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VASTUUN RA JAUS

Käypä hoito -suositukset ovat parhaiden asiantuntijoiden laatimia yhteenvetoja yksittäisten sairauksien 
diagnostiikan ja hoidon vaikuttavuudesta. Ne eivät korvaa lääkärin tai muun terveydenhuollon ammattilaisen 
omaa arviota yksittäisen potilaan parhaasta mahdollisesta diagnostiikasta ja hoidosta hoitopäätöksiä tehtäessä.

Käypä hoito -suositus perustuu systemaattisesti koottuun tutkimustietoon, jonka näytön aste ja 
luotettavuus arvioidaan alla olevan taulukon mukaan. Suositus on tarkoitettu tukemaan päätöksiä 
sekä kliinisissä tilanteissa että potilasryhmien hoitoa suunniteltaessa. Paikalliset versiot saattavat 
tarkentaa esim. sairaanhoitopiirin käytäntöä yksityiskohdissa.

Suositus ja näytönastekatsaukset päivitetään kolmen vuoden välein sähköisinä, päivitystiivistelmät 
julkaistaan Duodecim-lehdessä.

Suosituksen kirjoittajien sidonnaisuudet näkyvät sähköisissä versioissa.

Kommentit ja kehittämisehdotukset voidaan lähettää Internetissä www.kaypahoito.fi > Anna palautetta 
tai lähettämällä ne osoitteeseen Käypä hoito, Suomalainen Lääkäriseura Duodecim, PL 713, 00101 
Helsinki.

Käypä hoito -suositus

NÄYTÖN VARMUUSASTEEN ILMOITTAMINEN KÄYPÄ HOITO -SUOSITUKSISSA

A		  Vahva tutkimusnäyttö		 Useita menetelmällisesti tasokkaita1 tutkimuksia,  
					     joiden tulokset samansuuntaiset
B		  Kohtalainen tutkimusnäyttö	 Ainakin yksi menetelmällisesti tasokas tutkimus tai  
					     useita kelvollisia2 tutkimuksia
C		  Niukka tutkimusnäyttö	 Ainakin yksi kelvollinen tieteellinen tutkimus
D		  Ei tutkimusnäyttöä		  Asiantuntijoiden tulkinta (paras arvio) tiedosta,  
					     joka ei täytä tutkimukseen perustuvan näytön vaatimuksia 

1	 Menetelmällisesti tasokas = vahva tutkimusasetelma (kontrolloitu koeasetelma tai hyvä epidemiologinen		
	 tutkimus), tutkittu väestö ja käytetty menetelmä soveltuvat perustaksi hoitosuosituksen kannanottoihin.
2	 Kelvollinen = täyttää vähimmäisvaatimukset tieteellisten menetelmien osalta; tutkittu väestö ja käytetty 	
	 menetelmä soveltuvat perustaksi hoitosuosituksen kannanottoihin. 

Koko suositus näytönastekatsauksineen ja sähköisine tausta-aineistoineen on saatavissa osoitteessa  
www.kaypahoito.fi. PDF-versio sisältää suositustekstin, keskeiset taulukot ja kuvat sekä kirjallisuusviitteet 
typistetyssä muodossa.
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Suomalaisen Lääkäriseuran Duodecimin ym. asettama työryhmä

Tavoite
–	 Suosituksen tavoitteena 

•	 on tehdä tunnetuiksi moninaiset ter-
veydelliset ongelmat, jotka voivat liittyä 
Downin oireyhtymään ja

•	 antaa niitä koskevat näyttöön pohjautu-
vat hoitosuositukset.

Kohderyhmä

–	 Suositus on tarkoitettu perusterveydenhuol-
lon, erikoissairaanhoidon ja erityishuolto-
piirien sekä sosiaalitoimen henkilökunnille, 
jotka työssään seuraavat ja hoitavat henki-
löitä, joilla on Downin oireyhtymä.

Downin oireyhtymä
–	 Kromosomin 21 ylimäärä aiheuttaa Dow-

nin oireyhtymän. 
•	 Oireyhtymään liittyy tyypillisiä kasvon-

piirteitä, monia rakenteellisia ja toimin-
nallisia poikkeavuuksia, kasvuhäiriö ja 
kehitysvammaisuus.

•	 Noin 95 % tapauksista johtuu kromo-
somin 21 meioottisesta jakautumishäiri-
östä jommankumman vanhemman suku-
solujen muodostuessa.

•	 Noin 80 %:ssa tapauksista häiriintynyt 
jakautuminen tapahtuu munasolussa. 
Riski tähän suurenee äidin iän myötä.

–	 Noin 5 %:lla 21 kromosomin ylimäärä joh-
tuu muista poikkeavuuksista, kuten translo-
kaatiosta tai trisomiamosaikismista. 

Downin oireyhtymä

Keskeinen sisältö
–	 Downin oireyhtymässä todetaan useiden 

elinjärjestelmien alueella rakennevian tai 
elinikäisen toimintahäiriön tai sairauden 
suurentunut vaara.

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

•	 Aistitoimintojen tutkiminen on Dow-
nin oireyhtymässä vaativaa ja edellyttää 
usein erikoistason tutkimuksia.

•	 Kommunikaatiotaitojen heikkous vai-
keuttaa oireiden kuvaamista ja täten 
monien sairauksien havaitsemista.

–	 Downin oireyhtymään liittyy hyvin erita-
soisia kehityshäiriöitä. Lapsen kehitys on 
yksilöllistä, ja kuntoutus tulee suunnitella 
yksilöllisesti.
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•	 21-trisomian uusiutumisriskiin vaikuttaa 
se, kumpi vanhemmista on oireeton trans-
lokaation kantaja ja mikä muu kromosomi 
on translokaatiossa mukana [1].

•	 Siten translokaatio tapauksissa perinnöl-
lisyysneuvonta ja suvun muiden henki-
löiden kartoitus ja tutkiminen ovat tar-
peen.

Taulukko 1. Tiivistelmä tärkeimmistä terveysongelmista, jotka tulee huomioida perusterveydenhuollossa käynnin 
yhteydessä. 

Kliininen oire tai löydös Erityinen ikä Toimenpide 

Synnynnäinen sydänvika 0–1 kk kaikututkimus ja kardiologin konsultaatio

Läppävika varhaisaikuisuus kaikututkimus ja kardiologin konsultaatio, 
jos uusi sivuääni on ilmaantunut 

Heikko pituuskasvu lapsuus ja nuoruus Down-kasvukäyrien käyttö 

Taipumus lihavuuteen läpi elämän oikeaan ruokavalioon ohjaaminen, ravit-
semusterapeutin konsultaatio 

Suurentunut keliakiariski läpi elämän lastenlääkärin tai sisätautilääkärin kon-
sultaatio, jos esiintyy keliakiaan liittyviä 
autovasta-aineita; ravitsemusterapeutin 
konsultaatio 

Kognitiiviset ja motoriset vaikeudet läpi elämän tuki kotona, päiväkodissa, koulussa, 
ammattikoulutuksessa ja itsenäisessä 
asumisessa

Infantiilispasmit ja epilepsia liittynee-
nä Alzheimerin tautiin

imeväis- ja aikuisikä lastenneurologin tai neurologin hoito 

Liimakorva varhaislapsuus kuulontutkimus ja korvalääkärin konsul-
taatio 

Kuulon heikkous läpi elämän kuulovammaisen apuvälineet ja kun-
toutus 

Varhainen ikäkuulo aikuisikä kuulontutkimus ja korvalääkärin konsul-
taatio 

Taittovirhe ja/tai akkommodaatio-
vaikeus 

imeväisikä ja läpi elämän silmälääkärin konsultaatio 

Karsastus varhaislapsuus silmälääkärin konsultaatio 

Kaihi lapsuus – varhainen aikuisuus silmälääkärin konsultaatio 

Toiminnallisen näön käytön vaikeus esikouluikä, työelämään siirty-
minen

silmälääkärin konsultaatio

Varhainen ikänäkö varhainen aikuisikä silmälääkärin konsultaatio 

Kilpirauhasen vajaatoiminta läpi elämän laboratorioseuranta 

Käyttäytymishäiriöt lapsuudesta alkaen psykologin konsultaatio 

Psyykkiset häiriöt voi ilmetä eri ikäkausina psykiatrin konsultaatio 

Varhainen dementia noin 40 vuoden iästä eteenpäin neurologin tai geriatrin, tarvittaessa 
psykiatrin (depressio) ja psykologin 
konsultaatio 

Tukielinpulmat liittyneinä yliliikkuviin 
niveliin ja lihasten hypotoniaan

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

Atlanto-oksipitaalinen luksaatio läpi elämän neurokirurgin konsultaatio
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•	 Trisomiamosaikismi syntyy häiriönä 
hedelmöityksen jälkeen varhaisissa so-
lunjakautumisissa, jolloin osassa soluja 
on normaalit 46 kromosomia ja osassa 
poikkeava 21-trisomia. Tällöin oireiden 
esiintyvyys ja vaikeusaste voivat olla lie-
vemmät kuin muilla tavoin syntyneessä 
Downin oireyhtymässä.

–	 Downin oireyhtymä on aina varmistettava 
kromosomitutkimuksella, ja siihen tulee 
aina liittää mahdollisuus yksilölliseen pe-
rinnöllisyysneuvontaan.

–	 Kromosomin 21 raidassa q22 sijaitsee oi-
reyhtymän ilmiasun kannalta kriittinen 
alue. 
•	 Viimeisimmät tutkimukset ovat tarkenta-

neet tietoa oireiden ja löydösten taustalla 
vaikuttavista geeneistä [2].

–	 Trisomia 21:n esiintyvyys lisääntyy äidin 
ikääntyessä seuraavasti: 
•	 20-vuotiailla se on 1/2 000,
•	 25–30-vuotiailla 1/1 200,
•	 30–35-vuotiailla 1/350,
•	 40–45-vuotiailla 1/100 ja
•	 yli 45-vuotiailla 1/30 [1].

–	 Suomessa syntyy vuosittain keskimäärin 70 
lasta, joilla on Downin oireyhtymä [3].

–	 Henkilöitä, joilla on Downin oireyhtymä, 
on Suomessa noin 3 600.

–	 Keskimääräinen elinikä on Downin oireyh-

tymässä ollut alle 50 vuotta [4–6] A. 
•	 Yleisimmät kuolinsyyt ovat hengitys-

tieinfektiot ja synnynnäiset sydänviat 
[7].

–	 Hoitomahdollisuuksien parantumisen ja 
hoitokäytäntöjen muuttumisen myötä kes-
kimääräinen elinikä on pidentymässä [7].

–	 Downin oireyhtymään voi liittyä hyvin 
moninaisia terveysongelmia, ja potilaat tar-
vitsevat lääkärin säännöllistä seurantaa läpi 
elämän (taulukko 1), [8–12].

Kehitys

–	 Downin oireyhtymässä todetaan kehityk-
sen viivästynyt eteneminen. 
•	 Itsenäinen kävely opitaan keskimäärin 

26 kuukauden iässä; vaihteluväli on 1–4 
vuotta [1].

•	 Rinnekodin sairauskertomusten mukaan 
*	 1950-luvulla laitoksessa eläneet lapset 

oppivat kävelemään keskimäärin neli-
vuotiaana.

*	 1980-luvulla keskimääräinen kävelyi-
kä oli alle kaksi vuotta; tällöin lapset 
asuivat kotona ja saivat yleensä fysio-
terapiaa.

•	 Puheen tuotto on poikkeavampaa kuin 
puheen ymmärtäminen [1, 13, 14].

–	 Downin oireyhtymään liittyy yleensä kes-

Taulukko 2. Suositus kilpirauhasarvojen (tyreotropiini, TSH) seuraamisesta ja hoidon aloituskriteereistä. 

  Seuranta ja hoito 

Ikä TSH-arvo normaali TSH-arvo suurentunut 

Vastasyntynyt Seuranta 12 kuukauden 
iässä

Toiminta kuten muilla vastasyntyneillä

12 kuukautta Seuranta kahden vuoden 
välein läpi elämän 

Vapaan tyroksiinin (T4V) määritys:

    Jos T4V:n arvo on pieni, aloita tyroksiinikorvaushoito

    Jos kasvuikäisen TSH arvo on yli 10 mU/l ja oireet viittaavat hy-
potyreoosiin, aloita tyroksiinikorvaushoito vaikka T4V-arvo olisikin 
normaali

    Jos T4V:n arvo on normaali ja TSH-arvo yli 10 mU/l mutta hypoty-
reoosiin viittaavia oireita ei ole, määritä TSH, T4V ja tyreoideaper-
oksidaasivasta-aineet kuuden kuukauden välein

    Jos T4V:n arvo on normaali ja TSH 6–10 mU/l, tarkista TSH, T4V 
ja tyreoideaperoksidaasivasta-aineet vuosittain
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kivaikea älyllinen kehitysvammaisuus, joka 
vastaa 6–8-vuotiaan kehitystasoa. 
•	 Älyllistä suoriutumista yksipuolisesti 

mittaava älykkyysosamäärä vaihtelee 
kouluiässä välillä 20–79 ja keskiarvo on 
48 [15].

–	 Suuriannoksisen foliinihappolääkityksen 
mahdollinen edistävä vaikutus pienten las-
ten kognitiiviseen kehitykseen Downin 
oireyhtymässä vaatii vielä lisätutkimuksia 
[16, 17] D.

Kilpirauhasen toimintahäiriöt

–	 Kilpirauhasen toiminnan poikkeavuudet ovat 
Downin oireyhtymässä yleisiä [18–32] A. 
•	 Hypotyreoosin vaara on selkeästi suu-

rentunut, ja se kasvaa iän myötä. Suku-
puolieroja ei ole todettu [20–26].

•	 Subkliininen hypotyreoosi (tyrotropii-
nin pitoisuus suurentunut ja vapaan ty-
roksiinin pitoisuus normaali) todetaan 
noin 30 %:lla [19, 21, 25, 27–34] B. 
*	 Subkliininen hypotyreoosi paranee 

itsestään noin kolmasosalla, mutta 
se voi edeltää kilpirauhassairautta, 
useimmiten hypotyreoosia.

*	 Subkliininen hypotyreoosi edellyttää 
seurannan tihentämistä.

•	 Myös hypertyreoosia esiintyy hieman 
keskimääräistä enemmän, noin 1–3 %:lla 
[19, 20, 23–25, 27, 29–32].

–	 Kilpirauhasen toimintaa on seurattava sään-
nöllisesti läpi elämän (taulukko 2).

–	 Autovasta-aineita esiintyy enemmän kuin 
muulla väestöllä ja useammin hypotyreoot-
tisilla kuin eutyreoottisilla. 
•	 Niiden ilmaantumisen yhteys kilpirau-

hasen toimintahäiriön kehittymiseen on 
epäselvä [18, 20–28, 31, 33, 35–37] B.

–	 B-hepatiitin kantajuus lisää kilpirauhasen 
toimintahäiriön vaaraa [38].

–	 Jos henkilö, jolla on Downin syndrooma, 
sairastuu Alzheimerin tautiin, on autoim-
muunityreoidiitin ja subkliinisen hypo-
tyreoosin riski mahdollisesti suurentunut 
[26].

Kasvu ja ravitsemus
–	 Kasvuhäiriö alkaa jo sikiöaikana ja jatkuu 

läpi kasvuiän [39, 40] A.
–	 Kasvuhormonihoidolla voidaan nopeuttaa 

pituuskasvua lyhyellä aikavälillä, mutta vai-
kutusta aikuispituuteen ei ole tutkittu. 
•	 Kasvuhormonihoitoa ei suositella oi-

reyhtymään liittyvän kasvuhäiriön hoi-
doksi [41–44] C.

–	 Pituuskasvu tulee arvioida näille lapsille ja 
nuorille standardoitujen pituuskäyrien mu-
kaan mutta suhteellinen paino normaalien 
kasvukäyrien mukaisesti [8, 9, 45–48] D. 
•	 Pituuskasvun seurantaan on käytettävis-

sä yhdysvaltalaisten [45], hollantilaisten 
[49] ja ruotsalaisten [47] kasvukäyräs-
töt.

•	 Jos pituuskasvu on poikkeava Down-
kasvukäyrästöllä arvioiden, tulee syyt 
selvittää tavanomaisilla keinoilla.

•	 Tavoitepainona tulee pitää suomalai-
sen normaalikasvukäyrästön mukaista 
samanpituisen lapsen arvoa, eikä usein 
esiintyvää ylipainoa tule hyväksyä oi-
reyhtymään kuuluvaksi [8, 9].

–	 Perusaineenvaihdunta on heikentynyt 
Downin oireyhtymässä. 
•	 Verrattuna samankokoiseen terveeseen 

lapseen normaalipainon ylläpitäminen 
edellyttää pienempää ravintomäärää; 
sama energiamäärä lihottaa [50, 51] B.

–	 Liikunnan vähäisyys lisää ylipainon vaaraa 
[48]. 
•	 Säännöllinen liikunta auttaa painonhal-

linnassa [48, 52]. Ks. Käypä 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. 
•	 Ruokamääriä rajoitettaessa on huomioi-

tava ravinnon monipuolisuus.
•	 Tarvittaessa järjestetään ravitsemustera-

peutin konsultaatio [52].
•	 Normaalipainoisilla lapsilla useiden vi-

tamiinien ja hivenaineiden saanti on alle 
suositettujen määrien [52].
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Sydäntaudit

Synnynnäiset sydänviat
–	 Synnynnäinen sydänvika on yleisin Dow-

nin oireyhtymässä esiintyvä rakennevika: 
se todetaan 40–50 %:lla [54–62] A.

–	 Tavallisimmat sydänviat ovat 
•	 eteis-kammioväliseinän aukko (AVSD)
•	 kammioväliseinän aukko (VSD)
•	 avoin valtimotiehyt (PDA) ja
•	 Fallot’n tetralogia (TF).

–	 Sydänvian yleisyyden vuoksi lapselle, jolla 
todetaan Downin oireyhtymä tai epäillään 
sitä, tulee aina tehdä sydämen kaikutut-
kimus ensimmäisten elinviikkojen aikana 
[54, 55] A sekä rekisteröidä EKG [63] C. 
•	 Superiorinen akseli (-30–90 astetta) viit-

taa vahvasti AVSD:hen [63, 64] B.
–	 Jos syntymänjälkeisessä tarkastuksessa to-

detaan sydänvikaan viittaavia oireita tai 
löydöksiä, on sydämen kaikututkimus syy-
tä tehdä jo ennen vastasyntyneen kotiutta-
mista. Jos taas sydänvikaan viittaavia oireita 
tai löydöksiä ei ilmene, ei kaikututkimus ole 
välttämätön ensimmäisten elinpäivien aika-
na [65] C, koska valtimotiehyt on tällöin 
usein avoin ja kaikututkimus on näin ollen 
uusittava.

–	 Sydänvian varhainen toteaminen on tärkeää 
ja edellyttää huolellista seurantaa. 
•	 Jos keuhkovastus ei normaalisti pienene 

syntymän jälkeen, ei sydämestä välttä-
mättä kuulu sivuääntä. Ilman varhaista 
kaikututkimusta vika saatetaan todeta 
vasta siinä vaiheessa, kun leikkaushoito 
ei enää ole mahdollinen.

•	 Runsaissa sydämen oikovirtauksissa 
keuhkokierron parantumaton verenpai-
netauti kehittyy Downin oireyhtymässä 
aikaisemmin (jopa alle kuuden kuukau-
den iässä) kuin lapsille, joilla esiintyy 
sydämen oikovirtaus ilman kromosomi-
virhettä [66] B.

–	 Riittävän varhain – alle kuuden kuukau-
den iässä – suoritetun leikkauksen jälkeen 
AVSD:n ennuste ei poikkea muiden vastaa-
van vian vuoksi leikattujen lasten ennustees-
ta [67, 68] A. Niin ikään Downin oireyhtymä 
ei ole riskitekijä korjattaessa vaikeita konot-

runkaalisia sydänvikoja [69] C. 
•	 AVSD:ssä ja sellaisessa VSD:ssä, jossa 

keuhkovastus on suuri, paras ajankohta 
leikkaukseen on 2–3 kuukauden ikä. Tä-
män jälkeen leikkauskuolleisuus suure-
nee.

•	 Leikkaamattoman sydänvian ennuste on 
huono.

Muut sydänviat
–	 Downin oireyhtymään liittyy sidekudoksen 

löyhyys. 
•	 Myös rakenteeltaan terveeseen sydämeen 

voi tämän vuoksi kehittyä jo nuorena ai-
kuisena läppävika, lähinnä mitraali- tai 
aorttaläppävuoto [62, 70, 71] C. 
*	 Vian toteaminen on tärkeää endokar-

diittivaaran vuoksi [72].
–	 Sepelvaltimotaudin vaara on keskimääräistä 

pienempi, vaikka veren lipidi- ja lipoprote-
iiniarvot eivät ole tavanomaista pienemmät 
[73–76] C.

–	 Verenpainetaso on keskimääräistä alhai-
sempi [76].

–	 Vastasyntyneenä keuhkoverenpainetautia 
esiintyy keskimääräistä enemmän, vaikka 
sydän olisi rakenteeltaan normaali [77].

–	 Sydämen autonominen säätely on poikkea-
va [78] C ja sen mukautumiskyky fyysisessä 
rasituksessa on heikentynyt [79–82] C.

Suolistosairaudet

Synnynnäiset kehityshäiriöt
–	 Ruoansulatuskanavan alku- ja loppuosan 

synnynnäiset kehityshäiriöt ovat keskimää-
räistä tavallisempia (taulukko 3), [83] B.

–	 Ruoansulatuskanavan kehityshäiriöt diag-
nosoidaan ja hoidetaan kuten muissakin 
potilasryhmissä. 
•	 Suoliston kehityshäiriön toteaminen voi 

viivästyä potilaan puutteellisen kommu-
nikaatiokyvyn ja oirekuvauksen vuoksi, 
mikä saattaa johtaa vakaviin komplikaa-
tioihin, kuten regurgitaatioon, ruokator-
ven haavaumaan, striktuuraan, ruokator-
ven syöpään tai volvulukseen, joka liittyy 
malrotaatioon [84–87] D.

•	 Hirschsprungin tautiin näyttää liittyvän 
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keskimääräistä suurempi alttius sairastua 
enterokoliittiin [88–90] C.

•	 Hirschsprung taudeista noin 38–47 % 
todetaan vasta imeväisiän jälkeen [91, 
92].

Hankinnaiset gastrointestinaaliongelmat

Keliakia
–	 Klassista, oireiden perusteella havaittua 

keliakiaa esiintyy Downin oireyhtymässä 
0.8–3 %:lla eli noin 15 kertaa useammin 
kuin muussa väestössä [93, 94] C. 
•	 Seulontatutkimuksin keliakiaa löydetään 

keskimäärin 7 %:lta eli noin kuusi kertaa 
keskimääräistä useammin [94–102] B.

•	 Oireet ovat alle puolella potilaista tyypil-
lisiä malabsorptio-oireita.

•	 Myös lievin ja epätyypillisin oirein esiin-
tyvä keliakia huonontaa elämänlaatua ja 
voi johtaa komplikaatioihin [96] C.

–	 Siitä, tulisiko keliakiaa seuloa Downin 
oireyhtymässä, ei vallitse konsensusta 
[103–106]. 
•	 Keliakia voi kehittyä missä iässä tahansa, 

eikä yksi negatiivinen seulontatulos sulje 
pois taudin myöhemmän kehittymisen 
mahdollisuutta [96] C.

–	 Keliakia liittyy samoihin HLA-antigeenei-
hin kuin muissakin väestöryhmissä (DQA1 
0501 / DQB1 02). 

•	 Määrittämällä HLA-antigeenit voidaan 
keliakiaseulonta rajata Downin syndroo-
man yhteydessä noin 30 %:iin [96, 107].

–	 Keliakian yleisyyden ja laajan oirekirjon 
vuoksi on syytä tehdä keliakian seulontako-
keita jo hyvin lievin perustein, niin sanottu-
na kohdistettuna seulontana kuten muussa-
kin väestössä [105]. 
•	 Keliakianäytteistä tutkitaan IgA-endo-

mysium- ja transglutamiinivasta-aineet, 
kokonais-IgA ja IgA-negatiivisilta IgG-
luokan gliadiini- ja endomysiumvasta-
aineet (ks. Käypä hoito -suositus Kelia-
kia).

•	 Vasta-ainepositiivisille on diagnoosin 
varmistamiseksi tehtävä ohutsuolibiop-
sia, joka vaatii Downin oireyhtymässä 
anestesiassa tehtävän gastroskopian.

–	 Keliakian hoito on elinikäinen gluteeniton 
ruokavalio (ks. Käypä hoito -suositus Kelia-
kia).

Sappikivet
–	 Sappikiviä esiintyy lapsuuden aikana noin 

joka viidennellä eli noin 24 kertaa yleisem-
min kuin muilla lapsilla [108, 109] B. 
•	 Sappikivitautia voi esiintyä jo ime-

väisikäisillä [110–112].
•	 Sappikivien esiintymisestä aikuisiällä ei 

ole tutkimuksia.

Taulukko 3. Suolistoanomalioiden esiintyvyys Downin oireyhtymässä (DO) ja koko väestössä. 

  Esiintyvyys (/1 000) 

Suolistoanomalia DO Väestö Riskin moninker-
taisuus

Esofagusatresia ja trakeoesofagiaalinen fisteli 6.9 0.26 26 

Duodenaaliatresia 46.0 0.17 264

Rengashaima 14.2 0.03 430 

Hirschsprungin tauti 13.8 0.14 100 

Malrotaatio 15.2 0.34 45 

Sappitieatresia 0.69 0.09 8 

Morgagnin tyrä 1.38 0.01 245 

Anusatresia 18.8 0.65 34 

Ektooppinen anus 11.1 0.17 67
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Ummetus
–	 Ummetuksen esiintymisestä on julkaistu 

hyvin vähän tutkimuksia. Kliinisen koke-
muksen ja yhden haastattelututkimuksen 
mukaan ummetus on yleisempää kuin 
muulla väestöllä [113].

–	 Ummetusta hoidetaan tavalliseen tapaan: 
•	 Ruokavalion neste- ja kuitupitoisuus 

huomioidaan.
•	 Käytetään bulkkilaksatiivieja ja vaikeissa 

tilanteissa stimuloivia laksatiiveja. 
*	 Laksatiivien käyttöä jatketaan yhtä 

kauan kuin ummetusta on kestänyt, 
minkä jälkeen se lopetetaan asteittain.

•	 Jos ummetus toistuu, konsultoidaan 
suolistokirurgia Hirschsprungin taudin 
mahdollisuuden vuoksi. 
*	 Hirsprungin taudeista 38–47 % diag-

nosoidaan Downin oireyhtymässä 
vauvaiän jälkeen [88, 89] D.

–	 Mahdolliset anaalifissuurat pahentavat um-
metustaipumusta.

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

oitu esiintyvyys on 2 % [114]. Määrä on lä-
hellä terveiden lasten haastattelututkimuk-
sissa saatuja lukuja [115].

–	 Jopa neljäsosalla todetaan ruokatorven dys-
motiliteettia: 
•	 ruokaboluksen hidasta etenemistä
•	 akalasiaa ja
•	 ruoan palautumista suuhun [115] D.

–	 GER:n hoidossa 
•	 on huomioitava sisapridin mahdolliset 

sydänvaikutukset: 
*	 jos lapsen sydänlihaksen toiminta on 

todettu heikentyneeksi tai hänellä on 
pitkä QTc-aika (yli 450 ms), on sisap-
ridi vasta-aiheinen.

•	 voidaan käyttää mahalaukun haponeri-
tystä estäviä lääkkeitä.

•	 fundoplikaation aiheet ovat samat kuin 
muissa potilasryhmissä.

Epilepsia

–	 Epileptisten kohtausten esiintyvyys on lap-

suusiällä 6–8 % [116, 117], ja aikuisiässä se 
kasvaa 8 %:sta aina noin 30 %:iin osin Alz-
heimerin tautiin liittyen [118, 119]. 
•	 Lapsuusiässä noin puolet kohtauksista 

on paikallisalkuisia (usein etiologialtaan 
symptomaattisia), kolmannes infantii-
lispasmeja ja loput yleistyviä [116, 117, 
120].

–	 Infantiilispasmit käyttäytynevät lääkevas-
teeltaan kuten idiopaattiset spasmit, mutta 
huonontanevat huomattavasti lapsen kehi-
tysennustetta [116, 121, 120] C.

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

Immunologiset erityistilanteet ja 
-ongelmat

–	 Downin oireyhtymään liittyy lukuisia im-
muunipuolustusjärjestelmän poikkeavuuk-
sia, jotka ilmenevät 
•	 lisääntyneenä bakteeri- ja virusinfektio-

herkkyytenä,
•	 leukemian suurentuneena ilmaantuvuu-

tena [122] ja
•	 autovasta-aineiden kasvaneena esiinty-

vyytenä [123–134] A.
–	 Lapsuusiässä 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].

–	 Sekä lapsilla että aikuisilla limakalvojen 
kolonisoituminen Candida albicansil-
la on yleistä (69 %:lla), ja lähes puolella 
(40  %:lla) esiintyy sammasta [140].

–	 Euroopassa ja Yhdysvalloissa on havaittu, 
että laitosoloissa elävillä Downin oireyhty-
mään liittyy suurempi vaara jäädä hepatiitti-
B:n kantajiksi kuin muissa kehitysvamma-
ryhmissä [141–143]. 
•	 Kotona asuvilla hepatiitti B:n kantajuus 

on yhtä yleistä kuin muussa väestössä 
(0.1–4 %) [144].

•	 Suomessa laitoshoidossa olevista kehi-
tysvammaisista vain noin 3.5 % on HBs-
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antigeenipositiivisia [145].
–	 Immunologiset poikkeavuudet lisääntyvät 

iän myötä [146].

Soluvälitteinen immuniteetti
–	 Downin oireyhtymässä on kuvattu esiinty-

vän erityisesti soluvälitteisen immuniteetin 
lukuisia poikkeavuuksia, joiden on esitetty 
johtuvan puolustusjärjestelmän ennenai-
kaisesta vanhenemisesta [130] ja toisaalta 
T-lymfosyyttien kypsymishäiriöstä [147].

–	 Poikkeavuuksia havaitaan jokseenkin aina, 
mutta kliinisessä käytössä ei ole spesifisiä 
hoitokeinoja. 
•	 Immuunivastetta muuntavien lääkkei-

den mahdollisuuksista parantaa Downin 
oireyhtymään liittyvää immuunivastetta 
ei ole toistaiseksi riittävää näyttöä [148, 
149] C.

–	 Downin oireyhtymässä on sekä lapsilla että 
aikuisilla mitattu joskus pienempiä seeru-
min sinkkipitoisuuksia kuin iän ja sukupuo-
len suhteen kaltaistetuilla verrokeilla [137, 
150–152]. 
•	 Pitkäaikaisen pieniannoksisen sinkkili-

sän ei ole todettu vähentävän infektioita 
[137, 151] C.

Vasta-ainevälitteinen immuniteetti
–	 Vasta-ainevälitteisen immuniteetin poikkea-

vuudet ovat lieviä ja ainakin osin sekundaa-
risia soluvälitteisen immuniteetin poikkea-
vuuksiin nähden.

–	 Downin oireyhtymässä esiintyvä IgG-ala-
luokan epätasapaino alkaa jo lapsuudessa ja 
infektioherkkyys korreloi IgG4:n puutteen 
kanssa [127, 141, 153, 154] B. 
•	 Toistuvia vakavia bakteeri-infektioita 

sairastaville tulee harkita seerumin IgG-
alaluokkamääritystä ja immunoglobulii-
nitukihoitoa vakavan infektion aikana. 
Näyttöä pitempiaikaisen immunoglobu-
liinisubstituution hyödystä ei kuitenkaan 
ole.

•	 Seleenilisä saattaa suurentaa IgG2- ja 
IgG4-arvoja ja samalla vähentää infek-
tiotaajuutta, mutta näyttö ei ole riittävä 
seleenilisän suosittelemiseksi [155].

–	 Spesifisiä vasta-ainevasteita koskevat tutki-

mustulokset Downin oireyhtymässä ovat 
vaihtelevia. Tutkimukset puoltavat nor-
maalin rokotusohjelman noudattamista 
[156–160] B.

–	 Lisäksi suositellaan 
•	 Influenssarokotusta, jos potilaalla on 

*	 sydänvika, 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:tä vastaan esikou-
luiässä [159], mutta Suomessa tätä rokotus-
ta ei katsota aiheelliseksi.

Veritaudit

–	 Leukemiariski on lisääntynyt [122, 161].
–	 Erilaisia verenkuvamuutoksia todetaan use-

ammin kuin muulla väestöllä. 
•	 Polysytemiaa esiintyy usein pian synty-

män jälkeen sekä makrosytoosia ja trom-
bosytoosia ensimmäisen elinvuoden jäl-
keen [162].

•	 Poikkeava verenkuva Downin oireyhty-
män yhteydessä edellyttää erikoislääkä-
rin konsultaatiota aivan kuten muillakin 
potilailla.

–	 Noin 10 %:lla todetaan ensimmäisellä ikä-
vuodella luuytimen ohimenevä toiminta-
häiriö (leukemoidireaktio), jota ei kliini-
sesti tai morfologisesti pystytä erottamaan 
akuutista myelooisesta leukemiasta (AML) 
[163]. 
•	 Kyseessä on myeloproliferatiivinen häi-

riö, johon liittyy hepastosplenomegaliaa, 
leukosytoosia ja kiertäviä myeloblasteja.

•	 Spontaani paraneminen tapahtuu yleen-
sä kolmen kuukauden kuluessa, mutta 
20–30 %:lle näistä lapsista kehittyy me-
gakaryoblastinen leukemia 1–3 vuoden 
iässä [164].

–	 Kiinteiden pahanlaatuisten kasvainten vaara 
lienee pienentynyt [122].
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Suun sairaudet ja hammashoito
–	 Downin oireyhtymässä esiintyy samo-

ja suun sairauksia kuin muillakin. Yleisin 
niistä on nopeasti etenevä hampaan kiinni-
tyskudosten tulehdus (parodontiitti) (ks. 
Käypä hoito -suositus Parodontiitin ehkäi-
sy, varhaisdiagnostiikka ja hoito), joka 
•	 ei selity pelkällä huonolla suuhygienialla 

[165–167]
•	 eikä ole estettävissä hampaiden hyvällä 

harjauksella ja plakkien poistolla.
–	 Klooriheksidiiniä sisältävien suuhuuhtei-

den ja geelien käyttö saattaa kuitenkin vä-
hentää hampaiden pinnalla olevan plakin 
määrä sekä ientulehdukseen liittyvää ien-
verenvuotoa sen jälkeen, kun hampaiden 
pinnoilta on poistettu hammaskivi ja muut 
mahdolliset hampaan kiinnityskudostuleh-
dusta ylläpitävät tekijät [168–170] C.

–	 Lapsilla ja nuorilla Downin oireyhtymässä 
esiintyy vähemmän hampaiden reikiinty-
mistä kuin muilla, mutta aikuisiässä tilanne 
on päinvastainen. 
•	 Tämä johtuu lähinnä vähentyneestä syl-

jenerityksestä, huonosta suuhygieniasta 
ja hampaiden reikiintymistä lisäävistä 
ruokatavoista.

–	 Downin oireyhtymään liittyy usein myös 
purentavirheitä, jotka ovat yhteydessä ylä-
leuan alikehitykseen, pysyvien hampaiden 
myöhäiseen puhkeamiseen tai hampaiden 
kehityshäiriöihin [171, 172].

–	 Varhaisessa vaiheessa aloitettu kitalaen hel-
milevyhoito saattaa edistää lapsen huulten 
ja kielen hallintaa [173–175] C.

–	 Hampaiden ja suun terveyteen voi vaikuttaa 
myös 
•	 diagnosoimaton ja hoitomaton keliakia
•	 GER
•	 ruoan palautuminen suuhun.

–	 Hyvä suunterveys edellyttää säännöllistä ja 
tarvittaessa anestesiassa tehtävää hammas-
lääkärin arviota ja hampaiden hoitoa.

–	 Hammaslääkärin tulee olla tietoinen Dow-
nin oireyhtymään liittyvistä muista terveys-
ongelmista (taulukko 1).

–	 Sydänvikaan liittyvät ohjeet endokardiitin 
antibioottiprofylaksiasta ovat samanlaiset 
kuin muillakin potilailla [72].

Näkö ja silmäongelmat
–	 Downin oireyhtymään liittyy kaikissa ikä-

ryhmissä enemmän näköongelmia kuin 
normaaliväestössä. 
•	 Akkommodaatio on usein puutteellinen 

imeväis- ja leikki-iässä [176–181] B. 
Kaksiteholasien käyttö saattaa parantaa 
ja jopa korjata akkommodaatio-ongel-
man [182, 183].

•	 Merkittäviä, silmälaseilla korjattavia tait-
tovirheitä esiintyy yli puolella lapsista ja 
nuorista [178, 184–187] C.

•	 Amblyopian [184] C ilmaantuvuus on 
selvästi suurempi kuin normaaliväestös-
sä.

•	 Samoin karsastuksen ilmaantuvuus [184, 
188–190] B on selvästi suurempi. Kar-
sastukseen voi liittyä pään kallistaminen 
(head tilt), joka korjaantuu leikkaushoi-
don jälkeen [191].

•	 Kaihimuutoksia saattaa kehittyä jo nuo-
rille aikuisille [178, 188–190, ] C, [192].

•	 Yli puolet tarvitsee aikuisiällä silmälasit 
[193–195] B. 
*	 Normaalia varhaisempi ikänäkö ja 

erityisvaikeudet moniteholasien 
suunnittelussa edellyttävät huolellista 
paneutumista silmälasien hankintaan 
aikuisiällä.

–	 Näön arviointi 
•	 Vastasyntyneiltä tarkastetaan punahei-

jaste kaihin pois sulkemiseksi.
•	 4–6 kuukauden iässä silmälääkäri selvit-

tää lähinäön kehittymisen ja mahdolliset 
taittovirheet.

•	 Kouluiässä on tehtävä huolellinen toi-
minnallisen näön tutkimus opetuksen 
suunnittelun tueksi.

•	 Työelämään siirtyessä selvitetään toi-
minnallinen näkökyky.

–	 Näön tutkimista tulee jatkaa säännöllisesti 
nuoruus- ja aikuisiässä, koska 
•	 suojatyötä tekeville ei tehdä työterveys-

huoltoon normaalisti kuuluvia näöntar-
kastuksia

•	 kehitysvammaiset eivät aina havaitse 
näkökyvyssään tapahtuvia muutoksia ja 
hakeudu oma-aloitteisesti hoitoon [196, 
197].
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–	 Luomien asentovirheet (entropium ja ekt-
ropium) ja niihin liittyvät tulehdukset ovat 
yleisiä [189, 188] D, ja ne tulee hoitaa taval-
liseen tapaan.

–	 Keratokonus kehittyy osalle nuorista ai-
kuisista. Sen leikkaushoito on mahdollista 
[185, 188–190, 198–200] C. 
•	 Silmien painamisen merkitystä ja ehkäi-

sevien toimenpiteiden hyötyä keratoko-
nuksen kehittymisen kannalta on tutkit-
tu riittämättömästi.

–	 Todetun näkövammaisuuden huomioimi-
nen ja kuntoutustoimenpiteet ovat samat 
kuin muulla väestöllä ja tärkeitä koulun-
käynnin ja työkyvyn tukemisessa.

Kuulovamma

–	 Downin oireyhtymään liittyy lapsuusiässä 
noin 60 %:lla eri syistä johtuvia kuulovam-
moja [201–206].

–	 Simpukan rappeutuminen ja kuulon heik-
keneminen alkavat Downin oireyhtymässä 
varhain, 20–30 vuoden iässä [207].

–	 Kuulovamman diagnoosi tulee tehdä mah-
dollisimman varhain. 
•	 Kuulontutkimus on syytä tehdä kuten 

muillekin kuulovamman suhteen riski-
ryhmään kuuluville lapsille kuulokes-
kuksissa alle vuoden iässä.

•	 Psykoakustinen kuulontutkimus tulee 
tehdä lapsuusiässä säännöllisesti, suosi-
tuksen mukaan vuosittain, jotta lievätkin 
kuulovammat voitaisiin todeta mahdolli-
simman varhain [208, 209].

•	 Kehitysvammainen ei itse huomaa kuu-
lovamman kehittymistä, minkä vuoksi 
kuulontutkimus suositellaan tehtäväksi 
aikuisiällä noin kolmen vuoden välein, 
jotta kuulovamman kuntoutus voidaan 
aloittaa mahdollisimman varhain [209].

–	 Jos herää epäily Alzheimerin taudista tai 
muusta kommunikointiin vaikuttavasta 
sairaudesta, on aina ensin suljettava kuulo-
vamma pois.

Kuulovamman kuntoutus
–	 Kuulon kuntoutuksessa noudatetaan samo-

ja käytäntöjä kuin muiden kuulovammais-

ten lasten kuntoutuksessa.
–	 Kuulokojeen lisäksi suunnitellaan 

•	 tarvittavien apuvälineiden käyttö
•	 kuntoutusohjaus
•	 puheterapia
•	 tukiviittomien tai viitotun puheen ope-

tus
•	 sopeutumisvalmennus ja
•	 kuulovammaisiin erikoistuneen opetta-

jan antama eritysopetus.
–	 Kielellisen kommunikaation kehittymisen 

kannalta lieväkin kuulovamma aiheuttaa 
kehitysvammaiselle merkittävän haitan. 
•	 Downin oireyhtymässä mahdollisuudet 

kompensoida aistivamma ovat normaalia 
heikommat, mikä lisää haitan suuruutta.

•	 Kuulon lievä heikkeneminen voidaan 
tulkita myös itsepäisyydeksi tai vuoro-
vaikutustaitojen ongelmaksi.

Ulko- ja välikorvaviat
–	 Downin oireyhtymässä korvakäytävä on ra-

kenteellisesti ahdas ja helposti vahan tukki-
ma, mikä vaikeuttaa näkyvyyttä. 
•	 Erikoislääkärin tutkimus on aina aiheel-

linen, ellei hoitava lääkäri pysty varmis-
tumaan tärykalvon liikkuvuudesta.

–	 Tässä potilasryhmässä esiintyy välikorvavi-
koina 
•	 toistuvia korvatulehduksia,
•	 liimakorvatautia,
•	 tulehdusten jälkitiloja ja
•	 kuuloluuketjun poikkeavuuksia.

–	 Liimakorva on oireeton ja lähikuulo on sii-
nä normaali. 
•	 Sosiaalisesti taitavalla lapsella kuulon 

heikkenemistä ei aina huomata lähipii-
rissäkään.

•	 Liimakorvan vuoksi tehdyn tympanosto-
mian jälkeen on tehtävä kuulontutkimus, 
jotta välikorvan luiden poikkeavuus ja 
siitä johtuva välikorvavika voidaan sul-
kea pois.

Unenaikaiset hengityshäiriöt

–	 Downin oireyhtymässä esiintyy usein, alle 
kouluikäisillä lapsilla jopa 50 %:lla, unen-
aikaisia hengityshäiriöitä, joista tärkein on 
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rakenteellisista ja toiminnallisista tekijöistä 
johtuva obstruktiivinen uniapnea [210].

–	 Unihäiriötutkimus unenaikaisen hengitys-
häiriön selvittämiseksi [210–215] B on ai-
heellinen, jos todetaan seuraavia kliinisiä tai 
anamnestisia oireita tai löydöksiä: 
•	 nenän ja nielun rakenteellinen ahtaus
•	 huomattava ylipaino
•	 huomattava oraalismotorinen hypotonia
•	 makroglossia
•	 kuorsaus
•	 toistuvat heräämiset tai havahtumiset
•	 päiväaikainen väsymys tai kärttyisyys tai
•	 epäillään kehityksen hidastumista tai 

taantumista.
–	 Sekä obstruktiivisen että sentraalisen uniap-

nean hoito tulee suunnitella yksilöllisesti, ja 
hoitomuotoa valittaessa on huomioitava to-
teuttamismahdollisuudet [210, 212, 216] D.

Ortopediset erityisongelmat

–	 Ortopediset ongelmat liittyvät yleensä 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-
määrät ja seuranta-ajat ovat pieniä [217].

Lonkka
–	 Synnynnäinen lonkkaluksaatio on Downin 

oireyhtymässä epätavallinen, vaikka lon-
kat ovat näillä potilailla usein yliliikkuvat 
[219].

–	 Habituaalista, itsestään korjaantuvaa luk-
saatiota esiintyy lapsuusiällä myös ilman 
traumaa jopa 10 %:lla, ja sen oireena on 
usein ontuminen [217]. 
•	 Habituaalinen luksaatio voi johtaa pysy-

vään luksaatioon [217].
–	 Kliininen lonkkatutkimus on suositeltava 

ennen kymmenen vuoden ikää [217]. 
•	 Ortopedin konsultaatio on aiheellinen, 

kun todetaan luksoitavissa oleva, itses-
tään luksoituva tai jo luksoitunut lonkka 
[219–221].

Polvi
–	 Polvilumpion epästabiilius on yleinen 

mutta harvoin invalidisoiva ongelma [222, 
223]. 
•	 Useimmat sopeutuvat siihen, eikä se vai-

kuta kävelykykyyn.
•	 Haitta tilanteissa, joissa esiintyy raken-

teellista deformaatiota ja degeneratiivisia 
muutoksia, on usein vähäinen, ja ensisi-
jainen hoito on konservatiivinen [222, 
223] B.

•	 Jos liikkuminen vaikeutuu ja vähenee 
polvilumpion luksaatiotaipumuksen 
vuoksi, on ortopedin konsultaatio ai-
heellinen [223].

Jalkaterä
–	 Latuskajalka on Downin oireyhtymässä ta-

vallinen. Hoitolinjat ovat samat kuin muilla-
kin henkilöillä, eikä erityinen hoito yleensä 
ole tarpeen [224–228] D. Jalkaterän virheel-
linen kuormitus johtaa joskus kiputiloihin, 
jotka puolestaan vähentävät liikkumista 
[217, 228]. 
•	 Konservatiivinen hoito on ensisijainen 

[224–228] D.
•	 Leikkaus tulee harvoin kyseeseen, eivät-

kä kosmeettiset syyt ole leikkaushoidon 
aihe [224, 225, 228].

Kaularanka
–	 Downin oireyhtymässä mittaustavan mu-

kaan vaihdellen 10–40%:lla lapsista on 
poikkeava atlantoaksiaalinen väli [229]. 
•	 Atlantoaksiaalisen epästabiiliuden mit-

taaminen radiologisesti on vaikeaa 
[230–233] B.

–	 Downin oireyhtymässä arviolta 2 %:lla on 
kuvattu atlantoaksiaalisen epästabiiliuden 
aiheuttamia selkäytimen kompressio-oireita 
[234].

–	 Henkilö, jolla on Downin oireyhtymä ja 
kaularangassa epästabiiliuteen viittaavia 
neurologisia oireita esimerkiksi trauman tai 
kranioservikaalisen tulehduksen seurauk-
sena, ohjataan tarkempiin neurologisiin tai 
neurokirurgisiin tutkimuksiin [230–233] B.

–	 Ei tiedetä, esiintyykö selkäytimen vahin-
goittumisen riskiä 
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•	 intubaation
•	 pään ja niskan alueen kirurgisten toi-

menpiteiden tai
•	 niskan manipulaation yhteydessä [229].

–	 Lapset voivat urheilla normaalisti, eikä kau-
larangan kuvaaminen ole tarpeellista ennen 
urheiluharrastusta [229] B

Gynekologiset erityispiirteet

–	 Kuukautiset alkavat näillä henkilöillä 12–14 
vuoden iässä [235, 236].

–	 Jos menarke aikaistuu, myös menopaus-
si aikaistuu keskimäärin neljällä vuodella 
[237–239]. 
•	 Varhaiseen menopaussiin voi liittyä Alz-

heimer-tyyppinen dementia [239].
–	 Vuotohäiriöitä selvitellään tavalliseen ta-

paan.Selvittelyyn kuuluvat 
•	 anamneesi
•	 kliininen tutkimus
•	 kaikukuvaus ja
•	 sytologinen tai histologinen näyte.

–	 Vuotohäiriön hoitotavan valinnasta ei ole 
riittävää näyttöä. 
•	 Mitään perusteita normaalista käytän-

nöstä eroavien hoitojen käyttöön ei ole, 
mutta on otettava huomioon potilaan 
kyky ymmärtää hoitovaihtoehdot ja kyky 
huolehtia hygieniastaan.

•	 Suomessa terapeuttinen amenorrea 
(TA) on osoitettu hyväksi vaihtoehdoksi 
[240].

•	 Lääkinnällinen TA ja estrogeenikorvaus-
hoito voidaan toteuttaa normaalin käy-
tännön mukaisesti.

–	 Nainen, jolla on Downin oireyhtymä, voi 
tulla raskaaksi. Tämä on harvinaista mutta 
ei silti poista ehkäisyn tarvetta [241, 242].

–	 Miehet ovat hedelmättömiä lähes poikkeuk-
setta [243]. 
•	 Miehillä on todettu suuria follikkelia 

stimuloivan hormonin ja luteinisoivan 
hormonin pitoisuuksia [244] ja sperma-
togeneesin puuttuminen [245].

–	 Aktiivisen ehkäisyn käyttö ei ole harvinaista 
[236], mutta sen tulee perustua todelliseen 
tarpeeseen. 
•	 Eri ehkäisymenetelmien soveltuvuudesta 

ei ole olemassa tutkimuksia.
•	 Ehkäisymenetelmä on valittava sopu-

soinnussa naisen oman mielipiteen, hen-
kisen tason ja käsityskyvyn kanssa.

•	 Lisäksi on huomioitava muut sairaudet 
(sydänvika, kilpirauhasen toiminta, epi-
lepsia) sekä gynekologinen anamneesi 
ja tilanne (rakenteelliset epämuodostu-
mat).

–	 Gynekologisten kasvaimien esiintyvyys 
Downin oireyhtymän yhteydessä ei tiettä-
västi poikkea keskimääräisestä.

–	 Epäiltäessä gynekologista kasvainta on 
noudatettava yleisiä diagnostisia ja hoidol-
lisia periaatteita (ks. Käypä hoito -suositus 
Munasarjasyöpä).

–	 Itusolukasvaimia esiintyy niin naisilla kuin 
miehillä [246–249].

Dementia

–	 Downin oireyhtymässä alkaa kertyä liukois-
ta amyloidia aivoihin jo sikiöaikana [250] ja 
diffuuseja amyloidiplakkeja alkaa ilmaantua 
kahdeksan ikävuoden iästä alkaen [251].

–	 Kaikilla todetaan Alzheimerin taudin neu-
ropatologiset muutokset 40 ikävuoden jäl-
keen [252–255] A.

–	 Myös aivoinfarkteja esiintyy yleisesti. Vas-
kulaarisen dementian yleisyyttä ei kuiten-
kaan tunneta.

–	 Dementian esiintyvyys on suurempi kuin 
väestössä keskimäärin tai muilla kehitys-
vammaisilla [256–260] A.

–	 Ellei dementiaa kehity, ikääntymiseen liit-
tyvä kognitiivinen heikentyminen on lievää 
[261, 262] C.

–	 Dementian kehittymisen riski Downin oi-
reyhtymässä liittyy naisilla varhaiseen me-
nopaussiin.

–	 Useita geneettisiä riskitekijöitä on tunnis-
tettu.

–	 Ikä ja ApoE4-alleeli lisäävät dementian ris-
kiä 
•	 ApoE4-alleeli lisää dementian kehitty-

misen riskiä kuten muussa väestössä, 
[263–271] B.

•	 ApoE-genotyypin vaikutus Alzheimerin 
taudin neuropatologian määrään Dow-
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nin oireyhtymässä tunnetaan huonom-
min kuin muussa väestössä [270, 272] C.

Oirekuva
–	 Jos dementia kehittyy, se alkaa aikaisemmin 

kuin muussa väestössä, keskimäärin 50–56 
vuoden iässä [256, 263, 269].

–	 Alzheimerin taudin kliininen kuva on saman-
lainen kuin muilla potilailla [273, 274] C.

–	 Varhaisimmat kognitiiviset muutokset ovat 
muisti- ja orientaatiohäiriöt [256, 260, 273, 
274].

–	 Muita Alzheimerin tautiin liittyvän demen-
tian oireita ovat 
•	 apatia
•	 kommunikaatiokyvyn muuttuminen
•	 toimintakyvyn heikkeneminen perustoi-

mintojen osalta
•	 persoonallisuuden muutos
•	 vaeltelu
•	 mielialamuutokset
•	 unihäiriöt
•	 inkontinenssi [274, 275].

–	 Myös epilepsian ilmaantuminen ja neurolo-
gisten fokaalioireiden ilmaantuminen liitty-
vät dementian kehittymiseen [256, 275].

Dementian tunnistaminen
–	 Jotta dementiasta tai muista syistä johtuva 

kognitiivinen heikentyminen huomattaisiin, 
olisi hyvä, jos ainakin suhteellisen lievästi 
kehitysvammaisille tehtäisiin 25–30-vuoti-
aana muodollinen psykologinen tai neuro-
psykologinen testaus perustason selvittämi-
seksi.

–	 Omatoimisuuden, työtaitojen ja harrastus-
ten kattava ja toistuva kuvaaminen aikui-
siällä helpottaa dementian varhaista havait-
semista.

–	 Dementian seulontaan ja toteamiseen 
Downin oireyhtymässä ei ole yhteisesti 
sovittuja ja yleisesti käytettyjä menetelmiä 
[276–278] D.

Etiologiset tutkimukset
–	 Dementian etiologisissa selvityksissä nou-

datetaan Käypä hoito -suositusta Muistisai-
rauksien diagnostiikka ja lääkehoito.

–	 Laboratoriokokeiden lisäksi myös aivojen 

kuvantaminen on suotavaa ainakin silloin, 
kun potilaan suorituskyky muuttuu äkilli-
sesti tai oirekuvassa on epätyypillisiä piir-
teitä. 
•	 Aivoatrofian – erityisesti ohimolohkon 

atrofian – kehittyminen tukee Alzheime-
rin taudin diagnoosia [279–281] C.

Hoito
–	 Dementiaoireiden hoidosta Downin oi-

reyhtymässä on julkaistu yksi kontrolloitu 
tutkimus, jossa havaittiin potilaiden tilan 
kohentuvan hoidon aikana mutta ero ver-
rokkeihin nähden ei ollut merkitsevä ryh-
mien pienuuden takia [282].

–	 Avoimet tutkimukset tukevat kontrolloidun 
tutkimuksen tuloksia [282–284] C.

–	 Vaikka Alzheimerin taudin lääkkeiden ase-
ma dementian hoidossa Downin oireyhty-
män yhteydessä on toistaiseksi vakiintuma-
ton, lääkehoitoa suositellaan samoilla peri-
aatteilla kuin muille potilaille.

–	 Lääkevasteen arviointi näillä potilailla pe-
rustuu käytännössä toimintakyvyssä ja 
käytösoireissa tapahtuvien muutosten ar-
viointiin, koska rutiinikäyttöön soveltuvaa 
kognition arviointimenetelmää ei ole ole-
massa.

Psykiatria

–	 Downin oireyhtymään liittyy vähemmän 
vakavia mielenterveyshäiriöitä ja käytös-
ongelmia kuin kehitysvammaisilla yleensä. 
Kuitenkin mielenterveys- ja käytösongelmia 
esiintyy 18–38 %:lla näistä lapsista. Osuus 
on suurempi kuin ei-kehitysvammaisilla 
lapsilla. 
•	 Oireiston kartoitukseen ja hoidon vaiku-

tusten arviointiin on käytetty Aberrant 
Behaviour Checklist (ABC) -asteikkoa 
[285].

Psykiatristen sairauksien erityispiirteitä
–	 Depressio on Downin oireyhtymässä 2–3 

kertaa yleisempää kuin muissa kehitysvam-
maisryhmissä [286].

–	 Depression oireista yleisiä ovat 
•	 vetäytyminen
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•	 ruokahaluttomuus
•	 unihäiriöt
•	 itkuisuus
•	 aggressiiviset purkaukset
•	 takertuminen
•	 mielialan vaihtelut ja
•	 joskus hallusinaatiot [287].

–	 Depression erotusdiagnostiikassa on huo-
mioitava 
•	 hypotyreoosi
•	 uniapnea ja
•	 Alzheimerin tauti.

–	 Downin oireyhtymässä on kuvattu pakon-
omaista hidastuneisuutta, joka voi liittyä 
depressioon tai pakko-oireiseen häiriöön 
[288].

–	 Yksittäisiin kuvattuihin anoreksiatapauksiin 
saattaa liittyä primaarinen tai sekundaari-
nen depressio [289, 290].

–	 Depression hoidossa ensisijaisia lääkkeitä 
ovat serotonergiset lääkkeet [291].

–	 Autismia on arvioitu esiintyvän jopa 10 
%:lla [292]. Autistisilla henkilöillä vuoro-
vaikutustaidot ovat heikot ja kiinnostuksen 
kohteet rajalliset, ja he ahdistuvat herkästi 
rutiinien muutoksista.

–	 Saattaa olla olemassa alaryhmä, jolla on 
tarkkaavuushäiriö [293].

–	 Harvinaisia psykiatrisia sairauksia ovat käy-
tös- ja persoonallisuushäiriöt, mielialahäiri-
öt (lukuun ottamatta depressiota) ja skitso-
frenia [286].

Hoito
–	 Sekä lääkehoidon että muun terapian tulee 

perustua psykiatriseen diagnoosiin tai mää-
ritettyyn kohdeoireeseen [294].

–	 Hyviä tutkimuksia psyykenlääkkeiden käy-
töstä Downin oireyhtymässä ei ole; suosi-
tus perustuu tältä osin käytännön kliiniseen 
kokemukseen.

–	 Tavanomaisia psyykenlääkkeitä voidaan 
käyttää [295].

–	 Kliinisen kokemuksen perusteella psyyken-
lääkkeiden aloitusannoksen on hyvä olla 
puolet yleisesti suositellusta aloitusannok-
sesta, ja sitä tulee suurentaa hitaasti hoito-
annokseen.

–	 Depression ja pakkoneuroottisten oireiden 

hoidossa ensisijaislääkkeitä ovat serotoner-
giset lääkkeet.

–	 Hyvin vaikeassa ja lääkeresistentissä dep-
ressiossa tulee harkita sähköhoitoa.

–	 Anksiolyyttejä tulee käyttää vain tilapäises-
ti, ja paradoksaalisen reaktion mahdollisuus 
on huomioitava.

–	 Neurolepteista ensisijaisia ovat atyyppiset 
valmisteet. 
•	 Risperidonia kannattaa kokeilla vaikean 

käytöshäiriön hoidossa [296] D.
–	 Pieniannoksinen neuroleptilääkitys on hy-

vin siedetty, mutta pitkäaikaiskäytössä tulee 
tarkkailla metabolisia häiriöitä ja lihomista.

Kuntoutus

–	 Länsimaissa suositellaan yleisesti kokemuk-
sen perusteella moniammatillisen työryh-
män arvioita ja niihin perustuvia toimenpi-
de-ehdotuksia [297].

–	 Suomessa hyvän kuntoutuksen on katsot-
tu olevan perheen tarpeen mukaista lapsen 
arkeen tuotua paikallisten voimavarojen 
suunnitelmallista käyttöä. Palveluita täy-
dennetään erityispalveluilla, kun ongelma 
edellyttää niitä [298].

–	 Kehityksen ja elämänhallinnan tukeminen 
on paljolti myös varhaiskasvatuksen, eri-
tyisopetuksen, erityisammattikoulutuksen, 
kehitysvammaisten erityishuollon ja vam-
maispalveluiden vastuulla.

Yksilökuntoutus
–	 Downin oireyhtymään ei ole olemassa spe-

sifistä kuntoutusta.
–	 On vain niukasti tietoa näyttöön perustu-

vasta kuntoutuksesta Downin oireyhtymäs-
sä 
•	 Säännöllinen harjoittelu parantaa fyy-

sistä kestävyyttä ja maksimisuoritusta 
aikuisilla henkilöillä, joilla on Downin 
oireyhtymä [299] B.

•	 Juoksumattoharjoittelu varhentanee kä-
velemään oppimista [300, 301] C.

•	 Eri terapioiden (neurodevelopmental 
treatment eli NDT, toimintaterapian 
muodot) vaikutukset eivät näytä poikke-
avan toisistaan [302, 303] C.
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–	 Laajemman tiedon antaminen perheille esi-
merkiksi sopeutumisvalmennuskursseilla 
on paljolti ollut käytäntönä länsimaissa.

–	 Sosiaaliturvan ja muun monipuolisen tuen 
järjestäminen myös perheelle yhdessä sosi-
aalityön, kehitysvammaisten erityishuollon 
ja vammaispalvelun henkilöstön kanssa on 
ollut Suomessa käytäntönä.
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