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Osszefoglalds: A tanulmany Down-szindromas gyermekek specialis testi fejlodési
mintazatanak a hazai novekedési standardok, ill. egy 1987-ben, Down-szindromas gyermekek
korében végzett hazai novekedésvizsgalat alapjan rendelkezésiinkre all6 adatsorok tiikrében
végzett elemzését mutatja be.
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BEVEZETES
A Down-szindromés gyermekek szomatikus, mentalis és pszicho-szocidlis fejlédése
kutatasanak hazai torténete Ranschburg Palnak a mult szazad elején végzett vizsgalataival

indult el.?

Az elmult tobb, mint egy évszazad kutatasai szamos fontos ismerettel bovitették e
szindréma, azaz a 21. kromoszdéma triszomiajaval jellemezhetd rendellenesség szakirodalmat.
A Down-szindromaval sziiletettek jellegzetes morfologiai jegyekkel rendelkeznek, jelentds
hossznovekedésbeli retardacio jellemzi testi fejlédésiiket, pubertaskorra alakul ki specialis, a
zsir- és a csonttomeg tobbletiikbol adodd kerekded, de egytttal robosztus testalkatuk. A
szindromat kisér6 mentalis visszamaradottsag az esetek 100%-aban kimutathat6. Nevébdl
adodoan a rendellenesség szamos tiinet egylitteseként jelenik meg, a szindroma esetében

leggyakrabban a kardiovaszkularis rendszer fejlodési rendellenességei, anyagcserezavarok,

leukémia, a kiilonbozo fertézések iranti fokozott fogékonysag, pajzsmirigy-diszfunkcio,
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hallas- és lataszavarok, a csontozat és a fogazat rendellenes fejlédése, az izomzat hipotoniaja,
iziileti hiperflexibilitas és a gonadalis diszfunkciora visszavezetheté nemi érési zavar jellemzi
a testi, mentalis és motorikus fejlodés specialis mintazatat. A szindromaval sziiletettek varhato
¢lettartama napjainkban mar 1ényegesen hosszabb, mint évtizedekkel korabban, természetesen
a szindroma tipusatodl, az életmodot €s az altalanos egészségi allapotot meghatarozo kronikus
betegségektdl is fiiggben akar az 55-60 évet is elérheti.®*>°

Az elmult évtizedekben lejatszodott jelentds é€letmodbeli  valtozasok miatt a
gyermekvallalds életkori szakasza egyre iddsebb életkorok felé tolodik ki, a kromoszomalis
rendellenességeket hordozo ivarsejtek kialakulasanak valosziniisége idosebb életkorokban
viszont egyre nagyobb, ugyanakkor a magzati élet soran elvégzett vizsgalatok segitségével a
kromoszdmaaberraciok jelentds része idében felismerhetd, szlirhetd. A szlir@vizsgalatok
segitségével a Down-szindroma is mar a terhesség elsé trimeszterében felismerhetd, ennek
ellenére az 1980-as évektdl megfigyelhetd tendencia, miszerint a Down-szindromas
¢lvesziiletett gyermekek szama az 1980-as évekre jellemzd évi 40-60 Down-szindromas
gyermek sziiletési szamarol a 2000-es évek elejére atlagosan 80—100-ra emelkedett évenként,
napjainkban is folytatc')dik.7

E két tényezé kovetkeztében, miszerint a Down-szindromaval sziiletettek szama egyre
fokozodik, ill. a szindromat hordozok élettartama egyre inkabb kitolodik a kromoszomalis
rendellenességeket nem hordozok atlagos varhato élettartamat kozelitve, a Down-szindromas
gyermekek auxologiai vizsgalatai 0jbol kiemelt jelent6séggel birnak, testi fejlédésiik
mintdzatanak pontosabb megismerése segitheti a gyermekek kezelését, ill. fejlesztését,
mindezzel nemcsak a gyermek- és serdiilékori, hanem felnéttkori életmindségiik javitasahoz

jarulhat hozza.

IRODALMI ATTEKINTES

A Down-szindréma, a 21-es kromoszoma triszomidjanak kovetkezményeként kialakuld,
szamos specialis morfologiai jeggyel és szervi elvaltozassal egylitt jaro tiinetegyiittes (testi €s
szellemi fejlettségbeli retardacio, jellegzetes arcvonasok: ferde szemrés mongolredével, lapos
arc, benyomott orrgydk, orrcsontok hipoplazidja, kicsi, mélyen il fiilkagylok,
brachimikrokefalia, gotikus szdjpad, nagyméretii nyelv, rendellenes fogazatfejlodés, alacsony
termet, a vazizomzat hipotonidja, hallasvesztés, szembetegségek, szivhibak, leukémia, az
immunrendszer zavarai, pajzsmirigy-diszfunkcio, korai 6regedési folyamatok, Alzheimer-kor)

a leggyakoribb letalitdssal nem jaro kromoszc')ma-rendellenesség.8 A Velesziiletett



Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa szerint hazankban a gyermekek 1,64%o-¢ sziiletik
Down-szindrémaval napjainkban.

A feln6tt Down-szindromas nék ¢és férfiak alacsony termete, a csontozat és izomzat
robosztucitasanak és a test relativ zsirossaganak dominancidjaval, illetve aranyait tekintve
rovid végtagokkal jellemezheté testalkatuk, specialis arc- és fejformajuk (koponyaalap
csontosodasi zavarara is visszavezethetd rovidfejliség) egyiittesen arra utal, hogy a szindroma
a teljes csontvazat érintd csontosodasi, csontfejlédési zavarral jar egyiitt. Down-szindromas
gyermekek novekedésvizsgalata azon thl, hogy az egészséges gyermekek testi fejlodéséhez
képesti testfejlettségbeli retardaciojuk jellemzésére is alkalmas, lehetdséget nyq;jt arra is, hogy
e testfejlettségbeli, csontfejlettségbeli retardacid mértékének életkori valtozasat is elemezziik.

A Szent Janos Korhaz és Eszak-budai Egyesitett Kérhazakban kezelt, a Csalogany Ovoda,
Altalanos Iskola, Készségfejleszté Specidlis Szakiskola, Egységes Gyogypedagogiai
Modszertani Intézmény, Didkotthon és Gyermekotthon intézményébe jaro, ill. lako, a
Bethesda Gyermekkorhaz Down Ambulancidjan kezelt, a Down Alapitvany altal vizsgalt
Down-szindromas gyermekek korében végzett vizsgalatunk is e kett6s céllal indult 2014-ben.
A vizsgalt Down-szindromas gyermekek testi fejlettségét a hazai novekedési standardok (1.
Orszagos Névekedésvizsgélatg) tikkrében jellemeztiik. Down-szindromés gyermekek és ifjak
korében Buday Jozsef altal 1987-ben végzett hazai ndvekedésvizsgalat™ segitségével
lehetdségiink nyilott arra is, hogy a hazai Down-szindromas gyermekek testi fejlettségének
esetleges szekularis valtozasait is elemezziik.

Vizsgalatunkkal elsédleges célunk mégis az volt, hogy egy Down-szindromas gyermekek
lényegesen nagyobb mintajat magaban foglald novekedésvizsgalat (tervezett mintanagysag:
500 6, 3—18 évesek korcsoportjaban) inditasahoz az tn. ’pilot-study’-t megvalositsuk, amely
soran a sziikséges vizsgald modszereket kiprobaljuk tovabba, hogy elézetesen a vizsgalati
eredmények alapjan varhat6 osszefliggések mentén a vizsgalando testi, élettani, pszichologiai

paraméterek véglegesitését elvégezhessiik.

VIZSGALT SZEMELYEK ES ALKALMAZOTT MODSZEREK

A vizsgalatba bevont Down-szindrémasok antropoldgiai vizsgalatai standard miiszerekkel és
standard modszerekkel torténtek.™t A vizsgalt testméretek (testtdmeg, hosszisagi méretek:
testmagassag, iilémagassag, vallmagassag, felsd végtaghossz, csip6tdvis magassag, torzs- €s
végtagszélességi méretek: vallszélesség, csipdszélesség, konyokszélesség, csukloszélesség,

térdszélesség, bokaszékesség, keriileti méretek: fej-, mellkas-, derék-, has-, nytjtott és hajlitott



felkar-, csuklo-, alszar- és bokakeriilet, borredévastagsagok: bicepsz-, tricepsz-, lapocka-,
csip6-, alszarredd) esetében a paros testméretek mindkét oldali méret felvételét elvégeztik a
test aszimmetridjanak jellemzésére. A relativ testméretek szamitasakor az abszolut
testméreteket a testmagassag szazalékéaban fejeztiik ki.

A vizsgalt Down-szindromas gyermekek ¢&s ifjak testi fejlettségét a Il. Orszagos
Novekedésvizsgalat® eredményei alapjan szerkesztett hazai nvekedési referencia sorozatok,
ill. a Buday Jozsef altal vezetett, Down-szindromasok korében végzett novekedésvizsgalat
eredményei alapjan késziilt korcsoportos atlagokbdl és szorasokbol altalunk végzett simitasos
technikaval szerkesztett szorasovek tiikrében jellemeztiik. A referenciaul szolgald centilis-, ill.
szorasovek mentén a vizsgalt gyermekek egyedi testméreteinek eloszlasmintazatat y° probaval
teszteltiik.

A Il. Orszagos Novekedésvizsgalat altal rendelkezésre all6 korcsoportos atlagok és
szorasok alapjan az egyedi testméretek Gn. z-értékeit hataroztuk meg [z; = (X; - X)/SD, ahol x;:
egyedi testméret, x: korcsoportos atlag, SD: korcsoportos szoras]. A vizsgalt Down-
szindromas gyermekek testméreteinek egyedi z-értékeinek korcsoporttol fiiggetlen atlagait
szamitottuk. Egymintds t-probaval teszteltilk, hogy a vizsgalt gyermekek testméretei
szignifikansan eltérnek-e a referencidul szolgélé minta gyermekeinek testméreteitdl.

A vizsgalt Down-szindromas gyermekeket a testtomeg-index (BMI, kg/m?) nemzetkdzi
hatarértékei alapjan soroltuk be a taplaltsagi allapot kategoriaiba (normal taplaltsagi allapoti,
talsalyos €s koveér alcsoportokba).lz’l?’

A gyermekek morfoldgiai testalkatat a Heath-Carter-féle antropometriai szomatotipussal
jellemeztiik™, amely médszer az endo-, a mezo- és az ektomorfia komponensek segitségével,
azaz a test relativ zsirossaga, csont-izomzat rendszerének robosztucitdsa €s linearitasa
komponenseinek dominancia-viszonyai alapjan egy kétdimenzios alkati haloban elhelyezve

értelmezi az emberi testalkatot.

VIZSGALATI EREDMENYEK

A vizsgalt Down-szindromas gyermekek abszolit testméretei z-értékeinek tiikrében
megallapithato (1. abra), hogy az orszagos referencidkhoz viszonyitva szignifikdns kiilonbség
figyelhetd meg a fitik és a leanyok alcsoportjaiban is a testmagassag, testtomeg, vallszélesség,
bokaszélesség, lapockaredd ¢és alszarredd testméretek esetében, a Down-szindromas
gyermekek e testméretei 1ényegesen kisebbek, mint a hazai referencia-értékek. A fiuk esetében

az lildmagassag, csipOszélesség, csukloszélesség és alszarkeriilet méreteknél igazolhaté még



szignifikans kiilonbség, mig a leanyoknal a haskeriilet esetében mutathatdo ki még jelentds
negativ iranya eltérés az orszagos referencia-sorozattol. A konyok- és térdszélesség, a
mellkas- és derékkeriilet, a nyuajtott és hajlitott felkarkeriilet, valamint a bicepsz- és
tricepszreddk esetében nem figyelhetd meg szignifikans eltérés a hazai referenciasoroktol a
vizsgalt Down-szindromas fiuk és leanyok esetében.

A BMI és a relativ testméretek z-értékeinek atlag-értékeit tekintve megallapithatd, hogy a
Down-szindromas gyermekek ¢és ifjak mindegyik relativ testmérete jelentdsen eltér a hazai
referencia-sorozatoktol, a vizsgalt gyermekek testtomeg-indexe és relativ testméreteik
lényegesen nagyobbak a hazai referencidkhoz viszonyitva (2. abra).

A vizsgéalt Down-szindromés gyermekek taplaltsagi dllapotat a Maésodik Orszagos
Novekedésvizsgalat soran vizsgalt gyermekekével (3. dbra) dsszehasonlitva megallapithato,
hogy kevesebb a Down-szindromasok kozott a normal taplaltsagi allapoti gyermek, mint az
egészségesek kozt. Mig a hazai referencia adatok kozott a leanyok kb. 80%-a, addig az
altalunk vizsgalt Down-szindromas leanyok csupan 20%-a normal taplaltsagi allapotu. A fiuk
esetében valamivel jobb aranyt figyelhetiink meg, a referenciaul szolgalé vizsgéalatban részvett
gyermekek kozel 80%-a normal taplaltsagi allapotu, mig a vizsgalt Down-szindromas fiuk
40%-a tartozik ebbe a taplaltsdgi csoportba. A thlstlyos gyermekek kozel ugyanolyan
aranyban fordulnak eld a hazai, egészséges gyermekek ¢és a vizsgalt Down-szindrémasok
kozott, 10-15% koriili gyakorisaguk a fiok és leanyok korében egyarant. A Down-
szindromasok korében lényegesen nagyobb a kovérek eléfordulasi gyakorisdga, mint a Il
Orszagos Novekedésvizsgalat soran vizsgalt gyermekek korében. Mig a hazai gyermekek
kozel 3-5%-a kovér, addig a vizsgalt Down-szindromas fiuk 40%-a, és a Down-szindromas
leanyok kozel 60%-a kovér taplaltsagi allapotu.

A 4 ¢és 12 éves kor kozotti Down-szindromas gyermekek altalaban még normal taplaltsagi
allapotuak, viszont az ennél iddsebbek kivétel nélkiil talstlyosak vagy kovérek (4. dbra). A
pubertas befejezését kovetden 1-2 kivételtdl eltekintve mar mindannyian a kovérek kozé
tartoznak.

A vizsgalt Down-szindromas fiuk morfologiai testalkatdt elemezve megallapithatd, hogy a
kisgyermekkortiak testalkatat még az endomorf-mezomorf alkati tipus jellemzi, mig az életkor
eldrehaladtaval eldszor a centralis tartomany felé mozdul el a testalkatuk, majd az endomorf-
mezomorf tipus extrém teriiletének iranyaba tolodik el (6. abra). A vizsgalt lednyok esetében
is hasonloképpen jellemezhetd a szomatotipus €letkori valtozasa, azonban esetiikben a

testalkatuk eldszor eltolodik az endomorfia iranyaba az endomorf-mezomorf tipus feldl, majd



az ¢letkor eldrehaladtaval testalkatukat az extrém endomorf-mezomorf tipus jellemzi

(7. abra).

KOVETKEZTETESEK

A Down-szindromas gyermekek és ifjak testfejlettségét abszolit és relativ testméreteik,
testtomeg-indexiik és a morfologiai testalkat jellemzésére bevezetett szomatotipusuk alapjan
egylittesen a hazai novekedési referencia-értékek tiikkrében a kovetkezdek jellemzik: (1) bar az
abszolut testméreteikben az orszagos referencia-értékektdl lényegesen elmaradnak, (2)
testmagassagukhoz viszonyitott testméreteik azonban jelentésen meghaladjak egészséges
kortarsaikét, (3) testtomegiik és testmagassaguk az orszagos standardoktdl aranyaikat tekintve
eltéré mértékben marad el gyermek- és serdiilékorukban, ami taplaltsagi allapotukban, 12 éves
kortél a tulstlyos ill. kovér taplaltsagi allapot kategoridk koriikkben nagyon gyakori
eléfordulasaban is kimutathato, (4) 15-16 éves korukra elérik végleges, az atlagostol
Iényegesen alacsonyabb testmagassagukat.

Napjainkban mindamellett, hogy mar a terhesség korai szakaszdban kimutathato a
rendellenesség, sziiletést kovetden specialis korai fejlesztésben részesiilhetnek, és folyamatos
utokezelésben vehetnek részt a Down-szindromas gyermekek, ezért feltételeztiik, hogy a
2000-es évek elején felnovekvé Down-szindromas gyermekek testfejlettsége jobb, mint az
1980-90-es években felnott, Down-szindromas kortarsaiké volt. E feltételezésiink nem
igazolodott, ugyanis a tobb, mint 30 évvel korabban, Down-szindromas gyermekek korében
végzett auxoldgiai vizsgalat'® soran a rendellenességet hordozd gyermekek testfejlettségi
referencia-sorozataitol az altalunk vizsgalt Down-szindromasok testfejlettsége nem tért el
jelentdsen.

A vizsgalt Down-szindromas gyermekek esetében igazolddott, hogy a testmagassaguk
novekedése 12—-14 éves korban jelentdsen lelassul, majd hosszndvekedésiik fokozatosan leall.
A fiak atlagosan 16, a leanyok 15 éves korukra elérik a végleges testmagassagukat. Néhany

korabbi vizsgalat™*°

mar igazolta, hogy a Down-szindromas gyermekeknél az IGF-1 faktor
elvalasztasdnak mértéke nem megfeleld, szérumbeli koncentracidja egész életiik soran
alacsony szinten marad. Mindez arra utalhat, hogy az IGF-1 termelddésének deficitje allhat a
Down-szindromasok novekedési elmaradottsdganak hatterében. A Down-szindromas
gyermekek korében inditand6 longitudinalis vizsgalatunkkal célunk a rendellenességre

jellemzo testi fejlédési mintazat részletesebb elemzése a rendellenesség tipusa, a novekedési



folyamatokra hatassal bir6 hormonok ¢és faktorok elvalasztott mennyisége és a kisérd kronikus

betegségek tiikrében.
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1. abra: A vizsgalt Down-szindromas gyermekek abszolut testméreteik z-értékeinek atlagai
(*: szignifikans kiilonbség az orszagos referenciaktol; TM: testmagassag, TT: testtomeg, UM:
ilémagassag, VSz: vallszélesség, CsiSz: csipdszélesség, KSz: konyokszélesség, CsuSz:
csukloszélesség, TSz: térdszélesség, BSz: bokaszélesség, MK: mellkaskeriilet, DK:
derékkeriilet, HK: haskeriilet, FKH: hajlitott felkarkeriilet, FKNy: nyujtott felkarkeriilet, AK:

alszarkertilet, BR: bicepszredd, TR: tricepszredd, CsR: csipéredd, AR: alszarredo)

WFiik  OLadmyek

z-ertek
L

* * * % * %
* &

BMI UM WVSz CsiSz KSz TSz CsuSz BSz DK HK FKH FENv AK BR TR LR CsR AR
Relativ testméretek

2. abra: A vizsgalt Down-szindromas gyermekek testtomeg-indexe (BMI) és relativ
testméreteik z-értékeinek atlagai (*: szignifikans kiilonbség az orszagos referencidktol, UM:
tilémagassag, VSz: vallszélesség, CsiSz: csipdszélesség, KSz: konyokszélesség, CsuSz:
csukloszélesség, TSz: térdszélesség, BSz: bokaszélesség, MK: mellkaskertilet, DK:
derékkeriilet, HK: haskeriilet, FKH: hajlitott felkarkeriilet, FKNy: nyujtott felkarkeriilet, AK:

alszarkertilet, BR: bicepszredd, TR: tricepszredd, CsR: csipéredd, AR: alszarredo)
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3. abra: A vizsgalt Down-szindromas gyermekek és a Masodik Orszagos Novekedésvizsgalat

(ONV 1) soran vizsgalt gyermekek taplaltsagi allapot-kategoriainak gyakorisag (%) eloszlas
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4. abra: A vizsgalt Down-szindromas gyermekek (fiuk- m, lednyok- o) és a Masodik Orszagos

Novekedésvizsgalat (ONV II) soran vizsgalt gyermekek taplaltsagi allapota

MEZOMORFIA




6. dbra: A vizsgalt Down-szindromas fiuk (o — életkorral feltiintetve) egyedi szomatopontjai a

hazai referencia-értékek (m, korcsoportos atlagok)® tiikrében

MEZOMORFIA

7. abra: A vizsgalt Down-szindromas leanyok (o — életkorral feltiintetve) egyedi

szomatopontjai a hazai referencia-értékek (e, korcsoportos atlagok)® titkrében



