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biologicznej, 2e jest nosicielem i decydentem swego dalszego losu, Ze
mutacje genetyczne i dobér naturalny sg czynnikami ksztaltujgeymi
proces ewolucyjny, oraz — znamienne -— Ze na realizacje postepu
ewolucyjnego istotny wplyw wywierajg nie warunki $rodowiska ze-
wnetrznego, lecz ,wewnetrzne sily” organizmu., Lecz przy blizszym
okre§laniu owych ,sil wewnetrznych” ponownie rozchodzily sie ich
drogi. Rozchodzily dlatego i o tyle, %e pierwszy tlumaczyt rozwoéj
i aktualny stan §wiata organicznego absolutnym, drugi natomiast ste-
rowanym przypadkiem.

Ciekawym i zastanawiajgeym jest przy tym, ze w uzasadnianiu swych
hipotetycznych tez w sprawie ,iylko przypadek” i ,nie tylko przypa-
dek” obaj odwolywali sie do kryterium prawdy: Monod do prawdy
o przygodowoSci mutacji na poziomie molekularnym, Teilhard do
prawdy o nieodzownos$ci zwartych i cato$ciowych wyjaénien na po-
zomie istot ludzkich.

Zaréwno wniosek kolicowy pnierwszego: czlowiek jako przygodny
twoér $lepej ewolucji nie dysponuje Zadnym odgdéraoym sensem Zycia,
jak i drugiego: czlowiek jako zamierzony produkt celowej ewolucji
dysponuje wyrainie mu wyznaczonym sensem Zycia, nie moze lczy¢é
na wsparcie przyrodniczej nauki; kategoria sensu jest jej zupelnie obca.

Ale wta$nie: ani geny, ani bialka pytania o sens egzystencji nie sta-
wiaja, stawia je tylko czlowiek. Co zatem poprawniej: w imie prawdy
o substancji dziedzicznej kwestionowaé kierunkowos$é zycia ludzkiego,
czy w imie prawdy o czlowieku zakladaé kierunkowo$é rozwojowa
zycia organicznego? Czy w imie Monodowskiego zgdania obiextywizmu
nie nalezy zaakeceptowaé Teilhardowskiego finalizmu?

FRANCISZEK M. ROSINSKI

MORFOLOGIA, SRODOWISKO I REWALIDACJA OSOB
Z TRISOMIA 21

1. WPROWADZENIE

Lijczba publikacji z zakresu morfologii pacjentéw z trisomig 21,
czyli z zespolemm Downa (morbus Langdon-Down), ktére uwzgledniatyby
wiekszg liczbe cech aniropometrycznych dla tej grupy, jest raczej nie-
wielka. Dopiero w ostatnich latach mozna zauwaziyé wzrost zaintereso-
wania sie tym specjalistycznym kierunkiem badan. Zjawisko to mozna
do pewnego stopnia tlumaczyé powainymi trudno$ciami w zebraniu
odpowiednio reprezentatywnego materiatu, gdyi pacjenci przebywajs
zazwyczaj w wielu zakladach; samo zas przeprowadzenie szczegdlowych
badan antropometrycznych trwa u nich znacznie diuzej niz u oséb
normalnych i wymaga nieraz duzej cierpliwo$ci. Niekiedy trzeba po-
miary kilkakrotnie powtérzyé zanim uzyskuje sie jch wystarczajgcy
dokladnosé.

Badana przeze mnie grupa obejmuje 255 0s6b z zespolem Downa
w wieku od 2,5 lat do wieku dorostego. Wszyscy badani przebywali
w zakladach pomocy spolecznej. Osobnikéw meskich bylo 121, Zenskich
134; 768/, pacjentéw i pacjentek bylo niedorozwinietych umystowo
w stopniu umiarkowanym i znacznym, 24%, w stopniu glebokim. Wieg-
kszo$é 0s6b badalem przy wspoéludziale dr A. S. Szweduzifskiej, stosujac
przy tym metody antropometryczne i antroposkopijne zalecane przez
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Martina-Sallera !, Nadto wykorzystalem dane anamnestyczne i psycho-
logiczne dotyczgce badanych osbb, znajdujgce sie w dokumentacji za-
kladow oraz spostrzezenia i obserwacje personelu pedagogicznego
i opiekunczego, jak i wtlasne.

Zesp6ét Downa, niekiedy okreS§lany potocznie jako mongolizm, mon-
goloidyzm lub gluptactwo mongoloidalne znany byl juz w $érednio-
wieczu. Nie jest to jednak jaka$ cecha atawistyczna czy tez specyficzna
dla oamiany zditej, zwlaszcza populacji mongolskiej, lecz moze wyste-
powa¢ u przedstawicieli wszystkich ras. Jest rzecza interesujgca, iz
chararakterystyczne objawy tego zespolu zaobserwowano nawet u szym-
pansoéw 2.

Nieraz wyrazano przypuszczenie, iz ta aberracja chromosomalna nie
wystgpuje u plemion pierwotnych, zachowujgcych prastare tradycje
rodowe, ze dopiero z procesem industrializacji i urbanizacji pojawila
sie ta anomalia 3, Konstatacja ta wydaje sie jednak watpliwa, Nalezy
bowiem wzigé pod uwage, iz w takich spoleczno$ciach panuje zwykle
wysoka $miertelno§¢ niemowlat, dochodzgca nawet do 809/, dzieci
w pilerwszym roku zycia; czesto tez udSmierca sie dzieci kalekie czy
odbiegajace od ,normy” juz krétko po porodzie, tak iz dziecko ulomne
raczej nie ma wielkich szans przezycia 4.

Rozréinia sie trzy zasadnicze formy tego zespolu: klasyczng, trans-
lokacyjng i mozaikowa. W pierwszej z nich, obejmujacej ok. 949/
przypadkéw, liczba chremosomoéw u danego osobnika nie wynosi jak
zwykle 46 lecz 47, poniewaZz zamiast 21, pary matych chromosomow
wystepuje tu dodatkowy trzeci (irisomia). Wysuwa sie tez przypusz-
czenia, iz moze zachodzié¢ trisomia pary 22. Trisomia powstaje w wy-
niku nondysjunkeji chromosoméw podczas podzialu mitotycznego lub
mejotycznego, jednak przyczyny jej nie zostaly jeszcze wystarczajgco
poznane, Jak wiadomo, oogeneza rozpoczyna sig¢ juz w zyciu plodowym,
potem jednak zatrzymuje sie przed zakonczeniem pierwszego podzialu
mejotycznego, pozostajgc w takiej fazie do okresu dojrzewania dziew-
czyny. Odtad zazwyczaj jedna komérka jajowa dojrzewa co miesigc,
co trwa do menopauzy. Im diuzej wiec komoérka jajowa znajduje sie
w fazie podzialu mejotycznego, np. do 45. roku zycia, tym wieksze
staje sig ryzyko oddzialywania na nig szkodliwych czynnikéw 5. Przyj-
muje sie tu m.in. takie przyczyny, jak promieniowanie, szkodliwe
dzialanie wiruséw czy nawet niektérych wiasnych antycial. Nie udato
sie tez zadowalajgco wyjasni¢ zaleinoSci miedzy trisomig 21 a jej
skutkami fenotypowymi.

Czestotliwo§é wystepowania formy trisomii zwyklej jest silnie sko-
relowana z postgpujgcym wiekiem matki. Ryzyko urodzenia takiego
dziecka wzrasta szczegblnie po 40. roku zycia. Zalezno$¢ te ilustruje
ponizsza tabela 168

1 R. Martin u. K. Saller: Lehrbuch der Antropologie, I, Stuttgart
1957.
2 J, Illies: Zoologie des Menschen, Miinchen 1972.

3 U. Schreiber: Gebissuntersuchungen an schachsinnige Kindern und
Jugendlichetn, Miinchen 1969,

4 C. T. Nurse a. T. Jenkins: Health and the hunter-gatherer, Basel
1977,

5 T. Bilikiewicz: Psychiatria kliniczna, 1I, Warszawa 1989, 314—315.

¢ Wg Kook i Lindsjo, 1978, cytow. wg T. Bilikiewicza, tamze, 313.
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Tabela 1. Czestotliwosé wystepowania trisomii 21 w zaleZznosci
od wieku matki

Wiek matki Wielkos¢ ryzyka Wiek matki Wielko$¢ ryzyka

15—19

1:1682 37 11225

20—24 1:1352 38 1:176
25-—29 1:1133 39 1:139
30 1: 883 40 1:109
31 1: 826 41 1: 85
32 . 1: 725 e 42 1: 67
33 1: 592 43 1: 53
34 1: 465 44 1: 41
35 1: 365 45 1: 32
36 1: 287 46 1: 25

Niekt6rzy autorzy podaja mniejsze wartosci liczbowe tego ryzyka;
np. wedilug Raddinga i Hirschhorna wynosi ono dla matek w wieku
od 40—45 lat jak 1:300, a wg Penrose’a jak 1:1007. Czestotliwosé
rodzenia sie dziecka z tg aberracjg wynosi od 1:600 do 1:7008.
Liczba poczgtych dzieci z tg anomalig jest znacznie wyzsza; , wedlug
Boué i wsp. (1981) sama tylko trisomia 21 powoduje 3%, poronien
samoistnych. Szacuje sig, ze spo$rdd zygot i zarodkéw z trisomia 21,
80%p nie jest zdolna do przezycia i zostaje wyeliminowana w roéznych
okresach cigzy — glownie w pierwszym trymestrze. Z materialu badan
prenatalnych -wiadomo, Zze pomiedzy 17 i 40 tygodniem cigzy obu-
miera i (luB) ulega poronieniu okolo 300/, ploddéw z zespolem Downa’ %,

Ostatnio autorzy zwracajg tez coraz wiekszg uwage na wiek ojca.
Zwykle przyjmowato sie, ze wiek ojca nie wlywa na zwiekszenie sig
ryzyka splodzenia dziecka z takim defektem. Jednak z badan Stene
i wspotutordw zdaje sie wynika¢, ze ,u meZczyzn powyzej 55 lat wazra-
sta wyraznie ryzyko splodzenia dziecka z zespotem Downa” 10, Przy
wykorzystaniu nowoczesnych technik badan chromosomoéw okazalo sie,
ze u dzieci z zespolem Downa w 809, przypadkéw nadliczbowy chro-
mosom pochodzi od matki, w 209, od ojca .

Prawdopodobnie zachodzi tez zaleznos$¢ miedzy trisomig 21 a choroba
Alzheimera, charakteryzujgca sie m.in. utratg pamieci i zanikaniem
zdolno$ci intelektualnych juz w przedstarczym wieku. U jednych i dru-
gich stwierdzono w starszym wieku zlogi biatek beta-amyloidowych,
uwarunkowanych funkcjonowaniem genu zlokalizowanym na chromo-
somie 21 w odcinku ql1—q2I 12 .

7 A. B. A. Redding a. K. Hirschhorn: Guide to human defects. Birth
defects 1V, 1968; L. Penrose: cyt. wg T. Gatkowski: Wybrane zagad-
nienia z defektologii, I, Warszawa 1972, 36—37.

8 H. A. Freye: Humngenetik, Berlin 1988, 172; U. Kull u. H. Knodel:
Genetik und Molekularbiologie, Stuttgart 1983, 202.

9 T. Bilikiewicz, tamze, 312.

1 J, Stene i wspétaut.: Paternal age effect in Down’s syndrome,
Annales of Human Genetics 40(1977)3,299-—306.

11 M. Mikkelsen: Parental origin of the extra chromosome in Down’s
syndrome, w: J. Ment. Defic. Res. 26(1982, 143—151.

12 H. A. Freye, tamze, 173.

13 — Studia Philosophiae Christianae nr 2
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Jednak u 49/p oosbnikéw trisomia 21 wystepuje w formie translokacji
nadliczbowego chromosomu na jeden z chromosoméw grupy D (pary
13—15) lub grupy G (pary 21-—22). Liczba chromosoméw wynosi wow-
czas 46, a chromosom nadliczbowy jest silnie zwigzany z innym. Czesto
matka takiego dziecka charakteryzuje sie rowniez translokacjg chro-
mosomu 21, ale w zréwnowazonej liczbie, co zwieksza ryzyko urodze-
nia kolejnego dziecka z tym defektem. .

W przypadku trisomii mozaikowej, spotykanej mniej wigcej u 29
osobnikéw z zespolem Downa, wystepuja u danego pacjenta komorki,
majace 46 albo tez 47 chromosoméw. Osoba z takg mozaikowos$cig
chromosomowsg (chromosme mosaicism) moze fenotypowo wykazywat
cechy charakterystyczne dla zespolu Downa z r6ing ekspresja, niekiedy
nawet w niewielkim stopniu.

2. CHARAKTERYSTYKA ANTROPOMETRYCZNA

Podczas badan wykonano na kazdym osobniku 52 pomiary; jednak
do analizy statystycznej wykorzystano tylko 35 wazniejszych cech antro-
pometrycznych, Zebrany material pordwnano na ogél z seriami ogélno-
krajowymi. Przy opracowaniu statystycznym zastosowano tzw. metode
normalizacji podwdjnej. Celem scharakteryzowania ogélnej wielkosci
réznicy w danej cesze miedzy badanymi a serig kontrolng, obliczono
tzw. $érednie odchylenie od normy rozwojowej dla wszystkich oséb ze
wszystkich klas wiekowych danej grupy upoS$ledzonych z zespolem
Downa, ktoére réwniez wyrazono w wielko§ciach standaryzowanych ,s”
(sigma).

Jest rzeczg interesujaca, iz osobnicy z trisomig 21 charakteryzuja sie
w wiekszosdci cech pomiarowych glowy duzymi odchyleniami od normy
rozwojowej. Szczegbdlnie duzy dystans w stosunku do normy mozina
zauwazy¢ w pomiarach dlugoSciowych i wysokoSciowych, zwtaszcza
w przypadku diugosci glowy (g — op), wysokosci catkowitej twarzy
(g — gn), dtugosci nosa (n — sn), wysokosci fizjologicznej ucha
(sa — sba), w ktérych odchylenie wynosi nawet —25 s. W pomiarach
szerokosciowych dystans w stosunku do $érednich dla os6b normal-
nych jest mniejszy: w przypadku szeroko$ci glowy (eu — eu), szero-
kosci twarzowej (zy — zy) i malzowiny usznej (pra — pa) odchylenia
od normy sg mniej wiecej o polowe mniejsze, za§ w szerokosci nosa
(al — al) i zZuchwy (go — go) sg niewielkie. Pod wzgledem najmniej-
szej szeroko$ci czola osoby badane charakteryzuja sie nawet nieco
wyzszg §rednig, co stanowi wynik do$é trudny do zinterpretowania.

Na mniejsze wymiary puszki mézgowej zwraca sig dosé czesto uwage
w publikacjach po$§wigconych osobom z trisomig 21. W zwigzku z tym
mozna by tu wspomnieé o interesujgcych badaniach Susanne i Sporcq,
wedlug ktérych zachodzi korelacja statystyczna istotna miedzy diugos-
cig i szerokoscig glowy a inteligencjg 3.

Wymienione roéinice w cechach bezwzglednych decyduja réwniez
o wartosciach liczbowych wskaznikéw; w przypadku wskainika sze-
roko$ciowo-dlugos$ciowego glowy warto§é liczbowa dochodzi do 90;
badani sa wigc bardzo krétkoglowi, przy czym potylica ich jest stabo
wysklepiona. Je§li weimiemy pod uwage wskainik twarzy gérnej, to

13 C, Susanne, J. Sporcq: Etude des corrélations existant entre des
tests psychotechniques et des mesurations céphaliques, w: Bullet. de la
Soc. Royale Belge d’Anthrop. et de préhist., 1973, 84.
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jego wielkoéé u pacjentéw dorostych wynosi ok. 50, w przypadku twa-
rzy calkowitej ok. 81. Wartosci liczbowe tego rzedu spotykamy w serii
kontrolnej u chlopcéow 3- i 5-letnich. Podobng sytuacje stwierdzamy
w przypadku wskaznika nosa i malzowiny usznej: np. u pacjentek
dorostych warto§é liczbowa ich wynosi odpowiednio 71 i 58 czyli
jak u dziewczagt normalnych w wieku 5 i 9 lat. Osoby badane zacho-
wujg wiec nawet po osiggnieciu pelnoletnosci proporcje, charaktery-
styczne dla wczesniejszych okreséw rozwojowych (pedomorficzne, a na-
wet infantylne), co mozna réwniez stwierdzi¢ w przypadku wielu in-
nych wskaZnikéw. Podobne zjawisko zauwazono takze wielokrotnie
u innych oséb glebiej uposledzoych umystowo. Tego typu dysproporcje
rozwojowe Swiadcza wyraZnie o retardacji ontogenetycznej badanych.

Réwniez w wielu innych pomiarach ciala, zwlaszcza ditugo$ciowych,
osoby z zespolem Downa znacznie odstaja od normy rozwojowej; np.
$rednia dla wysokosci ciala (B — v) u pacjentéw uposledzonych
w stopniu umiarkowanym i znacznym wynosi u dorostych ok. 154 cm,
u gleboko uposledzonych ok. 143 c¢cm, u pacjentek za§ odpowiednio 143
i 136 em. W przypadku dhlugosci konczyny gérnej (a — dalll) odchy-
lenie od normy wynosi u pacjentéow odpowiednio —24 i —34 s, za$
u pacjentek —2,1 i —34 s. Duze réznice zaznaczajy sie réOwniez w diu-
gosci stopy (pte — ap). U obydwu podgrup pacjentek wynoszg odpo-
wiednio —1,9 oraz —3,5 s; w przypadku za$ jej szeroko$ci (mtt — mtf)
odchylenie od normy jest o poloweg mmiejsze, Wskutek tego wartosé
liczbowa wskaznika stopy jest u badanych bardzo wysoka (ok. 41), tzn.
wyzsza niz u 3-latkéw serii kontrolnej. Analogiczna sytuacja zachodzi
w przypadku wskaZnika reki: warto§é jego u osobniké6w dorostych wy-
nosi ok. 47; badani charakteryzuja sie wiec stosunkowo krétkg i sze-
rokg dionig. Obwod ramienia jest u pacjentow uposledonych umyslowo
w stopniu umiarkowanym i znacznym wigkszy niz u ich réwnolatkéw;
zwykle znajduje sie w tym miejscu gruba, malo sprezysta tkanka
thuszczowa.

Budowa tulowia badanych jest meharmomma w szeroko$ci barkowej
(a — a) odchylenie od normy wynosi u pacjentek umiarkowanie
i znacznie niedorozwinietych umyslowo —1,1 s, u gleboko upoSledzo-
nych prawie dwukrotnie wigcej; w szerokosci klatki piersiowej (tl — tl)
i biodrowej (ic — ic) nie ré6znig sie od réwnolatek. Wyrainy jednak
dystans w stosunku do normy zachodzi w przypadku glebokosci. klatki
piersiowej (xi — ts) oraz jej obwodu a takie obwodu w pasie. Wsku-
tek tego nieré6wnomiernego rozwoju cech sylwetka badanych, szczegél-
nie dme'wczat jest mepraporc;onalna, korpulentna, jakby ,,beczkowa‘oa”,
co zdaje sie cze$ciowo $wiadczyé o niewlasciwej przemlame materii
i stabej aktywno$ci ruchowej.

Badani charakteryzuijg sie dobrze rozwinietym faldem skérno-tilusz-
czowym, mierzonym w okolicy pepkowej, pod lopatka i na ramieniu.
Pod tym wzgledem sg nawet lepiej rozwinieci niz osoby z serii kon-
trolnych; pacjentéw charakteryzuje wieksza sktonno§é do tycia niz
pacjentki. Badajac te ceche harpendenowskim faldomierzem zegarowym
mozna bylo stwierdzi¢, iz konsystencja tego faldu jest jednak nie-
wielka, jakby poOiplynna. A w ogéle trzeba tu nadmienié, iz napiecie
ich mieéni i powlok ciala jest niewielkie.

Osoby z zespolem Downa majg $rednio mniejszy ciezar ciala niz ich
réwiesnicy; np. u gleboko upo$ledzonych odchylenie od normy wynosi
prawie —2 s. Odnoszac jednak te ceche do ich niewielkiej wysokoS$ci
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ciala stwierdzamy u nich wyrazng nadwage: np. wg nomogramu
Knussmanna wynosi ona ok. 12%o 14,

Nalezy zauwazy¢, iz odchylenie od normy rozwojowej u osobnikéw
z zespolem Downa jest z reguly wieksze u gleboko upo$ledzonych niz
uposledzonych w stopniu umiarkowanym i znacznym, przy czym rdi-
nice miedzy obydwiema podgrupami majg bardzo czesto charakter sta-
tystycznie istotny. Analogiczne zjawisko udalo mi sie stwierdzié row-
niez w przypadku innych osdéb uposledzonych umysltowo. Jest to zja-
wisko do$¢ interesujgce, poniewaz badani przebywjag w tych samych
zakladach opiekunczych, w ktérych z reguly otaczani sg jednakowo
dobrg opieka. Gdy jednak zestawiamy ze sobg odchylenie od normy
dla pacjentow i pacjentek o tym samym stopniu upo$ledzenia, to
w wiekszodci cech jest ono bardzo podobne. Je$li wezmiemy pod uwage
.sumaryczne” odchylenie od normy we wszystkich cechach, oddzielnie
dla 4 podgrup (w zaleznos$ci od przynaleino$ci plciowej osobnikow
i stopnia ich upo$ledzenia), to okazuje sie iz u pacjentéw niedorozwi-
nietych w stopniu umiarkowanym i znacznym wynosi ok. —0,80 s,
u pacjentek —0,82 s; u pacjentéw gleboko upo$ledzonych —155 s,
a wiec rdézni sie tylko nieznacznie. Choé takie usrednianie ma tylko
ograniczong warto$¢ to jednak zdaje sie wskazywaé, iz wplyw nieko-
rzystnveh czynnikéw na budowe ciala nie zaznacza sie u chlopcéw
bardziej niz u dzieweczat, aczkolwiek nieraz w literaturze mozna spot-
kaé sie z odmiennym twierdzeniem 15.

3. ANALIZA CECH ANTROPOSKOPIJNYCH

Juz u noworodké4w z trisomia 21 mozna zauwazyé¢ pewne charak-
terystyczne cechy, nn. skoé$ne ustawienie szpary ocznej, zmarszczke na-
katna. svecyficzna plaskoéé twarzy. deformacje matzowiny usznej, nie-
raz silnie pobruzdzony, wystajacy iezvk.

Kolor skory badanych jest zwykle jasnv, o ré6zowym odcieniu, nieraz
na twarzy ich widoezne sa .wypieki”. Barwa ich wloséw jest prze-
waznie riemna. vodobnv jest kolor oczu. Os6b rudowlosych nie stwier-
dzono. Owlosienie na elowie jest raczej rzadkie, a jego brzeg na czole
dosé wvsoki. Wiosy ich sg zwvkle miekkie, proste lub stabo faliste;
nie stwierdzono silnie skreconveh, kedzierzawych, grubych i sztywnych.

Czolo ich ma zwykle wvrofil wyoukly, rzadko ovrosty, co réwniez
mozna uznaé za ceche pedomorficzna, Czola rochylonego, skos$nego nie
stwierdzonn. nawet u mezczyzn. Okolica nadoczodotowa iest zwykle
gladka, tvlko w kilku przvpadkach stwierdzono stabe tuki nadoczo-
dolnwe. Dvmorfim olciowv w tei cesze zaznacza sie stabo.

Osobv badane m=d=2 naicze$ciej wklestv orofil nosa: ceche te svo-
tvka sie nawet u 349/, mezczvzn. Jedvnie 5 os6b mialo siabo wyvouktv
nos: ksztattu falisteso nie stwierdzono: wvsklenienie nosa jest z reguly
slabe, a iego nasada najcze$ciej miernie szeroka, nasade waska mialo
tylrn kilku badanvch.

Crzerwien wargowa ich vst jest czesto nonekana: u iednei trzeciei
ostb stwierdzono tzw. makrnelosje oraz vpobruzdienie jezvka: jednak
eksoresja tych cech jest r6zna. Pacjenci czesto oddychaja ustami.

14 R. Wnussmann: Vergleichende Biologie des Menschen, Stutigart
1980, 172,

15 T M. Tanner: Ronzwdéi w okresie pokwitania, Warszawa 1963,
N. Wolanski: Rozw3j biologiczny czlowieka, Warszawa 1970,
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U wiekszosci z nich stwierdzono podniebienie waskie, wysoko wyskle-~
pione (miernie lub silnie) czyli tzw. ,gotyckie”. Podniebienie prawi-
dlowe bylo tylko u 14% badanych. Ruk zebodolowy czesto nie ma
u nich ksztaltu rozwartego parabolicznego, lecz jest czeSciowo réwno-
legly, wydluzony, zwlaszeza w szczece. Uzebienie ich wykazuje wiele
anomalii; z reguly zachodzi retardacja w wyrzynaniu sie zebéw, wy-
noszgca w bardzo wielu przypadkach ponad rok. U wielu badanych
stwierdzono duze ubytki zebowe oraz préchnice. U 599, pacjentéw
brédka byla cofnieta, u 37% prosta, a tylko u 49/, silniej wydatna. Jak
wideé, réwniez w tej cesze charakteryzuijg sie wyraing retardacja.

Czesto u tych pacjentébw zwraca sie szczegblng uwage na wystepo-
wanie na dioni tzw. bruzdy 4-palcowej czyli ,malpiej”. Klasyczna jej
forma powstaje z polgczenia sie¢ z bruzdy blizszej i dalszej zgiecia
(wg klasyfikacji Weninger i Navratil 1¢), Nalezy jednak zauwazyé, iz
nie moze byé uwazana za typowg ceche diagnostyczng Trisomii 21, po-:
niewaz wystepuje tylko u czefci oséb badanych, nadto stwierdza sie ja
réwniez u 0s6b zdrowych, choé stosunkowo rzadko. Czestotliwo$é jej -
u 0s6b z zespolem Downa podaje tabela 2.

Tabela 2. Bruzda czteropalcowa ‘u osobnikéw z zesp. Downa (% dioni)

Seria lé%g? Forma I  Forma II Razem
Polska 510 30,2 15,6 458
Belgia 17 172 27,9 11,6 39,5
Szwecjai 1® 208 28,8 10,6 394
USA #® - 80 21,3 3,7 25,0
Swajcaria 280 32,5 1,5 40,0

Liczba osobnikéw w analizowznej serii z tg cechg wynosi 34%6; odse-
tek ten jest mniejszy niz w powyziszej tabeli, poniewaz cze$¢ pacjentéw
ma te ceche na lewej 1 prawej dioni. W przypadku 695 o0s6b normal-
nych bruzda czteropalcowa zostala stwierdzona u 2,4%.

Stopa u badanych jest z reguly stabo wysklepiona; zwykle wystepuje
plaskostopie. Bardzo czesto mozna u nich zauwazyé odstawanie do-
Srodkowe palucha oraz szczeline réznej szeroko$ci miedzy nim a pal-
cem drugim (tzw. ,szczeline sandalowy”). Nieraz tez na stopie od
strony podeszwowej jako przedluzenie tej szczeliny widaé bruzde, na-
wet dlugosci kilku cm.

18 M. Weninger u. L. Navratil: Die Vierfingerfurche in dtiologischer
Betrachtung, w: Mitteil. der Anhr. Gesellsch. in Wien, 1957.

17 S. Vrydagh-Laoureux: Le pli palmaire transverse dans une po-
pulation Belge normale et chez 86 mongoliens, w: Bull. de la Soc. Roy.
Belge d’Anthrop. et de Préhist. 78(1967), 237—261.

18 [,. Beckman, K. H. Gustavson a.A. Norrig: Fniger and palm der-
mal ridge paterns in mormal and mongoloid individuals (the Down
syndrome), w: Acta Genetica et Statistica Medica 12(1962),20—27.

1 A, R. Kaplan i wspélaut.: Research in the etiology of Down’s syn-
drome, intricacies and pitfalls, w: Acta Genet. Med. et Gemel, 14
(1965)1. 93—96,

20 L. Loeffler: Papillarieisten- und Handfurchensystem, w: Human-
genetik {. 1/2, Stuttgart,
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Drugorzedne cechy piciowe ' charakteryzuje znaczne opdZnienie roz-
wojowe, wynoszgce w wielu przypadkach nawet kilka lat. U niekt6-
rych dorostych pacjentek w ogdle nie wystepuje menstruacja, u wielu
jest nieregularna. Zaburzenia te. sa silniej zaznaczone u oséb z gle-
bokim niedorozwojem umystowym. U osobniké6w meskich czesto stwier-
dza sie hypogenitalizm. Prawdopodobnie sg oni nieptodni. Kobiety
z trisomig 21 w niektérych przypadkach mogg zaj$¢ w cigze. Ryzyko
urodzenia przez nie dziecka réwniez z tym zespotem wynosi 50%; fak-
tycznie jednak sposrdd 24 dzieci urodzonych przez kobiety z tg anoma-
lig tylko 9 mialo trisomie 2t

Z badan lekarskich wynika, ze pacjenci z tg aberracjg chromoso-
malna czesto zapadajg na rézine choroby zakazne; leukemia wystepuje
u nich ok. 20-krotnie cze$ciej niz w grupach kontrolnych. Ponadprze-
cietnie czesto stwierdza sie tez u nich wady serca i nerek. Jednak
dzieki dobrej opiece lekarskiej ok. 509/, zyje dluzej niz 10 lat 22

4. DANE SRODOWISKOWE

Wiek matek pacjentéw, jak mozna oczekiwaé, $rednio przekraczat
w chwili rodzenia o kilka lat analogiczne dane w serii krajowej;
43%, matek rodzilo dziecko w wieku od 36—52 lat; réwniez 289/, ojcOw
mialo ponad 40 lat.

Okolo jednej trzeciej pacjentdéw urodzilo sie jako pierwsze z kolei
dziecko, 299, jako drugiej, 17% jako trzecie, 13% jako czwarte, 5%
bylo pigtym dzieckiem. Z danych anamnestycznych wynika, iz dwie
trzecie matek decydowalo sie na kolejne dziecko, je§li poprzednie
miato trisomie 21, a bylo dzieckiem pierworodnym. JeSli bylo drugim
z kolei, to 21%, matek decydowalo sie na kolejne dziecko; jeSli trze-
cim, to odpowiednio 18%. a gdy czwartym, to jeszcze 8%.

Tylko w 4,5% przypadkéw jedno lub kilkoro z rodzehistwa chorowato
albo bylo dotknietych upoS$ledzeniem umystowym, w tym takze z tri-
somig 21.

Wiekszoéé pacjentéw porhodzi ze Srodowiska miejskiego. Na wsi
niejednokrotnie mozna spotkaé takie dzieci wychowuijace sie w ro-
dzinie, spelniajgce proste ustugi na polu i w domu. Rodzice miejscy
wykazuja wiekszg sklonno§é oddania dziecka do zaktadu, szczegblnie
w sytuacji, gdy musza oboje pracowaé zawodowo.

Pod wzgledem wyksztalcenia i wykonywanego zawodu rodzice bada-
nych nie r6znig sie od otoczenia. Nie udalo sie tez stwierdzi¢ u nich
czestszego wystepowania alkoholizmu. Urodzenie sie dziecka z tg ano-
malig doprowadzilo jednak w wielu przypadkach do rozbicia wiezi
matlzenskiej.

5. PROBY REWALIDACJI

Riorac pod uwage duze podobiefistwo do siebie u tych pacjentéw,
wieksze niz do swego rodzenstwa, mozna wysungé pvtanie. czy réw-
niez pod wzegledem osobowosciowym sa do siebie zblizeni. Wielu auto-
réw wypowiada sie za ta koncepcia, przypisujac im no. dobrodusznodé,
spostrzegawczo$é, pogodne usposobienie, poczucie rytmiki, sklonno$é do
wspblpracy z personelem zakladowym, zainteresowanie otoczeniem.

2t R. Witkowski uas O. Prokop: Genetik erblicher Syndrome und
Missbildungen. Berlin 1976, 215.
22 Tamze, 214. .
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Z podobnymi opiniami spotkalem sie prawie we wszystkich zakladach
(61), w ktoérych prowadzitem badania; pacjenci z zespolem Downa
uczestniczyli np. bardzo aktywnie w zajeciach w szkole Zycia i w za-
kiadzie pracy chronionej; mozina bylo zauwazyé, ze czynili to z duzym
zaangazowaniem. . Niejeanokrotnie tez pomagali personelowi w pro-
stych pracach fizycznych, zwlaszcza w utrzymywaniu porzadku w za-
kiadzie. Niektérzy jednak autorzy sg zdania, iz pacjenci z zespoiem
Downa ,nie sg bardziej homogeniczni pod wzgleaem osobistych cech
niz niewyselekcjonowana grupa oséb uposledzonych umysiowo o tym
samym poziomie inteligencji” 2.

Z najnowszych badan nad tymi pacjentami zdaje sie jednak wy-
nikaé, iz mozliwosci poprawy ich stanu zdrowia sg znacéznie wigksze,
anizeli dotychczas przypuszczano. Udalo sie bawiem w réinych przy-
padkach nie tylko poprawi¢ za pomocg nowo opracowanych metod
leczniczych, psychoterapeutycznych i pedagogicznych ich ogélng kon-
dycje psychosomatyczng, lecz takze zdecydowanie poprawi¢ ich mozli-
wosci intelektualne, ze z powodzeniem mogli nawet uczeszcza¢ do rozi-
nego typu szkol. Osiggnigcia te pozwalajg zywié nadzieje, iz rewali-
dacja tej grupy pacjentow bedzie o wiele bardziej skuteczna niz do-
tychczas 24,

6. PODSUMOWANIE

Jak wynika z analizy danych, osoby z zespolem Downa charaktery-
zujg sie znaczng retardacja rozwojowsa, ktéra nawet u dorostych
w wielu cechach mie zostaje ,nadrobiona”. Mozna u nich stwierdzié
tendencje do zachowania pedomorficznych proporcji cialta. O wiele
czesSciej niz w seriach poréwnawczych mozna u nich spotkaé cechy
rzadkie, np. tzw. brudze czteropalcowsy. Wystepowanie trisomii 21 jest
szczegbélnie uwarunkowane wiekiem matki w okresie cigzy. Rewali-
dacja tych pacjentéw stanowi powaziny problem zainteresowanych ro-
dzin, z ktérych sie wywodzg. Wydaje sie, iz mozliwosci w tym zakre-
sie sg znacznie wigksze, anizeli powszechnie sie przypuszcza.

28 J. Tizard: Roéznice indywidualne u 0s6b uposledzonych umystowo,
w: A. M. Clarke i A. D. B. Clarke (Wyd.): UpoS§ledzenie umystowe,
Warszaw 1971, 176.

24 H. Turkel a. I. Nusbaum: Medical treatment of Down syndrome
and genetic deseases, Southfield 1985.



