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Downsyndroom
e uiterlijke kenmerken

e lichamelijke afwijkingen

e verstandelijke beperking
e vervroegde veroudering

Oorzaak foute deling?

* 90 % eicel

* 10% zaadcel

e leeftijd moeder :
20 jaar:
30 jaar:
40 jaar:




Uiterlijke kenmerken

e Extra ruimte
tussen eerste en
tweede teen:

scheve oogspleet 98%
ruimte grote-2e teen 96%
grote beweeglijkheid 92%
slappe spieren 85%

losse huid in nek 87%
nauw gehemelte 85%
viakke neusbrug 83%
dwarse handplooi




Levensverwachting

geboorten: 1 : 800 ( per jaar)

mensen met DS: 10.000 (1:1600)
levensverwachting: 60 jaar
doodsoorzaken:

aangeboren hartafwijkingen

infecties

leukemie

snellere veroudering

Hartafwijkingen

Bij 50 % vd kinderen

HART en BLOEDSOMLOOFP '

VSD 30%

ASD

ODB

tetralogie v Fallot

advies:
-echo in eerste maand
-vroege operatie ->
vrijwel 100% overleving




Maag-darm (1)

Oesofagus atresie
duodenum atresie/web
anus atresie

spugen
gastro-oesofageale reflux

obstipatie
ziekte van Hirschsprung

KNO, gehoor

meestal geleidingsdoofheid

nauwe gehoorgang
(Nauwe buis van Eustachius?)

droog oorsmeer
OME (glue ears)

veel acute en chronische
infecties




Luchtwegen

-
¢ nauwe neus-mond-keelholte -

¢ nauwe luchtpijp onder strottenhoofd* *'
¢ onderontwikkelde longen

° >

e vaak luchtweginfecties

e gevoelig voor pulmonale hypertensi
e opletten bij intubatie

Ogen (1)

50-70% (2-12 mnd:30%)
cataract (=staar=lenstroebeling) 5%
refractieafw.(bij-verziend) 35%

e scheelzien 25% (lui oog,sl.spieren)

e nystagmus 20%

e traanbuis verstopping

e Blepharitis (ooglid ontsteking)

* keratoconus




Schildklier 1)

=te laag werkend
-aangeboren 1:141(1:2500)
-verworven: kinderen 1:100(1:1000)
volw. 1:16-1:3(1:100)
antistoffen
0-3jaar: TSH licht verhoogd
T4 normaall/licht verlaagd

Bewegingsapparaat
pezen en banden

e slap--->

o grote beweeglijkheid in de gewrichten
e platvoeten

e verschuiven knieschijf

e heup uit de kom

o atlanto-axiale instabiliteit




Ziekte van Alzheimer

e Gen op 21¢ chromosoom
e Expressie op jongere leeftijd
e Seniele plaques vanaf 30¢

e Sneller voortschrijden van
ziekte

e Aparte presentatie, meer
neurologie.

Medische zorg .

eigen huisarts/kinderarts
CB arts/wijkverpleegkundige
e kindercardioloog
HET DOWN SYNDROOM TEAM
s Gravenhage e.0. oogarts/orthoptist
INFORMATIE
VOOR OUDERS KNO arts
audiologisch centrum
logopedist
kinderfysiotherapeut
tandarts/mondhygiénist
ergotherapeut
mw van MEE

contactouder

?.
®

Juliana Kinderziekenhuis




T i

Oorzaak foute deling?

e niet definitief bekend
e vermoedens:

- gestoorde
foliumzuurstofwisseling

- minder eicellen of snellere
veroudering eicellen




Oorzaak (1)

Trisomie 21 95 %
Niet erfelijk, wel herhalingsrisico 1 — 2 %

A. BORSTLAP - th.v.  Stichting Down's Syndroom

Oorzaak (2)

Niet erfeljjk,
herhalingsrisico 1 -2 % -

S
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Oorzaak 3

CHROMOSQOMSTRUCTUUR 3

Maag-darm (2)

* Koemelk allergie 1 op 17 kinderen
e coeliakie 1:14 (1:2000)

"'fu

e .r
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KNO, behandeling gehoor

gehoorgang schoonmaken
buisjes

antibiotica

allergie?

neusamandel verwijderen

[Tiommelvlies  Buisje
gehoorapparaat

KNO, gehoorscreening

e gehoorgang

e OAE (oto akoestische emissie)

e Tympanogram

e BERA (brainstem evoked
response audiogram)

* Audiogram

e Andere gehoortests (let op
manier van opdracht-geven!)
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KNO, obstructief apnoe syndroom
(1)

periodiek afsluiten
van luchtweg ->

adem stokt

oorzaak:

-kleinere ruimte mond-
neus- keelholte
-grote amandelen
-slappe spieren

-dikke mensen

KNO, obstructief apnoe syndroom
(2)

verschijnselen:
-onrustig slapen
-snurken

-veel wakker worden
-rare slaaphouding
-overdag vermoeid
-slechter groeien
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KNO, obstructief apnoe syndroom
3)

* behandeling:
-evt allergie behandelen
-antibiotica

-neus en keelamandelen
verwijderen

-‘s nachts CPAP
-uitgebreidere operatie

Mond (1)

* hoog/smal gehemelte

* onder ontwikkelde bovenkaak
o grote /relatief grote tong

e slappe spieren-->

e open mond, slecht slikken, slecht
drinken/kauwen,slecht articuleren

» --> kwijlen, infecties, verstopte neus
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Mond (2)

* behandeling:
-borstvoeding
-logopedie
-mondplaatje
-tongreductie

Mond, gebit

e latere doorbraak
ontbrekende elementen

ﬂﬂﬂﬂﬂﬂﬂnﬂ andere vormen
= o kleiner
minder cariés
knarsen
tandvieesontsteking!
goede mondhygiéne

regelmatig tandarts en
mondhygiénist

Figuwr 44 Doorbeagk van het mefgebit. De in de dementen Ade djfirs geven de gemiddeld
il in maseeden azn
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Ogen (2)

e Controles door oogarts/orthoptist:
-0-3mnd lenstroebelingen
-12-18mnd scheelzien, refr.afw.
-iedere 2 jaar

bij scheelzien en nystagmus:

hoe eerder hoe beter naar de
oogarts

Schildklier (2)

e verschijnselen:
-traag, moe, obstipatie, slechte groei

therapie: schildklierhormoon

onderzoek:
bij 0-2 jaar extra schildklierhormoon:

iets betere mot. ontwikkeling en
lengte groei
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Schildklier (3)

= te hoog werkend
- 0-1:30(1:100)

e controle:
- hielprik
- jaarlijks
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Voeding

* borstvoeding
-moederbinding
-afweer
-mondmotoriek

* 15% minder verbranding in rust

e vitaminen

Bewegingsapparaat
spieren

e spierslapte

e vertraagde ontwikkeling

e andere volgorde

e zuig-kauw-articulatieproblemen -->
logopedist

 houdings- en evenwichtsproblemen->
fysiotherapeut
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Ontwikkeling

Atlanto-axiale instabiliteit

Omvang van
het ruggemerg
[ ruggemerg volgs

aaronder ve L
du, smartachtig
ent dat men flum

nale noemt en dat

Carote
hersenen

Sclredel

Kleine

hersenen

Rugermenrg

bij 15% zonder symptomen

1% symptomen:

pijn in de nek, bewegings-
beperking, minder goed gaan
lopen, weer incontinent, gevoel
benen achteruit, afw. reflexen

oorzaak: infecties, ongeluk,
intubatie en sporadisch sport
controle:

-dwarse rontgenfoto(omstreden)

-jaarlijks neurologisch
onderzoek
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Huid 1)

afw. bij > 50% :

-droge huid, al of niet met eczeem
-schimmelinfecties voeten en/of nagels
-puisten

-versterkte eeltvorming
voetzolen/handpalmen

- kloven en ontstekingen lippen

Huid (2)

e Bij < 50%:
alopecia areata: scherp begrensde kale plekken
--> bij meesten haar na jaar terug

--> corticosteroid-injecties, creme,lotion

blauwe vingers,tenen,neus, oren
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Voortplanting

ontwikkeling geslachtskenmerken normaal
minder okselbeharing

minder baardgroei(snor)

normaal menstruatie verloop

veel vrouwen vruchtbaar

mannen kunnen vruchtbaar zijn
anticonceptie als bij anderen

Vaccinatie

e normale schema

o extra: Hepatitis B
-gevoelig voor infectie
-vaker drager
-schema: 2-4-11mnd
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Medische zorg (;

beoordeling en advies
teambespreking

op een dagdeel
kennisconcentratie
kennis uitdragen

LEIDRAAD
VOOR DE MEDISCHE BEGELEIDING VAN KINDEREN MET

HET DOWN SYNDROOM

Samengesield door de Werkgroep Down Syndrooim
wvan de
Sectie Erfelijke en Aangeboren Aandoeningen
van de
Nederlandse Vereniging voor Kindergeneeskunde

Onder redactie van: R. Borstlap, kinderarts

Met bijdrage en medewerking van:

J.A.AM, van Diemen-Steenvoorde, [. Hiemstra, R.A. Hirasing, P.H.G. Hogeman,

M.L. Mearin Manrique, Th.A. Nijenhuijs, J. Ontenkamp, H.G. Sie, E.J. Siderius,
I.P. van Wouwe, kinderartsen
F. van Biezen, orthopedisch chirurg
C.G.D.5. Czizmadia, arts-onderzoeker
J.G. Veenstra, logopedist
E. Hopma, diétiste
A. Leemereise, co-assistent
M.M. A. Borstlap-Matthijssen, secretaresse

April 1998
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bij kinderen met Down Syodeasm

controle 5 7 -|s | 9 | 10§

tot volwassen leeftijd
Kindercardioloog - hij 15j herhalen
KNEY, pehoor + y it B . . iedere 2 jaar
Oibstr. Apnoe syn
Oognrtzforthoptisg
Obstipatio
Cocliakic
. Schildklierfunctic * i T * + + feder janr
Heupen en patella
Atlanto-axiale inst. + + 'I + + iedier jaar
Tandarts . |+ ieder halfjuar
Laogopodia
Kinderfysioth.
Soc. Ped. DNenst

Heparitis B vace. - + wace bij 1,2,0n 7 mnad

Klin genetica L antenatale sereening bij

volgende swangerschap

Preventie?

oor zaken non - digunctie met als gevolg
trisomie 21 nog onbekend

wel bekend:

- moedersvan DS hebben deficiénte foliumzuur
stofwisseling

- foliumzuur deficiéntie>

- breuk DNA streng
abnormale genexpressie
abnormale chromosoomdeling

-hypothese:
abnor male chromosoomdeling bij
foliumzuurdeficié leidt tot trisomie 21

-> preventie trisomie door
foliumzuur suppletierond conceptie?




Pil tegen DS?

- er zijn sterke aanwijzingen dat er bij mensen
met DS een verhoogde hoevedheid
zogenaamde vrijeradicalen voorkomen

-worden in verband gebracht met:
- het minder functioneren van het
immuunsysteem
- het ontstaan van kanker
- verminderde ver standelijke
ontwikkeling
- vroegtijdige veroudering

- bij DS dusextra behoefte aan
anti-oxidanten, oain vitamineC en E en
selenium?
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