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Neuropsychologiczne uwarunkowania zespolu Downa

ABSTRACT: Authors of the article undertook an important subject of the correlation of conditions of
Down syndrom (its genetic syndrome) with the latest reports from medical world literature. Frag-
ments relating to relationships between Down syndrom and dementative syndroms deserve special
attention (particularly at adults and older people) as well as the indication of exact dependences
between genetic syndrome and dementia diseases.
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Zespot Downa spowodowany jest trisomig chromosomu 21. Dotyka on jedno
dziecko na okoto 800-1000 zywo urodzonych dzieci, bez wzgledu na pte¢. Praw-
dopodobienstwo wystgpienia tej choroby zwigksza si¢ wraz z wiekiem matki, cho¢
w ostatnich doniesieniach czasem kwestionuje si¢ te zalezno$¢. Dla oséb z zespo-
tem Downa charakterystyczne sa pewne cechy fizyczne i dysmorfologiczne, m.in.
takie jak: skosne (tzw. mongoloidalne) ustawienie oczodotéw, dysmorfia twarzowo-
-czaszkowa, duzy, niemieszczacy sie w jamie ustnej jezyk, niski wzrost, hipotonia
mig$niowa. Doktadny opis objawéw choroby znacznie przekracza ramy niniejszego
opracowania, dlatego zainteresowanych odsytamy do licznej literatury na ten temat.
Osoby z zespolem Downa s3 bardziej narazone na wystgpowanie m.in. wrodzo-
nych choréb serca czy tez przewleklych infekcji uszu oraz wielu innych chorob.
Wystepowanie poszczegolnych cech jest bardzo indywidualne, nie zawsze poja-
wiajg si¢ u danej osoby wszystkie. Ma to zwigzek z etiopatogenezg choroby. Kla-
sycznie zespol Downa jest zwigzany z trisomiag chromosomu 21. Jednak mozliwa
jest tzw. posta¢ mozaikowata, polegajaca na trisomii jedynie czg¢$ci chromosomu.

Poza zaburzeniami morfologicznymi w zespole Downa stwierdza si¢ pewne
ograniczenia zwigzane z procesami uczenia sie, pamieci oraz z op6éznionym roz-
wojem psychicznym. Pewna grupa oséb dotknietych tg chorobg jest jednak w sta-
nie osiggna¢ wiekszos¢ tych samych umiejetnosci, co osoby zdrowe, ale zajmuje
im to wiecej czasu. W ich przypadku najczesciej dobrze rozwiniete s zachowania
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i umiejetnosci spoleczne. Wigkszo$¢ z nich dobrze odnajduje si¢ w grupach. Dla-
tego z reguly, szczegélnie jako dzieci, sg lubiane i dobrze odbierane przez innych
réwiesnikow. Cechuje je cierpliwo$¢, sa towarzyskie, lubig sie dzieli¢. Jednoczesnie
jednak wsrod oséb z zespolem Downa czesto mozliwe jest wystepowanie zaburzen
zachowania. U okolo 1/4-1/3 0séb z tym zespolem wad wrodzonych pojawiaja sie
wraz z uplywem czasu problemy z uwagg, nastepuje wycofanie spoleczne, wyra-
zane jest nieposltuszenstwo. Rytualne i powtarzalne zachowanie moze sprawia¢
opiekunom i rodzicom tych oséb pewne trudnosci'.

Jednym z gléwnych objawow charakterystycznych dla zespolu Downa jest
hipotonia, czyli obnizenie napiecia migsniowego, czego skutkiem sa problemy
z motoryka, ktére wystepuja praktycznie od urodzenia. Motoryke mozna nazwa¢
»fundamentem rozwoju psychoruchowego” Wtasciwie kazda modalno$¢ rozwoju
ma swoje podloze w rozwoju funkcji motorycznych. Najwyrazniej jest to widocz-
ne w zakresie czynnosci precyzyjnych, ktére w pdzniejszym czasie s zwigzane
z pismem, rysowaniem itp. Takze koordynacja wzrokowo-przestrzenna - ze wzgle-
du na zaburzong funkcje kontroli ruchéw dowolnych - moze rozwija¢ sie wolniej
i nieprawidtowo. Podobne problemy s3 charakterystyczne dla rozwoju zwinnosci,
predkosci ruchéw oraz bardziej ztozonych czynnosci sekwencyjnych. Zaburzenia
motoryki zawsze wplywaja w sposéb negatywny na rozwoj czynnosci prelingwal-
nych oraz rozwéj mowy czynnej. Stad u oséb z zespolem Downa wystepuja liczne
opoznienia w rozwoju jezyka, mowy oraz komunikacji. Problemy dotycza w zasa-
dzie kazdego obszaru mowy i jezyka, poczynajac od artykulacji, przez morfologie
i syntaktyke, az po pragmatyke. Rowniez ekspresja jest czesto zaburzona. Dlatego
bardzo wazna dla rozwoju psychoruchowym tych dzieci jest intensywna rehabi-
litacja, ktorg nalezy rozpocza¢ w jak najwczesniejszym okresie, najlepiej zaraz po
urodzeniu. Kompleksowa terapia, wspomagajaca rozwdj od pierwszych etapow
zycia, obejmujgca poza fizjoterapig, takze terapie neurologopedyczna oraz neu-
ropsychologiczng, nie tylko pozwala na zwigkszenie sity mig§niowej i poprawe
ogdlnej sprawnosci dziecka, ale umozliwia takze tworzenie prawidlowych wzorcow
ruchowych, ktére stanowia podtoze do pokonywania kolejnych etapéw rozwoju.

Odrebnym aspektem, ktéry w znacznym stopniu wplywa na funkcjonowanie
dzieci z zespotem Downa, sg problemy z funkcjami pamiegci i uwagi. Najczesciej
mamy do czynienia z ostabieniem pamieci operacyjnej oraz systeméw konsoli-
dacji pamigci. Pamig¢ operacyjna (inaczej pamiec robocza) stuzy do przetwarza-
nia nowych informacji oraz tych, ktére wlasnie zostaly uzyskane z magazynow
pamieciowych w postaci engraméw. Pelni ona bardzo wazng role, pozwalajac
dostosowywa¢ zachowanie osoby do aktualnych warunkéw otoczenia. Procesy
konsolidacji pamigci to procesy przenoszenia doswiadczen i informacji z pamie-
ci roboczej do tzw. pamieci trwalej. Zaburzenie proceséw konsolidacji pamieci

' G. CAPONE, P. GoYaL, W. AREs, E. LANNINGAN: Neurobehavioural disorders in children,
adolescents and young adults with Down syndrome. ,,American Journal of Medical Genetics” 2006,
Vol. 142, s. 158-172.
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charakteryzuje si¢ brakiem lub ograniczong mozliwoscia trwatego zapamietania
informacji, zdarzen czy osoéb. Jest to bardzo istotne, gdyz pamie¢ operacyjna ma
ograniczong pojemno$¢ oraz czas przechowywania, a takze odgrywa ona istotna
role w kontroli przetwarzania informacji. U oséb chorych pamie¢ operacyjna jest
bardziej ograniczona niz u 0séb rozwijajacych si¢ prawidlowo. Wraz z wiekiem
zaburzenia pamieci staja si¢ coraz bardziej powazne. Zauwazono, iz pojemnos¢
pamieci u pacjentéw z zespotem Downa jest duzo bardziej ograniczona, gdy mate-
rialy prezentowane sg jedynie stuchowo, a nie wzrokowo. Dlatego zaréwno w trak-
cie terapii, jak i podczas codziennych zabaw z dzie¢mi konieczna jest polisenso-
ryczna stymulacja dziecka, dotyczaca nie tylko wzroku, ale takze, stuchu, dotyku
i zapachu. Preferowane sa wiec zabawki o réznych kolorach, majace wiele czesci
ze zroznicowang fakturg, najlepiej wydajace w dodatku réznorodne dzwigki. Udo-
wodniono, ze w przypadku prawidlowo prowadzonej terapii wydolnos¢ pamieci
operacyjnej najbardziej poprawia sie w trakcie pierwszych kilku lat Zycia. Wigze
sie to z bardziej efektywnymi mechanizmami tworzenia nowych potaczen neuro-
nalnych oraz reorganizacja juz istniejacych we wczesnym dziecinstwie. Badania
wykazaly, ze u dzieci z zespotem Downa najlepsze efekty uzyskuje si¢ w zakresie
stuchowej pamigci operacyjnej. Mozna uczyni¢ to za pomocg treningu pamieci,
ktéry polega na powtarzaniu dzwiekéw, stow, melodii etc. Ta informacja ma szcze-
golne znaczenie, jezeli uswiadomimy sobie, iz dzieci z zespotem Downa czgsto s3
uzdolnione muzycznie, a terapia dzwiekami nie tylko jest efektywna, ale do tego
sprawia bardzo duzo przyjemnosci. Uzyskane w ten sposéb nowe szlaki neuro-
nalne mozna nastepnie ,wykorzysta¢” do rehabilitacji takze innych modalnosci
pamieci — dotykowej, werbalnej*.

Istnieje wiele dziel — zaréwno popularnonaukowych jak i stricte naukowych —
opisujacych rozwoj i zaburzenia wystepujace u dzieci z zespolem Downa. Niewiele
sie jednak pisze o osobach dorostych z tym schorzeniem. Warto zatem uswiadomi¢
sobie, iz problemy rozwojowe dzieci z tym zespolem wad wrodzonych pozostaja
na cale Zycie. Mozna wrecz zaryzykowad stwierdzenie, iz im wigcej uda si¢ osig-
gnac¢ w szeroko pojetym rozwoju w trakcie dziecinstwa oraz wczesnej dorostosci,
tym latwiej i aktywniej bedzie przebiegalo zycie tych oséb w wieku dorostym.
W literaturze naukowej istnieje wiele doniesien o wspolwystepowaniu objawow
demencji u pacjentéw z zespolem Downa. Okazuje sig, ze praktycznie u wszystkich
badanych 0s6b z zespolem Downa, ktére ukonczyty 40. rok zycia, w autopsyjnych
badaniach neuropatologicznych stwierdza si¢ objawy choroby Alzheimera®. Pro-

> F. CoNNERS, C. ROSENQUIST, L. TAYLOR: Memory training for children with Down syn-
drome. ,Down’s Syndrome, Research and Practice” 2001, Vol. 7 (1), s. 25-33.

* M.J. BaLy, K. NuTTAL: Neurofibryllary tangles, granulovascular degeneration and neuron
loss in Down’s syndrome. ,Annals of Neurology” 1980, Vol. 17, s. 278-282; D. MANN: Association
between Alzheimer disease and Down’s syndrome: neuropathological observations. In: Alzheimer
disease, Down’s syndrome and their relationship. Eds.]. BERG, H. KARLINSKY, A. HOLLAND. New
York-Oxford, University Press Inc.1993; C.M. YATES, J. SIMPSON, A. MALONEY, A. GORDON,
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wadzono takze badania prébujace oceni¢ wraz z wiekiem prawdopodobienstwo
wystgpienia klinicznych objawow demencji. Jak sie okazuje, prawdopodobienstwo
to osigga kilka procent u oséb w wieku 30-40 lat, natomiast po ukonczeniu 50.
roku zycia waha si¢ od 40% do 75%". Co ciekawe, czesto$¢ wystepowania objawow
klinicznych demencji alzheimerowskiej nie koreluje - jak wynika z przedstawio-
nych badan - z czgstoscig wystepowania zmian neuropatologicznych w moézgo-
wiu. Posiadanie nieprawidlowosci morfologicznych w mézgu nie przesadza zatem
0 wystapieniu objawéw demencji.

Jakie objawy wystepuja w przypadku demencji o typie alzheimerowskim u os6b
z zespofem Downa? Sg to przede wszystkim objawy postepujace wraz z uptywem
czasu, chociaz u réznych pacjentéw z innym nasileniem: zaburzenia pamigci, zabu-
rzenia emocji polegajace na czestych, niespowodowanych sytuacyjnie zmianach
nastroju, zaburzenia funkeji poznawczych czy tez zmiany osobowosci i zachowa-
nia. Oczywiscie, stopniowa degradacja funkcji poznawczych prowadzi do niepra-
widlowosci neuropsychologicznych i objawéw ubytkowych. Najczesciej wystepu-
ja réznego rodzaju dysgnozje i agnozje, dyspraksje i apraksje, a takze zaburzenia
o charakterze afatycznym.

Czym jest wigc agnozja? Ogolnie rzecz ujmujac, agnozja jest to zaburzenie
rozpoznawania (wedlug neuropsychologii — poznawania, z greckiego gnosis ‘pozna-
nie’). Jakis bodziec, obojetnie jaki, np. obraz, dzwigk, dotyk przedmiotu, ale takze
obraz litery w czytanym tekscie czy tez dzwigk wypowiedzianego przez bliska
osobe stowa, trafia do naszego mozgu. Jak pisal Jerome Bruner, jeden z twércow
psychologii poznawczej, ,w sklad procesu percepcji wchodzi akt kategoryzacji™.
To zdanie oddaje sposob dziatania mézgu cztowieka. Na tym pierwszym, jeszcze
bardzo pierwotnym etapie percepcji kategoryzujemy docierajacy do nas bodziec.
Mozemy sobie (cho¢ ,podswiadomie”) pomysle¢: ,,aha, to, co styszalem, to byt
dzwigk mowy”, albo: ,kto$ zahamowal ostro na ulicy samochodem” czy ,to, co
widze¢ przed soba, to sylwetka idacej osoby” itd. Na tym etapie nie mamy jeszcze
wielu informacji potrzebnych do prawidlowej interpretacji (czyli poznania) danego
bodzca. Nie wiemy przeciez, z jakim dzwigkiem mowy mamy do czynienia (czy to
byto stowo, czy to byl jezyk polski, co znaczylo to stowo, jakie mialo zabarwienie
emocjonalne itd.), nie mamy zadnych informacji o zaistnialej sytuacji na drodze

A. REID: Alzheimer-like cholinergic deficiency in Down’s syndrome. ,,The Lancet” 1980, Vol. 316,
s. 979.

* L. CRAYTON, C. OLIVER, A. HOLLAND, J. BRADBURY, S. HALL: The neuropsychological
assessment of age related cognitive deficits in adults with Down’s syndrome. ,Journal of Applied Rese-
arch in Intellectual Disabilities” 1998, Vol. 11(3), s. 255-272; C. OLIVER, L. CRAYTON, A. HoL-
LAND, S. HALL, J. BRADBURY: A four year perspective study of age-related cognitive change in
adults with Down’s syndrome. ,,Psychological Medicine” 1998, Vol. 28 (6), s. 1365-1377; C. OLIVER,
L. CrRAYTON, A. HoLLAND, S. HaLL: Cognitive deterioration in adults with Down syndrome:
effects on the individual, caregivers and service use. ,American Journal of Mental Retardation”
2000, Vol. 105(6), s. 455-465.

* ].S. BRUNER: Poza dostarczone informacje. Warszawa, PWN 1978.
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(co sie wlasciwie stalo, czy to byt samochdd, a moze motocykl, jakiej marki etc.),
réwniez nie wiemy, kogo widzimy przed soba (czy to jest mezczyzna, czy kobie-
ta, mlody czy stary, czy to kto$ z naszych bliskich, czy si¢ usémiecha itd.). Inter-
pretacja docierajacego do nas bodzca, czyli jego kategoryzacja, zachodzi bardzo
szybko i wrecz automatycznie (gdyby$my starali sie glebiej dociekac tej kwestii,
okazaloby sie, ze jest to dos¢ zlozone zagadnienie, jednak ze wzgledu na charakter
niniejszego opracowania warto poleci¢ dos¢ bogata literature w zakresie psycho-
logii poznawczej). W przypadku zaburzen agnostycznych to wlasnie z opisanym
procesem rozpoznawania bodzcodw pacjent ma problem. W zaleznosci od rodzaju
bodzcow wyroznia si¢ wiele typow agnozji:

agnozja wzrokowa — polega na braku lub ostabionej umiejetnosci rozpoznawa-

nia wzrokiem znanych choremu przedmiotéw (ta forma agnozji nazywana jest

czasem $lepotg korowy);

agnozja stuchowa - w tym przypadku mamy do czynienia z niemoznoscig roz-

poznawania docierajacych dzwiekéw (np. dzwiekdéw otoczenia), pacjent moze

wigc np. nie reagowac na dzwonek do drzwi lub dzwigk telefonu, gdyz nie potrafi
odpowiednio dokonac¢ kategoryzacji bodzca, a tym samym adekwatnie na niego
odpowiedzie¢;

agnozja muzyczna, zwana inaczej amuzja — pacjent ma problemy z nauczeniem

sie piosenki lub melodii, a takze z ich odtworzeniem;

agnozja dotykowa — pacjent cierpigcy na to zaburzenie, ale 0 mniejszym stopniu

nasilenia, bedzie w stanie, nie patrzac na przedmiot, podac jego charakterystycz-

ne cechy dotykowe (potrafi stwierdzi¢, ze jest on np. metalowy, zimny i Ze ma
obly ksztalt), natomiast nie potrafi dokonac¢ syntezy tych wiadomosci w cato$¢

(np. w przytoczonym przykladzie nie stwierdzi, ze jest to metalowe pudetko);

w przypadku znacznego stopnia agnozji dotykowej pacjent nie potrafi poda¢

takze cech dotykowych przedmiotu;

agnozja o typie somatotopagnozji, czyli zaburzen schematu ciata - pacjent,

widzac np. wlasna reke czy noge, moze by¢ przekonany, ze nalezy ona do kogo$

innego, nie rozpoznaje jej wiec jako czesci wlasnego ciala;

anozognozja, $wiadczaca o nieprawidlowym dziataniu wyzszego rzedu funkcji

modzgu — pacjent nie jest Swiadomy istnienia swoich zaburzen, a czesto wrecz

im zaprzecza.

Najczesciej mamy do czynienia z zaburzeniami z grupy agnozji o charakte-
rze mieszanym. U danego pacjenta kazda z wymienionych postaci agnozji moze
wystepowac z réznym nasileniem, cho¢ nie jest to, oczywidcie, regufa.

Kolejnym rodzajem zaburzen neuropsychologicznych, ktére moga wystapi¢
jako objaw postepujacej demencji, s3 zaburzenia praksji. Najprosciej rzecz ujmu-
jac, praksje s3 ruchami uzytecznymi, przebiegajacymi zgodnie z réznymi stra-
tegiami z ukierunkowaniem na okreslony cel, modyfikowanymi ze wzgledu na
warunki wewnetrzne i zewnetrzne. ,Ruchy uzyteczne” sa ruchami naszego ciala,
konczyn, majacymi jakis cel, np. zeby napisa¢ zdanie na komputerze, palce pisza-
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cego muszg poruszac si¢ w okreslonym kierunku z okreslong predkoscia - ,,zgod-
nie z réznymi strategiami z ukierunkowaniem na okreslony cel”. Céz, kazdy, kto
kiedykolwiek pisal na maszynie, ma swiadomos¢, jak bardzo rézny jest to sposéb
pisania w poréwnaniu z klawiaturg komputerowa (sita uderzenia klawisza, ulo-
zenie dloni palcéw etc.). Chociaz cel jest ten sam, strategia postepowania bedzie
znacznie sie rozni¢. Modyfikacja praksji przez warunki wewnetrzne i zewnetrzne
jest konieczna, aby dostosowa¢ dang czynno$¢ do zaistnialej sytuacji. Zaburze-
nia praksji - podobnie jak zaburzenia agnozji - moga przyjmowac rozne formy.
Istnieje wiele podzialow apraksji. Jedna z proponowanych klasyfikacji obejmuje
nastepujace jej rodzaje:

apraksja ruchowa - zaburzenie, w ktérym pacjent ma problem z wykonywa-

niem réznych ruchéw, przy prawidlowo dzialajacym uktadzie szkieletowo-mie-

$niowym, bez cech niedowlad6w i porazen; cierpiacy na to zaburzenie pacjent,
poproszony np. o napisanie wlasnego imienia i nazwiska, nie jest w stanie wyko-
nac tego zadania, co wynika z braku zgrabnosci ruchéw, nieprawidiowej kontro-

li ich wykonywania etc.; z podobng sytuacja mamy do czynienia w przypadku

ruchow aparatu oralnego, co moze spowodowa¢ zaburzenie mowy;

apraksja wyobrazeniowa (inaczej ideacyjna) — objawia si¢ brakiem mozliwosci

zaplanowania wykonania jakiego$ ruchu uzytecznego; pacjent tak jakby ,,zapo-

mnial”, w jaki sposéb sie pisze, mowi etc.;

apraksja wyobrazeniowo-ruchowa - jest wariantem mieszanym powyzszych

zaburzen.

Zaburzenia o charakterze apraksji w znacznym stopniu moga zaburza¢ funk-
cjonowanie chorego, poniewaz znacznie wplywaja na umiejetnos¢ samoobstu-
gi i samodzielnego funkcjonowania w otoczeniu. Pacjent moze mie¢ problemy
z ubieraniem, przygotowywaniem positkéw czy wykonywaniem prostych czyn-
nosci zycia codziennego.

Jeszcze innym rodzajem zaburzen wystepujacych w demencji, mogacej wysta-
pi¢ u os6b z zespolem Downa, s3 zaburzenia z grupy afazji. Afazja obejmuje
zaburzenia mechanizméw odpowiadajacych za funkcje jezykowe spowodowane
uszkodzeniem modzgowia. Wyrdznia sie wiele klasyfikacji zaburzen afatycznych,
totez nawet proba ich pobieznego opisu znacznie wykracza poza ramy niniejsze-
go opracowania. Dlatego ograniczymy si¢ tu do najprostszej klasyfikacji Theodora
Weisenburga i Katheriny McBridea, ktéra cho¢ powstala na poczatku XX wieku,
wciaz znajduje zastosowanie kliniczne. Wedtug tej klasyfikacji wyrdznia si¢ naste-
pujace zaburzenia:

afazja ekspresyjna (inaczej: afazja motoryczna) — polega na braku mozliwosci

wypowiadania poszczegolnych stow, przy zachowaniu prawidlowej sprawnosci

aparatu oralnego; chory jakby ,,zapomnial’, jak si¢ mowi, w jaki sposob nalezy
ulozy¢ wargi, jezyk itd.;

afazja impresyjna (inaczej: afazja sensoryczna) — pacjent ma problem ze zro-

zumieniem docierajacych do niego dzwigkéw mowy; mozna to poréwnac do
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znalezienia si¢ posréd ludzi wladajacych biegle nieznanym nam jezykiem —
wiedzielibysmy, ze osoby dookota mdéwig, natomiast nie rozumielibysmy ani
stowa z ich wypowiedzi; tak wlasnie odbiera mowe czlowiek z afazjg impresyjna;
afazja mieszana (inaczej: sensoryczno-motoryczna) — polega na wspdtwyste-
powaniu afazji motorycznej i sensorycznej; najciezsza jej postacia (cho¢ przez
niektorych autoréw wyodrebniang jako odmienny rodzaj afazji) jest afazja cal-
kowita (inaczej: afazja totalna), charakteryzujaca si¢ calkowitym brakiem umie-
jetnosci zaréwno rozumienia mowy, jak i aktywnego moéwienia;

afazja amnestyczna (inaczej: afazja nominacyjna) — objawia sie trudnosciami

z nazywaniem otaczajacych nas przedmiotow; pacjent jakby ,,zapomina” w trak-

cie konwersacji odpowiednich stéw; taka afazja moze, co prawda, wystepowac

praktycznie jako objaw prawie kazdego innego rodzaju afazji, moze réwniez
wystepowac¢ w trakcie leczenia afazji, ale mozliwe jest takze jej wystepowanie
samodzielne.

Objawy neuropsychologiczne demencji moga by¢ bardzo réznorodne i doty-
czy¢ jednoczes$nie wielu proceséw wystepujacych w osrodkowym uktadzie ner-
wowym (OUN). Okazuje sie¢ jednakze, ze cho¢ czestos¢ wystepowania objawow
demencji wraz z wiekiem wzrasta, istnieje ujemna korelacja czestosci i nasilenia
tych objawéw z funkcjonowaniem poznawczym w pierwszych trzech dekadach
zycia®. Mozna wigc przypuszczad, iz im mniej zaburzen wystepuje u osoby z zespo-
tem Downa w pierwszych trzydziestu latach zycia badz im wigcej nieprawidtowo-
$ci udaje sie zminimalizowa¢ przez odpowiednio prowadzong terapie, tym mniej
nasilone objawy demencji wystapia w zyciu pézniejszym. Co ciekawe, badacze
poréwnujac mozliwosci wykonywania testdw oceniajacych funkcje poznawcze
przez pacjentéow z zespotem Downa, u ktorych pierwsze objawy demencji nie
wystapily przed 40. rokiem zycia, oraz przez chorych, u ktérych pierwsze objawy
nie byly obecne powyzej 40. roku Zycia, nie stwierdzili deterioracji kognitywnej
w obu grupach. Jedyna réznica dotyczyla ewidentnie gorszych wynikéw uzyski-
wanych przez pacjentéw starszych w kontekscie obcigzenia czasem pracy i pozio-
mem trudno$ci. Kolejnym wigc pozytywnym faktem wydaje si¢ informacja, ze
jesli objawy demencji i zaburzen funkcji poznawczych nie wystapia we wczesnym
wieku, to istnieje duze prawdopodobienstwo utrzymania uzyskanej sprawnosci
poznawczej nawet powyzej 50. roku zycia’. W dalszej kolejnosci badacze probowali
odpowiedzie¢ na pytanie: Jakie ewentualne zaburzenia maja wplyw na postepujace
objawy demencji u dorostych pacjentéw z zespolem Downa? Wydaje sie, ze naj-
wieksze znaczenie ma - wystepujaca zaréwno w zespole Downa, jak i w chorobie

¢ L. CRAYTON, C. OLIVER, A. HOLLAND, J. BRADBURY, S. HALL: The neuropsychological
assessment..., s. 255-272.

7 L. CRAYTON, C. OLIVER, A. HOLLAND, J. BRADBURY, S. HALL: The neuropsychologi-
cal assessment..., s. 255-272; C. OLIVER, A. HOLLAND, S. HaLL, L. CRAYTON: Effects of incre-
asing task load on memory impairment in adults with Down syndrome. ,,Am ] Ment Retard” 2005,
Vol. 110 (5), s. 339-345.
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Alzheimera - degradacja funkcjonowania platéw czotowych moézgu, a w szcze-
golnosci ich okolic biegunowych®. Co wiecej, mozliwe jest takze zahamowanie
szlakéw serotoninergicznych, faczacych obszary kory czotowej i przedczolowej ze
strukturami glebokimi pétkul mézgowych’. Podtoza tych zaburzen przekaznictwa
neuronalnego pomigdzy obszarami funkcjonalnymi mézgu mozna poszukiwaé
w zaburzeniach genetycznych odpowiadajacych za powstanie zespotu Downa.
Notowany w ostatnich latach bardzo intensywny rozwdj metod biologii mole-
kularnej umozliwil spojrzenie na zaburzenia dotyczgce 0séb z zespolem Downa
z innej perspektywy. Badania w zakresie zaawansowanych metod sekwencjonowa-
nia genoéw, ich analizy poréwnawczej oraz genomiki funkcjonalnej pozwolily na
identyfikacje wielu genéw zlokalizowanych na chromosomie 21. (HSA 21; human
chromosome). W badaniach dowiedziono znacznej heterogennosci niektérych
regionéw chromosomu oraz odnaleziono geny, ktére moga miec¢ znaczenie w pato-
logicznych szlakach biochemicznych, odpowiadajacych za takie funkcje poznaw-
cze, jak uczenie sie, pamieé czy tez zaburzenia zachowania. Zidentyfikowano tez
geny mogace bra¢ czynny udzial w procesach degeneracji tkanki nerwowej. Do
najczesciej opisywanych w tym kontekscie genéw naleza: Sodl, Pfkl, S1008, App,
Ets2, Hmgl4, DyrklA oraz Sim2".

Przedstawione badania moga wydac¢ si¢ bardzo odlegte od codziennych pro-
blemow, z ktérymi borykaja sie zaréwno osoby chore, jak i ich opiekunowie czy
rodzice. Mozna mie¢ jednak nadzieje, ze kiedy zrozumiemy, co tak naprawde lezy
u podloza opisywanych zaburzen, by¢ moze mozliwe stanie si¢ leczenie przyczy-
nowe. Wyobrazmy sobie sytuacje, w ktorej kilkadziesigt gendw uczestniczacych
w calym szeregu szlakéw biochemicznych w organizmie powoduje chocby czesé
zaburzen, np. odpowiada za hipotoni¢ migsniows — jesli nauczylibysmy sie poprzez
odpowiednig terapig, np. terapie genowsy, zatrzymac badz zmienic te patologiczne
szlaki, a tym samym spowodowac¢ ,,jedynie” ustapienie zaburzen sily miesniowej,
dla dzieci z zespolem Downa bytby to ,,krok milowy”. Dzi$ wciaz pozostaje to jedy-
nie w zakresie marzen, lecz - jak mozna zaklada¢ - gwaltowny rozwoj medycyny,
neuropsychologii czy biologii molekularnej najprawdopodobniej pozwoli w przy-
sztosci na tego typu leczenie.

8 S.BALL, A. HOLLAND, P. TREPPNER, P. WaTsoN, F. HUPPERT: Executive dysfunction and
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disease in adults with Down syndrome. ,Am Journal Ment Retard” 2008, Vol. 113 (5), s. 369-386.
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