a megvaltozott tarsadalmi,
gazdasigi helyzet, a né6k megvalto-
zott tarsadalmi és csaladi szerepval-
laldsa érezheten kitolta a gyermek-
vallalds id&pontjit. Bar a kockazati
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ariny a negyven év feletti korosz-
talyban igen magas, mégis a legtobb
Down-szindrémas a fiatalabb (35 év
alatti) anyak terhességébdl szarma-
zik. A jelenség oka az, hogy a fo-
gamzas gyakorisiga ebben a korban
lényegesen nagyobb, illetve a szlré-
vigsgalatok jelentésége nem elha-
nyagolhato.

Ugyanakkor nem hagyhatd fi-
gyelmen kiviil, hogy az emelkedett
apai életkor i1s kockazatnovelS té-
nyezd lehet.

Megel6zhet6-e a Down-koér kiala-
kulasa? Mivel a betegség dontSen sejt-
oszt6dasi zavar kovetkezménye, biztos
megelézésére nincs mod, de sokat te-
hetiink a korai felderités érdekében.
Feltétleniil érdemes felkeresnia Gene-
tikai Tanacsadét abban az esetben, ha
a leend? sziilSk kozvetlen rokonai ko-
zOtt (testvér, unokatestvér stb.) eléfor-

dult mar a betegség, vagy ha a leendd
sziiléknek mar volt Down-kéros
gyermekik, esetleg tobbszoros veté-
lésen is atesett mir a ndé. A leendd
szill6k kromoszémavizsgalataval fel-
deritheték a tiinetmentes hordozok.
A mar bekovetkezett terhesség sorin
a kockizati értékek (magas anyai
életkor, el8zetes terhességek kimene-
tele, fennallé betegségek stb.) figye-
lembevételével minél tobb informai-
ci6 gytjthetd a fejl6dé magzat
esélyeirdl. Ezeket a vizsgalatokat
prenatalis, azaz a sziiletés elStti
genetikai  sz(ir6vizsgalatoknak
nevezik.

A vizsgalatok egyik csoportja
az anyai vérben keringé hormo-
nok és magyzati fehérjék meny-
nyiségének elemzésén alapul.
Ezek az Ggynevezett biokémiai
markerek 70-80%-0s megbiz-
hatésaggal kisziirhetik a beteg
magzatot (alacsony AFP, konju-
galt Osztriol, valamint Pregnancy
Associated Plasma Protein érté-
kek, illetve a magas béta hCG és
Inhibin-A mennyiség). A terhes-
ség 11-13. hetében a biokémiai
markerek mennyiségének méré-
sén tal végzett ultrahangvizsga-
lat (tarkéred6-mérés, orrcsont
lathatésdga, magzati szivirek-
vencia) segithet a Down-kor fel-
ismerésében. Amennyiben a
Down-kér kockdzata igen ma-
gas, és a gyan( jeleit az anyai vizsga-
latok 1s megerdsitik, magzati sejtek
mintavételére kertilhet sor (kilsé
magzatburokbdl nyert szovetminta,
vagy magzatviz-mintavétel), mely-
nek soran megfeleld technikai eljars-
sal néhiany napon beliil a magzati sej-
tekbdl nyert kromoszémdik vizsgil-
haték. Ez a kariogram-analizis,
amely egyértelmden kizirja, vagy
megerSsiti a Down-kér diagnézi-
sat. Amennyiben a kromoszémak
nem vizsgalhatok, a nem o0szt6d6
sejtek magvaiban megfeleld eljaras-
sal (FISH-technika) kimutathaté a
szamfeletti 21-es kromoszdma.

A kedvezbtlen eredmény kozlése
igen nagy kortiltekintést, és szakmai
felelGsséget kovetel6 munka, de a
magzat tovabbi sorsirdl valé dontés
kizarélag a sziilk joga.
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