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julkaistaan Duodecim-lehdessa.

Suosituksen kirjoittajien sidonnaisuudet nakyvat sahkoisissa versioissa.
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NAYTON VARMUUSASTEEN ILMOITTAMINEN KAYPA HOITO -SUOSITUKSISSA

Koodi Nayton aste Selitys

A Vahva tutkimusnayttd Useita menetelmallisesti tasokkaita® tutkimuksia,
joiden tulokset samansuuntaiset

B Kohtalainen tutkimusnaytté Ainakin yksi menetelmallisesti tasokas tutkimus tai
useita kelvollisia2 tutkimuksia

C Niukka tutkimusnayttoé Ainakin yksi kelvollinen tieteellinen tutkimus

D Ei tutkimusnayttéa Asiantuntijoiden tulkinta (paras arvio) tiedosta,

joka ei tayta tutkimukseen perustuvan nayton vaatimuksia

1 Menetelmaillisesti tasokas = vahva tutkimusasetelma (kontrolloitu koeasetelma tai hyva epidemiologinen
tutkimus), tutkittu vaesto ja kaytetty menetelma soveltuvat perustaksi hoitosuosituksen kannanottoihin.

2 Kelvollinen = tayttdad vahimmaisvaatimukset tieteellisten menetelmien osalta; tutkittu vaesto ja kaytetty
menetelma soveltuvat perustaksi hoitosuosituksen kannanottoihin.

Koko suositus nédyténastekatsauksineen ja séhkodisine tausta-aineistoineen on saatavissa osoitteessa
www.kaypahoito.fi. PDF-versio siséltdé suositustekstin, keskeiset taulukot ja kuvat seka Kirjallisuusviitteet
typistetyssd muodossa.

VASTUUN RAJAUS

Kaypa hoito -suositukset ovat parhaiden asiantuntijoiden laatimia yhteenvetoja yksittdisten sairauksien

diagnostiikan ja hoidon vaikuttavuudesta. Ne eivat korvaa ladkarin tai muun terveydenhuollon ammattilaisen
omaa arviota yksittdisen potilaan parhaasta mahdollisesta diagnostiikasta ja hoidosta hoitopadtoksia tehtdessa.
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Downin oireyhtyma

Keskeinen sisalto

— Downin oireyhtymissi todetaan useiden
elinjirjestelmien alueella rakennevian tai
elinikdisen toimintahdirion tai sairauden
suurentunut vaara.

— Kunkin sairauden, toimintahiirion tai
poikkeavuuden osalta tulee noudattaa en-
sisijaisesti koko viestod koskevia seulon-
ta-, tutkimus- ja hoitosuosituksia, mutta
tavallista tiiviimpi seuranta on tarpeen.

Tavoite

— Suosituksen tavoitteena
« on tehdi tunnetuiksi moninaiset ter-
veydelliset ongelmat, jotka voivat liittyd
Downin oireyhtymdin ja
* antaa niitd koskevat ndytt66n pohjautu-
vat hoitosuositukset.

Kohderyhma

— Suositus on tarkoitettu perusterveydenhuol-
lon, erikoissairaanhoidon ja erityishuolto-
piirien sekd sosiaalitoimen henkilokunnille,
jotka tyGssddn seuraavat ja hoitavat henki-
16it4, joilla on Downin oireyhtyma.
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+ Aistitoimintojen tutkiminen on Dow-
nin oireyhtymissa vaativaa ja edellyttdd
usein erikoistason tutkimuksia.

« Kommunikaatiotaitojen heikkous vai-
keuttaa oireiden kuvaamista ja titen
monien sairauksien havaitsemista.

Downin oireyhtymaén liittyy hyvin erita-

soisia kehityshdirioitd. Lapsen kehitys on

yksilollistd, ja kuntoutus tulee suunnitella
yksilollisesti.

Downin oireyhtyma

- Kromosomin 21 ylimé&ird aiheuttaa Dow-

nin oireyhtymin.

« Oireyhtymain liittyy tyypillisid kasvon-
piirteitd, monia rakenteellisia ja toimin-
nallisia poikkeavuuksia, kasvuhiirioé ja
kehitysvammaisuus.

« Noin 95 % tapauksista johtuu kromo-
somin 21 meioottisesta jakautumishdiri-
o6std jommankumman vanhemman suku-
solujen muodostuessa.

+ Noin 80 %:ssa tapauksista hairiintynyt
jakautuminen tapahtuu munasolussa.
Riski tihdn suurenee didin idn myota.

- Noin 5 %:lla 21 kromosomin ylimééra joh-

tuu muista poikkeavuuksista, kuten translo-
kaatiosta tai trisomiamosaikismista.



TAULUKKO 1. Tiivistelma tarkeimmista terveysongelmista, jotka tulee huomioida perusterveydenhuollossa kéynnin

yhteydessa.

Kliininen oire tai 16ydos
Synnynnainen sydanvika

Lappéavika

Heikko pituuskasvu

Taipumus lihavuuteen

Suurentunut keliakiariski

Kognitiiviset ja motoriset vaikeudet

Infantiilispasmit ja epilepsia liittynee-
néa Alzheimerin tautiin

Liimakorva

Kuulon heikkous

Varhainen ikékuulo

Taittovirhe ja/tai akkommodaatio-
vaikeus

Karsastus

Kaihi

Toiminnallisen nadn kayton vaikeus

Varhainen ikédnako
Kilpirauhasen vajaatoiminta
Kayttaytymishairiot
Psyykkiset hairiot

Varhainen dementia

Tukielinpulmat liittyneina yliliikkuviin
niveliin ja lihasten hypotoniaan

Atlanto-oksipitaalinen luksaatio

Erityinen ika
0-1 kk

varhaisaikuisuus

lapsuus ja nuoruus

lapi eldaman

l1api eldman

lapi eldaman

imevais- ja aikuisika

varhaislapsuus

lapi elaman

aikuisika

imevaisika ja lapi elaman

varhaislapsuus

lapsuus — varhainen aikuisuus

esikouluika, tyéelamaan siirty-

minen
varhainen aikuisika
lapi elaman

lapsuudesta alkaen

voi ilmeta eri ikékausina

noin 40 vuoden iasté eteenpain

lapi elaman

lapi elaman

Toimenpide
kaikututkimus ja kardiologin konsultaatio

kaikututkimus ja kardiologin konsultaatio,
jos uusi sivuaani on ilmaantunut

Down-kasvukayrien kayttd

oikeaan ruokavalioon ohjaaminen, ravit-
semusterapeutin konsultaatio

lastenlaakarin tai sisatautilaakéarin kon-
sultaatio, jos esiintyy keliakiaan liittyvia
autovasta-aineita; ravitsemusterapeutin
konsultaatio

tuki kotona, paivakodissa, koulussa,
ammattikoulutuksessa ja itsendisessa
asumisessa

lastenneurologin tai neurologin hoito
kuulontutkimus ja korvalaakarin konsul-
taatio

kuulovammaisen apuvalineet ja kun-
toutus

kuulontutkimus ja korvalaakarin konsul-
taatio

silmalaakarin konsultaatio

silmalaakarin konsultaatio
silméalaékarin konsultaatio

silmalaakarin konsultaatio

silmalaakarin konsultaatio
laboratorioseuranta

psykologin konsultaatio

psykiatrin konsultaatio

neurologin tai geriatrin, tarvittaessa
psykiatrin (depressio) ja psykologin
konsultaatio

lastenkirurgin, ortopedin, lastenneurolo-
gin, neurologin ja/tai neurokirurgin kon-

sultaatio

neurokirurgin konsultaatio

<@

<®»

¢ 21-trisomian uusiutumisriskiin vaikuttaa
se, kumpi vanhemmista on oireeton trans-
lokaation kantaja ja mikd muu kromosomi
on translokaatiossa mukana [1].

« Siten translokaatio tapauksissa perinnél-
lisyysneuvonta ja suvun muiden henki-
16iden kartoitus ja tutkiminen ovat tar-
peen. 3

Downin oireyhtymaan liittyvien laaketieteellisten ongelmien hyvéa hoito
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4

TAULUKKO 2. Suositus kilpirauhasarvojen (tyreotropiini, TSH) seuraamisesta ja hoidon aloituskriteereista.

lka

Vastasyntynyt

12 kuukautta

Seuranta ja hoito
TSH-arvo normaali

Seuranta 12 kuukauden
iassa

Seuranta kahden vuoden
valein lapi elaman

TSH-arvo suurentunut

Toiminta kuten muilla vastasyntyneilla

Vapaan tyroksiinin (T,V) maaritys:

Jos T,V:n arvo on pieni, aloita tyroksiinikorvaushoito

Jos kasvuikaisen TSH arvo on yli 10 mU/I ja oireet viittaavat hy-
potyreoosiin, aloita tyroksiinikorvaushoito vaikka T,V-arvo olisikin
normaali

Jos T,V:n arvo on normaali ja TSH-arvo yli 10 mU/l mutta hypoty-
reoosiin viittaavia oireita ei ole, maaritad TSH, T,V ja tyreoideaper-
oksidaasivasta-aineet kuuden kuukauden valein

Jos T,V:n arvo on normaali ja TSH 6-10 mUI/, tarkista TSH, T,V

ja tyreoideaperoksidaasivasta-aineet vuosittain

 Trisomiamosaikismi syntyy hiirioni
hedelméityksen jilkeen varhaisissa so-
lunjakautumisissa, jolloin osassa soluja
on normaalit 46 kromosomia ja osassa
poikkeava 21-trisomia. Talloin oireiden
esiintyvyys ja vaikeusaste voivat olla lie-
vemmit kuin muilla tavoin syntyneessi
Downin oireyhtymassa.

— Downin oireyhtymd on aina varmistettava

kromosomitutkimuksella, ja siihen tulee

aina liittad mahdollisuus yksilolliseen pe-

rinnéllisyysneuvontaan.

Kromosomin 21 raidassa q22 sijaitsee oi-

reyhtymin ilmiasun kannalta kriittinen

alue.

* Viimeisimmat tutkimukset ovat tarkenta-
neet tietoa oireiden ja I6ydosten taustalla
vaikuttavista geeneisti [2].

Trisomia 21:n esiintyvyys lisdantyy &idin

ikdantyessd seuraavasti:

« 20-vuotiailla se on 1/2 000,

e 25-30-vuotiailla 1/1 200,

* 30-35-vuotiailla 1/350,

* 40-4S-vuotiailla 1/100 ja

+ yli 4S-vuotiailla 1/30 [1].

Suomessa syntyy vuosittain keskimaérin 70

lasta, joilla on Downin oireyhtyma [3].

Henkiloiti, joilla on Downin oireyhtymad,

on Suomessa noin 3 600.

— Keskimairiinen elinikd on Downin oireyh-
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tymaissi ollut alle SO vuotta [4-6] A.

* Yleisimmit kuolinsyyt ovat hengitys-
tieinfektiot ja synnynniiset sydanviat
[7].

Hoitomahdollisuuksien parantumisen ja

hoitokdytintojen muuttumisen myota kes-

kimédriinen elinikd on pidentymaissa [7].

Downin oireyhtymiin voi liittyd hyvin

moninaisia terveysongelmia, ja potilaat tar-

vitsevat ldakirin sadnnollistd seurantaa lipi

elimin (TAULUKKO 1), [8-12].

Kehitys

- Downin oireyhtymissi todetaan kehityk-

sen viivastynyt eteneminen.

« Itsendinen kévely opitaan keskimiirin
26 kuukauden iassi; vaihteluvali on 1-4
vuotta [1].

+ Rinnekodin sairauskertomusten mukaan
* 1950-luvulla laitoksessa eldneet lapset

oppivat kivelemdin keskimdirin neli-
vuotiaana.

* 1980-luvulla keskimidardinen kavelyi-
ka oli alle kaksi vuotta; tilloin lapset
asuivat kotona ja saivat yleensi fysio-
terapiaa.

¢ Puheen tuotto on poikkeavampaa kuin
puheen ymmairtiminen [1, 13, 14].

— Downin oireyhtymiin liittyy yleensd kes-



kivaikea élyllinen kehitysvammaisuus, joka

vastaa 6—8-vuotiaan kehitystasoa.

+ Alyllistd suoriutumista yksipuolisesti
mittaava alykkyysosamdird vaihtelee
kouluidssi vililld 20-79 ja keskiarvo on
48[15].

Suuriannoksisen foliinihappolddkityksen

mahdollinen edistivi vaikutus pienten las-

ten kognitiiviseen kehitykseen Downin
oireyhtymassd vaatii vield lisitutkimuksia

[16,17]°.

Kilpirauhasen toimintahairiot

Kilpirauhasen toiminnan poikkeavuudet ovat

Downin oireyhtymissa yleisid [ 18-32] .

» Hypotyreoosin vaara on selkedsti suu-
rentunut, ja se kasvaa idn myotd. Suku-
puolieroja ei ole todettu [20-26].

+ Subkliininen hypotyreoosi (tyrotropii-
nin pitoisuus suurentunut ja vapaan ty-
roksiinin pitoisuus normaali) todetaan
noin 30 %:1la [19, 21, 25, 27-34] B.

+ Subkliininen hypotyreoosi paranee
itsestaidn noin kolmasosalla, mutta
se voi edeltidd kilpirauhassairautta,
useimmiten hypotyreoosia.

+ Subkliininen hypotyreoosi edellyttia
seurannan tihentdmista.

» Myo6s hypertyreoosia esiintyy hieman
keskimairaista enemmain, noin 1-3 %:1la
(19, 20,23-25,27,29-32].

Kilpirauhasen toimintaa on seurattava sdan-

néllisesti lipi elimin (TAULUKKO 2).

Autovasta-aineita esiintyy enemmin kuin

muulla vdest6lld ja useammin hypotyreoot-

tisilla kuin eutyreoottisilla.

 Niiden ilmaantumisen yhteys kilpirau-
hasen toimintahdirion kehittymiseen on
epaselvi [18,20-28, 31, 33,35-37] B.

B-hepatiitin kantajuus lisdd kilpirauhasen

toimintahiirion vaaraa [38].

Jos henkilg, jolla on Downin syndrooma,

sairastuu Alzheimerin tautiin, on autoim-

muunityreoidiitin ja subkliinisen hypo-
tyreoosin riski mahdollisesti suurentunut

[26].

Kasvu ja ravitsemus

— Kasvuhiirié alkaa jo sikiaikana ja jatkuu

lapi kasvuidn [39, 40] A.

Kasvuhormonihoidolla voidaan nopeuttaa

pituuskasvua lyhyelld aikavililld, mutta vai-

kutusta aikuispituuteen ei ole tutkittu.

 Kasvuhormonihoitoa ei suositella oi-
reyhtymain liittyvin kasvuhiirion hoi-
doksi [41-44] C.

Pituuskasvu tulee arvioida niille lapsille ja

nuorille standardoitujen pituuskdyrien mu-

kaan mutta suhteellinen paino normaalien
kasvukiyrien mukaisesti [8, 9, 45-48] °.

« Pituuskasvun seurantaan on kiytettivis-
sd yhdysvaltalaisten [45], hollantilaisten
[49] ja ruotsalaisten [47] kasvukiyris-
tot.

* Jos pituuskasvu on poikkeava Down-
kasvukdyristolla arvioiden, tulee syyt
selvittdd tavanomaisilla keinoilla.

« Tavoitepainona tulee pitid suomalai-
sen normaalikasvukdyriston mukaista
samanpituisen lapsen arvoa, eikd usein
esiintyvdd ylipainoa tule hyviksyd oi-
reyhtymiin kuuluvaksi [8, 9].

Perusaineenvaihdunta on heikentynyt

Downin oireyhtymassa.

e Verrattuna samankokoiseen terveeseen
lapseen normaalipainon ylldpitiminen
edellyttid pienempdd ravintomdairid;
sama energiamadri lihottaa [ 50, S1] B.

Liikunnan vihdisyys lisdd ylipainon vaaraa

[48].

« Sidinnollinen liikunta auttaa painonhal-
linnassa [48, 52]. Ks. Kdypi hoito -suo-
situs Aikuisten lihavuuden hoito.

Hypotyreoosin mahdollisuus on aina suljet-

tava pois ylipainon aiheuttajana [48, 53].

Painonhallinta ja monipuolinen ruokavalio

on opittava jo varhaislapsuudessa.

+ Ruokamiirid rajoitettaessa on huomioi-
tava ravinnon monipuolisuus.

+ Tarvittaessa jarjestetddn ravitsemustera-
peutin konsultaatio [52].

 Normaalipainoisilla lapsilla useiden vi-
tamiinien ja hivenaineiden saanti on alle
suositettujen miirien [52].

&

Downin oireyhtymaan liittyvien laaketieteellisten ongelmien hyvéa hoito
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Sydantaudit

Synnynndiset syddnviat

— Synnynniinen sydinvika on yleisin Dow-

nin oireyhtymadssi esiintyvd rakennevika:

se todetaan 40-50 %:1la [S4-62] A.

Tavallisimmat sydanviat ovat

* eteis-kammioviliseinin aukko (AVSD)

+ kammioviliseinin aukko (VSD)

+ avoin valtimotiehyt (PDA) ja

« Fallot'n tetralogia (TF).

Sydinvian yleisyyden vuoksi lapselle, jolla

todetaan Downin oireyhtymai tai epiillian

sitd, tulee aina tehdd sydimen kaikutut-
kimus ensimmaisten elinviikkojen aikana

[54, 55] A seki rekistersida EKG [63] ©.

+ Superiorinen akseli (-30-90 astetta) viit-
taa vahvasti AVSD:hen [63, 64] B.

— Jos syntyminjilkeisessd tarkastuksessa to-
detaan syddnvikaan viittaavia oireita tai
16ydoksid, on syddmen kaikututkimus syy-
td tehdd jo ennen vastasyntyneen kotiutta-
mista. Jos taas sydinvikaan viittaavia oireita
tai 16ydoksia ei ilmene, ei kaikututkimus ole
valttimiton ensimmadisten elinpdivien aika-
na [65] €, koska valtimotiehyt on tillsin
usein avoin ja kaikututkimus on niin ollen
uusittava.

Sydinvian varhainen toteaminen on tarkeaa

ja edellyttdd huolellista seurantaa.

+ Jos keuhkovastus ei normaalisti pienene
syntymin jilkeen, ei syddmestd viltti-
mittd kuulu sivudinti. Ilman varhaista
kaikututkimusta vika saatetaan todeta
vasta siind vaiheessa, kun leikkaushoito
ei endd ole mahdollinen.

» Runsaissa syddmen oikovirtauksissa
keuhkokierron parantumaton verenpai-
netauti kehittyy Downin oireyhtymassa
aikaisemmin (jopa alle kuuden kuukau-
den idssd) kuin lapsille, joilla esiintyy
syddmen oikovirtaus ilman kromosomi-
virhetti [66] B.

Riittdvin varhain - alle kuuden kuukau-

den idssd — suoritetun leikkauksen jilkeen

AVSD:n ennuste ei poikkea muiden vastaa-

van vian vuoksi leikattujen lasten ennustees-

ta [67, 68] *. Niin ikdin Downin oireyhtymai
ei ole riskitekija korjattaessa vaikeita konot-
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runkaalisia sydinvikoja [69] ©.

« AVSD:ssd ja sellaisessa VSD:ssd, jossa
keuhkovastus on suuri, paras ajankohta
leikkaukseen on 2—-3 kuukauden ika. Ta-
min jilkeen leikkauskuolleisuus suure-
nee.

« Leikkaamattoman syddnvian ennuste on
huono.

Muut sydinviat
- Downin oireyhtymain liittyy sidekudoksen

16yhyys.
 Myos rakenteeltaan terveeseen sydimeen
voi timdn vuoksi kehittyd jo nuorena ai-
kuisena lappivika, ldhinnd mitraali- tai
aorttaldppivuoto [62, 70, 71] €.
* Vian toteaminen on tirkedd endokar-
diittivaaran vuoksi [72].
Sepelvaltimotaudin vaara on keskimaardistd
pienempi, vaikka veren lipidi- ja lipoprote-
iiniarvot eivit ole tavanomaista pienemmit
[73-76] €.
Verenpainetaso on keskimdaraistd alhai-
sempi [76].
Vastasyntyneend keuhkoverenpainetautia
esiintyy keskimdirdistd enemmin, vaikka
sydin olisi rakenteeltaan normaali [77].
Syddmen autonominen saitely on poikkea-
va [78] € ja sen mukautumiskyky fyysisessi
rasituksessa on heikentynyt [79-82] €.

Suolistosairaudet

Synnynniiiset kehityshdiriot
- Ruoansulatuskanavan alku- ja loppuosan

synnynniiset kehityshairiot ovat keskimaa-
riistd tavallisempia (TAULUKKO 3), [83] B.

- Ruoansulatuskanavan kehityshairiot diag-

nosoidaan ja hoidetaan kuten muissakin

potilasryhmissa.

« Suoliston kehityshdirion toteaminen voi
viivistyd potilaan puutteellisen kommu-
nikaatiokyvyn ja oirekuvauksen vuoksi,
miki saattaa johtaa vakaviin komplikaa-
tioihin, kuten regurgitaatioon, ruokator-
ven haavaumaan, striktuuraan, ruokator-
ven syOpaan tai volvulukseen, joka liittyy
malrotaatioon [84-87] °.

+ Hirschsprungin tautiin niyttaa liittyvin



TAULUKKO 3. Suolistoanomalioiden esiintyvyys Downin oireyhtyméassa (DO) ja koko véestdssa.

Esiintyvyys (/1 000)

Suolistoanomalia

Esofagusatresia ja trakeoesofagiaalinen fisteli
Duodenaaliatresia

Rengashaima

Hirschsprungin tauti

Malrotaatio

Sappitieatresia

Morgagnin tyra

Anusatresia

Ektooppinen anus

DO

6.9

46.0

14.2

13.8

15.2

Vaesto Riskin moninker-
taisuus

0.26 26
0.17 264
0.03 430
0.14 100
0.34 45
0.09 8
0.01 245
0.65 34
0.17 67

keskimaardistd suurempi alttius sairastua
enterokoliittiin [88-90] ©.

* Hirschsprung taudeista noin 38-47 %
todetaan vasta imeviisidn jilkeen [91,
92].

Hankinnaiset gastrointestinaaliongelmat

Keliakia

— Klassista, oireiden perusteella havaittua

keliakiaa esiintyy Downin oireyhtymassa

0.8-3 %:lla eli noin 1S5 kertaa useammin

kuin muussa viestdssi [93, 94] ©.

« Seulontatutkimuksin keliakiaa 16ydetdin
keskimairin 7 %:lta eli noin kuusi kertaa
keskimairiistd useammin [94-102] B.

+ Oireet ovat alle puolella potilaista tyypil-
lisid malabsorptio-oireita.

 Myos lievin ja epityypillisin oirein esiin-
tyvé keliakia huonontaa eliminlaatua ja
voi johtaa komplikaatioihin [96] €.

Siitd, tulisiko keliakiaa seuloa Downin

oireyhtymissd, ei vallitse konsensusta

[103-106].

« Keliakia voi kehittyd missi idssi tahansa,
eikd yksi negatiivinen seulontatulos sulje
pois taudin mychemman kehittymisen
mahdollisuutta [96] ©.

Keliakia liittyy samoihin HLA-antigeenei-

hin kuin muissakin viestéryhmissi (DQAL

0501 / DQB1 02).

« Mairittdmilld HLA-antigeenit voidaan
keliakiaseulonta rajata Downin syndroo-
man yhteydessi noin 30 %:iin [96, 107].

Keliakian yleisyyden ja laajan oirekirjon

vuoksi on syytd tehdi keliakian seulontako-

keita jo hyvin lievin perustein, niin sanottu-
na kohdistettuna seulontana kuten muussa-

kin viestdssi [105].

* Keliakianidytteistd tutkitaan IgA-endo-
mysium- ja transglutamiinivasta-aineet,
kokonais-IgA ja IgA-negatiivisilta IgG-
luokan gliadiini- ja endomysiumvasta-
aineet (ks. Kiypa hoito -suositus Kelia-
kia).

« Vasta-ainepositiivisille on diagnoosin
varmistamiseksi tehtdvd ohutsuolibiop-
sia, joka vaatii Downin oireyhtymassa
anestesiassa tehtdvan gastroskopian.

Keliakian hoito on elinikdinen gluteeniton

ruokavalio (ks. Kdypi hoito -suositus Kelia-

kia).

Sappikivet

Downin oireyhtymaan liittyvien laaketieteellisten ongelmien hyvéa hoito

Sappikivid esiintyy lapsuuden aikana noin

joka viidennelld eli noin 24 kertaa yleisem-

min kuin muilla lapsilla [108, 109] &.

« Sappikivitautia voi esiintyd jo ime-
viisikdisilla [110-112].

« Sappikivien esiintymisesti aikuisialld ei
ole tutkimuksia.
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Ummetus
— Ummetuksen esiintymisestd on julkaistu

hyvin vihidn tutkimuksia. Kliinisen koke-

muksen ja yhden haastattelututkimuksen

mukaan ummetus on yleisempdd kuin

muulla vaestolld [113].

Ummetusta hoidetaan tavalliseen tapaan:

* Ruokavalion neste- ja kuitupitoisuus
huomioidaan.

+ Kaytetdan bulkkilaksatiivieja ja vaikeissa
tilanteissa stimuloivia laksatiiveja.

+ Laksatiivien kayttod jatketaan yhti
kauan kuin ummetusta on kestinyt,
minki jilkeen se lopetetaan asteittain.

* Jos ummetus toistuu, konsultoidaan
suolistokirurgia Hirschsprungin taudin
mahdollisuuden vuoksi.

+ Hirsprungin taudeista 38-47 % diag-
nosoidaan Downin oireyhtymassi
vauvaiin jilkeen [88, 89] °.

Mahdolliset anaalifissuurat pahentavat um-
metustaipumusta.

Gastroesofagiaalinen refluksi ja muut
dysmotiliteettiongelmat
~ Gastroesofagiaalisen refluksin (GER) arvi-

oitu esiintyvyys on 2 % [114]. Miiri on li-
hella terveiden lasten haastattelututkimuk-
sissa saatuja lukuja [115].

— Jopa neljasosalla todetaan ruokatorven dys-

motiliteettia:

 ruokaboluksen hidasta etenemisti

+ akalasiaa ja

+ ruoan palautumista suuhun [115] °.

— GER:n hoidossa

+ on huomioitava sisapridin mahdolliset
sydanvaikutukset:

* jos lapsen sydinlihaksen toiminta on
todettu heikentyneeksi tai hinelld on
pitkd QTc-aika (yli 450 ms), on sisap-
ridi vasta-aiheinen.

* voidaan kiyttdd mahalaukun haponeri-
tystd estavid ladkkeitd.

+ fundoplikaation aiheet ovat samat kuin
muissa potilasryhmissa.

Epilepsia

- Epileptisten kohtausten esiintyvyys on lap-

Suomalaisen Laakariseuran Duodecimin ym. asettama tyéryhma

suusiilld 6-8 % [116, 117], ja aikuisidssi se

kasvaa 8 %:sta aina noin 30 %:iin osin Alz-

heimerin tautiin liittyen [118, 119].

+ Lapsuusidssd noin puolet kohtauksista
on paikallisalkuisia (usein etiologialtaan
symptomaattisia), kolmannes infantii-
lispasmeja ja loput yleistyvid [116, 117,
120].

- Infantiilispasmit kiyttdytynevit lidkevas-
teeltaan kuten idiopaattiset spasmit, mutta
huonontanevat huomattavasti lapsen kehi-
tysennustetta [116, 121, 120] €.

- Epilepsian tutkimusten ja hoidon osalta ks.
Kaypa hoito -suositukset Aikuisten epilep-
siat, ja Lasten epilepsiat ja kuumekouristuk-
set.

Immunologiset erityistilanteet ja
-ongelmat

— Downin oireyhtyméin liittyy lukuisia im-
muunipuolustusjirjestelmin poikkeavuuk-
sia, jotka ilmenevit
« lisadntyneend bakteeri- ja virusinfektio-

herkkyyteni,

¢ leukemian suurentuneena ilmaantuvuu-
tena [122] ja

* autovasta-aineiden kasvaneena esiinty-
vyytend [123-134] A,

— Lapsuusidssi hengitystietulehduksia esiin-
tyy Down-tapauksissa runsaasti [135-137]
ja yli puolelle kehittyy krooninen sekretori-
nen otiitti [ 138].

- RS-virusinfektion taudinkuva on usein va-
kavampi kuin muilla lapsilla [139].

— Sekd lapsilla ettd aikuisilla limakalvojen
kolonisoituminen Candida albicansil-
la on yleisti (69 %:lla), ja lihes puolella
(40 %:lla) esiintyy sammasta [140].

— Euroopassa ja Yhdysvalloissa on havaittu,
ettd laitosoloissa elavilli Downin oireyhty-
madn liittyy suurempi vaara jaddd hepatiitti-
B:n kantajiksi kuin muissa kehitysvamma-
ryhmissi [141-143].

+ Kotona asuvilla hepatiitti B:n kantajuus
on yhti yleistd kuin muussa viestossd
(0.1-4 %) [144].

+ Suomessa laitoshoidossa olevista kehi-
tysvammaisista vain noin 3.5 % on HBs-



antigeenipositiivisia [145].
- Immunologiset poikkeavuudet lisadntyvit
ian myoti [146].

Soluviilitteinen immuniteetti

— Downin oireyhtymissi on kuvattu esiinty-
vén erityisesti soluvilitteisen immuniteetin
lukuisia poikkeavuuksia, joiden on esitetty
johtuvan puolustusjirjestelmin ennenai-
kaisesta vanhenemisesta [130] ja toisaalta
T-lymfosyyttien kypsymishiiriosti [147].
Poikkeavuuksia havaitaan jokseenkin aina,
mutta Kkliinisessd kadytossa ei ole spesifisid
hoitokeinoja.

+ Immuunivastetta muuntavien laikkei-
den mahdollisuuksista parantaa Downin
oireyhtymiin liittyvdd immuunivastetta
ei ole toistaiseksi riittivid niyttod [148,
149] €.

mustulokset Downin oireyhtymissid ovat
vaihtelevia. Tutkimukset puoltavat nor-
maalin rokotusohjelman noudattamista
[156-160] &.
Liséksi suositellaan
¢ Influenssarokotusta, jos potilaalla on
+ sydinvika, johon liittyy kohonnut
keuhkoverenkierron paine
* toistuvia hengitystieinfektioita.
« Pneumokokkirokotusta tulee harkita, jos
lapsella esiintyy toistuvia
* korvatulehduksia
+ poskiontelotulehduksia tai
* keuhkotulehduksia.

— Yhdysvalloissa ja Euroopassa suositellaan

rokottamista hepatiitti B:td vastaan esikou-
luidssi [159], mutta Suomessa titi rokotus-
ta ei katsota aiheelliseksi.

<@

<@

— Downin oireyhtymassi on seki lapsilla ettd
aikuisilla mitattu joskus pienempii seeru-
min sinkkipitoisuuksia kuin i4n ja sukupuo-
len suhteen kaltaistetuilla verrokeilla [137,

Veritaudit

~ Leukemiariski on lisddntynyt [122, 161].
— Erilaisia verenkuvamuutoksia todetaan use-

150-152].
+ Ditkdaikaisen pieniannoksisen sinkkili-
san ei ole todettu vihentdvan infektioita

[137,151]°€.

Vasta-aineviilitteinen immuniteetti
- Vasta-ainevilitteisen immuniteetin poikkea-

vuudet ovat lievi ja ainakin osin sekundaa-

risia soluvilitteisen immuniteetin poikkea-

vuuksiin nihden.

Downin oireyhtymadssd esiintyvid IgG-ala-

luokan epitasapaino alkaa jo lapsuudessa ja

infektioherkkyys korreloi IgG4:n puutteen

kanssa [127, 141, 153, 154] B.

+ Toistuvia vakavia bakteeri-infektioita
sairastaville tulee harkita seerumin IgG-
alaluokkamairitysti ja immunoglobulii-
nitukihoitoa vakavan infektion aikana.
Niyttod pitempiaikaisen immunoglobu-
liinisubstituution hyodysti ei kuitenkaan
ole.

* Seleenilisi saattaa suurentaa IgG2- ja
IgG4-arvoja ja samalla vihentdd infek-
tiotaajuutta, mutta ndytto ei ole riittdva
seleenilisin suosittelemiseksi [155].

— Spesifisid vasta-ainevasteita koskevat tutki-

ammin kuin muulla viestolla.

 DPolysytemiaa esiintyy usein pian synty-
man jalkeen sekd makrosytoosia ja trom-
bosytoosia ensimmiisen elinvuoden jal-
keen [162].

 DPoikkeava verenkuva Downin oireyhty-
man yhteydessi edellyttdd erikoislddka-
rin konsultaatiota aivan kuten muillakin
potilailla.

Noin 10 %:lla todetaan ensimmdiselld ika-

vuodella luuytimen ohimenevi toiminta-

hiirio (leukemoidireaktio), jota ei kliini-
sesti tai morfologisesti pystytd erottamaan
akuutista myelooisesta leukemiasta (AML)

[163].

+ Kyseessid on myeloproliferatiivinen hai-
ri6, johon liittyy hepastosplenomegaliaa,
leukosytoosia ja kiertivid myeloblasteja.

+ Spontaani paraneminen tapahtuu yleen-
sa kolmen kuukauden kuluessa, mutta
20-30 %:lle niisti lapsista kehittyy me-
gakaryoblastinen leukemia 1-3 vuoden
idssi [164].

Kiinteiden pahanlaatuisten kasvainten vaara

lienee pienentynyt [122].

Downin oireyhtymaan liittyvien laaketieteellisten ongelmien hyvéa hoito
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Suun sairaudet ja hammashoito

Downin oireyhtymissd esiintyy samo-

ja suun sairauksia kuin muillakin. Yleisin

niistd on nopeasti etenevd hampaan kiinni-
tyskudosten tulehdus (parodontiitti) (ks.

Kaypi hoito -suositus Parodontiitin ehkai-

sy, varhaisdiagnostiikka ja hoito), joka

* i selity pelkilld huonolla suuhygienialla
[165-167]

+ eiki ole estettivissi hampaiden hyvilld
harjauksella ja plakkien poistolla.

Klooriheksidiinid sisdltdvien suuhuuhtei-
den ja geelien kiytto saattaa kuitenkin va-
hentdd hampaiden pinnalla olevan plakin
madrd sekd ientulehdukseen liittyvid ien-
verenvuotoa sen jilkeen, kun hampaiden
pinnoilta on poistettu hammaskivi ja muut
mahdolliset hampaan kiinnityskudostuleh-
dusta yllipitivit tekijit [168-170] ©.

Lapsilla ja nuorilla Downin oireyhtymissi

esiintyy vihemmin hampaiden reikiinty-

mista kuin muilla, mutta aikuisiissa tilanne
on pdinvastainen.

+ Timi johtuu lahinnd vihentyneesti syl-
jenerityksestd, huonosta suuhygieniasta
ja hampaiden reikiintymistd lisddvistd
ruokatavoista.

Downin oireyhtymadin liittyy usein myos

purentavirheitd, jotka ovat yhteydessa yla-

leuan alikehitykseen, pysyvien hampaiden
myohidiseen puhkeamiseen tai hampaiden

kehityshiiriéihin [171, 172].

Varhaisessa vaiheessa aloitettu kitalaen hel-

milevyhoito saattaa edistdd lapsen huulten

ja kielen hallintaa [173-175] ©.

Hampaiden ja suun terveyteen voi vaikuttaa

myos

+ diagnosoimaton ja hoitomaton keliakia

« GER

+ ruoan palautuminen suuhun.

Hyvi suunterveys edellyttad sidnnollistd ja

tarvittaessa anestesiassa tehtdvid hammas-

ladkarin arviota ja hampaiden hoitoa.

Hammasldikarin tulee olla tietoinen Dow-

nin oireyhtymdin liittyvistd muista terveys-

ongelmista (TAULUKKO 1).

Sydinvikaan liittyvit ohjeet endokardiitin

antibioottiprofylaksiasta ovat samanlaiset

kuin muillakin potilailla [72].
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Nakd ja silmaongelmat

— Downin oireyhtymiin liittyy kaikissa iki-

ryhmissi enemmin nikéongelmia kuin

normaaliviestossa.

« Akkommodaatio on usein puutteellinen
imeviis- ja leikki-idssd [176-181] B.
Kaksiteholasien kiytto saattaa parantaa
ja jopa korjata akkommodaatio-ongel-
man [182, 183].

* Merkittavid, silmalaseilla korjattavia tait-
tovirheitd esiintyy yli puolella lapsista ja
nuorista [178, 184-187] €.

+ Amblyopian [184] ¢ ilmaantuvuus on
selvisti suurempi kuin normaaliviestos-
sa.

« Samoin karsastuksen ilmaantuvuus [ 184,
188-190] B on selvisti suurempi. Kar-
sastukseen voi liittyd pdin kallistaminen
(head tilt), joka korjaantuu leikkaushoi-
don jilkeen [191].

+ Kaihimuutoksia saattaa kehittyi jo nuo-
rille aikuisille [178, 188-190, ] €, [192].

¢ Yli puolet tarvitsee aikuisidlld silmalasit

[193-195] B.

+ Normaalia varhaisempi ikdndké ja
erityisvaikeudet
suunnittelussa edellyttavit huolellista
paneutumista silmilasien hankintaan
aikuisialld.

Naon arviointi

* Vastasyntyneiltid tarkastetaan punahei-
jaste kaihin pois sulkemiseksi.

¢ 4-6 kuukauden idssi silmaldakari selvit-
tad lahindon kehittymisen ja mahdolliset
taittovirheet.

+ Kouluidssd on tehtivd huolellinen toi-

moniteholasien

minnallisen ndén tutkimus opetuksen
suunnittelun tueksi.

e Tyoelimain siirtyessd selvitetddn toi-
minnallinen nakokyky.

Nion tutkimista tulee jatkaa sddnnollisesti

nuoruus- ja aikuisidssd, koska

* suojatyotd tekeville ei tehdd tyGterveys-
huoltoon normaalisti kuuluvia niontar-
kastuksia

« kehitysvammaiset eivit aina havaitse
nikokyvyssddn tapahtuvia muutoksia ja
hakeudu oma-aloitteisesti hoitoon [196,
197].



- Luomien asentovirheet (entropium ja ekt-

ropium) ja niihin liittyvit tulehdukset ovat

yleisid [189, 188] P, ja ne tulee hoitaa taval-
liseen tapaan.

Keratokonus kehittyy osalle nuorista ai-

kuisista. Sen leikkaushoito on mahdollista

[185, 188190, 198-200] ©.

+ Silmien painamisen merkitystd ja ehkai-
sevien toimenpiteiden hy6tyi keratoko-
nuksen kehittymisen kannalta on tutkit-
tu riittamattomasti.

Todetun nikévammaisuuden huomioimi-

nen ja kuntoutustoimenpiteet ovat samat

kuin muulla viestolld ja tirkeiti koulun-
kaynnin ja tyokyvyn tukemisessa.

Kuulovamma

— Downin oireyhtymain liittyy lapsuusidssd

noin 60 %:lla eri syistd johtuvia kuulovam-

moja [201-206].

Simpukan rappeutuminen ja kuulon heik-

keneminen alkavat Downin oireyhtymaissi

varhain, 20-30 vuoden iissi [207].

Kuulovamman diagnoosi tulee tehdid mah-

dollisimman varhain.

 Kuulontutkimus on syyti tehdd kuten
muillekin kuulovamman suhteen riski-
ryhmédin kuuluville lapsille kuulokes-
kuksissa alle vuoden iéssa.

 DPsykoakustinen kuulontutkimus tulee
tehdd lapsuusidssd sddnnollisesti, suosi-
tuksen mukaan vuosittain, jotta lievitkin
kuulovammat voitaisiin todeta mahdolli-
simman varhain [208, 209].

+ Kehitysvammainen ei itse huomaa kuu-
lovamman kehittymistd, minkd vuoksi
kuulontutkimus suositellaan tehtavaksi
aikuisidlli noin kolmen vuoden vilein,
jotta kuulovamman kuntoutus voidaan
aloittaa mahdollisimman varhain [209].

— Jos herdi epiily Alzheimerin taudista tai

muusta kommunikointiin vaikuttavasta
sairaudesta, on aina ensin suljettava kuulo-

ten lasten kuntoutuksessa.

Kuulokojeen lisiksi suunnitellaan

* tarvittavien apuvilineiden kaytto

« kuntoutusohjaus

« puheterapia

« tukiviittomien tai viitotun puheen ope-
tus

* sopeutumisvalmennus ja

+ kuulovammaisiin erikoistuneen opetta-
jan antama eritysopetus.

Kielellisen kommunikaation kehittymisen

kannalta lievikin kuulovamma aiheuttaa

kehitysvammaiselle merkittivin haitan.

+ Downin oireyhtymissd mahdollisuudet
kompensoida aistivamma ovat normaalia
heikommat, mika lisdd haitan suuruutta.

e Kuulon lievd heikkeneminen voidaan
tulkita myos itsepdisyydeksi tai vuoro-
vaikutustaitojen ongelmaksi.

Ulko- ja vilikorvaviat
- Downin oireyhtymaissi korvakiytavi on ra-

kenteellisesti ahdas ja helposti vahan tukki-

ma, miki vaikeuttaa nikyvyytta.

« Erikoislddkdrin tutkimus on aina aiheel-
linen, ellei hoitava ladkari pysty varmis-
tumaan tirykalvon liikkuvuudesta.

— Tissd potilasryhmissi esiintyy vilikorvavi-

koina

« toistuvia korvatulehduksia,

« liimakorvatautia,

« tulehdusten jilkitiloja ja

¢ kuuloluuketjun poikkeavuuksia.

- Liimakorva on oireeton ja ldhikuulo on sii-

ni normaali.

+ Sosiaalisesti taitavalla lapsella kuulon
heikkenemisti ei aina huomata lahipii-
rissakdan.

« Liimakorvan vuoksi tehdyn tympanosto-
mian jilkeen on tehtdvi kuulontutkimus,
jotta vilikorvan luiden poikkeavuus ja
siitd johtuva vilikorvavika voidaan sul-
kea pois.

&

vamma pois. Unenaikaiset hengityshairiot

Kuulovamman kuntoutus

— Kuulon kuntoutuksessa noudatetaan samo-
ja kdytintoja kuin muiden kuulovammais-

- Downin oireyhtymissi esiintyy usein, alle
kouluikaisilld lapsilla jopa 50 %:lla, unen-
aikaisia hengityshiirioitd, joista tirkein on "

Downin oireyhtymaan liittyvien laaketieteellisten ongelmien hyvéa hoito
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rakenteellisista ja toiminnallisista tekijoistd

johtuva obstruktiivinen uniapnea [210].

Unihiiriétutkimus unenaikaisen hengitys-

hiirion selvittimiseksi [210-215] B on ai-

heellinen, jos todetaan seuraavia kliinisia tai

anamnestisia oireita tai l6ydoksia:

* nendn ja nielun rakenteellinen ahtaus

+ huomattava ylipaino

+ huomattava oraalismotorinen hypotonia

+ makroglossia

* kuorsaus

* toistuvat heradmiset tai havahtumiset

» piividaikainen vasymys tai kirttyisyys tai

« epiilladn kehityksen hidastumista tai
taantumista.

Seki obstruktiivisen etté sentraalisen uniap-

nean hoito tulee suunnitella yksil6llisesti, ja

hoitomuotoa valittaessa on huomioitava to-

teuttamismahdollisuudet [210, 212,216] .

Ortopediset erityisongelmat

— Ortopediset ongelmat liittyvit yleensd yli-

liikkuviin niveliin ja lihasten hypotoniaan,
joita anatomia ja liikkumisen mallit kom-
pensoivat [217,218].

Hoitojen valinta on ongelmallista, koska
ongelmien luonnollista kulkua ei tunneta
tarkkaan ja julkaistujen tutkimusten potilas-
midrit ja seuranta-ajat ovat pienid [217].

Lonkka

- Synnynniinen lonkkaluksaatio on Downin

oireyhtymissd epitavallinen, vaikka lon-

kat ovat niilld potilailla usein yliliikkuvat

[219].

Habituaalista, itsestidn korjaantuvaa luk-

saatiota esiintyy lapsuusidlli my6s ilman

traumaa jopa 10 %:lla, ja sen oireena on

usein ontuminen [217].

+ Habituaalinen luksaatio voi johtaa pysy-
viin luksaatioon [217].

Kliininen lonkkatutkimus on suositeltava

ennen kymmenen vuoden ikii [217].

 Ortopedin konsultaatio on aiheellinen,
kun todetaan luksoitavissa oleva, itses-
tadn luksoituva tai jo luksoitunut lonkka
[219-221].
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Polvi

Polvilumpion epistabiilius on yleinen
mutta harvoin invalidisoiva ongelma [222,
223].

 Useimmat sopeutuvat siihen, eiki se vai-
kuta kavelykykyyn.

¢ Haitta tilanteissa, joissa esiintyy raken-
teellista deformaatiota ja degeneratiivisia
muutoksia, on usein vihiinen, ja ensisi-
jainen hoito on konservatiivinen [222,
223] 8.

« Jos liikkkuminen vaikeutuu ja vihenee
polvilumpion luksaatiotaipumuksen
vuoksi, on ortopedin konsultaatio ai-
heellinen [223].

Jalkaterd

Latuskajalka on Downin oireyhtymissi ta-

vallinen. Hoitolinjat ovat samat kuin muilla-

kin henkil6illd, eika erityinen hoito yleensi

ole tarpeen [224-228] °. Jalkaterin virheel-

linen kuormitus johtaa joskus kiputiloihin,

jotka puolestaan vihentdvit liikkumista

[217,228].

 Konservatiivinen hoito on ensisijainen
[224-228]°.

¢ Leikkaus tulee harvoin kyseeseen, eivit-
ki kosmeettiset syyt ole leikkaushoidon
aihe [224,225,228].

Kaularanka

Downin oireyhtymissd mittaustavan mu-
kaan vaihdellen 10-40%:lla lapsista on
poikkeava atlantoaksiaalinen vili [229].

« Atlantoaksiaalisen epistabiiliuden mit-
taaminen radiologisesti on vaikeaa
[230-233]B.

Downin oireyhtymdssa arviolta 2 %:lla on

kuvattu atlantoaksiaalisen epistabiiliuden

aiheuttamia selkdytimen kompressio-oireita

[234].

Henkilg, jolla on Downin oireyhtymi ja

kaularangassa epistabiiliuteen viittaavia

neurologisia oireita esimerkiksi trauman tai
kranioservikaalisen tulehduksen seurauk-
sena, ohjataan tarkempiin neurologisiin tai

neurokirurgisiin tutkimuksiin [230-233] B.

Ei tiedetd, esiintyyko selkdytimen vahin-

goittumisen riskid



+ intubaation
* pédin ja niskan alueen kirurgisten toi-
menpiteiden tai
+ niskan manipulaation yhteydessi [229].
— Lapset voivat urheilla normaalisti, eikd kau-
larangan kuvaaminen ole tarpeellista ennen
urheiluharrastusta [229] B

Gynekologiset erityispiirteet

- Kuukautiset alkavat ndilld henkiloilld 12-14
vuoden idssi [235, 236].

— Jos menarke aikaistuu, my6s menopaus-
si aikaistuu keskimdirin neljilld vuodella
[237-239].

* Varhaiseen menopaussiin voi liittyd Alz-
heimer-tyyppinen dementia [239].

— Vuotohdirioitd selvitellddn tavalliseen ta-
paan.Selvittelyyn kuuluvat
* anamneesi
+ Kkliininen tutkimus
« kaikukuvaus ja
« sytologinen tai histologinen niyte.

— Vuotohiirion hoitotavan valinnasta ei ole
riittavaa nayttoa.

« Mitdan perusteita normaalista kédytin-
nosti eroavien hoitojen kiyttoon ei ole,
mutta on otettava huomioon potilaan
kyky ymmirt4a hoitovaihtoehdot ja kyky
huolehtia hygieniastaan.

* Suomessa terapeuttinen amenorrea
(TA) on osoitettu hyviksi vaihtoehdoksi
[240].

« Liakinnillinen TA ja estrogeenikorvaus-
hoito voidaan toteuttaa normaalin kiy-
tannon mukaisesti.

— Nainen, jolla on Downin oireyhtymi, voi
tulla raskaaksi. Tdma on harvinaista mutta
ei silti poista ehkiisyn tarvetta [241, 242].

— Miehet ovat hedelmittomii lahes poikkeuk-
setta [243].

+ Miehilli on todettu suuria follikkelia
stimuloivan hormonin ja luteinisoivan
hormonin pitoisuuksia [244] ja sperma-
togeneesin puuttuminen [245].

— Aktiivisen ehkdisyn kaytto ei ole harvinaista
[236], mutta sen tulee perustua todelliseen
tarpeeseen.

+ Eri ehkdisymenetelmien soveltuvuudesta

ei ole olemassa tutkimuksia.

+ Ehkiisymenetelmi on valittava sopu-
soinnussa naisen oman mielipiteen, hen-
kisen tason ja kisityskyvyn kanssa.

« Lisiksi on huomioitava muut sairaudet
(sydinvika, kilpirauhasen toiminta, epi-
lepsia) sekd gynekologinen anamneesi
ja tilanne (rakenteelliset epimuodostu-
mat).

Gynekologisten kasvaimien esiintyvyys

Downin oireyhtymin yhteydessi ei tietti-

visti poikkea keskimaardisesti.

Epdiltidessd gynekologista kasvainta on

noudatettava yleisid diagnostisia ja hoidol-

lisia periaatteita (ks. Kiypd hoito -suositus

Munasarjasyopa).

Itusolukasvaimia esiintyy niin naisilla kuin

miehilld [246-249].

Dementia

Downin oireyhtymissi alkaa kertya liukois-

ta amyloidia aivoihin jo sikidaikana [250] ja

diffuuseja amyloidiplakkeja alkaa ilmaantua

kahdeksan ikivuoden iisti alkaen [251].

Kaikilla todetaan Alzheimerin taudin neu-

ropatologiset muutokset 40 ikivuoden jil-

keen [252-255]A.

Myos aivoinfarkteja esiintyy yleisesti. Vas-

kulaarisen dementian yleisyyttd ei kuiten-

kaan tunneta.

Dementian esiintyvyys on suurempi kuin

viestdssd keskimidarin tai muilla kehitys-

vammaisilla [256-260] A.

Ellei dementiaa kehity, ikddntymiseen liit-

tyvé kognitiivinen heikentyminen on lievad

[261,262] €.

Dementian kehittymisen riski Downin oi-

reyhtymassa liittyy naisilla varhaiseen me-

nopaussiin.

Useita geneettisid riskitekijoitd on tunnis-

tettu.

Ikd ja ApoE4-alleeli lisddvit dementian ris-

kid

« ApoE4-alleeli lisid dementian kehitty-
misen riskia kuten muussa viestdssi,
[263-271]E.

« ApoE-genotyypin vaikutus Alzheimerin
taudin neuropatologian mairdin Dow-
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nin oireyhtymissi tunnetaan huonom-
min kuin muussa viestossi [270, 272] €.

Oirekuva
— Jos dementia kehittyy, se alkaa aikaisemmin

kuin muussa vaestdssa, keskimairin 50-56

vuoden idssi [256, 263, 269].

Alzheimerin taudin kliininen kuva on saman-

lainen kuin muilla potilailla [273, 274] °.

Varhaisimmat kognitiiviset muutokset ovat

muisti- ja orientaatiohiriét [256, 260, 273,

274].

Muita Alzheimerin tautiin liittyvin demen-

tian oireita ovat

* apatia

¢ kommunikaatiokyvyn muuttuminen

« toimintakyvyn heikkeneminen perustoi-
mintojen osalta

+ persoonallisuuden muutos

* vaeltelu

+ mielialamuutokset

+ unihiiriot

« inkontinenssi [274, 275].

My6s epilepsian ilmaantuminen ja neurolo-

gisten fokaalioireiden ilmaantuminen liitty-

vit dementian kehittymiseen [256, 275].

Dementian tunnistaminen
— Jotta dementiasta tai muista syistd johtuva

kognitiivinen heikentyminen huomattaisiin,
olisi hyvd, jos ainakin suhteellisen lievisti
kehitysvammaisille tehtiisiin 25-30-vuoti-
aana muodollinen psykologinen tai neuro-
psykologinen testaus perustason selvittimi-
seksi.

Omatoimisuuden, ty6taitojen ja harrastus-
ten kattava ja toistuva kuvaaminen aikui-
sidlld helpottaa dementian varhaista havait-
semista.

Dementian seulontaan ja toteamiseen
Downin oireyhtymissi ei ole yhteisesti
sovittuja ja yleisesti kiytettyji menetelmii
[276-278]°.

Etiologiset tutkimukset
— Dementian etiologisissa selvityksissid nou-

datetaan Kaypi hoito -suositusta Muistisai-
rauksien diagnostiikka ja lidkehoito.

- Laboratoriokokeiden lisiksi myds aivojen

Suomalaisen Laakariseuran Duodecimin ym. asettama tyéryhma

kuvantaminen on suotavaa ainakin silloin,

kun potilaan suorituskyky muuttuu akilli-

sesti tai oirekuvassa on epatyypillisid piir-

teita.

« Aivoatrofian - erityisesti ohimolohkon
atrofian — kehittyminen tukee Alzheime-
rin taudin diagnoosia [279-281] ©.

Hoito

Dementiaoireiden hoidosta Downin oi-
reyhtymaissd on julkaistu yksi kontrolloitu
tutkimus, jossa havaittiin potilaiden tilan
kohentuvan hoidon aikana mutta ero ver-
rokkeihin nihden ei ollut merkitsevd ryh-
mien pienuuden takia [282].

Avoimet tutkimukset tukevat kontrolloidun
tutkimuksen tuloksia [282-284] €.

Vaikka Alzheimerin taudin ladkkeiden ase-
ma dementian hoidossa Downin oireyhty-
min yhteydessi on toistaiseksi vakiintuma-
ton, lddkehoitoa suositellaan samoilla peri-
aatteilla kuin muille potilaille.
Laikevasteen arviointi ndilld potilailla pe-
rustuu kidytinnossd toimintakyvyssi ja
kaytosoireissa tapahtuvien muutosten ar-
viointiin, koska rutiinikiytt66n soveltuvaa
kognition arviointimenetelmii ei ole ole-
massa.

Psykiatria

Downin oireyhtyméin liittyy vihemman

vakavia mielenterveyshiirioitd ja kaytos-

ongelmia kuin kehitysvammaisilla yleensa.

Kuitenkin mielenterveys- ja kiytosongelmia

esiintyy 18-38 %:lla ndistd lapsista. Osuus

on suurempi kuin ei-kehitysvammaisilla
lapsilla.

+ Oireiston kartoitukseen ja hoidon vaiku-
tusten arviointiin on kiytetty Aberrant
Behaviour Checklist (ABC) -asteikkoa
[285].

Psykiatristen sairauksien erityispiirteitd

Depressio on Downin oireyhtymassd 2-3
kertaa yleisempdi kuin muissa kehitysvam-
maisryhmissi [286].

Depression oireista yleisid ovat

* vetdytyminen



« ruokahaluttomuus

* unihairiot

e itkuisuus

* aggressiiviset purkaukset

e takertuminen

+ mielialan vaihtelut ja

+ joskus hallusinaatiot [287].

Depression erotusdiagnostiikassa on huo-
mioitava

+ hypotyreoosi

* uniapneaja

* Alzheimerin tauti.

Downin oireyhtymassd on kuvattu pakon-
omaista hidastuneisuutta, joka voi liittyd
depressioon tai pakko-oireiseen hiirioén
[288].

Yksittdisiin kuvattuihin anoreksiatapauksiin
saattaa liittyd primaarinen tai sekundaari-
nen depressio [289, 290].

Depression hoidossa ensisijaisia ladkkeitd
ovat serotonergiset lidkkeet [291].
Autismia on arvioitu esiintyvan jopa 10
%:lla [292]. Autistisilla henkililld vuoro-
vaikutustaidot ovat heikot ja kiinnostuksen
kohteet rajalliset, ja he ahdistuvat herkasti
rutiinien muutoksista.

Saattaa olla olemassa alaryhmi, jolla on
tarkkaavuushiirio [293].

Harvinaisia psykiatrisia sairauksia ovat kay-
t0s- ja persoonallisuushiiriét, mielialahiiri-
ot (lukuun ottamatta depressiota) ja skitso-
frenia [286].

Hoito

Seka laakehoidon ettd muun terapian tulee
perustua psykiatriseen diagnoosiin tai maa-
ritettyyn kohdeoireeseen [294].

Hyvid tutkimuksia psyykenladkkeiden kay-
tostd Downin oireyhtymissd ei ole; suosi-
tus perustuu tiltd osin kdytinnon kliiniseen
kokemukseen.

Tavanomaisia psyykenlddkkeitdi voidaan
kayttdd [295].

Kliinisen kokemuksen perusteella psyyken-
ladkkeiden aloitusannoksen on hyvi olla
puolet yleisesti suositellusta aloitusannok-
sesta, ja sitd tulee suurentaa hitaasti hoito-
annokseen.

Depression ja pakkoneuroottisten oireiden

hoidossa ensisijaislddkkeitd ovat serotoner-
giset ladkkeet.

— Hyvin vaikeassa ja lddkeresistentissi dep- (
ressiossa tulee harkita sahkohoitoa.

— Anksiolyytteja tulee kiyttdd vain tilapiises-
ti, ja paradoksaalisen reaktion mahdollisuus
on huomioitava.

- Neurolepteista ensisijaisia ovat atyyppiset
valmisteet.

« Risperidonia kannattaa kokeilla vaikean
kaytoshiirion hoidossa [296] P.

- Pieniannoksinen neuroleptilddkitys on hy-
vin siedetty, mutta pitkaaikaiskdytossi tulee
tarkkailla metabolisia hairioitd ja lihomista.

>

<®>

Kuntoutus

— Léansimaissa suositellaan yleisesti kokemuk-
sen perusteella moniammatillisen ty6ryh-
man arvioita ja niihin perustuvia toimenpi-
de-ehdotuksia [297].

- Suomessa hyvin kuntoutuksen on katsot-
tu olevan perheen tarpeen mukaista lapsen
arkeen tuotua paikallisten voimavarojen
suunnitelmallista kayttod. Palveluita tay-
dennetdin erityispalveluilla, kun ongelma
edellyttid niitd [298].

— Kehityksen ja eliméinhallinnan tukeminen
on paljolti my6s varhaiskasvatuksen, eri-
tyisopetuksen, erityisammattikoulutuksen,
kehitysvammaisten erityishuollon ja vam-
maispalveluiden vastuulla.

Yksilokuntoutus
- Downin oireyhtymiin ei ole olemassa spe-
sifistd kuntoutusta.
- On vain nijukasti tietoa ndytt66n perustu-
vasta kuntoutuksesta Downin oireyhtymais-
sd
+ Sédinnollinen harjoittelu parantaa fyy-
sistd kestdvyyttd ja maksimisuoritusta
aikuisilla henkil6illd, joilla on Downin
oireyhtymai [299] B.

¢ Juoksumattoharjoittelu varhentanee ki-
velemdin oppimista [300, 301] .

 Eri terapioiden (neurodevelopmental
treatment eli NDT, toimintaterapian
muodot) vaikutukset eivit niyti poikke-
avan toisistaan [302, 303] ©. 15
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- Laajemman tiedon antaminen perheille esi-
merkiksi sopeutumisvalmennuskursseilla
on paljolti ollut kdytintona linsimaissa.

— Sosiaaliturvan ja muun monipuolisen tuen
jarjestiminen myos perheelle yhdessi sosi-
aalityon, kehitysvammaisten erityishuollon
ja vammaispalvelun henkil6st6n kanssa on
ollut Suomessa kaytantona.
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