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Modul: Vodenje bolnika s kronicno boleznijo v DM,
oktober 2019
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Double the miracle. double the love.

We are fraternal twins.
We have mosaic Down syndrome.

s
Interpetional Masaic Dawn Syndrame Association

a8 L %¢  wwwIMDSA.ORG

DS se pojavlja v treh oblikah: trisomija 21, mozaicizem
in translokacija.



>>Samo starejse matere imajo otroka z DS.««
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Ceprav imajo starejse
nosechnice visjo individualno
moznost, da se jim rodi otrok
z DS, se jih tudi do 70% rodi
mladim materam zaradi vec je
rodnosti v tej starostni
skupini.



Hipotonija, sedlast nosek, epikantalna
guba ...




Polimorbidnost
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Motnja v dusevnem razvoju

RTTHEARD RETI ™Y



Nuhalna svetlina

Normal Abnormal



Amniocenteza

Neinvazivni prenatalni test



10



Umetna prekinitev nosecnosti
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ImetagramAlan L;n'mon:o


















Incidenca: 14 - 20

Prevalenca: 700






Vecina oseb z DS ima laZjo 0z. zmerno motnjo v
dusevnem razvoju. Njihov intelektualni razvoj je
bistveno odvisen od okolja, v katerem zivijo, in njegovih
zahtev.

Zunanji videz osebe z DS in njena artikuliranost ne
izrazata njenih dejanskih kognitivnih sposobnosti.



Vedenjski fenotip

*Pocasnejsi prehod nove informacije v dolgotrajni
spomin

*Vec ja sposobnost za vizualho kot za slusno ucenje
*Veliko vec ja sposobnost razumevanja kot izrazanja
*Manjsa sposobnost nacrtovanja, izpeljave nalog in
doseganje ciljev

Vel ja utrudljivost
-Sibkej3a motivacija
*Velika socialna odzivnost
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Vse ve¢ otrok z DS v razli¢nih drzavah je vkljucenih v redne Solske
programe skupaj s svojimi vrstniki.




Stevilni mladostniki si pridobijo srednjesolsko, tudi
visokosolsko izobrazbo.
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In se porocijo.

S primerno podporo lahko Zivijo precej neodvisno odraslo Zivljenje.



> judje z DS so vedno srecni.<«

>»>|Ljudje z DS zaradi svojega stanja hudo trpijo.«



>>Otrok z DS uni¢i zakon.<<

Obsezna studija je pokazala, da so loCitve v druzinah otrok z DS
redkejse kot v splosni populaciji.



>>Otrok z DS negativno vpliva na sorojence. <«

Stevilne raziskave tega niso potrdile. Obstajajo
dokumentirani primeri sorojencev, pri katerih so se
povecale toleranca, empatija in pozornost.



Zivljenjska doba oseb z DS se je precej podaljsala in v
razvitem svetu znasa priblizno 60 let.

Na Hrvaskem ima trenutno najstarejsa oseba z DS 84 let.



>>Ljudje z DS so vsi enaki.««

Telesne in vedenjske znacilnosti, ki se pogosteje pojavljajo pri
osebah z DS, so zelo razlicno prisotne. Ljudje z DS imajo lahko
vse ali pa nobene. Zato so vedno bolj podobni svojim sorodnikom

kot pa drugim osebam z DS.



prirojene srcne napake DIABETES

naglusnost
slabovidnost
motnje hranjenja
motnje spanja
obolenja scitnice EPILEPSIJA
demenca
debelost rak
testisov
Levkemya
gingivitis
JIELJE
DEPRESIJA izpah pogaice

kranioceryikalna nestabilnost
Nekatere bolezni se pri DS pojavljajo pogosteje kot pri

splosni populaciji, vendar ima posameznik z DS navadno
le nekatere med njimi.



Obolenja srca

* 40- 50% novorojenckov z DS ima prirojeno sréno napako, najpogosteje
AVSD.

Pri odraslih, ki srénih napak niso imeli
korigiranih, lahko vidimo razvoj
Eisenmengerjevega sindroma: hudo
cianozo, beticaste prste in intoleranco
za napor.

Od pozne adolescence dalje se
pogosteje pojavljata  asimptomatski
prolaps mitralne zaklopke in aortna
regurgitacija. Prolaps mitralne zaklopke
lahko napreduje v mitralno
regurgitacijo in naprej v AF fer
popuscanje levega ventrikla.




Levkemija

Zboli 2-3% otrok z DS, najpogosteje ob rojstvu in od 3. - 6. leta.

akutna mieloidna leukemija
(AML) in
akutna megakariocitna

leukemija (AMKL), ozdravitev j§
je 80 do 100%.

Akutna limfoblastna leukemia fL. (ol
(ALL)

Prehodna mieloproliferativna
motnja




Anemija: omotica, utrujenost, dispnea, bledica.

Trombocitopenija: nagnjenost h modricam in krvavitvam.
Levkopenija: pogoste/hude infekcije z izpuscaji, dolgotrajno
povisana TT.

Visoka levkocitoza_lahko povzroci retinalne krvavitve, tinitus,
spremembe v dusevnem stanju, priapizem in kap.

PoveCane bezgavke, vranica (bolecina pod LRL), bolecine v kosteh in
sklepih, izguba apeftita in hujsanie

Med zdravljenjem je stalno
potrebno iskati ravnotezje
med zdravilnimi ucinki KT in
njeno toksi¢nost jo.




Ortopedske bolezni

Misi¢na hipotonija in ohlapnost ligamentov
nastaneta zaradi nepravilnega fvorjenja T
kolagena tip 6. Najbolj so prizadeta |! g% _
" | — . -
stopala, kolena, kolki in hrbtenica: . ’:'V v M=

kraniovertebralna nestabilnost,
*ploska stopala in hallux valgus,
*izpah pogacic,

*izpah in obraba kolkov,

*osteoporoza.



Kraniovertebralna nestabilnost

= povecana gibljivost med prvima dvema vretencema in med
lobanjo in prvim vretencem.

* lahko v vseh starostnih obdobjih povzroca akutne
ali kroni¢ne tezave.

SPINAL COFD

I? » 10-27% oseb z DS ima radiolosko zaznavho
s Lo hipermobilnost v tem predelu, le majhen delez ima
simptome.
HEAD UPRIGHT MOYING HEAD FORWARD * Pri asimptomatskih osebah z DS rutinsko RTG
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presejanje ni zanesljivo in ni priporoceno. Ni
dokaza, da bi Sportne aktivnosti pri njih povecevale
moznost za poskodbe vratne hrbtenice bolj kot pri
Zfi‘ ~ splosni populaciji. Pozornost pri gimnastikil

NORMAL ATLANTO-AZIAL
INSTABRLITY




* bole¢ina v vratu

* nenaravna drza glave

* Zmanjsana gibljivost vratu,

Ob prisotnosti teh simptomov je potrebna hapotitev k
nevrokirurgu!



KRONICNE SIMPTOME

je zelo lahko spregledati in pri starejsih odraslih pripisati demenci ali kaksnemu
drugemu nevroloskemu obolenjul

boleine v vratu
poslabsanje hoje in rocnih
spretnosti

vedno vec ja utrudljivost pri
hoji

pogosti padci,



http://s3.amazonaws.com/media.wbur.org/wordpress/10/files/2013/11/Jon-smiles-for-the-camera-after-a-solid-workout.jpg

socialni umik
izguba vescin

motnje hoje
tezave s poziranjem
izguba teze



epilepsija

* depresija g
* demenca...




Diabetes

DM tip 1 je pogostejsi kot v splosni
populaciji.

DM tip 2 je enako pogost in povezan z
debelostjo.

Osebe z DS bodo redko same
poroCale o simptomih ali zapletih
diabetesa. Zato pri pojavu psiholoskih
tezav testiramo tudi krvni sladkor.

Nekatere osebe z DS so sposobne
same voditi svojo bolezen.




Hipertenzija

* jepriosebah z DS redka in jo je potrebno ustrezno diagnosticno
obdelati.

* Zdravljenje je enako kot pri
splosni populaciji.

* Zaradi mocne povezave med
slabo zdravljeno hipertenzijo
in demenco je potfrebno
zagotoviti redno jemanje
ustreznih doz zdravil.




Bolezni prebavil

Prirojene nepravilnosti
Motnje hranjenja

GERB

Celiakija - 5% oseb z DS




Bolezni ustne votline in zob

* Spremenjena anatomija : - sedlast nos

- hipoplasti¢na maxila, mandibula

- sedlast nos gotsko nebo

- protruzija jezika

: % - zobne anomalije (malokluzija, agenezija...)

- hipersenzitivnost ustne sluznice
N - disfunkcija temporomandibularnih sklepov

* Otezeno sesanje, zvecCenje, govor.

* Dihanje skozi usta: vnetja ustnih kotov, slab zadah, razpokane
ustnice in jezik, afte, slinjenje.

* Pogosti in hudi periodontitisi.

* Bruksizem in razli¢ne malokluzije so lahko vir obraznih bolecin.
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Bolezni sCitnice
Pogoste so v vseh obdobjih Zivljenja, obicajno gre za hipotiroidizem.
Simptomi so neznaCilni, zato so zelo pomembne laboratorijske

preiskave TSH in s¢itni¢nih hormonov, ki naj bi jih skupaj s s¢itni¢nimi
protitelesi redno opravljali na dve lefi.




Pomanjkanje B12

*je pogostejse in deloma posledica
celiakije.

* Povzroc¢a simptome, ki lahko
spominjajo na Alzheimerjevo
bolezen:
slabsi apetit,
motnje ravnotezja,
izguba spomina,
zmedenost...




Inkontinenca

* urina je lahko funkcionalna ali anatomska. Slednjo
lahko izklju¢imo z normalnim izvidom UZ secil
pred in po mikciji.

* ne-nevrogeni nhevrogeni mehur je pri DS
pogostejsi. Nastane zaradi neustreznega vzorca
kréenja zunanjega sfinktra mehurja med mikcijo

pridobljenega v obdobju  navajanja ofroka na -
kahlico. Gre za dnevno in nolno urinsko Y
. o o . Vv . Ve « Voo . "l
inkontinenco s tipic¢him sibkejsim in o5

intermitentnim curkom urina. Potrebno ga je cim
prej odkriti, saj povzroca pogoste uroinfekte,
konstipacijo, inkontinenco za blato,
vezikouretralni refluks, trabekuliran mehur,

.blgg}gr‘&qegg%glel%hk&%lopg%récn?ongg pvoevc?ednﬁg}ncpr‘oblem ali je posledica

fekalne impakcije zaradi dolgotrajne in neopazene konstipacije!



Motnje sluha

* Prisotne pri 50% oseb z DS vseh starosti.
 Sluhovodi so ozji in pogosto polni usesnega masla.

* Lahko so pomemben vzrok sekundarne
prizadetosti.

* Osebe z DS vseh starosti morajo biti vse
zivljenje redno obravnavane pri specialistih
ORL,

I * Uporaba slusnih pripomockov je navadno
f uspesna.



Motnje vida

* so zelo pogoste in se pojavljajo na novo vse Zivljenje:
v otrostvu: glavkom,

“*v najstniskih letih: keratokonus,

*v zgodnji odraslosti katarakta in prezbiopija ' rmms

ihave
b
".

Posledice:
*oviran kognitivni in motori¢ni razvoj,
*navidezna izguba vescin,
»vedenjski problemi,
“*tezave pri hoji ...

RGNS
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* Pregled pri oftalmologu v otrostvu in
adolescenci vsako leto, kasneje na dve leftil*:

»
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Motnje spanja

* Pogoste so pri vseh osebah z motnjo v dusevnem razvoju, ima jih
50% otrok z DS.

« Tezko uspavanje.
* Pogosto ali prezgodnje prebujanje.

L * Motnje dihanja v spanju: smréanje,
OSAS ima vec kot 60 % odraslih oseb
z DS.

% Parasomnije: noéna mora, hoja in
govorjenje v spanju, ritmi¢ni gibi v
spanju




Epilepsija

Najpogostejsa v zgodnjem otrostvu
in ob zacetku demence.

* Posebej nevarni so nocni epilepti¢ni napadi, ki lahko povzrocijo
nenadno nepricakovano smrt zaradi epilepsije!



Depresija

* Prizadane 5- 107% oseb z DS, pogosteje zensk.

Simptomi so lahko

X/
%®

spomina, upad Ze osvojenih vescin.

Y/
%*

videti kot novi vedenjski problemi:
razdrazljivost, nemir, frmoglavost.

Y/
%

izraziti na felesnem nivoju: nespechost,
zmanjsan apetit, spremembe telesne teze.

* Zdravljenje je podobno kot pri splosni populaciji.

neznalilni zaradi teZav pri govoru in izrazanju SRS
¢ustev: plasnost, negotovost, zmanjsana i\ ==
samozavest, zmanjsanje aktivnosti, motnje =

54



Demenca

Prizadane 15% oseb z DS po 45. letu in priblizno 75% po 65. letu.

Demenci so lahko pridruzena stevilna druga obolenja, ki jih je
potrebno izkljuciti ali zdraviti


http://www.google.si/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwiSp4vSj_3KAhUHThQKHYntBaQQjRwIBw&url=http%3A%2F%2Fwww.dementiablog.org%2Fdowns-syndrome-and-dementia%2F&psig=AFQjCNEdZBKTvw46C0D82nHkr8USABQnpQ&ust=1455740876258384

socialni umik
zalost, zaskrbljenost
razdrazljivost

nemir, razdrazljivost, motnje spanja
izguba vescin in koncentracije
motnje hoje

tezave s poziranjem

izguba teze

inkontinenca

epileptic¢ni napadi, ki se zachejo v odraslosti



epilepsija

* depresija g
* demenca...




VLOINI LIST DOWNOV SINDROM

Vlozni list
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* Ali ja vodan oni kardicloga®
* Ali je 2 opravhiee UZ zxra?
¢ Ali mma valvulamd motxo” Profileksa endokacdrasa!

* Ima prekomem 122o? Pesver
* Kago 1A arejenc pretavo’ PrepreCevan)e zapma!
* Faka pemaci pi? Semna OSA7 Ad ORT.
* Tezara @ wame brbtarmce? RIG
* Teinve 5 koio? Suha koo potreu e mastro kremoemobers,
* Edsj je bils nasaduje puigineloogu’ Spolue dhivie seesbe pottebujeo AP b na 3 =,
Jumna demenco’
Aljuci:

hipotiroidizem,
- salsivil
- abssluh,
-CSA.
- depredje

ylamtoaksialro subluk:agje.
Juzuva.
* ¢ SAXOFOMCSLL
* ¢ ZapaslinL
* ¢ morebitrsh spremambah v razpolodsnyu ali sposodmesth,
' ¢ s2omese,
* v moiuesli 2ol
* ¢ tem, 30 Do kameje skrbel zan) e D0 0AmMOoWIL;
* ¢ Dlovanga ob izgubi/spremembal (xp1 sarejenec s porodi m odde of coma).
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Motnja v @S
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Nepr'epoznana ‘obolen

dolgo
DS!

liniéni

bilna obolenjal



Koristno je vedefi

Starsi otroka z motnjo v dusevhem razvoju so ob
pomoCi Centra za socialno delo pridobili na okrajnem
sodiscu pravic Se pred
dosezeno polnoletnostjo. Sedaj pridobijo

, kjer je definiran obseg
pravic in dolznosti skrbnika.

Sklep mora biti vlozen v zdravstveni karton otroka.

Osebni zdravnik lahko starsem odobri 15 delovnih dni
za hego bolnega polnoletnega otroka z zmerno, tezjo
ali fezko motnjo v dusevnem razvoju.

Pr‘ISTOJnl imenovani zdr'avnlk ZZZS lahko IZJemOI’\'\G



Koga srecamo v ambulanti DM

odrasle osebe z DS

(nove) starse

babice, dedke in druge sorodnike
nosecnico, ki (morda) nosi otroka z Di




Neprimerne besede
* mongoloid

ima Downov sy, ima ftrisomijo 21

* bolezen

stanje ali genetska danost

- PR .

* retardiran, umsko prizadet, zaostal

ima motnjo v dusevnem razvoju

* zrtev Downovega sindroma
ima DS

* nevarnost, da se rodi otrok z DS

verjetnost, da se rodi otrok z DS




Novinci

* SooCeni so z novo situacijo - strah, kaj to
sploh je, kaj nas ¢aka, zakaj se je to zgodilo,
kdo je kriv, kaj bo s starejsim otrokom ...

* Vprasanja brez odgovorov

*Google




%< upo&asnjen razvoj,

%< znaéilen izgled,

%< z njimi se ukvarjajo defektologi,
%< pogosta sréna obolenja, dihalne motnje, imunske,
hormonalne in encimske motnje,

%< "v primerjavi z normalnimi",

+< splo&ena lobanja,

%< "Moj dojenéek skoraj ni jokal. Ni hotel jesti.

oN Vo v o o




Kaj lahko naredim?

« POSLUSAJ, daj jim ¢as
* Vprasaj

* Povej



Poslusaj, vprasaj

Daj jim dovolj ¢asa, da izrazijo svoja
custva.
Vprasaj:
kaj jih skrbi,
Cesa jih je strah,
kaj ze vedo o DS,
kaj jih se zanima.




Povej

* Novorojencek z DS je kot vsak novorojencek:
potrebuje toplino in obcutek varnosti.

* Stereotipi o0 DS so res samo stereotipi - prikazi
Jim resnico.

* Vsak otrok je neznanka.
* Predaj pozitivne zgodbe.

* V populaciji oseb z DS se res nekatere bolezni
pojavljajo pogosteje, ampak njihov otrok ne bo
imel vseh!

* Podai iasne odagovore na vbrasania.



Pove|

* Usmeri jih na bloge, na spletno stran
drustev.
* Drustvo Downov sindrom Slovenija

www.dowhov-sindrom
.- , \ ‘ PRIMER LICENCIADO CON
* kontakti starsev " e STNDROME DE DOWN

*fb "Downcki"
*»Radi ga imejtel«

* pozitivhe zgodbe






Klini¢ni primer

« J. K, stara 28 let -
pride "samo odpret
bolnisko"

* jutri ima biopsijo

horionskih resic

GS 14t 2/7

3. IVF, koncno uspesno,
na NS 1:68

« BHR "so ji svetovali vsi" lolscl> have Down syndrome.
It's a part of me, not a

definition of wha | am.

10/31/19



Nosechica

* Tudi njo je novica presenetila, strah jo
je, ima nesteto vprasanj.

* Tudi ona je sla na google.

: BHR, amniocenteza,

Kaj nas ¢aka?

Bo zelo tezko?

Podrl se mi/nam bo svet.
Mojega zZivljenja bo konec!
Kaj bodo rekli drugi?

Kaj, ¢e me bo moz pustil?




Kako voditi tak posvet

Ni univerzalnega nasveta,

upostevati je treba:

< Kak3en je moj odnos
do oseb z DS,

do prenatalne diagnostike,

do splava.

%< Kaksen je njen odnos do teh reéi, njeno
prepricanje (ga sploh ima)?

%< Ima podporo (moza, druZzine, prijateljev)?



Kaj lahko naredim?

« POSLUSAJ, daj ji ¢as

ko govori, slisi samo sebe
* Vprasaj

* Povej



Poslusaj, vprasaj
% KAJ jo skrbi, CESA jo je strah?
* Se je o tem pogovorila z mozem?
* Kaj pravi njena mama, njegova mama?
* Kaksne nasvete je dobila?

, N R
R KClkO se pOC UTl? Having a child with DS' "
has changed myh life«-

: . life is bright
* Kaj ve 0 DS? o N g

wo7$erfufr lled with o
-’ . . my life is filled wi
* Kaj bo naredila, love o

~Lorene Kay " <

¢e bo izvid

]
z
E
s
>
$
g
:

pozitiven?



Povej

* Novorojencek z DS je kot vsak novorojencek:
potrebuje toplino in obcutek varnosti.

* Stereotipi o DS so res samo stereotipi - prikazi
ji resnico.

* Vsak otrok je neznanka.

* Predaj pozitivhe zgodbe.

* V populaciji oseb z DS se res nekatere bolezni
pojavljajo pogosteje, ampak njen otrok ne bo
imel vseh!

* Padai iache odaovore na vohraéania



Pove|

*Nihce ni krivl
* Otrok z DS ima pravico, da se rodi.

*Ni sama v tem G 97% of

people with
Down syndrome

like

who they are.

(druzine z otrokom ﬁ,\,;
z DS, 4
v moji ambulanti

vedno dobrodoslal)



Klini¢ni primer

}‘( biopsija horionskih resic in amniocenteza
imata 1,5 7% splavnost

*"" : ViA
ﬁ éﬁ e
he
= i oTamary - 2 otroka z DS
cmd exfraordinary is

| /_ld thé it "extra - 9 splavov
| s j

——

v
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l 600 nosecnic




https://www.youtube.com/watch?
v=Ju-q40nBtNU



https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU
https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU

May be L's You

who Ls one r




Viri, povezave:

http://www.downs-syndrome.org.uk/download-package/9-continuing-pregnancy-
with-a-diagnosis-of-downs-syndrome/

http://www.downs-syndrome.org.uk/
http://www.ds-int.org/
http://www.dsmig.org.uk/publications/guidelines.html
http://www.downov-sindrom.si/

https://ljubezniva.si

https://rubysrainbow.org/
http://www.confessionsofthechromosomallyenhanced.com/
https://www.savedownsyndrome.com/
https://www.jacksbasket.org/
http://nothingdownaboutit.com/
https://sevymarieart.com/
https://doublingdownmom.com/



http://www.downov-sindrom.si/
https://ljubezniva.si/
https://rubysrainbow.org/
http://www.confessionsofthechromosomallyenhanced.com/
https://www.savedownsyndrome.com/
https://www.jacksbasket.org/
http://nothingdownaboutit.com/
https://sevymarieart.com/
https://doublingdownmom.com/

