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Celem konferenciji jest prewencja ot$¢oi nadwagi, wydhaenie oraz poprawa jako
zycia u 0s0b z Zespotem Downa.

Konferencja ma na celu zgkiszenie swiadomdci personelu medycznego, rodzicéw i
opiekunow dotycacej wiaciwego odywiania i aktywndci fizycznej osob z Zespotem
Downa.

Nalezy pamktaé, ze istnieje wiele metod terapeutycznych eiziktorym mazna
wspiera& rozwoj dzieci.

W przypadku dzieci rozwijagych s¢ z op&nieniem bardzo wane jest umiegjtne
pobudzanie aktywnigi (odpowiednie zabawy,wiczenia oraz oziwianie). Dlatego bardzo

wazna jest rola rodzicéw, ktdrzy pierwszymi terapeutami swoich dzieci.

Kierownik Katedry Dietetyki
Wyzszej Szkoty Nauk Spotecznych
w Lublinie

dr n. farm. Marcin Mandryk
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MARSZALEK
WOJEWODZTWA LUBELSKIEGO

Krzysztof Hetman

dr n. farm. Marcin Mandryk
Kierownik Katedry Dietetyki
WSNS w Lublinie

Serdecznie dzigkuje za ;uproszenie na I Ogdlnopolskq Konferencje Naukowq Katedry Wyzszej
Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie pt. ,Od teorii do praktyki... Postepowanie terapeutyczne w
otytodci u 0sdb z zespotem Downa”. Niestety, ze wzgledu na wczeéniej podjete zobowiqzania, nie moge
w niej uczestniczyc. Przesytam pozdrowienia i wyrazy szacunku Organizatorom, Prelegentom oraz
Gosciom.

Jestem gteboko przekonany, ze spotkanie bedzie obfitowaé w wiele interesujgcych dyskusji, a
wysnute wnioski pomogq rodzinom 0sob z zespotem Downa w wypracowaniu modelu prawidtowego
Zywienia.

Zycze Paristwu owocnych obrad, realizacji kolejnych cennych inicjatyw oraz wielu
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ZBIGNIEW WOJCIECHOWSKI

Poset na Sejm

Chciatbym przekaza serdeczne gratulacje Panu dr Marcinowi Mandrykanaz
wszystkim prelegentom za zorganizowanie dzisiejkaaferencji oraz gace podz¢kowania
dla wszystkich oséb, ktére wezarnw niej dzisiaj udziat. Problematyka zdrowotna jeststowi
mi szczegolnie bliska, dlatego inicjatywy takie jdkisiejsza uwzam za bardzo wae.
Bytem jednym 1z zalycieli fundacji Wczesnego Wykrywania Raka oraz enat
przyjemnag¢ wspotpracowa z Panem dr Marcinem Mandrykiem przy jego wécaejszych
przeds¢wzieciach takich jak na przyktad akcja "Stop dopalaczetop narkotykom"Zycze
Paistwu wielu ciekawych informacji i wnioskow plyoych z dzisiejszych prelekcji oraz
wielu kolejnych ciekawych inicjatyw.



BEATA DREWIENKOWSKA

Prezes Fundaciji ,Mali Szczsliwi” im. Janusza Korczaka

Niepetnosprawni stanowi znaczny odsetek w Naszym spotecsteie, zyja
niedostrzeeni i niedocenieni, borykajsie najczsciej sami ze swoimi problemami. Pomimo
tego nie chg by¢ cigzarem dla innych. Pracuji pragry jak Kazdy realizowa swoje
marzenia. Niestety, nie zawsze mo@bowizkiem naszym jest im w tym pomac.

Zakres dziatalnéci Fundacji ,Mali Szcgsliwi” im. Janusza Korczaka obejmuje
dziatalnag¢ statutows, ktorej celem jest:

- zapobieganie sieroctwu spotecznemu w Polsce orampalzieciom z rodzin
patologicznych i ubogich,

- pomoc dzieciom i osobom niepetnosprawnym w zlmmsci rozwoju i
adaptacji w otaczagym srodowisku spotecznym oraz ich rehabilitacji
kulturalnej i emocjonalnej,

- pomoc dzieciom z domow dziecka,

- pomoc dzieciom osieroconym, chorym i opuszczonym,

- propagowanie w spotecagtwie postaw prorodzinnych.

Cele swoje Fundacja realizuje poprzez: wspotpraacsrodkami adopcyjno-opiekiczymi,

niesienie pomocy dzieciom znajdoym skt w trudnej sytuacji zyciowej z rodzin
patologicznych, déwiadczonych przez los, z rodzin biednych. Poprzeawizywanie

kontaktow z dziémi cigzko i nieuleczalnie chorymi, przebywaymi w szpitalach,
hospicjach orazwwodkach adaptacyjnych, wspieranie dzieci z domoéwatka, propagowanie
W spoteczéstwie postaw pro rodzinnych poprzez organizowanm®tie z osobami
ciesacymi sk duzym autorytetem moralnym oraz wyrabianie u dzieccsinku wobec
starszych (w tym opiekundéw), pomoc stabszym, drkddportaz materiatow umeliwiajacych

edukacg w tym zakresie, organizacmprez.

W naszym dorobku jest wiele imprez charytatywnywd ktérymi honorowy patronat
objat Prezydent Miasta Lublina, Wice Prezydent Miasi#blina, Biuro Promocji Miasta
Lublina, Wydziat Kultury, Wydziat Zdrowia, MOPR, @gum Kultury, Dziennik Wschodni,
Radio Puls, Telewizja Polska o/Lublin.

Organizujemy m.in. Lubelskie Spotkania Twoércad Poetow i Artystow
Niepetnosprawnych”, Integracyjny Piknik Rehabilygty, Artystycza Wigilie i Artystycziy

Wielkanocktore sprzyjag rehabilitacji spotecznej, krzewieniu kultury i m@&niu zdolndgci



artystycznych wréd osob niepetnosprawnych orazzgtintegraciji osob niepetnosprawnych i
petnosprawnych, przetanygj bariery dziejce osoby niepetnosprawne z petnosprawnymi.
Celem tych imprez jest: umldwvienie zaprezentowania swojej twoOrGeo przez osoby
niepetnosprawne przed szesgbubliczngcia, przez co przetamanie barier dzmjich osoby
niepetnosprawne i petnosprawne, wyeliminowanie kiekgdw u uzdolnionych artystycznie
0osb6b niepetnosprawnych, pokazania jakydwdsetek w naszym spotedstwie stanowg
utalentowane osoby niepetnosprawne, rehabilitasfd miepetnosprawnych zskiszapca ich
samodzielné¢ psychiczma, zwiekszenieswiadomaci mieszkacow Lublina o przyczynach i
skutkach powstawania niepetnospradaimraz zaistnienie wwiadomaci wiekszej dbatéci

0 stan zdrowia, zwkszenieswiadomdaci ludzi o maliwosci terapii za pomag twoérczaci
artystycznej, uprawiania sportu m.in. hipoterapiggromowanie o0sgnig¢ 0sOb
niepetnosprawnych w mych sferachzycia spotecznego, stworzenie siwosci czynnego
spedzania wolnego czasu, ksztattowanie pozytywnych tgws wobec  0sOb
niepetnosprawnych $od lokalnej spoteczrici, zwalczanie przejawow dyskryminaciji osob
niepetnosprawnych, podniesienie u 0s6b niepeinaspreh poczucia wlasnej wakd,
zackecenie i zmotywowanie 0s0b niepetnosprawnych dozéaksktywndci. Pragniemy ni&
radai¢ i spetnienie naszym niepetnosprawnym przyjaciot@mpetnienie ktére odnajdujw
mozliwosci zintegrowania i podczas bardzo rodzinnych imprez. Przewodnim cgksh
rozwijanie zdolnéci artystycznych u o0so6b niepetnosprawnych co pmayez sk do
rehabilitacji spotecznej tych oséb zWszajcej ich samodzielni@ psychiczia oraz
wyrabianie potrzeby wzajemnego wspierani wispotpracy i wymianie dwiadcze.

Stale niglismy pomoc Domom Dziecka przy ul. Sierocej w Lubirweaz przy ul.
Pogodnej w Lublinie. Corocznie organizujemy a&kcjGwiazdka z Fundag] dla
podopiecznych Rodzinnego Domu Dziecka im. J. Kdwazapodopiecznych Placéwki
Wielofunkcyjnej Pogodny Dom oraz pacjentow Oddziafbnkologicznego Szpitala
Dzieckcego przy ul. Chatki w Lublinie. Dziatamy w myli zasady,ze dawanie sprawia
dwo wiekszy radad¢ niz branie. Szczegdinradd¢ za budzi dmiechngta buzia chorego,
zmeczonego bolem lub samotitig dziecka. Staramy sspetnid takze indywidualne préby
0 wsparcie leczeniaghbz rehabilitacji matych pacjentow, tu memy sg¢ cieszy wieloma
sukcesami, kiedy stan dziecka wimee st poprawit.

Zorganizowakmy kilka aukcji prac plastycznych, z ktérych dochgrdeznaczony zostat
do dziecgcego hospicjum. Na miarnaszych mgiwosci wspomagamy Domy Pomocy
Spotecznej, Warsztaty Terapii Zajowej, osoby ubogie potrzelwe wsparcia w

codziennymzyciu.



To tylko czéé¢ z dziata, ktore wykonuje nasza Fundacja. Staramy rges¢ pomoc
potrzebugcym, nie odwracagtowy na cierpienie i zwykite ludzkie potrzeby. @tay s¢ byc¢
tam gdzie jestamy potrzebni.

Nasza dziataln&@ nie opiera s jedynie na organizacji cyklicznych imprez,zdago dnia
staramy si dziat& na rzecz naszych podopiecznych i w ich interddmmagamy finansowo,
rzeczowo, wkasnymiekami i sercem.

Od roku 2008 Fundacja jako organizacjayiku publicznego zbiera tak datki w postaci
1%. Dziatania na rzecz dzieci i niepetnosprawnyohnte wszystko. Zorganizowainy
rowniez licytacje pséw z lubelskiego schroniska, z ktérej dochéeépnaczony zostat na jego
potrzeby. Cigle staramy si rozszerz& nasza dziatalng tak aby nié¢ pomoc wszystkim,
ktérzy jej potrzebuj. Coraz wgcej 0sOb zgtaszaesido nas o pomoc i coraz ¢eej dzieci
czeka na wsparcie, dlatega tmlecydowakmy sk uruchomé akcg Przyjazna Torba, z ktorej
dochdéd przeznaczamy na dziatania statutowe.

Przyjazna Torba otrzymata certyfikaty Polish Pradakaz Torboprzyjazngrodowisku. W
projekcie tym 4czymy propagowanie ekologicznego trybycia oraz wspieranie dziataléo
statutowej przez sprzeddoreb Ekologicznych. Dochod ze sprzegldoreb przeznaczony
jest na rzecz osOb najbardziej potrzabygh, na walk z kalectwem, pomoc dzieciom
osieroconym i chorym. Torby oznaczonglggiem Fundacji oraz hastem, co jednoznacznie
wskazuje na fakt pomocy kupupc torbe pomagasz tym ktdrzy potrzelpdjwojej pomocy
Hasto jest dostosowane do aktualnych potrzeb i calktéry § zbierane piemdze, jak
rowniez hastem neutralnynpomagaj innym, jestem aby pomagavspieram ekologi
Ewentualnie, jéli zachodzi taka konieczié, torby % nieoznakowane. Niemniej dochdd ze
sprzeday przeznaczony jest na cele statutowe.

W roku 2010 brafimy réwniez czynny udziat w akcji TVP Lublin ,Stonik Nadzie
sfinansowaklimy telewizor dla oddziatu dializ Szpitala Dzigmego w Lublinie oraz DVD dla
dziecka chorego na raka nerek.

W roku 2011 zobowzaliimy sk takze pomoéc Placowce opiekezo-wychowawczej
Pogodny Dom w odnowie Sali gimnastycznej i wypodaytetnim....

Srodki na dziatalné Fundacja gromadzi z daréw od ludzi wielkiego sdrgidwnie z
1%.

Fundacja jest OrganizacjPazytku Publicznego i dziata NON PROFIT. Wszyscy
wolontariusze i zawgd fundacji dziataj charytatywnie nie biac nawet 1 zt za swgjprac.

Ciagle staramy si rozszerzé& nasza dziataln@ tak aby nié¢ pomoc wszystkim, ktorzy jej



potrzebuj. Pragniemy otworzy osrodek hipoterapii oraz rozszerzy dziatalngé
zapobiegawcz kalectwu, otocz§ opieka wigksz liczbe ludzi potrzebujcych, osieroconych i
chorych dzieci oraz niepetnosprawnych.
KRS: 0000099653
Nr konta: 16 1240 2470 1111 0010 0684 4687
www.maliszczesliwi.pl
Fundacja Mali Szegliwi im. Janusza Korczaka
Biuro: ul. Romera 15, 20-487 Lublin
Tel./fax 81 7472266



IZABELA MADEJ

Prezes Stowarzyszenia Rodzin Osob z Zespotem Dowtikryty Skarb”

Stowarzyszenie ,Ukryty Skarb” ma na celu dzielesie swoimi dadwiadczeniem,
zwtaszcza z mtodymi rodzicami, ktorzy potrzebwsparcia oraz rzetelnych informacji jak
wychowa dziecko z Zespotem Downa.

Koncentrujemy s na jak najszybszym dotarciu do rodzin, w ktoryajamwito sk
dziecko z Zespotem Downa i otoczeniu ich wsparciepielky, udzieleniu wszelkich
dostpnych nam informacji na temat leczenia i rehaldjitanalego dziecka. Z wiasnych
doswiadczeé wiemy, ze dos¢p do takich informacji na oddziatach noworodkowygitzniej
w gabinetach lekarzy rodzinnych oraz specjalisf@st niewystarczagy i rodzice cgsto &
pozostawieni sami sobie. Zajmujemy sbwniez spravg edukacji, ktora jest niezmiernie
waznym problemem, szukamy rozyzen, ktére uwzgtdniataby wszystkie potrzeby naszych
dzieci.

Chetnie nawizemy kontakt z osobami i organizacjami, ktérymylea sercu dobro
naszych dzieci i ktore chciatyby i ydzap sic w dziatania na rzecz kreowania dla nich dobrej,
jasnej przyszifci.

Dzigkujemy niezmiernie organizatorom konferencji zadjpcie tak wanego tematu
jakim jest zdrowie OsoOb z ZD. Problem ten poemiby poruszany jak najezciej,
jednak swiadoma¢ | wiedza w tym kierunku w Polsce nie jest rozppgechniana co jest
wielkim biedem z powodu drastycznego wzrost uradgeieci z ZD na catyniwiecie.
Dlatego te mamy nadziej ze konferencja ddzie konfereng cykliczrg i z kazdym rokiem
bedziemy mogli poszerzasz wiegz lekarzy, rodzicéw, oraz os6b blisko awanych z
osobami z ZD. Mamy nadziege Lublin nie dzie juz sciam wschodm, gdzie nic si nie
dzieje ale perelk Polski.



FABRYK A
SKRZYDEL

FUNDACUJA

Fundacja wspiera dzieci i mitodzieszczegolnie uzdolnian sportowo, nie mogga
rozwija¢ swoich talentow z uwagi na niedostatgbdkéw finansowych. Udziela pomocy
sekcjom sportowym w szkotach, klubom sportowym. dpodije i wspiera dziatania w
zakresie upowszechniania uprawiania sportrow dzieci i miodziegy w szczegolngri
wywodzcych s¢ z biednych rodzin.

Fundacja wspoéipracuje z lokalnymi sekcjami sportmivy Zajmuje s¢ profilaktyka
nadwagi i otytdci poprzez popularyzagjaktywndci fizycznej wéréd dzieci i mtodzigy.
Promuje zdrowy styluzycia i odzywianie. Zwkksza swiadomaé rodzicow dotycz
wiasciwego odywiania i aktywndci fizycznej swoich dzieci.

Organizuje i prowadzi kluby sportowo-resocjaliza®yjw biednych dzielnicach miast dla
dzieci i miodziey z rodzin patologicznych. Organizuje sekcje speeodla dzieci i
miodziezy dotknitych niepetnosprawricia w wyniku wypadkdéw losowych, chcych

rozwija¢ swoje zainteresowania sportowe.

KRS:0000385605

www.fabrykaskrzydel.pl



PROGRAM

9.00-9.30 -Rejestracja uczestnikow

9.30 —Uroczysteotwarcie konferenciji
Kierownik Katedry Dietetyki Wyszej Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie —
dr n. farm. Marcin Mandryk

9.35-10.00 -Wystgpienia gaci
Poset Zbigniew Wojciechowski
Prezes Fundacji ,Mali Szediwi” im. Janusza KorczakeBeata Drewienkowska

Prezes Stowarzyszenia Rodzin Osob z Zespotem Dtukrgty Skarb"- 1zabela Madej

10.00-11.30 -Sesja |

Dr n. farm. Waldemar Biadu

» 2espot Downa — wyspowanie, mechanizm powstawania i etiologia”

Dr n. med. Marek Tomaszewski

.Medycyna a trisomia 21 pary chromosomow”

Dr hab. n. farm. Ewa Poleszak

.Bezpieczaéstwo farmakoterapii w wybranych jednostkach chovayah u oséb z zespotem

Downa”

11.30-12.00 Przerwa na kawe

12.00 -13.30 -Sesja Il

Dr n. farm. Andrzej Kot

,Zywienie 0sbb z zespotem Downa”

Dr n. rol. WiolettaZukiewicz-Sobczak
~Profilaktyka otytdgci u oséb z zespotem Downa”
Mgr Joanna Smarzak

.Nie wystarczy jé¢, nalezy sic odzywiaé — prawidtowezywienie w zespole Downa”



13.30-14.0CPrzerwa na kawe

14.00-15.45%5esja lll

Lek. med. llona Jaszczuk

.Pacjent z zespotem Downa w praktyce lekarza pargenetycznej’

Dr n. med. Beata Rybojad

»<Jwarunkowania do otyi&i u dzieci z zespotem Downa”

Dr hab. n. hum. Andrzej Lipczski

»~Jakas¢ zycia osob z zespotem Downa i ich rodzin”

Mgr Zaneta Polaska

~Praktyczne pogpowanie terapeutyczne w oty u osob z zespotem Downa”
Mgr fizjoterapii Anna Krawulska

,Diagnostyka i rehabilitacja u dzieci z zespotemba”

15.45 —Zapraszamy na pocestunek



Sesja |

Zespot Downa jako problem medyczny



Dr n. farm WALDEMAR BIADU N

Zespot Downa — wysgpowanie, mechanizm powstawania i etiologia

Katedra Dietetyki Wyszej Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Nazwa zespotu pochodzi od nazwiska jego odkrywe§rykw 1866 r. opisat grup
0s6b upéledzonych. Poniewaich wygld sugerowat pewne cechy orientalne, direespot
mongolizmem. Wkrétce potem okazate,sie choroba wyspuje take u innych ras. W 1959
r. Lejeune i wsp. odkryli etiologizespotu. Byta to zarazem pierwsza wykryta abearacj
chromosomowa cztowieka.

Zespot Downa wysgpuje przegitnie z czstascia 1 na 70Qzywych urodzé. W czasie
poczcia czstai¢ jest znacznie wksza, ale ponad 60% ulega samoistnemu poronierga, a
najmniej 20% rodzi gi martwe.Smiertelng¢ jest nieco wiksza nk wsréd oséb zdrowych,
wigCc czstas¢ rzeczywista zespotu w populacji wynosi okoto 1:80@rzyczym
charakterystycznego fenotypu w zespole Downa jest tzwkkszenie dawki genu. W
chromosomie 21 tylko ¢ genow odpowiada za fenotyp. Odkryto tzw. krytyczegion
chromosomu, ktory wystarcza do wysenia typowych objawow. Za fenotyp odpowiada
prawdopodobnie trisomia dystalnegéai dtugiego ramienia.

Wigkszas¢ (93%) przypadkow jest zwykitrisomi. Wynika ona z non-dysjunkcji
zwykle w pierwszym, rzadziej drugim, podziale meggznym. Chromosom dodatkowy
pochodzi w 4/5 przypadkow od matki. Taki przypadelrza si zwykle nieoczekiwanie, Za
przyczyna non-dysjunkcji pozostaje nieznana. W ptatgch przypadkach zwykle dziecko
otrzymuje dodatkow kopic chromosomu od jednego z rodzicéw — nosiciela tokasiji
zrownowaonej lub ma translokagjde novo.

Identyfikacja translokacji jest niezwykle istotn@gniewa potomstwo oséb-nosicieli
jest obcazone ryzykiem wysipienia trisomii. Chociau nosicieli w we¢kszaici nie stwierdza
sig odchylen od normy, badania statystyczne wykazalyestzze wysipowanie wad
wrodzonych i niedorozwoju umystowego. U nosicielekserwuje s wzrost poronié
samoistnych, u nosicieli ¢gciej stwierdza si bezptodnéc.

Przynajmniej co setny pacjent ma mozaikéiinii komorkowych. Jest ona efektem

non-dysjunkcji podczas mitozy w rozwialym sk zarodku. Opisano przypadki zespotu



Downa, w ktorych stwierdzono dwie (czasentaeej) populacje komorek: jedre trisoma
21, drug, — z prawidtowym kariotypem. Cechy kliniczne tycspbnikdéw bywaj tagodniejsze
niz w pelnym zespole. Znane, $ardzo rzadkie przypadki wygtienia zespotu Downa u
jednego z bliniat monozygotycznych (tzw. monozygotyczacheterokariotypowa). Zespoét
Downa mae take wspotwystpowa z z. Klinefeltera, Turnera i Edwardsa. Jest tdteim
podwajnej non-dysjunkcji.

Czestas¢ wzrasta z wiekiem matki. Krzywa gstoéci urodzé dzieci z zespotem
Downa pozostaje ptaska do 30 rakycia, a okoto 35 roku zaczyna gwattownie wznosi.
Ryzyko urodzenia dziecka z zespotem wynosi 1:2006atka poniej 20 roku), 1:1000 (30
lat), 1:100 (40 lat) i 1:50 (powrgj 45 lat). Nowsze dane nie potwierdgajviazku miedzy
czestascia choroby a wiekiem ojca. Najprawdopodobniej nidmelngi¢ chromosomoéw 21
wystepuje prawie tak samo ¢zto w oocytach starszych kobiet jak i w spermatadyt
starszych nwczyzn. Poniewa mezczyzna wytwarza jednocggie miliony gamet,
nieprawidtowe plemniki majmniejsz szang na zaptodnienie. W przypadku kobiety taka
Lfywalizacja” nie wysg¢puje (oogamia).

Penrose i wsp. pierwsi zbadali rodginv ktorej wérdd trojga dzieci wyspity dwa
przypadki zespotu Downa. Obaj chiopcy z zespotenelinpo 46 chromosomoéw oraz
translokacj G/D. przebadano réwnidgrzy spokrewnione zatrodzirg fenotypowo normalne
kobiety. Wszystkie miaty po 45 chromosoméw oramgtakacg G/D.

Sq rodziny, w ktérych stwierdzagiwigkszone ryzyko wygpienia choroby zvazane
Z rodzinny, predyspozyej do non-dysjunkcji. Dla mtodych zdrowych rodzicéwspadanie
dziecka z zespotem Downagpiokrotnie zweksza maliwos¢ urodzenia nagpnego dziecka
z tym zespotem. Zeli w przypadku zespotu Downa stwierdzi di7 chromosomoéw (trisomia
21), a garnitur chromosomalny rodzicow jest prawidt, ryzyko wysipienia choroby u
drugiego dziecka wynosi 1-2%, niezaiee od wieku matki. Rodzinne wygtowanie zespotu
Downa wize sk czsto z ukladem mozaikowym w kariotypie rodzicéw kranslokacyja
forma zespotu.

Zespot Downa jest jedre chordb charakteryzagych sg przyspieszonym starzeniem
sig, w ktorych wysgpuje zwkkszone wytwarzanie RFT (gtdwnie anionorodnik
ponadtlenkowy). Jest to wez paradoksalne, skoro — jak svydaje - objawy zespotu Downa
Sa nasgpstwem wyhcznie nadmiarowego fragmentu chromosomu 21 zawmrgp gen
kodujgcy SOD (region pasma 21g22.1). Z pevaig niedob6r SOD jest szkodliwy. Opisano
przypadek chtopca z e&xiowa monosomy 21. Jego komorki nie miaty exi jednego z
chromosomow 21 zawiergjego gen kodgpy SOD i wskutek tego zmniejszpaktywnacs¢



enzymu. Pluca chiopca wykazywaly wzmoa wrazliwos¢ na toksyczne dziatanie tlenu.
Komérki oséb z zespotem Downa majwickszory 0 50% aktywné¢ enzymu i mimo
to nie funkcjonuyj lepiej, wykazuy szereg nieprawidtowgi i ogolniezyja krocej niz komorki
ludzi zdrowych. Nie jest do Kma jasne, czy wknie zwkkszenie aktywnéci SOD jest
gldbwnym defektem metabolicznym odpowiedzialnym abdurzenia metaboliczne w zespole
Downa prowadzce do anomalii anatomicznych i niedorozwoju umysiga Badania myszy
transgenicznych z dodatkowym genem SOD wykazahkadzenia paiczer nerwowo-
migsniowych i podwyszenie poziomu peroksydacji lipiddow w mozgu, co tgysje rownie
u chorych z zespolem Downa. A ¢ei nadmiar ochronnego enzymu szkodzi, gdye
towarzyszy temu wzrost aktywfm enzymow (katalaza i peroksydaza glutationowa)
usuwajicych nadtlenek wodoru, ktéry — podobnie jak powestaj z niego rodnik
hydroksylowy — naley takze do RFT. By maze zwkkszenie stzenia stacjonarnego
nadtlenku wodoru jest odpowiedzialne za symptomgsstoksydacyjnego u 0sob z zespotem,
takie jak zwekszone stzenie produktow peroksydacii lipidow w osoczu krwimidzgu.
Przemawia za tym szereg sddadczédr z liniami komorkowymi myszy i czlowieka
zawierajcymi dodatkowe kopie genu SOD cziowieka. U myszysestyowano m.in.
zwiekszomy czestaé¢ peknig¢ DNA i opGznienie wzrostu. Jednoczesne wprowadzenie genu
SOD i katalazy nie spowodowato zmiany wdavosci komérek. Myszy transgeniczne z
wszczepionym genem SOD cziowieka maj podobnie jak chorzy z zespotem Downa —
obnizony poziom serotoniny i wykazujobecn&é¢ zaburzé struktury ptytek nerwowo-
migsniowych. Otrzymane wyniki sugeg)jze nawet mate odchylenia od fizjologicznego
stosunku aktywn@i SOD i enzymow rozkladagych nadtlenek wodoru magw
dramatyczny sposéb  zmiéni wrazliwos¢  komérek na  stres  oksydacyjny.



dr n. med. MAREK TOMASZEWSHK? dr n. med. MONIKA TOMASZEWSKA?*

Medycyna a trisomia 21 pary chromosomoéw

Katedra i Zaktad Anatomii Prawidtowej Czlowieka Weirsytetu Medycznego w Lublinie
“Paistwowa Szkota Wisza im. Papiea Jana Pawta Il w Biatej Podlaskiej, Instytut Zdimw
3| zaktad Radiologii Lekarskiej Uniwersytetu Medyezjo w Lublinie

* Katedra Dietetyki Wyszej Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Na organizmzywy podczas calego okresu rozwoju dzigtapznorodne czynniki
ksztattupce jego zdoln&i biologiczne. Kada zmiana w materiale genetycznym povesiaj
samorzutnie lub pod wptywem mndorodnych czynnikéw, juz samej nazwy spetnia miano
mutacji. W zalenosci od efektu fenotypowego me ona nie wplysc na organizm (mutacja
obogtna), lydz prowadzé do jego powznego upéledzenia (mutacja subletalna) omierci
(mutacja letalna). Ze wzgdu na mechanizm dziatania mutaojozemy podziek na mutagj:
genow (nukleotydov lub punktows), chromosomow lub genomow. W tej ostatniej
wyrozniamy: aneuploidi, euploide i poliploidie. Poliploidia polega na obecéw wickszej
niz dwéch kompletnych haploidalnych zestawdéw chromaser(8n, 5n itd.), zaaneuploidia
- na zwegkszeniu lub zmniejszeniu pojedynczych chromosom®@bok nullisomii (brak
jednej pary chromosoméw, 2n-2), monosomii (brak@dkopii danego chromosomu, 2n-1) i
disomii (obecné& dwoch kopii danego chromosomu, 2n), trisomia, iceylecnd¢ trzech
kopii danego chromosomu (2n+1) jest przyktadem plogdii. Trisomia 21 pary

chromosomoOw powszechnie nhazywana jest zespotem &own



Dr hab. n. farmEWA POLESZAK

Bezpiecza@stwo farmakoterapii w wybranych jednostkach chorolmwych u

0s6b z zespotem Downa

Katedra i Zaktad Farmacji Stosowanej UM w Lublinie

Wyzsza Szkota Nauk Spotecznych w Lublinie

Najczscie] wystpujace jednostki chorobowe u 0s6b z zespotem Downa .in..m
choroby tarczycy, cukrzyca, oraz zaburzenia negiotme.

Niedoczynné¢ tarczycy — mee by wrodzona lub nabyta. Leczenie niedoczyano
tarczycy polega na substytucyjnej pogl@oli sodowej lewotyroksyny. Wae: konieczness
systematyczne badania funkcji tarczycy u miozzie dorostych z zespotem Downa,
poczawszy od urodzenia, co 6 miesy. Nadczynné&t tarczycy — wysipuje zdecydowanie
rzadziej nk niedoczynnét, ale czsciej niz u pacjentow bez zespotu Downa. W leczeniu
stosuje si leki tyreostatyczne, a w przypadku nawrotu chordajeca s zastosowanie
radiojodu lub operacyjne usyggie tarczycy

Cukrzyca — u pacjentow z zespotem Downa gysk oba podstawowe typy cukrzycy
(cukrzyca typu 1 i cukrzyca typu 2). Leczeniem Dwy cukrzycy typu 1 jest podansuliny
w systemie intensywnej insulinoterapii za pompenow lub osobistej pompy insulinowej. W
cukrzycy typu 2 leczenie obejmuje dostosogvaio stanu zdrowia aktywré fizyczma,
odpowiedns diek, oraz leczenie farmakologiczne

Zaburzenia neurologiczne wypllja u 0séb z zespotlem Downa dzégsbkrotnie
czesciej niz w populacji, co ma zweek ze zmieniog nieco budow ukiadu nerwowego.
Ryzyko pojawienie gidrgawek jest wysokie w okresie noworodkowo-niengawn, potem
po okresie stabilizacji wzrasta gwattownie w okeestiarzenia — uwa sk, ze jest to problem
nawet do 70% starszych ludzi z zespotem Downa.dzkleiu stosuje sifenytoire

Choroba Alzheimera wygbuje kilkakrotnie cgsciej u os6b z trisomi 21 niz w
populacji. Wsrod ogoétu spoteczesstwa schorzenie to ujawniagszwykle powyej 60 roku
zycia, natomiast w przypadku oséb z zespotem Dowrjawy choroby mog ujawni sie
znacznie wczaiej, nawet po ukaczeniu 35 rokuzycia. Zwykle czas od wysgpienia
pierwszych objawdw choroby do jej rozpoznania wyras®to roku, dlatego bardzo istotne
jest informowanie 0s6b opiekigych s¢ osobami z zespotem Downa o #iwosci zacho-



rowania, co daje szansia wdraenie odpowiedniego pagtowania. W leczeniu najlepiej
udokumentowane jest stosowanie lekow, ktére wznagcdiiatanie uktadu cholinergicznego
(donepezil, galantamina), oraz lekébw hamygh dziatanie kwasu N -metylo-D-
asparaginowego — memantyna.

Nie s to wszystkie jednostki chorobowe jakie mogystapi¢ u 0sob z trisomai 21,
dlatego leczenie wymaga szczegodlnej uwagi i astiri. Stosowane leki magwykazywa
istotne klinicznie interakcje oraz mogrowadzé do wystpienia dziatd niepazadanych,

ktére mog maskowa wspotwysgpowanie innych choréb.



Sesja

Profilaktyka otyto §ci i nadwagi oraz zagraenia z nimi zwgzane u 0sob z

Zespotem Downa



Dr n. farm. ANDRZEJ KOT
Zywienie 0s0b z zespotem Downa

Uniwersytet Medyczny w Lublinie; Katedra i Zaktdgiwnaosci i Zywienia
Katedra Dietetyki Wysze] Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Zespot Downa jest zespotem wrodzonych zahurgenetycznych charakteryaay
znacznym opgnieniem rozwoju umystowego oraz rysami twarzy paymapcymi typ
mongolski. Przyczysm choroby jest trisomia 21 chromosomu. Objawy kimme g§ dosé
charakterystyczne: zmarszczki faldu powiekowegmsrsik ustawienie szpary powiekowej,
niedorozwdéj umystowy, ptaska twarz, szerokie krétkitonie .Wysipuja wady wrodzone
przewodu pokarmowego, wrodzone wady serca, choubdgdu krwiotwdérczego. Dzieci z
zespotem Downa wykazyuppaledzenie umystowe, ktoremu towarzyszy ofgto

Zywienie w zespole Downa sprowadza glownie do ograniczenia nadmiernej masy
ciata. U dzieci do 7 rokuycia nie zaleca siograniczé kalorycznych. Dieta polega na
zmniejszeniu tluszczu w potrawach, zkszeniu udzialu warzyw, owocow i produktow
zbazowych z petnego ziarna o wysokiej zawaddbdtonnika. U dzieci powsej 7 rokuzycia
stosuje si diekt ubogokalorycza ale zbilansowan pod wzgédem poday poszczegdlnych
sktadnikéw pokarmowych. Wznona aktywné¢ fizyczna obok diety stanowi podstawowy
element kuracji odchudzgge). Najtrwalsze rezultaty nie nasace organizmu na powiktania
daje odchudzanie powolne. Ubytek masy ciata powingnosé 0,5-1,0 kg tygodniowo, tj.
2-4 kg miesicznie.

Najlepsze rezultaty daje dieta ubogoenergetyc@mzgatoresztkowa z ograniczeniem
ttuszczu i produktow wglowodanowych o wysokim indeksie glikemicznym) siwana przez

dtugi czas.



Dr n. rolniczych WIOLETTAZUKIEWICZ-SOBCZAK

Profilaktyka otyto $ci u 0s6b z Zespotem Downa (ZD)

Zaktad Aerobiologii i Alergologii, IMW
Katedra Dietetyki Wyszej Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Zespot Downa (ZD) jest najegtsz genetycza przyczyry upaledzenia umystowego.
Do zaburzé endokrynologicznych towarzyszych ZD nalea: niedoczynnéc tarczycy,
niskorosta@¢, otytas¢, zaburzenia dojrzewania i cukrzyca. Ryzyko wpgstnia cukrzycy typu
1 i typu 2 rownie jest wiksze u dotkritych trisomig 21 pary nk u zdrowej populacii.
Dzieci z zespotem Downa dojrzewajszybciej ni ich zdrowi rowignicy. Ryzyko
przekazania trisomii 21 pary wynosi okoto 50%.¢Aekzyzni s3 bezptodni, natomiast
dziewczynki miegiczkuf, a kobiety mog zachodzi w cigz¢. Charakterystyczny dla ZD jest
si¢ niski wzrost, sktonn& do nadwagi oraz relatywnie mata gtowa. Przyppazse, ze
niskorost@é, maze by spowodowana dysfunkgcjpodwzgorza. Ostateczny wzrost u pici
meskiej z ZD wynosi 161,5 + 6,2 cm (-2,5 SDS), aeaiskiej 147,5 + 5,7 cm (-2,5 SDS).
Wystepowanie nadwagi (BMI > 25 kg/m2) obserwuje sv wieku 18 lat i wysipuje u 31%
chorych pici mskiej i u 36% chorych picienskiej. Dzieci z ZD rodz sie z mniejsa mas,
urodzeniow, jednak nadwaga wygiuje jw w 3-4 rz. Zaréwno u noworodkow, jak i u
dzieci starszych z ZD obwdd glowy jest mniejszy nidzieci zdrowych, a ta dysproporcja
powicksza st wraz z wiekiem. Dzieci z ZD do oceny ich rozwojuymagaj
specjalistycznych siatek centylowych.

Oprocz predyspozycji genetycznych na rozwaj cistavptywa brak ruchu. Kolepn
przyczyry jest przyjmowanie nadmiernej i pokarmow wysokoenergetycznych. U chorych
z ZD potwierdzono mszy poziom leptyny mi u populacji zdrowej. Mechanizm dziatania
leptyny przebiega nagiujaco: poprzez wizanie leptyny z receptorem wdyze brzuszno-
przysrodkowym podwzgorza jest hamowany pobor pokarmuteW sposob jest pobudzana
aktywnai¢ uktadu wspétczulnego co prowadzi do zkdzenia wydatku energetycznego na
termogeneg

Mas: ciata u os6b z ZD oblicza¢sidla danej pici i wzrostu, z uwzginieniem

aktywndici fizycznej i korzystajc ze specjalnych siatek centylowych.



Otytos¢ wptywa na rozwoj kolejnych choréb, min. cukrzytypu 2, naddiienie
tetnicze, hiperlipidemia — wptywaga na rozwdéj miadzycy, choroba niedokrwienna génia

sercowego, udar mozgu.



Mgr JOANNA SMARZAK

Nie wystarczy je&¢, nalezy sie odzywiaé — prawidtowe zywienie w zespole
Downa

Katedra Dietetyki Wysze] Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Podstawowe zasady zdrowegywienia dzieci z zespotem Downag takie same jak
ich réwiesnikbw. Dzieci dotknite zespotem Downa  powinny jadar6znorodne
petnowartéciowe positki, zawierace pokarmy biatkowe, warzywa, owoce, tluszcze
roslinne. Poniewa wigkszai¢ tych dzieci wykazuje sktondoi do tycia, naley unika
podawania im wikszych ilgci weglowodandw ( szczegolnie produktéw dostargzggh
cukrow prostych, produktow o wysokich indeksachkegicznych ) a niektorym (typ
hypodynamiczny -tarczycowy) ta& ttuszczow.

Stosujc diety odchudzage u tych dzieci naly by¢ bardzo ostrenym co do
ograniczé kalorycznych.U dzieci z zespotem Downa szybko mowystpi¢ objawy
niedoborowe. Rimorodnd¢ i zmiennd¢ pazywienia warunkuje prawidiow przemiar
materii i pobudza przemiankomoérkows. Dieta kadego dziecka powinna byustalana
indywidualnie, zalenie od potrzeb i upodohapokarmowych oraz wydatkowania przez
dziecko energii.

Kazdy positek powinien zawieéawarzywa lub owoce, 400 g warzyw i owocow
dziennie dostarcza niegnych ilgci najwazniejszych witamin i przeciwutleniaczy. Zawarty
w owocach i warzywach btonnik pokarmowy nie uleganeniu przez enzymy przewodu
pokarmowego. Spetnia on bardzo ama rolg, m.in. posiada zdoldé regulowania pracy
przewodu pokarmowego zapobiegagaparciom, korzystnie wptywa ngstnie cholesterolu
i glukozy we krwi.

Dzieci u ktérych wysipuje niedoczynn& tarczycy powinny znacznie ograniczy
spazywanie warzyw wolotworczych czyli utrudnigych przyswajanie jodu z pgwienia,
nalezag do nich: kapusta, kalafior, brukselka, soja orzepe i brukiew. Dotyczy to przede
wszystkim warzyw surowych. Gotowanie zmniejsza lmmwizawarté¢ tych niekorzystnych
substancji o ponad 30%.

Stosujc diety odchudzage nie maemy zapomin& o wysitku fizycznym. Zespot
Downa nie jest przeciwwskazaniem dla aktyésicsportowej. Dbajc o prawidtovs diet
dziecka z zespotem Downa najepametac najwaniejsz, zasad, ze trudno mié szczupte

dziecko w rodzinie, w ktérej jesduzo i niezdrowo.



Sesja lll

Praktyczne posgpowanie terapeutyczne w otytéci u 0s6b z Zespotem

Downa



Lek. medILONA JASZCZUK

Pacjent z zespotem Downa w praktyce lekarza poradmjenetycznej

Klinika Hematologii, Onkologii i TransplantologiiZleciecej, Dziecgcy Szpital Kliniczny w

Lublinie

Zesp6t Downa jest najegciej wystpujaca niezrOwnowaong aberrac
chromosomow. Ryzyko urodzenia dziecka z tym zespotem wzrastz v wiekiem matki.
Ze wzgkdu na charakter wrodzony oraz uwarunkowanie gemp&/ma obecnym etapie
wiedzy istnieje tylko maliwo$¢ postpowania objawowego.

Pacjenci z zespotem Downa wymagatatlego wsparcia, rehabilitacji i stymulaciji

rozwoju psychoruchowego oraz wielospecjalistycopegki medyczne;.



Dr n. med. BEATA RYBOJAD?

Uwarunkowania do otytosci u dzieci z zespotem Downa

'Dzieciccy Szpital Kliniczny w Lublinie
? Katedra Dietetyki Wyszej Szkoly Nauk Spotecznych w Lublinie

Dzieci z trisomia 21 pary chromosomow (zespotem Downa) gnajicksze
predyspozycje do otykai niz ich rowignicy z prawidtowym kariotypem. Bardzo wea jest
wspotpraca opiekunéw dziecka dotiieigo t wadch genetycza z zespotem doradztwa
zywieniowego od najwczmiejszych lat, aby wprowadzgprawidtowe nawykizywieniowe i
w ten sposéb przeciwdzigtatytosci w tej populacji pacjentow.

Celem pracy bylo przedstawienieznfch przyczyn warunkagych otytai¢ i sposoby

przeciwdziatania otykxi u dzieci z zespotem Downa.



Dr hab. n. hum. ANDRZEJ LIPCZNSKI

Jakosé zycia 0s6b z zespotem Downa i ich rodzin

Katedra Dietetyki Wysze] Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Jednym z bardzo trudnych zagadniktérego nie udaje sibardzo obiektywnie
okresli¢ i ocent jest jakd¢ zycia. Jeszcze bardziej trudnym stajewbdwczas, kiedy mamy
do czynienia z trwat niepetnosprawnitia pod posta@ zespotu Downa. Jak ¢sijednak
okazuje, jaké¢ zycia osOb z zespotem Dawna i ich rodzin uwarunkavgst kilkoma
regutami, ktore przy niewielkim wysitku me satysfakcjonowanie tylko osob z zespotem
Downa, ale réwnigich rodzirg.

Zazwyczaj trudnym zadaniem dla profesjonalistowt jegormowanie rodziny o
faktach zdrowotnych, magych ditugotrwate konsekwencje, tak jak to jest obasni z
zespotem Downa. To, co m® pomoc, to takt, wielkie wyczucie sytuacji, emgatya¢ |

profesjonalizm.



Mgr ZANETA POLANSKA

Praktyczne posgpowanie terapeutyczne w otytéci u 0sob z Zespotem

Downa
Katedra Dietetyki Wysze] Szkoty Nauk Spotecznych w Lublinie

Dzieci z Zespotem Downa stanawspecjalla grupe pacjentéw. W ich przypadku
obserwuje s zwickszom liczbe dodatkowych schorze gtéwnie uktadu oddechowego czy
uktadu knzenia. Niekiedy wadliwa praca tych ukladow wplywa nazwoj otylaci.
Niewielka aktywndé¢ fizyczna spowodowana zmianami chorobowymi, zte ylaw
zywieniowe czy tendencje na poziomie biochemicznywwagdup wzrost tkanki thuszczowej
dziecka. Dlatego isto#n czgscia procesu terapeutycznego jest opracowanie skutgozne
programu pomocy. Przede wszystkim podstgst nawiazanie wspotpracy ndzy lekarzem,
dietetykiem oraz psychologiem. Opracwni wspoélnie optymalny dla danej osoby plan
terapii na kadym z trzech pozioméw. Punktem wgjowym jest ustalenie oraz wtdrne
zaakceptowanie przyzwyczajeywieniowych. Wane jest, aby nowa dieta byta wspierana
éwiczeniami fizycznymi. Czas wolny dziecka smma urozmaic zaréwno ¢wiczeniami
ogolnorozwojowymi, np. basen, jak i typowo fizj@peutycznymi. Do takich zgj nalezy
terapia integracji sensorycznej (Swiczenia te maj na celu stymulagj funkcjonowania
bodzcéw zewrtrznych. Stosowamaozna rownie: kinezyterap, ktorej metody wspomagaj
bilans energetyczny. Dodatkowo proces terapeutycaoye zosta wspomagany leczeniem
farmakologicznym. Najpopularniejszym obecnie prapan na rynku jest Orlistat. Pagtac

nalezy, ze wysitki dziecka odnogazskutecznét wowczas, jéli w terapii uczestniczrodzice.



mgr ANNA KRAWULSKA , mgr MARCIN GNIEWEK

Diagnostyka i rehabilitacja dzieci z zespotem Downa

Nie istnieje jedna niezawodna recepta na wspienazeoju dziecka z zespotem Downa.
Kazde dziecko rozwija giw swoim tempie, ma swoje uzdolnienia i trusktio Wszystkie
stosowane metody powinny bydobrane do jego indywidualnych potrzeb i #iwosci
psychofizycznych .

Terapia ruchem to istotny element kompleksowegoowsmgania dzieci z zespotem
Downa, ktorych rozwoj jest ogdiony. Korzystny wptyw aktywnéei ruchowej widoczny jest
w wielu sferach. Umigfnosci ruchowe pozwalajna zdobywanie nowych édeiadczé i tym
samym wspomagajozwoj poznawczy dziecka. Wzajemne spenie tych sfer jest tak da,
ze W pierwszych latachycia dziecka rozpatrujegsije tacznie, jako rozwoj psychoruchowy.

Rozw0j motoryczny dzieci z zespotem Downa przebiegacznie wolniej i u dzieci
zdrowych. Zwiazane jest to m.in. z obmnym naptciem mesniowym, ktére utrudnia
przechodzenie przez poszczegolne etapy prawidiowegaoju. Dziecko rozwija gi we
witasnym, indywidualnym rytmie, dostosowanym dozhveosci psychoruchowych. Dlatego
tez nie naley wyprzedza tych etapéw. Kompleksowa rehabilitacja takiegeedka polega na
jak najlepszym przeprowadzeniu go przez poszczegetimpy rozwoju.

Celem tej pracy jest przedstawienie diagnostykizonaetod terapeutycznych, ktére

powinny by stosowane dzieci z zespotem Downa.
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