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Downi sindroomiga isikute meditsiinilise

kéasitluse juhend
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lastekliinik

Downi siindroom, kaasuvad probleemid, meditsiiniline jdlgimine

Downi siindroom (DS) on inimese sagedasim kromosoomihaigus, mis p&hjustab vaimse arengu maha-
jéémust. Ténu meditsiini arengule elab téanapéeval Gle 50% DSiga isikutest kauem kui 50 eluaastat. Samas
pole DS-isikuid nende péhidiagnoosi téttu sageli piisavalt péhjalikult jélgitud: sellele viitab kaudselt meie
uuritud DS-isikute véadrarendite ja kaasnevate haiguste viiksem sagedus kui teistel autoritel. Kéesolev
juhend on koostatud publitseeritud juhendite alusel eesmérgiga anda juhiseid perearstidele ja teistele
spetsialistidele ning parandada seega Eestis elavatele DS-isikutele pakutavat meditsiinilist abi. Juhendi on
lébi arutanud ja heaks kiitnud Eesti Inimesegeneetika Uhingu ja Eesti Lastearstide Seltsi juhatus.

Paljude kaasnevate haiguste ja probleemide tattu
(1, 2) vajavad Downi sindroomiga (DS) isikud
meditsiinilist j@lgimist ja uuringuid ménevérra enam
kui Ulejganud rahvastik, et parandada DS-isikute
elukvaliteeti. Ténu meditsiini arengule on DS-isikute
keskmine eluiga tunduvalt pikenenud (3) ja raken-
datud rehabilitatsioonivétted on oluliselt paranda-
nud nende iseseisvat toimetulekut (4). Samas réhu-
tatakse kirjanduses, et DS-isikud ei saa sageli kiil-
laldaselt meditsiiniabi oma péhidiagnoosi téttu (5).
Sellele viitavad ka meie andmed (6).
Kaasasindinud sidamerikete esinemissagedus
Downi siindroomiga lastel on 33-54% (7, 8).
Ksige sagedasemad on kodade ja vatsakeste vahe-
seina defektid (AVSD), mis moodustavad 38-53%
sidameriketest (7, 9). Vaid kliinilise lébivaatlusega
ja EKG-uuringuga jaéb umbes 30% sidameriketest
diagnoosimata, mistéttu on &armiselt oluline kaigil
DS-vastsindinutel teha ka sidame ultrahelivuring (9).
Téiskasvanud DS-isikutel on sageli probleemiks aordi-
klapi regurgitatsioon ning mitraalklapi prolaps,
mis samuti diagnoositakse ultrahelivuringul (2).
Seedetrakti kaasasindinud anomaaliaid esineb
12-17%| DS-astest. Sagedasemad on sédgitoru
atreesia, duodenaalatreesia, duodenaalstenocos
ja anus'e atreesia (10, 11). DSiga t&iskasvanud
meestest 60-70% ning naistest 80-95% on ile-

kaalulised (11, 12). Meie uuringute andmetel tekib
ilekaalulisus pérast 18. eluaastat ning see viitab
dieedialase ndustamise vajadusele sellele eelneval
eluperioodil (6). Kaalu jalgimiseks DS-lastel tuleb
kindlasti kasutada spetsiaalseid DS laste kaalu- ja
kasvukdveraid, mida on véimalik saada ka Inter-
neti-lehekiljelt http://www.growthcharts.com/.
Taiskasvanud DS-isikute ilekaalulisuse jalgimiseks
tuleb aga arvutada kehamassi indeks (KMI) valemi
kaal (kg) / (pikkus)? (m) jérgi. Normaalse kaalu
puhul peaks KMl olema 18,5-24,9.

Hipotireoosi esineb DS-isikutest 4-28%- (13),
kusjuures tdendosus haigestuda hipotireoosi elu
jooksul suureneb (2, 14). Seega tuleb DS-isikutel
kogu elu véltel regulaarselt kontrollida kilpnéarme
funktsiooni ja madrata kilpnéddrme hormoonide (TSH
ja T4) sisaldus vereseerumis iga kahe aasta tagant.

Vérreldes ildpopulatsiooniga leitakse DS-isikutel
tunduvalt sagedamini ka tssliaakiat. Uldrahvastikus
on tsdliaakiat 0,5-1% ja DS-isikutel 1,6-12%
(1, 15), Kuni 1/3- DS-isikutest véivad puududa
tséliaakiale iseloomulikud vaevused ja simptomid,
nditeks malabsorptsioonistindroomile iseloomulikud
krooniline kahulahtisus ja kdhnumine. Tsdliaakia
digeaegseks avastamiseks DS-isikutel tuleb neile
teha tséliaakia séeluuringud regulaarselt iga
2 aasta tagant (16).



Ligi 38%-| DS-imikutest ja 80%-| 5- 12aastastest
lastest esineb ks vai mitu nédgemisprobleemi, mis
vajab pidevat jélgimist ja vajaduse korral ravi.
Kaige sagedasemateks probleemideks on négemis-
teravuse viéhenemine (35-76%) ja nistagmid
(20%), millel on oluline seos refrakisioonihdiretega
(1, 17). DS-diskasvanutel on katarrakti 33-65%
ja keratokoonust 20%. Samuti esineb paljudel DS-
isikutest (25 -78%l) kerge kuni raske kuulmislangus
(1,2, 11). Nii nggemisteravuse véhenemist kui ka
kuulmislangust ei pruugi téheldada enne siistemaa-
tilist kontrolli. Négemise ja/v&i kuulmise langusest
tingitud kditumishaireid véib kergesti segamini
ajada algava dementsusega.

Alzheimeri tdvele iseloomulikud aju neuro-
patoloogilised muutused kujunevad 55%- DS-isiku-
test vélja 50.-60. eluaasta vahel ning pérast 60.
eluaastat on need muutused olemas 75%- (2).
Alzheimeri téve kujunemisel kuuluvad suurema ris-
kiga rihma DS-naised, kellel menopaus on alanud
enne 46. eluaastat (18). Kuna vaimupuudega isikutel
on suhteliselt raske &ra tunda algavat dementsust,
on vilja té6tatud spetsiaalne DS-isikutele méel-
dud kissimustik, mille alusel on v&imalik hinnata
Alzheimeri tévele iseloomulikku dementsust ja selle
raskusastet (19).

Sooline areng kulgeb DS-itarlastel sarnaselt
ema soolise arenguga, kuid poistel v&ib esineda
primaarne gonadaalne puudulikkus (20). On
teada mitmeid DS-naisi, kes on saanud emaks,
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Joonis 1. 21. kromosoomi regulaarne trisoomia.

ning tdendosus, et neil sinnib samuti DS-laps, ole-
neb naise tsitogeneetilisest diagnoosist. Naiteks
regulaarse frisoomia (vt jn 1) korral on see 50%.
Menopaus algab DS-naistel varem (keskmiselt
47 aastaselt) kui teistel vaimupuudega naistel (kesk-
miselt 49aastaselt) vai tervetel naistel (1).

Kindlasti tuleks DS-isikuid kisitleda ka véima-
liku obstruktiivse uneapnoe esinemise suhtes.
Uneapnoe on neil tingitud ilekaalulisusest ja hipo-
tooniast ning DSiga kaasuvatest anatoomilistest eri-
pdrasustest (21). Uneapnoele viitavad norskamine,
ebaharilikud asendid magades, péevane unisus,
kurgunibu punetus, kaitumishdired. Apnoe kahtluse
korral tuleks teha uneuuring ning konsulteerida
spetsialistiga ravi osas.

Nagu eeltoodust néha, véivad DS-isikutel teatud
meditsiinilised probleemid esineda sagedamini
kui Uldrahvastikus. Seetéttu on enamikus maades
koostatud késitlusjuhendid DS-isikute meditsiiniliseks
jalgimiseks. Kéesoleva késitlusjuhendi koostamisel
ongi aluseks véetud erinevate riikide juhiseid
(11,13, 14, 22-24) (vt tabel 1). Need juhised on
heaks kiitnud nii Eesti Lastearstide Seltsi kui ka Eesti

Inimesegeneetika Uhingu juhatus.

Downi siindroomiga vastsiindinu
Kohe pérast diagnoosi hipoteesi pistitamist tuleb
vanematele (soovitatavalt mélemale korraga)
arusaadavalt selgitada, mis haigust lapsel kahtlus-
tatakse. Vanemaid tuleb toetada ka siis, kui tundub,
et nad seda ei vajagi. Nad vajavad siiski toetust!
e Diagnoosi kinnitamiseks tuleb teha kromosoomi-
analiis esimesel véimalusel ning saata perekond
geneetiku konsultatsioonile.
e Lastekardioloogi konsultatsioon ning sidame
ehhokardioloogiline uuring teha isegi siis, kui
sidame kuulatlusel kahinat ei ole.
e Kontrollida tuleb hipotiireoosi skriiningu tulemust,
mis voeti 3. elup&eval sinnitusmajas.
e Silmaarsti konsultatsioon on vajalik katarrakti,
glaukoomi, kaasasiindinud pisarakanali sulguse
vélistamiseks.

Soovitus: vanematele tuleb anda DS tugigrupi/-isiku
andmed.
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Tabel 1. Downi siindroomiga isikute jdlgimise juhend

Vanus/ Kardiovaskulaar-  Seedetrakt Kilpnaére Kuulmine Nagemine Kuse-sugu- Muu
uuring siisteem elundkond
Vast- Lastekardioloogi Seedetrakti Kontrollida Silmaarsti Vaararendite Kromosoomi-
stndinu- konsultatsioon ja vaararendite hupotireoosi konsul- esinemise anallis
periood stidame ultraheli- esinemise skriiningu tatsioon kontroll esimesel
uuring kontroll tulemust (kaasa- véimalusel
stindinud pérast kliinilise
katarrakt, diagnoosi
pisara- pustitamist.
kanali- Taisveranaliis
sulgus jm miieloprolifera-
probleemid) tiivse haire
selgitamiseks
Imikuiga Kaalu/kasvu XIl kuul Audioloogiline Neuroloogi
hindamine DS maarata TSH uuring IX konsultat-
kaalu/kasvu jaT4 elukuul sioon Il ja XII
koverate jargi. elukuul
Toitmissoovi-
tused
1-12 Kaalu/kasvu 24. elukuul Kuulmiskont- Nagemis- Seljaajunar-
aastat hindamine DS TSH sisaldus roll kuni 3. kontroll vide véimalik
kaalu/kasvu vereseerumist. eluaastani 2 kord aastas kompressioon.
kdverate jargi. Edasi iga kahe korda aastas, Nahahooldus
Tsoliaakia aasta tagant edasi kord (kuiv, huper-
s6eluuring 3 TSHvereseeru-  aastas keratootiline
aasta vanuselt mist. Kérvale- nahk jms)
ja seejarel iga kalde korral
2 aasta tagant endokrinoloogi
konsultatsioon
12-18 elu- Kaalu/kasvu TSH sisaldus Kuulmis- Néagemis- Jalgida puber- Veresuhkru
aastat hindamine DS vereseerumis kontroll kord kontroll teedi kulgu; maaramine
kdverate jargi. iga kahe aasta aastas kord aastas suguliselt ak- kord aastas
Tsoliaakia jarel. Korvale- tiivsetel neidu-
s6eluuringud kalde korral del regulaarne
iga 2 aasta endokrinoloogi glnekoloogi
tagant konsultatsioon kontroll; rases-
tumisvastaste
meetodite aru-
telu. Vestlused
suguelu-teemal,
“arakasuta-
mistest”
Tais- Kliinilise kahtluse  Jalgida TSH sisaldus Kuulmis- Nagemis- Iga-aastane Kognitiivsete
kasvanu- korral kindlasti Ulekaalulisust vereseerumis kontroll iga 3 kontroll glinekoloogi- oskuste
iga kardioloogi (KMI), toitumis- iga kahe aasta aasta jarel, kui igal aastal, line kontroll hindamine igal
konsultatsioon soovitused. jarel. Korvale- vahepeal ei silmaarsti koigil (ka aastal, kord
ja ehho- Tsoliaakia kalde korral esine mingeid konsultat- suguliselt mit- viie aasta jook-
kardiogramm s6eluuringud endokrinoloogi kaebusi. KNK sioon iga 2 teaktiivsetel) sul spetsialisti
iga 2 aasta konsultatsioon konsultatsioon aasta jarel naistel. Vaja- konsultatsioon.
tagant uneapnoe duse korral Veresuhkru
esinemise (kui labivaatus modtmine kord
kahtluse korral raskendatud), aastas
teha vaagna-
piirkonna
UH-uuring iga

2 aasta jarel.
Rinnanaarmete
kontroll kord
aastas. Mees-
tel testiste
kontroll




Imikuiga (1-XII elukuu)

Vanematega tuleb arutada nende probleeme,
tundeid, vajadusi. Julgustage kasutama toetavaid
teenuseid (nt tugiisik).

e |ga infektsiooni korral teha kérvade kontroll.

e Kahukinnisuse korral anda toitmissoovitused
ning Hirschprungi tdve kahtluse korral vajab laps
lisauuringuid.

o Audioloogiline uuring tuleb teha VI-X elukuu
vahel isegi juhul, kui kuulmise séeltest vastsindinu-
eas oli patoloogiata.

¢ Neuroloogi konsultatsioon Il elukuul ja XII elukuul.
o XII kuul tuleb maérata kilpnéérme hormoonid
(TSH ja T4) ka siis, kui lapsel olid séeltestid vast-
sindinueas korras.

e Puude mé&dramine. Vajalik on koostada indivi-
duaalne arenguprogramm.

Lapseiga (1-12 eluaastat)

Vanematega tuleb arutada nende probleeme,
lapse lasteasutusse mineku véimalusi, seda, milline
lasteaed-kool oleks lapsele kdige sobivam. Uurida
lapse toimetulekut kollektiivis. Toetavate teenuste
pakkumine (tugiisik).

o Tssliaakia sdeluuringud (IgA-ja IgG+iupi gliadiini
antikehade, IgA-+iipi koe transglutaminaasi ja IgA-
tiipi endomiiiisiumi antikehade testid koos ild-IgA
sisalduse m&dramisega veres) peaks tegema juhul,
kui arstil tekib tséliaakiakahtlus, kuid kindlasti igale
DS-isikule esimest korda 3 aasta vanuselt ning
edaspidi regulaarseltiga kahe aasta tagant. Kaigil,
kellel tsdliaakia sdeltesti tulemus oli positiivne, on
naidustatud peensoole biopsia, et 18plikult kinni-
tada véi vélistada tséliaakia diagnoos. Lapsel, kelle
tsdliaakia séeltestide tulemus oli positiivne, kuid
tema peensoole limaskest on siiski kahjustamata, ei
tohi diagnoosida tséliaakiat ega médrata ka raviks
gluteenivaba dieeti. Gluteenivaba dieet on néidus-
tatud ainult sel juhul, kui uuritava peensoole limas-
kest on kahjustunud (hattude atroofia koos kriptide
hipertroofiaga). Vaatamata sellele et DS-isikul
olid tsdliaakia sdeltestid negatiivsed véi tsdliaakia
diagnoosi histoloogiliselt ei kinnitatud, tuleb ikkagi
tsdliaakia sdelteste korrata iga kahe aasta tagant.

Seda ka nendel DS-isikutel, kel ei esine tsdliaakiale
viitavaid vaevusi véi simptomeid.

Areng. Individuaalne arenguprogramm vajab
tapsustamist igal aastal. Adrmiselt vajalik on logo-
peedi konsultatsioon, et maksimaalselt arendada
lapse kénet ning kommunikatsioonivéimalusi. Kui
esineb mdrgatav kommunikatsioonidefitsiit, on soovi-
tatav suurendada kommunikatsioonivéimalusi teiste
meetoditega (nt kénet toetav viibe).

Noorukiiga (12-18 eluaastat)

o Tahelepanu tuleb pdérata véimalikele kaitumis-
probleemidele.

e Oluline on jélgida soolist arengut ja selgitada
seksuaaleluga seotud kisimusi. Arutada tuleb
rasestumisvastase vahendite kasutamist ja seda ka
seksuaalselt mitteaktiivsete neidudega ning nende
vanematega. Seksuaalselt aktiivsed neiud vajavad
igal aastal ginekoloogilist kontrolli.

¢ Neuroloogi konsultatsioon on vajalik kord aas-
tas, muu hulgas tuleb jdlgida ka atlanto-aksiaalse
dislokatsiooni véimalikku kujunemist.

e Kaalu/kasvu jdlgimine, sest ilekaalulisus hakkab
tekkima just vanematel noorukitel ja taiskasvanutel.
Oluline on toitumise ndustamine.

Areng. Vajalik on tervise- ja perekonnadpetus
ning &petus vdltimaks véimalikku seksuaalset
kuritarvitamist. Samuti tuleb rédkida suitsetamisest,
narkootikumidest ja alkoholist.

Soovitused. Ule tuleb vaadata invaliidsus-/
hooldusdokumendid. Noorukit tuleb julgustada
sotsiaalseks suhtluseks sépradega. Samuti peab
temaga arutama edasist elukorraldust ja seletama
eneseteeninduse oskuse (puhtuse hoidmise, riietu-
mise, raha arvestuse) tdhtsust.

Taiskasvanuiga (Ule 18aastased)

e Tuleb jalgida omandatud oskusi, nende ole-
masolu/kadu, kéitumise muutusi, vaimsete hdirete
véimalikku teket, dementsuse simptomite ilmnemist
(mélu halvenemine, oskuste kadu, ataksia, krambid,
pdiepidamatus, roojapidamatus). Téhelepanu péé-
rata t85haivele abistatud/toetatud olukorras ning
vajaduse korral paluda abi sotsiaaltéétajalt.
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e Jalgida tuleb kindlasti ka kaalu ja kasvu ning
kehamassi indeksit.
o Suguliselt akfiivsetel naistel tuleb teha PAP-uuring igal
aastal. Suguliselt mitteaktiivsetel naistel tuleb samuti
teha PAP-uuring ning ultrahelivuring vaagnaelunditest
iga 2-3 aasta jgrel. Rinnanéérmete mammograafiline
uuring tuleb teha alates 40. eluaastast iga kahe
aasta tagant ning ile 50aastastel kord aastas.
Soovitused. Vajalik on néustamine ja toetus neile
isikutele, kes on kaotanud méne léhedase inimese
kas surma téttu v&i muudel phjustel (nt ded-vennad
kolinud kodust éra).
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Summary

Guidelines for the medical management of children and adults with Down syndrome in Estonia

Down syndrome (DS) is the most common chromosomal
disorder causing mental retardation. Providing medical
care in the case of mental disability may be more com-
plicated because of the need for extra time and effort.
Due to improved medical and rehabilitation care in
infancy, the life expectancy of individuals with DS has
been prolonged in recent years, and nowadays more
than 60% of affected individuals live longer than 50
years. However, the parents of children with DS report
yet suboptimal medical care. Chromosome analysis and
ultrasonography for detecting congenital heart defects
are obligatory within the first month of the DS child’s life.
DS newborns need certain other investigations too like
screening for detection of thyroid dysfunction, hearing

defects and eye problems. Children growing up with
DS suffer from various illnesses like thyroid disease,
coeliac disease, diabetes, hearing loss, visual impair-
ment, Alzheimer’s disease and overweight more often
than the rest of population. Hence systematic health
care screening fo identify treatable diseases that may be
missed because of poor communication due to mental
retardation are needed throughout the lifetime of a DS
person. Plans for long-term living arrangements, estate
planning and custody arrangements should be discussed
with the parents or guardians. The aim of this paper
was to infroduce health care guidelines for individuals
with DS thus improving the medical care provided to
DS persons.
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