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11. Wstep

Zespot Downa (ZD) jest jedna z lepiej poznanych aberracji chromosomowych cztowieka. Objawy
kliniczne ZD uwarunkowane sg obecnoscig dodatkowego chromosomu 21 [1]. Wystepowanie trzech
zamiast prawidtowo dwdch kopii chromosomu 21 okresla

sie jako trisomie 21 [1, 2].

Przyczyny ZD oraz sposoby leczenia nie sg w petni poznane. Stale poszukiwane
sg najskuteczniejsze metody terapii, ktérych celem jest rozwijanie nie tylko umiejetnosci poprawnego
i estetycznego poruszania sie, ale takze umozliwienie osobom <z ZD udziatu

W zyciu spotecznym, jako osobom czynnym zawodowo.

Pewne informacje dotyczace ZD, ktdére przyjmowane byty za pewnik, aktualnie
sg podwazane. Bfedne okazato sie twierdzenie, iz mozliwosci umystowe oséb z ZD obnizajg
sie z wiekiem [3]. Udowodniono, ze ich rozwdj poznawczy moze trwac przez cate zycie, cho¢ bywa
wolniejszy w okresie dorostosci [3]. Dotychczasowe informacje na temat dtugosci zycia rowniez sg
nieaktualne. Dtugosc¢ ta znacznie sie zwiekszyta. Wptywajg na to m. in. skutecznie leczone: choroby
uktadu nerwowego, wady serca i inne wspatistniejgce dolegliwosci.

Dzieci z ZD osiggaja zazwyczaj wszystkie funkcje z zakresu rozwoju motorycznego,
ale wolniej w poréwnaniu do rowiesnikow. Dlatego rozwdj motoryczny oséb z ZD okreslany jest jako
nieharmonijny i opdzniony. ROzni¢ sie moze od rozwoju dzieci bez dodatkowego chromosomu m.in.
zaburzeniami w zakresie zdolnos$ci wymagajacych utrzymania réwnowagi. Pomimo licznych objawéw

opd&znienia rozwoju ruchowego, wiekszos¢ dzieci chodzi i jest ruchowo dos¢ sprawna [4].

Dla oséb z ZD dobrze rozwiniete zdolnosci ruchowe mogg stanowi¢ mocng strone
w funkcjonowaniu w Zzyciu codziennym. W zwigzku z tym nasuwa sie pytanie jakie czynniki
i w jakim stopniu wykazujg zaleznos¢ z funkcjami motorycznymi oraz czy postawa ciata

i rownowaga ciata dzieci z ZD rdznicujg umiejetnosci z zakresu rozwoju ruchowego.



11.1. Zespét Downa

Istnieje ponad 2 300 zaburzen genetycznych. ZD stanowi okoto 1% wad rozwojowych
uwarunkowanych genetycznie [1, 5]. W populacji ogdlnej w Polsce czestotliwosé
wystepowania ZD wynosi 1:605 zywo urodzonych noworodkdw, podobnie
w Niemczech i Holandii (1,36:1000) [4, 6, 7, 8]. W Stanach Zjednoczonych Ameryki Pétnocnej
1:733 [4]. ZD jest okresleniem wspotwystepowania zblizonych cech fenotypu uwarunkowanych
obecnoscig dodatkowego chromosomu 21 lub jego ramion dtugich. Jest naturalng formga
ludzkiej egzystencji o odmiennym przebiegu rozwoju niz wiekszo$¢ genetyczna z 46
chromosomami. Stanowi w przyblizeniu jedng trzecig przypadkéw uposledzenia umystowego
[8, 9]. Zostat opisany po raz pierwszy przez Langdona Downa w 1866 roku. W 1959 roku
Jerome Lejeune stwierdzit w kariotypie pacjentéw z objawami ZD obecnos¢ dodatkowego
chromosomu [9]. Odkrycie Lejeune spopularyzowato termin trisomia. Natomiast okoto 1970

roku ZD zidentyfikowany zostat jako trisomia 21.

11.1.1. Aktualny stan wiedzy o zespole Downa

ZD jest jedng z lepiej poznanych aberracji chromosomowych cztowieka. Dodatkowy
chromosom 21 jest jednym z najmniejszych ludzkich autosoméw zaliczanych do grupy G [8].
Zawiera okoto 225 gendw, przy czym cechy kliniczne ZD wynikajg z podwojenia fragmentu
chromosomu 21, tzw. regionu krytycznego (21922.2). W obszarze tym znajdujg sie nastepujace

geny powodujace problemy zdrowotne:

ETS2 — odpowiedzialny za nieprawidtowosci uktadu kostnego,

DSCAM — jego nadekspresja prowadzi do anomalii serca takich, jak: wspdlny kanat
przedsionkowo — komorowy (atrioventricular septal defect; AVSD), izolowane ubytki
w przegrodzie miedzykomorowej (ventricular septal defect; VSD) i miedzyprzedsionkowej

(atrial septal defekt; ASD) oraz do niektérych dysfunkcji neuronalnych,

SIM2 — odpowiedzialny za produkcje nowych komédrek nerwowych,

APP — odgrywa role w rozwoju mdzgu, przypisuje sie mu udziat w chorobie Alzheimera i innych
dysfunkcjach neurologicznych; przerwanie ekspresji tego genu moze mieé niekorzystny wptyw

na produkowanie i sekrecje czynnika wzrostu,

SOD — 1 — ma wptyw na przyspieszone starzenie sie u 0sob z ZD,



DYRK/Minibrain (MNb) — ma pewne znaczenie w okresie rozwoju modzgu oraz w zyciu
dorostym, prawdopodobnie odpowiada za nastepstwa neurologiczne ZD, ktérymi sg problemy

poznawcze i opdznienie w rozwoju motorycznym,
GIuR5 — jego nadreaktywnos¢ moze powodowad uszkodzenia neurondw [4, 8].

Obecnos¢ dodatkowego chromosomu 21 w wiekszosci przypadkéw stanowi wynik
nieprawidtowego podziatu komodrki jajowej w pierwszym podziale mejotycznym. Proces
niewtasciwego podziatlu chromosomdéw nazywany jest nondysjunkcjg [10]. Powstaje
na skutek przypadkowego podziatu chromosomu 21, doprowadzajgcego do posiadania trzech
chromosomoéw zamiast prawidtowo dwoéch. Wraz ze wzrostem embriona, polegajgcym
na kolejnych jego podziatach, dodatkowy chromosom jest kopiowany, a tym samym
przekazywany kazdej nowopowstatej komdrce. Stwierdzono, iz okoto 95% osbb
z ZD posiada taka aberracje chromosomowg, okreslang jako trisomia prosta [3]. Dziewczeta
z trisomig prostg majg kariotyp oznaczany 47,XX+21, natomiast chtopcy 47,XY+21 [8].
Wsréd 4 do 5% dzieci z ZD wystepuje inna aberracja, nazywana translokacjg. Jest ona wynikiem
przytaczenia sie podczas podziatu mejotycznego fragmentu lub catego chromosomu 21
do innego chromosomu, zazwyczaj czternastego [4]. Jest to posta¢ ZD, ktéra
oprécz przypadkowego powstania moze by¢ dziedziczona od rodzica bedacego ,nosicielem
translokacji” [4]. Wiekszos$¢ komdrek dziecka z translokacyjng postacig ZD zawiera dodatkowy
chromosom, co stanowi przyczyne prezentowania przez nie takiego samego fenotypu
jak u oséb z trisomig prostg [4]. Najmniej powszechng formg ZD jest mozaicyzm, ktéry
wystepuje z czestoscia 2 — 3% wsrdd populacji dzieci z ZD [8]. Charakteryzuje
sie wystepowaniem komoérek z trisomig 21 oraz prawidtowych komaérek diploidalnych [6]. Dwa
najwazniejsze mechanizmy prowadzgce do powstania mozaicyzmu polegaja na: utracie
podczas mitozy dodatkowego 21. chromosomu z trisomicznej zygoty badz na podwojeniu
21. chromosomu podczas mitozy z zygoty zawierajgcej 46 chromosomoéw [7]. W konsekwencji
cze$¢ komédrek posiada 46 chromosomoéw, a czes¢ 47. Niekiedy dzieci z t3 postacig mutacji

genetycznej majg mniej cech charakterystycznych dla ZD [4].

11.1.2. Cechy charakterystyczne dzieci z zespotem Downa

Potrojenie chromosomu 21 prowadzi do wielopoziomowych zaburzen metabolicznych,
dymorfizmu tkankowego, licznych wad narzgdéw wewnetrznych, charakterystycznych cech
fenotypowych, hipotonii miesniowej i niepetnosprawnosci umystowej o réznym stopniu [8].
Wynika z tego, ze dzieci z ZD prezentujg oprdcz indywidualnych uwarunkowan fenotypowych

wiele podobnych cech zwigzanych z nadekspresjg materiatu genetycznego zawartego



na chromosomie 21. Rozpatrujgc budowe ciata, mozna wymienié takie cechy jak:

e sptaszczenie potylicy lub matogtowie,

e sptaszczenie nasady nosa,

e drobne, skosne szpary powiekowe ze zmarszczkg nakatng,

¢ nisko osadzone, niewielkie matzowiny uszne,

¢ makroglosja - powiekszony jezyk,

e bruzdy na jezyku tzw. jezyk mosznowy,

e waskie, krétkie usta,

¢ plamki Brunshfielda [11].

Oprdcz zmian w aparycji, dzieciom z ZD towarzyszg dysfunkcje uktadéw wewnetrznych.
Analiza grupy dzieci, sktadajgcej sie z ponad 5500 niemowlat zZD wskazuje, ze ryzyko
wystgpienia patologii w postaci: choroby Hirschsprunga czy zarosniecia nozdrzy tylnych jest
100 razy wyzsze w porownaniu do dzieci zdrowych, zarosniecia przetyku lub jelita cienkiego,
polidaktylii czy przepukliny sznura pepowinowego jest 10 do 30 razy wieksze. Ryzyko
niedroznosci dwunastnicy, trzustki obraczkowatej czy zaémy wrodzonej przekracza 300-krotnie
szanse wystgpienia tych schorzen wzgledem dzieci bez aberracji chromosomu 21 [12].
Ze strony przewodu pokarmowego czesto stwierdza sie u dzieci z ZD: niedroznos¢ przewodu
pokarmowego, m. in. dwunastnicy, potgczenie przetyku z tchawicg — fistule. Wrodzone wady
uktadu pokarmowego u ptodu mogg powodowac po urodzeniu powiktania w postaci:
wielowodzia, zaparé, czestych biegunek, refluksu podczas potykania, braku taknienia, polifagie,
zaburzenia wchtfaniania, niedokwasnos¢ soku zotgdkowego [4]. Ponadto nadekspresja genu
zlokalizowanego w odcinku q22.1-q22.2 chromosomu 21 - DSCR (Down Syndrome Candidate
Region 1) powoduje wieksze ryzyko wystgpienia wady serca u dzieci z ZD w poréwnaniu
do dzieci bez dodatkowego chromosomu. Zgodnie z danymi opracowanymi przez Atlanta
Down Syndrome Project w 1998 roku, odsetek wrodzonych wad serca wynosi 44%. Skfadaja
sie na nie: wspdlny kanat przedsionkowo-komorowy (45%), ubytek w przegrodzie
miedzykomorowej (35%), ubytek w przegrodzie miedzyprzedsionkowe] (8%), przetrwaty
przewoéd tetniczy (7%) oraz tetralogia Fallota (4%) [12]. Problemy kardiologiczne mogg

uposledzac tolerancje wysitkowg oraz wytrzymatos¢ [13].

Obserwacja dzieci z ZD wskazuje na czestsze w poréwnaniu do populacji ogdlnej
wystepowanie zakazen i wieksze ryzyko zachorowania na choroby autoimmunologiczne
oraz na nowotwory [14]. Biataczka, najczestszy nowotwdr wieku dzieciecego, pojawia

sie 10 — 30 razy czesciej u dzieci z ZD niz w populacji ogdlnej. U niemowlat z ZD niekiedy



stwierdza sie biataczke czesciowg, ktéra znika bez leczenia w przeciggu tygodni czy miesiecy

[4].

W ZD wystepujg anomalie w obrebie okoto dziewieciu gendw zwigzanych ze strukturga,
rozwojem i funkcjonowaniem uktadu nerwowego. Niektéore z nich zostaty juz wczesniej
wymienione, inne, ktére ulegajg nadekspresji, to m.in. GART odpowiedzialny
za rozwdj mozdzku oraz S100B znany jako czynnik ryzyka choroby Alzheimera
oraz odpowiedzialny za proliferacje gleju [15]. Konsekwencjg aberracji 21. chromosomu
w uktadzie nerwowym s3: niedorozwdj ptatéw czotowych i potylicznych, zaokraglenie
i sptaszczenie w wymiarze przednio — tylnym modzgu, strome nachylenie ptatéw potylicznych,
zwezenie zakretu skroniowego gornego w jednej lub w obu pdtkulach, zmniejszony o 30%
hipokamp oraz o ponad 50% spoidto przednie, Sciesnienie okolicy ciemieniowej i potylicznej,
hipoplastycznie zmniejszony piern mozgu i mdzdzku, a takze zwapnienia zwojéw podstawy,
zwlaszcza w gatce bladej [4, 8]. Konsekwencjg wymienionych zmian w obrebie mdzgowia
sg zaburzenia funkcji kognitywnych takie, jak: trudnosci w réznicowaniu i uogdlnianiu,
mysleniu konkretno — obrazowym, koncentrowaniu sie i dostrzeganiu mato istotnych
szczegotéw, pomijanie elementéw istotnych, waznych dla sytuacji, i wrodzone spowolnienie
myslenia [8]. Zaburzenia pamieci krétkotrwatej i gnozji spowodowane sg zmianami w obrebie
kojarzeniowych pdl czuciowych i ptatédw przedczotowych [8]. Zaburzenia myslenia
abstrakcyjnego, operacji liczbowych, praksji, mowy i proceséw intelektualnych sg efektem
patologicznej budowy pfatéow przedczotowych oraz ich potaczen ze strukturami korowymi,

podkorowymi oraz z hipokampem [4].

Innym problemem zwigzanym z dysfunkcjg osrodkowego uktadu nerwowego (OUN)
stanowi zaburzenie gospodarki hormonalnej. Podwzgorze, ktére jest czeScig miedzymozgowia,
zawiera w srodkowej czesci jadra podwzgdrza, regulujgce czynnos¢ wydzielniczg przedniego
ptata przysadki. Odpowiadajg one za produkowanie neurohormondéw pobudzajgcych
lub hamujgcych uwalnianie hormondw przedniego ptata przysadki. Wisniewski i Bobinski
zbadali mdzgowia ptodéw z ZD ze szczegdlnym uwzglednieniem jadra tukowatego i brzuszno —
przysrodkowego czesci srodkowej podwzgdrza. Stwierdzili oni zmniejszong liczbe neurondéw
w wymienionych strukturach, ktéra moze by¢ odpowiedzialna za: obnizong sekrecje hormonu
wzrostu i wynikajace z tego konsekwencje oraz tyreoliberyny — pobudzajgcej do wydzielania
tyreotropine, a przez to spadek sekrecji tréjodotyroniny i tyroksyny, a w konsekwencji

niedoczynnos¢ tarczycy [8].



Poza dysfunkcjami osrodkowego ukfadu nerwowego u dzieci z ZD stwierdza
sie takze nieprawidtowosci w obrebie narzadéw zmystéw. Anomalie matzowin usznych,
wystepujace u dzieci z ZD okreslane sg jako tzw. "mate wady" [14]. Niezaleznie
od nieprawidtowosci anatomicznych, wykazano jedno- lub dwustronne ostabienie stuchu,
stwierdzone u 38 — 78% dzieci z ZD [8]. Wady stuchu moga wigza¢ sie z nieprawidtowym
przewodnictwem (gtuchota typu przewodzeniowego), zaburzeniem przewodnictwa czuciowo-
nerwowego (gtuchota typu odbiorczego) lub z dwoma wymienionymi mechanizmami. Dlatego
konieczne jest badanie stuchu u niemowlat juz w pierwszych szesciu miesigcach zycia, najlepiej
w specjalistycznych osrodkach, w ktérych mozna wykona¢ badanie metodg potencjatow
stuchowych wywotanych z pnia mézgu (auditory brainstem responses; ABR) [14]. Zaburzenia
stuchu przyczyniajg sie do opdznienia rozwoju mowy, wolniejszego przetwarzania informacji
stuchowych, stabej pamieci stuchowej i trudnosci w nasladowaniu dzwiekéw [16]. Czasem
u dzieci z ZD stwierdza sie wzmozong wrazliwos¢ stuchowg, ktorej towarzyszy nadwrazliwos¢
dotykowa, wzrokowa lub wechowa, co okreslane jest terminem obronnosci sensorycznej.
Dzieci nadreaktywne na bodice sensoryczne s nadruchliwe i majg trudnosci

w koncentracji uwagi [13].

Oprdcz stuchu takze wzrok wymaga u dzieci z ZD wnikliwego badania. 60 — 69% dzieci z ZD
wykazuje zaburzenia struktury i funkcji wzroku [8]. U znacznej czesSci okulisci stwierdzaja:
nadwzrocznos¢, rzadziej krétkowzrocznosé, astygmatyzm, zacme, zez, oczoplas czy niedroznosé
kanalikéw fzowych [4]. W badaniach elektrofizjologicznych Pileckiego, wykonanych metoda
wywotanych potencjatéw wzrokowych, wykazano nieprawidtowy przeptyw bodica
w porédwnaniu z grupg dzieci zdrowych. Prawidtowy zapis zaobserwowano u 34% dzieci z ZD
nierehabilitowanych i u 53% usprawnianych [8]. Poza anomaliami systemu wzrokowego takimi,
jak: astygmatyzm, oczoplas, zez i inne, u dzieci z ZD obserwuje sie ogdlng tendencje
do wystepowania opdznien rozwojowych w obrebie percepcji wzrokowej, ktére mogg miec
przyczyne w zaburzeniach proceséw integracji sensorycznej [13]. Opdinienie rozwoju
procesow percepcji wzrokowej wigze sie ze stabg koncentracjg wzrokowg, z trudnosciami
w konsolidacji doswiadczenn wzrokowych, ograniczong wzrokowa eksploracjg otoczenia,
a tym samym z mniejszg iloscig wrazen wynikajgcych z celowej manipulacji zabawkami [13].

Nawigzujgc do narzadow zmystdw i zwigzanych z nimi procesami integracji sensorycznej,
u dzieci z ZD stwierdza sie takze zaburzenia uktadu dotykowego manifestujgce sie opdzniong
lub zmniejszong reakcjg na bdl, a takze spowolnieniem w rejestrowaniu przez nich zrddta
bodzca bdlowego [13]. Na skutek hipotonii miesniowej i zwigzanej z nig zwiekszonej

elastycznosci miesni i Sciegien obserwuje sie u dzieci z ZD ograniczony wptyw czucia gtebokiego



na mozliwos¢ dostosowania sity miesni do wykonania precyzyjnego ruchu [17]. W zakresie
uktadu przedsionkowego zazwyczaj nie stwierdza sie zadnych specyficznych zmian, aczkolwiek
podobnie jak u innych osdb z zaburzeniami proceséw integracji sensorycznej wsréd dzieci z ZD
zauwaza sie niekiedy ,poszukiwanie sensoryczne” (wg nomenklatury zaburzen przetwarzania
sensorycznego) ze strony uktadu vestibularnego. Dzieci okreslane jako poszukiwacze bodzcow
sensorycznych wydajg sie nadmiernie ruchliwe i nie potrafig dtuzej pozostawa¢ w jednym
miejscu. Z kolei osoby nadwrazliwe (z nadreaktywnoscig sensoryczng) wydajg sie byc
nadmiernie wyczulone na zmiany w S$rodowisku, co moze by¢ przyczyng problemdw
z zachowaniem i ktopotdw emocjonalnych. Natomiast dzieci z ZD podwrazliwe (podreaktywne
sensorycznie) wymagajg wiecej stymulacji by zainicjowac ruch i wykonaé go w skupieniu [13].
Inng, prawdopodobnie najbardziej charakterystyczng cecha dzieci z ZD jest obnizone
napiecie miesniowe. Hipotonia miesniowa ma donioste znaczenie w ksztattowaniu sie postawy
ciata i funkcji oséb z ZD. Niemowleta, ktdre cechuje normotonia rozwijajg prawidtowg postawe
ciata, gdyz podstawowy potencjat napiecia miesniowego nie wywotuje aktywizacji
mechanizméw kompensacyjnych wspierajgcych pionizacje. Natomiast dzieci z tzw. paratonig
(obnizonym lub podwyziszonym napieciem miesniowym), uzyskujgc coraz wyisze pozycje
w czasie rozwoju ruchowego, uruchamiajg kompensacyjny mechanizm antygrawitacyjny. Chcac
osiggnac¢ dystalng stabilizacje, ustawiajg poszczegdlne czesSci ciata w sposéb nieprawidtowy
[18]. W rezultacie, postawe ciata dzieci z ZD moze charakteryzowac hiperlordoza szyjna
i pogtebienie kifozy piersiowej. Stopniowo jak dziecko rosnie, obserwuje sie nadmierne
rozszerzenie zeber oraz ograniczong ruchomos¢ klatki piersiowej i przepony. W konsekwencji
klatka piersiowa przybiera ksztatt zapadniety (klatka piersiowa lejkowata). Dodatkowo
ograniczona stabilnosé zeber podczas pociggania ich przez przepone przy wdechu uposledza
funkcje oddechowe. Przewaza typ oddechu brzusznego, utrwalajgcy nadmierng elewacje
barkéw, ktére s utrzymywane za pomocg skréoconego miesnia prostego brzucha.
Nieprawidtowe ustawienie barkéw kompensowane jest pozbawionymi stopniowania ruchami
jamy ustnej [19]. Pojemnos¢ ptuc bywa ograniczona nie tylko przez stopien rozwoju miesni
jamy brzusznej i pasa barkowego, ale takze przez wysuniecie jezyka, ograniczajgce przeptyw

przez jame nosowaq i ustng [14, 19].

Rezultatem obnizonego napiecia miesniowego jest takze niestabilnos¢ stawodw [4].
Przyktadem jest niestabilno$¢ szczytowo — obrotowa (atlantoaxial instability; AAIl), ktéra
niejednokrotnie przebiega bezobjawowo. Czestos¢ wystepowania AAl wynosi 15%. Poleca
sie, aby u dzieci z ZD w okresie od trzeciego do pigtego roku Zzycia wykonaé zdjecie

rentgenowskie szyjnego odcinka kregostupa, w celu wykluczenia obecnosci badz tendencji



do AAl, gdyz moze ona powodowaé¢ ucisk lub wuszkodzenia rdzenia kregowego

wraz z tragicznymi konsekwencjami tego urazu [4].

Podsumowujac, réznorodnosé i szeroka zmienno$¢ fenotypowa wsrod dzieci z ZD
zalezy od wielu czynnikdw, m.in. od tego, ktdore geny regionu krytycznego cechuje
nadekspresja, ale takze prawdopodobnie od wielu aspektéw wewnetrznych jak i zewnetrznych

oddziatujacych na organizm.

11.1.3. Poszukiwanie przyczyny zespotu Downa

Istnieje wiele hipotez zwigzanych z czynnikami ryzyka wystgpienia ZD. Udowodniony
wptyw na zwiekszong czestotliwosé wystepowania tej aberracji ma m.in. wiek matki. Ryzyko
urodzenia dziecka z ZD wynosi 1:352 u kobiet w wieku 35 lat, natomiast u kobiet w wieku 40
lat 1:85 [4]. Wyniki badan z 2002 roku wskazujg, ze po przekroczeniu przez matke 45 roku zycia

mozliwosé wystgpienia ZD nie zwieksza sie juz bardziej [3].

Innym czynnikiem ryzyka ZD jest hiperhomocysteinemia u matki. Homocysteina jest
aminokwasem siarkowym powstajgcym w wyniku demetylacji metioniny, egzogennego
aminokwasu dostarczanego do organizmu wraz z pozywieniem [20]. Fizjologicznie jej poziom
jest zmniejszany dzieki dwdm procesom, ktdére zachodzg kolejno w organizmie: metylacji
i transsulfuracji. Podczas pierwszego procesu homocysteina nabywa grupe metylowa
z N° — metylotertrahydrofolianu przy udziale enzymu syntazy metioniny, ktérego kofaktorem
jest witamina B12. N°-metylotetrahydrofolian powstaje z pochodnej kwasu foliowego:
N°, N'°-metylenotetrahydrofolianu podczas reakcji przebiegajacej pod wptywem enzymu
reduktazy N°, N'°-metylenotetrahydrofolianu (MTHFR). Transsulfuracja to drugi proces,
ktoremu podlega homocysteina pod wptywem enzymu beta syntazy cystationiny (CBS)
i z udziatem witaminy B6. Zmniejszenie aktywnosci niezbednych enzyméw czy tez niedobory
kofaktoréw tych reakcji mogg powodowac zwiekszenie poziomu homocysteiny, co nastepnie
wywotuje niepozadane zmiany w organizmie [20]. Hiperhomocysteinemia moze by¢
spowodowana czynnikami wrodzonymi lub nabytymi. Do nabytych nalezg niedobory witamin
z grupy B, stosowanie niektérych lekéw (metotreksat, cholestyramina, fenytoina,
karbamazepina), uzywek (alkohol, dym tytoniowy), niewydolno$¢ nerek, watroby, cukrzyca
i niedoczynno$¢ tarczycy. Do wrodzonych przyczyn odpowiedzialnych za zwiekszone stezenie
homocysteiny nalezg genetycznie uwarunkowane zaburzenia aktywnosci enzymoéw
uczestniczagcych w szlaku przemian folianéw i homocysteiny, spowodowane obecnoscig
polimorficznych wariantéow genéw enzymu MTHFR. Catkowity brak aktywnosci MTHFR

wystepuje bardzo rzadko i prowadzi do rozwoju postaci ciezkiej w ktorej stezenie



homocysteiny jest poréwnywalne z wystepujagcym w homocysteinurii spowodowanej
niedoborem B-syntazy cystationiny [21]. Mutacjg w genie kodujgcym MTHFR, ktdrej obecnos¢
wptywa na zmniejszenie aktywnosci enzymu jest obecnos¢ w eksonie czwartym, w domenie
regulacyjnej genu MTHFR (miejsce wigzgce kofaktor MTHFR — FAD) tranzycji cytozyny w pozycji
677 na tymine 677C - T, co powoduje wbudowanie waliny w pozycji 222 w miejsce alaniny
(A222V) w sekwencji tancucha biatkowego enzymu [20, 21]. Polimorfizm MTHFR 667 C > T jest
zwigzany z duzym ryzykiem wystgpienia ZD. Hiperhomocytseinemia u matki moze zwiekszaé
ryzyko wystgpienia u potomstwa ZD, ale moze doprowadzi¢ do powstania innych komplikacji,
takich jak wrodzone wady ukfadu nerwowego, rozszczep wargi i podniebienia, wady kostnego

aparatu ruchowego czy ostrej biataczki limfoblastycznej [20, 21].

11.1.4. Badania prenatalne

Badania prenatalne pozwalajg na stworzenie optymalnych warunkdéw dla rozwoju ptodu
i noworodka oraz bezpieczeristwa kobiety. Stosuje sie nieinwazyjne metody obrazowania
ptodu, np. ultrasonografie (USG) i echokardiografie (ECHO), posrednie skriningowe testy
biochemiczne z krwi ciezarnej, badania inwazyjne poprzez naktucie powtok ciezarnej i pobranie
do badan wodd ptodowych i/lub tkanki ptodu oraz tzw. kardiotokografie. Aktualnie
przy zastosowaniu szczegotowego badania USG, uzupetnionego badaniem ECHO, na podstawie
nieinwazyjnej techniki obrazowana struktur ptodu mozna podejrzewac¢ ZD w 70% przypadkow.
USG umozliwia wykrycie ZD poprzez zbadanie przeziernosci karkowej oraz poprzez zbadanie
dtugosci kosci ramiennych, udowych oraz wielkosci gtowy ptodu w pdzniejszym etapie cigzy [3].
Poza tym w badaniu USG mozina wykry¢ takie anomalie jak makroglosja (duzy jezyk),
mikrognacja (mata zuchwa) czy anomalie w budowie serca. Badanie USG oraz badanie ECHO
stanowi uzupetnienie tzw. potrdjnego testu. W sktad potrdjnego testu wchodza: oznaczenie
stezenia AFP (alfa — fetoproteiny) w surowicy krwi ciezarnej, uk3 (nieskoniugowanego estriolu)
oraz beta — hCG (gonadotropiny kosmdéwkowej). Jezeli u ciezarnej stwierdza
sie obnizone stezenie AFP i UE3 oraz podwyzszony poziom gonadotropiny kosmdéwkowej —
dane te sugerujg podejrzenie ZD u ptodu. Zastosowanie testu potrojnego pozwala
na wykrywanie ZD u 60% ciezarnych [1]. Przesiewowe badania w | trymestrze wykrywajg ZD

skuteczniej niz te wykonywane w Il trymestrze [3].

11.2. Rozwdj motoryczny dzieci z zespotem Downa

Analizujgc rozwdj dzieci z ZD, okazuje sie, ze jest on opdzniony i nieharmonijny.
Opdiniony rozwdj motoryczny oznacza poziom rozwoju nizszy niz przewidujag normy

dla danego wieku. Opdznienie moze ujawnié sie juz w okresie noworodkowym albo w klika



miesiecy po urodzeniu. Przyktadem opdznienia widocznego juz w najwczesniejszych etapach
Zycia u dzieci z ZD jest brak lub pdziniej pojawiajace sie pierwsze podstawowe reakcje
odruchowe, takie jak stabo zaznaczony odruch Moro, ktdérego brak lub ostabienie jest
opisywane jako jedna z szesciu kardynalnych cech wskazujgcych na ZD u noworodkow [22].
W badaniach przeprowadzonych na myszach Ts65Dn, ktére majg czeSciowg trisomie
chromosomu 16 bedaca odpowiednikiem trsiomii 21 u cztowieka, wystgpienie oczekiwanych
reakcji na okreslony bodziec réwniez byto opdinione. Dojrzato$¢ reakcji odruchowych
zwigzanych ze ssaniem zostata okreslona jako opdiniona, poniewaz pojawita sie dopiero
po odstawieniu myszy od piersi matki [23]. Mimo Ze pojawienie sie pierwotnych reakgcji
odruchowych u dzieci z ZD jest przesuniete w czasie wzgledem dzieci typowo rozwijajgcych
sie, u dzieci z ZD utrzymujg sie one dtuzej, co okreslane jest jako opdzinienie integracji
pierwotnych reakcji odruchowych [24, 25]. Innym przyktadem opdznienia rozwoju
w pierwszym okresie zycia jest opdinienie osiggniecia umiejetnosci utrzymania pozyc;ji
siedzacej, ktéra u dzieci z ZD pojawia sie okoto 11 czy nawet 14 m.z. Natomiast u dzieci
zdrowych w 6 — 9 m.z. [26]. Podobnie funkcja czworakowania, ktéra powinna wystgpié
okoto 8 m.z., u dzieci z ZD pojawia sie miedzy 12 - 17 m.z. czy nawet okoto 18 m.z., a dwunozna
lokomocja przypada dopiero na 24 — 74 m.z. [26, 27, 28]. Z kolei dzieci bez dodatkowego
chromosomu zaczynajg chodzi¢ miedzy 10 a 15 m.z. [29, 30, 31]. Wynika z tego, ze okres
nabycia funkcji jest w przyblizeniu dwukrotnie opdzniony w poréwnaniu do dzieci bez trisomii
21 [29]. Jednak w pierwszych szesciu miesigcach zycia opdznienie w zdobywaniu funkcji
ruchowych nie jest jeszcze tak duze. W 6 m.z. pojawiajg sie reakcje prostowania. W tym czasie
u dzieci z ZD zazwyczaj obserwuje sie brak lub niedojrzato$¢ tych reakcji. Przypuszcza sie,
ze moze to by¢ jeden z czynnikdw przyczyniajgcych sie do opdznienia w zdobywaniu kolejnych
funkcji w rozwoju [22]. Warto$¢ opdznienia znacznie wzrasta po 12 m.z. [32]. Przez okres
pierwszego roku zycia stopniowo powinien uksztattowad sie prawidtowy mechanizm odruchu
postawy, ktéry uwarunkowany jest prawidtowym napieciem posturalnym, prawidtowym
unerwieniem reciprokalnym oraz prawidtowo skoordynowanymi wzorcami posturalnymi
i motorycznymi. Jesli komponenty odruchu postawy nie sg wtasciwie rozwiniete, dziecko
nie bedzie potrafito w petni przeciwdziata¢ sie sile grawitacji, a tym samym mogg wystgpic
u niego problemy z zakresu lokomocji polegajgce na zaburzonej jakosci ruchu i na opdznieniu
pojawienia sie kolejnych funkcji ruchowych [33]. Analizujgc umiejetnosci motoryczne
w kolejnych okresach zycia, dostrzec mozna, iz umiejetnosci ruchowe, ktére powinny wystgpic
w pigtym roku zycia zdobywane sg 2 lata pdzniej w poréwnaniu do rowiesnikow bez ZD [27].
Przyktadem jest jazda na rowerze czy inna umiejetnos¢ ruchowa zwigzana z czynnos$ciami zycia

codziennego: zapinanie koszuli, ktore, jak wskazujg wyniki badan przeprowadzonych
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przez Share wsréd 212 dzieci z ZD, zdarza sie, iz w wieku 7 lat jeszcze nie wystepuja,
przy czym czesciej prezentujg wymienione wyzej funkcje motoryczne dziewczeta niz chtopcy
[32].

Okreslenie rozwoju ruchowego dzieci z ZD jako ,,nieharmonijny” oznacza, ze kolejnos¢
nabywania zdolnosci rozwojowych przebiega wedtug wtasnego specyficznego cyklu [28].
Przyktadem jest umiejetnos¢ czworakowania, ktéra bardzo czesto nie wystepuje
przed nabyciem zdolnosci chodzenia. Podobnie petfzanie zdarza sie nie wystepowac
badz zastgpione jest funkcjg symetrycznego odpychania sie koriczynami gérnymi bez udziatu
konczyn dolnych. Wspdtdziatanie konczyn dolnych jest rzadkoscig i wystepuje dopiero
w 17 — 18 m.z. [28, 34]. Poza tym krzywe rozwoju ruchowego dzieci z ZD charakteryzuje
dynamiczny wzrost we wczesnym dziecifstwie, a nastepnie tendencja do znacznie wolniej
postepujgcych zmian w zakresie funkcji motorycznych w kolejnych etapach zycia. Jeszcze
do szdstego roku zycia nie udaje sie wielu dzieciom z ZD zdoby¢ wszystkich zdolnosci, ktdre
dzieci bez opdzinienia osiggajg do pigtego roku zycia [29]. Rézny czas wystgpienia funkcji
motorycznych moze wynikaé takze z rdéznej zdolnosci uczenia sie dzieci z ZD. Potwierdzajg
to badania przeprowadzone wsrdd myszy Ts65Dn, wséréd ktérych byta obserwowana duza
réoznorodnos¢ w uczeniu sie zadania. Mianowicie jedne myszy wyuczyly sie prezentowanych
umiejetnosci, a inne w ogdle nie nabyty wymaganych czynnosci [23].

Przyczyn opdzinienia i braku harmonii w rozwoju dzieci z ZD upatruje
sie przede wszystkim w hipotonii, nieprawidtowym rozwoju reakcji odruchowych, otytosci,
ograniczeniach poznawczych, spotecznych, problemach czuciowo — motorycznych,
nieprawidtowosci w obrebie reakcji posturalnych, krétszych konczynach. Reakcje posturalne
pojawiajg sie wolniej i nie sg wystarczajgce w utrzymywaniu stabilnosci [35].
Poza tym obecnosé¢ odruchdw monosynaptycznych u dzieci starszych podczas wychylen
na platformie réwnowazinej sugeruje problemy z réwnowagg wynikajgce nie tylko
z obnizonego napiecia miesniowego, ale takze z zaburzen w osrodkowym uktadzie nerwowym
odpowiedzialnym za regulowanie mechanizmdéw posturalnych. OpédzZnienie dojrzewania
mozdzku, mniejszy mdzdzek i pied mdzgu, to tylko niektdre z neuropatologicznych cech
negatywnie wptywajgcych na rdwnowage ciata oraz szeroko rozumiang koordynacje ruchéw,
a takze na szybkos¢ biegania [35]. Zwtaszcza u dzieci starszych z ZD widoczne jest, iz problemy
wynikajgce m.in. z patologii w obrebie uktadu nerwowego takie, jak zaburzenia koordynacji
reka — oko, lateralizacji, wzrokowej kontroli ruchu, szybkosci reakcji, zwinnosci, rownowagi
statycznej i dynamicznej powodujg uzyskiwanie gorszych wynikéw w testach motorycznych

w poréwnaniu do dzieci bez ZD [36]. Ponadto wiele takze innych aspektéw medycznych
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i zdrowotnych moze sie przyczynia¢ do nieregularnosci rozwoju, m.in. wrodzone wady serca
czy hipermobilnos¢ stawodw.

Od weczesnych etapdw zycia mozna zauwazyé jak dzieci z ZD adaptujg swoje
zachowania motoryczne w celu zmniejszenia wystepujacych zaburzen [28]. Nie zawsze s3
to dobre rozwigzania. Czasem mogg prowadzi¢ do rozwiniecia sie nieprawidtowosci
anatomicznych i funkcjonalnych. Przyktadem sg trudnosci w osiggnieciu w pierwszych
miesigcach zycia takich funkcji jak: utrzymanie gtowy w linii Srodkowej ciata, tgczenie rgk nad
klatka piersiowg czy umiejetnos¢ wykonania trdjzgiecia koniczyn dolnych podczas kopania [37].
Poza tym podpdr powinien znajdowac sie u trzymiesiecznego dziecka na nadkiykciach
przysrodkowych kosci ramiennych i spojeniu tonowym [38, 39]. Prawidtowy podpér i zwigzana
z nim aktywnos$¢ jest warunkiem symetrycznego unoszenia i utrzymania glowy [39, 40].
Przyczyng wystepujacych u dzieci z ZD nieprawidtowosci i opdznied moze by¢ brak sity oraz
zbyt mate napiecie miesniowe, ktére mogg utrudniaé w lezeniu na brzuchu utrzymywanie
glowy i tym samym skupianie wzroku, a takze w lezeniu na plecach chwytanie
(zabawek) w linii Srodkowej ciata oraz unoszenie koriczyn dolnych [41]. Koriczyny gbrne
i dolne moze cechowaé przewaga rotacji zewnetrznej i odwiedzenia, w zwigzku z tym bedg
znajdowac sie w szerokim utozeniu na podtozu [4]. Jest to konsekwencja hipermobilnosci
stawodw, ktora dodatkowo utrudnia utrzymanie prawidtowego podporu charakterystycznego
dla wieku trzech miesiecy i umiejetno$¢ kontrolowania gtowy [13]. Kolejng umiejetnoscig
w lezeniu przodem (pronacja) osiggang przez dzieci typowo rozwijajace sie okoto pigtego
miesigca zycia jest podpdr na rekach i na udach, dzieki czemu dziecko staje sie bardziej
stabilne, a miesnie przedniej $ciany tutowia i grzbietu stajg sie silniejsze [38]. Dtugotrwale
utrzymanie tej pozycji jest bardzo trudne, ale i bardzo wazne, gdyz wraz z doskonaleniem
sie podporu w lezeniu na brzuchu, rozwijajg sie zdolnosci utrzymania réownowagi. Z czasem
zaobserwowaé mozna pierwsze proby lokomocji w kierunku zabawki [42]. Jednak u osdb
z ZD czesto jeszcze w tym czasie nie wyksztatci sie odpowiednia sita oraz zdolnosci utrzymania
rownowagi do osiggniecia omawianej umiejetnosci. W zwigzku z tym klatka piersiowa opadac
bedzie na podtoze, co w zwigzku z tym utrudnia¢ moze utrzymanie prawidtowego podporu
[41]. W prawidtowym rozwoju stopniowo powinny ewoluowac takze funkcje koriczyn gérnych
w lezeniu na plecach, takie jak zdolno$¢ chwytania zabawek czy kierowanie rak do ust.
Z czasem dodatkowe wzmocnienie miesni brzucha sprawi, ze dziecko zdobedzie umiejetnos¢
chwytania rekoma stop [38]. Kierowanie rgk, stop czy zabawek do ust moze by¢ utrudnione
nie tylko na skutek hipotonii czy nie wystarczajgcej sity, ale takze z powodu trudnosci

w zakresie koordynacji wzrokowo - ruchowej [43].
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W pozycji lezenia przodem symetryczny podpdr na rekach, poprzedzony jest
przez funkcje naprzemiennego asymetrycznego ,podporu na jednym tokciu”. Odpowiednie
przeniesienie ciezaru ciata raz na prawa raz na lewa strone jest wazng umiejetnoscia, ktdra
w pozZniejszym etapie warunkuje prawidtowe obracanie sie, petzanie, czworakowanie
czy chodzenie [30, 38]. Dzieci z ZD bardzo czesto majg trudnos¢ z osiggnieciem tej zdolnosci
z powodu stabych reakcji réwnowaznych oraz braku réwnoczesnej, naprzemiennej pracy
dwoéch stron ciata, gdzie konczyna dolna po stronie twarzowej powinna znajdowac
sie w zgieciu, przyciggnieta w kierunku dogtowowym, oparta o kolano, a po stronie potylicznej
w wyproscie podparta o biodro i udo [38, 39, 41]. Trzecim punktem podporu powinien by¢
tokie¢ po stronie potylicznej. Takie utozenie umozliwia sieganie reka twarzowa w kierunku
zabawki [30, 38, 39]. Niemowleta z ZD zazwyczaj ukitadajg obydwie konczyny dolne
w odwiedzeniu i rotacji zewnetrznej faczac stopy ze sobga. Takie utozenie uniemozliwia
przeniesienie ciezaru ciata i utrudnia chwytanie zabawek znajdujgcych sie z boku [41]. Dziecko
zdrowe wraz z rozwojem nabywa nie tylko umiejetnos¢ wodzenia za zabawkg oczyma i prébuje
siegnac po nig, ale takze umie obrdcic sie poczatkowo z plecédw na bok, a z czasem okoto 6 m.z.
z plecéw na brzuch [44]. Nieco pdzniej, okoto 7 m.z. uzyskuje umiejetnos¢ obrotu z brzucha
na plecy [42]. Z kolei u dzieci z ZD czesto wczesniej wystepuje obrét z brzucha na plecy niz
plecow na brzuch. Przyczyng tego jest fakt, iz obrét z brzucha na plecy bywa przypadkowym
ruchem zainicjowanym odgieciem gtowy do tytu, ktérego zakonczeniem jest przewrdcenie sie
na plecy [41]. Poza tym moze by¢ konsekwencjg braku wyksztatcenia jeszcze odpowiednich
reakcji prostowania [24]. Obrot z plecéw na brzuch bywa trudniejszy dla dzieci z ZD, poniewaz
wymaga opanowania dwdch umiejetnosci 1) obrotu z plecdw na bok oraz 2) obrotu z lezenia
bokiem do lezenia na brzuchu [30, 45, 46]. Prawidtowe przeniesienie ciezaru ciata moze okazac
sie trudne z uwagi na nadmierne odwiedzenie koriczyn gérnych i/lub dolnych. Poza tym obrot
z plecéw na brzuch staje sie mozliwy kiedy dziecko z ZD bedzie umiato wykonaé ruch korczyny
dolnej przypominajacy kopniecie, a takze po osiggnieciu umiejetnosci naprzemiennego
dotykania rekoma raz jednej raz drugiej koriczyny dolnej [41]. Dziecko z ZD moze pdziniej
0siggnac te etapy rozwoju. Omawiane aktywnosci ruchowe sg wyrazem inicjatywy, ciekawosci
poznawczej i checi poznawania otoczenia [44]. Brak wymienionych cech moze takze utrudniac
osiggniecie kolejnych funkcji, jakimi sg miedzy innymi siad bokiem z podparciem o reke.
Zdobycie tych umiejetnosci moze by¢ trudne réwniez z uwagi na krotsze konczyny gérne
wzgledem tutowia w stosunku do populacji dzieci bez ZD [3]. Mimo to zmiana pozycji
z lezenia do siadu bokiem jest wazna, poniewaz umozliwia w kolejnych etapach rozwoju
przyjecie pozycji czworaczej czy siedzacej [47]. Jesli dziecko nie nauczy sie siadac¢ skosnie

lub bokiem, istnieje zagrozenie, ze bedzie przyjmowato pozycje siedzgcy z lezenia przodem
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lub tytem poprzez wykonanie odwiedzenia jednoczesnie w obydwu konczynach dolnych
zamiast wykorzystania odpowiedniego ruchu rotacji tutowia [3, 48]. Sposéb zmiany pozycji
poprzez ,szpagat” charakterystyczny dla dzieci z ZD, stwarza zagrozenie,
7e w przysztosci rozwdj prawidtowej jakosci ruchu kolejnych zdolnosci motorycznych bedzie
utrudniony i obarczony utrwalang hipermobilnosciag i nadmierng rotacjg zewnetrzng
i odwiedzeniem stawdw koriczyn dolnych [24]. Przyktadem jest pozycja stojgca, ktdrg podobnie
jak siedzacg czy lezacg, bedzie cechowaé nadmierne odwiedzenie koniczyn dolnych
oraz przeprost w stawach kolanowych [41]. Dlatego przyjmowanie siadu poprzez wykonanie
rownoczesnego odwiedzenia w obydwu konczynach dolnych nie powinno by¢ utrwalane,
poniewaz jest przyktadem braku umiejetnosci wtasciwego przenoszenia ciezaru ciata, braku
odpowiedniej rotacji tutowia oraz niewfasciwej pracy koriczyn dolnych i gérnych [3].
Samodzielna pozycja siedzgca jest osiggana i utrzymywana okoto 9 m.z. przez dzieci typowo
rozwijajgce sie, natomiast przez dzieci z ZD okoto 11 m.z. [49]. Czynnoscig, ktéra pojawia
sie réwnolegle do funkcji przyjmowania pozycji siadu bokiem jest piwot, czyli przemieszczenie
w lezeniu na brzuchu konczyn gérnych i tutowia w kierunku do boku [50]. Omawiana czynnosé
jest przygotowaniem do petzania, przy czym dzieci z ZD zazwyczaj osiggajg funkcje petfzania
pdzniej w porownaniu do dzieci zdrowych. Powodem opdZnienia sg trudnosci w zakresie
zdolnosci koordynacyjnych [41]. Dlatego u dzieci z ZD przygotowaniem do petzania czesto jest
sposéb lokomocji polegajacy na wykonywaniu symetrycznych ruchéw odepchniecia obiema
konczynami gérnymi w tym samym czasie [51]. ROwnoczesna praca obydwu kornczyn gornych,
pozwala na przesuniecie ciata do przodu bez udziatu konczyn dolnych, utozonych
w odwiedzeniu, ze ztgczonymi stopami [48]. Nie nastepuje wtedy przeniesienie ciezaru ciata
naprzemiennie raz na prawg raz na lewa strone, gdyz nieobecna jest wystarczajgca rotacja
tutowia [38, 49]. Takie ,petzanie” do przodu bez aktywnego udziatu koriczyn dolnych jest
charakterystyczne dla pierwszych préob przemieszczania w typowym rozwoju. Poprzedza
bardziej zaawansowane formy ruchu petzania z naprzemienng pracg konczyn gérnych
i dolnych, mozliwg dzieki rozwijajgcej sie zdolnosci rotacji tutowia [52]. Kolejnym
alternatywnym sposobem lokomocji bedgcym przygotowaniem dzieci z ZD do petzania jest
odpychanie sie tylko jedng koriczyng gérng. Przemieszczanie sie poprzez odepchniecie jedna
konczyng gorng powoduje asymetryczne przenoszenie ciezaru ciata gtéwnie na jedng ze stron
ciata [48]. Pojawienie sie pierwszych ruchow wtasciwego petzania jest zatem bardzo trudne,
zajmuje dziecku duzo czasu i wymaga od niego wielu funkcji posrednich, zwtaszcza
umiejetnosci motorycznych zawierajgcych elementy rotacji tutowia, a takze ksztattujgcych site

i motywacje [41].
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Kolejng funkcja po petzaniu powinno by¢ przyjmowanie pozycji czworaczej
i czworakowanie [41]. Dzieci typowo rozwijajgce sie powinny osiggngé te zdolnos¢ ruchowa
do 9 m.z. [53]. Natomiast dzieci z ZD osiggaja omawiang umiejetno$¢ ruchowg znacznie
pdzniej. W przyblizeniu czworakowanie prezentowane jest przez dzieci z ZD okoto 18 m.z. [51].
Nabycie tych umiejetnosci bywa trudne ze wzgledu na stabe konczyny goérne, zbyt duze
odwiedzenie konczyn dolnych i stabe miesnie brzucha [41]. Innym czynnikiem, ktory moze
przyczynia¢ sie do opdznienia czworakowania jest trudno$¢ w utrzymaniu uwagi na obiekcie,
ktory chce sie zdoby¢ lub poziom inicjatywy, ktéry moze okazaé sie nizszy niz u dzieci
rozwijajacych sie w sposoéb typowy [3]. Zatem opdinienie w zakresie czworakowania moze
przeszkodzi¢ dziecku w poznawaniu i badaniu otoczenia [54]. Niekiedy czynnos¢
czworakowania bywa zastgpiona specyficznymi - alternatywnymi sposobami poruszania,
np. poprzez odpychanie konczyng dolng i koficzyng gérng po tej samej stronie zamiast
naprzemiennie: koriczyng gérna po jednej stronie i koriczyng dolng po stronie przeciwnej [30].

Inny rodzajem przemieszczania wystepujgcym zamiast lub po osiggnieciu
czworakowania jest zdolno$¢ lokomocji w tak zwanej pozycji niediwiedziej
czyli z utrzymywaniem ciezaru ciata na rekach i stopach [30]. Jest ona wstepem do osiggniecia
pozycji stojace]. Ta pozycja czesto bywa pomijana w opisach rozwoju dzieci bez dodatkowego
chromosomu 21. Jest uznawana za forme poruszania zastepujacy typowe czworakowanie
u dzieci, u ktérych wystepuje przetrwaty symetryczny toniczny odruch szyjny [55, 56].
Natomiast u dzieci z ZD od okoto 19 m.z. czynnos¢ ta wystepuje bardzo czesto [41]. Osigganie
pozycji niedzwiedziej i wykorzystywanie jej w trakcie poruszania sie jest powszechne u dzieci
z ZD, poniewaz konczyny dolne znajdujg sie poczatkowo w duzym odwiedzeniu
i wyproscie, czyli w typowym dla ZD utozeniu [48]. Z czasem ptaszczyzna podparcia zmniejsza
sie wraz z ogdlnym wzmocnieniem miesni. Dzieki temu stopy znajdujg sie w linii stawow
biodrowych i konczyny dolne nie sg juz w tak duzym odwiedzeniu [48]. Poza tym préby
prostowania tutowia z tej pozycji sprawiajg, ze poczatkowo sztywne stawy kolanowe,
utrzymywane w przeprostach zaczynajg sie zginac¢ [48]. Kiedy zatem zmniejszona zostanie
ptaszczyzna podparcia i stawy kolanowe nie bedg caty czas ustawione w wyproscie dziecko
bedzie coraz czesciej podejmowato préby wstawania [41]. Nawet jesli petfzanie
czy czworakowanie odbywa sie w nietypowych wzorcach, nie powinno sie hamowaé takich
sposobdw poruszania. Zwtaszcza jesli jest to jedyny sposéb lokomocji, poniewaz bardzo
waznym aspektem przemieszczania sie, zwtaszcza dla dzieci z ZD, jest mozliwos$¢ poznawania
otoczenia czyli aspekt poznawczy motoryki [3].

Kolejng fazg rozwoju dziecka jest wstawanie przy meblach, ktére przypomina

czworakowanie do gory [38]. W prawidtowym rozwoju czynnos$é wstawania przy meblach
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wystepuje po raz pierwszy na przetomie 9 — 12 m.z. [53]. Natomiast dzieci z ZD, nawet
intensywnie rehabilitowane, osiggajg ja okoto 20 m.z. [53]. OpédzZnienie i trudnos¢ moze
wynikac z tego, ze wspinanie sie angazuje miesnie catego ciata, wymaga uzycia odpowiedniej
sity miesni brzucha, konczyn gérnych i dolnych. Ostabienie sity zwtaszcza miesni konczyn
gérnych moze opdznia¢ moment pojawienia sie omawianej funkcji [38]. Dla dzieci z ZD bywa
trudna takze z uwagi na krétsze konczyny, ktére dodatkowo znajdujg sie w zbyt duzym
odwiedzeniu [41]. Poza tym jest to kolejna czynno$é, podobnie jak czworakowanie,
wymagajgca odpowiedniego zaplanowania ruchu z wykorzystaniem rotacji tutowia,
naprzemiennej asymetrycznej pracy konczyn, odpowiedniej kokontrakcji  [30].
Dlatego tez czesto dziecko z ZD poczatkowo wstaje w sposdb symetryczny z siadu. Taka forma
osiggania pozycji stojacej okazuje sie by¢ tatwiejsza dla dzieci z ZD z uwagi na hipermobilnosé,
hipotonie i problemy z réwnowagg [48]. Zdolnoscig, ktdra rozwija sie w czasie wstawania,
wspinania oraz schodzenia z powierzchni wyzej potozonych jest przyjmowanie i utrzymanie
pozycji kleku jednondz [53]. Przyjmowanie i utrzymanie kleku jednondz moze by¢ szczegdlnie
problematyczne u dzieci z ZD. Po pierwsze z uwagi na potrzebe uzycia duzej sity korczyn
goérnych do zapoczatkowania ruchu. Po drugie utrzymanie pozycji kleku jednondéz wymaga
wykorzystania zdolnosci koordynacyjnych, a wsrdd nich najbardziej zdolnosci zachowania
rownowagi co stanowi przygotowanie do utrzymania rdwnowagi w pozycji stojacej,
a takze do chodzenia [57, 58].

W rozwoju ruchowym dziecka po zdobyciu zdolnosci wstawania przy meblach, pojawia
sie umiejetno$¢ chodzenia bokiem z podparciem o meble [30]. Czynno$¢ ta stanowi
przygotowanie do wykonania prawidtowego pierwszego kroku do przodu, poniewaz wymaga
umiejetnosci przenoszenia ciezaru ciata z jednej konczyny na drugg z uwzglednieniem
obcigzania brzegu zewnetrznego stopy i odpowiednich reakcji rownowaznych [3]. Chodzenie
bokiem umozliwia skoordynowang prace tutowia, korczyn goérnych i dolnych [59].
Poza tym w czasie chodzenia bokiem wzmacniane sg miesnie stabilizujgce miednice,
w tym miesnie brzucha, a takze miesnie konczyn gérnych, wykorzystywane do balansowania
w pracy skoordynowanej z korczynami dolnymi [41, 59]. Chodzenie bokiem moze by¢
pewnego rodzaju profilaktyka przed obcigzaniem wewnetrznych krawedzi stép, uktadaniem
ich w pronacji oraz ptaskostopia [38]. Jest to szczegdlnie wazne dla dzieci wiotkich, narazonych
na wystgpienie ptaskostopia, w tym dla dzieci z ZD [60]. Stopniowo dziecko idac bokiem
dokonuje préb oderwania rgk od mebli i usituje przyjagé samodzielnie pozycje stojaca [30, 46].
Ostatecznie umiejetnos¢ samodzielnego stania przypada na wiek 10 — 11 m.z. u dziecka
typowo rozwijajacego sie, a u dziecka z ZD od 18 m.z. do 3 roku zycia (r.z.) [30, 31]. Podobnie

jak poprzednie funkcje, poczagtkowo pozycje stojgcg cechuje znaczne odwiedzenie konczyn
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dolnych oraz przeprosty w stawach kolanowych z uwagi na niedoskonatg jeszcze prace
antygrawitacyjng. Z czasem, dzieki lepszej dystrybucji napiecia miesniowego w catym ciele
i doskonalszym reakcjom réwnowazinym utozenie kornczyn dolnych powinna cechowac
liniowosé, tj., stawy biodrowe, kolanowe i skokowe powinny znajdowac sie w jednej linii [41].
Dopiero okoto 24 m.z., dziecko z ZD podejmuje préby wykonania pierwszych samodzielnych
krokéw [49, 61]. Poczatkowo wykonuje szybkie ruchy konczynami dolnymi. Krétka faza
obcigzania kazdej ze stép Swiadczy o braku stabilnosci w czasie chodu [62]. Nastepnie
wykonuje nieco wolniejsze kroki, poniewaz dostosowuje za kazdym razem postawe ciata
do nowego potozenia Srodka ciezkosci, co pozwala zdecydowanie obcigza¢ stopy utrzymujac
jednoczesnie réwnowage dzieki ich aktywnej pracy [41]. Lokomocja w pozycji pionowej
zwigzana jest z uktadem przedsionkowym, propriocepcja, kinematykg ruchu i kontrolg
rownowagi m.in. w trakcie wykonania wymachu koriczyng dolng [25]. Nie jest najwazniejsze
kiedy dziecko zdobedzie umiejetnos¢ samodzielnego chodzenia, poniewaz u dzieci z ZD okres
osiggania tej umiejetnosci jest bardzo rdéziny. Zalezy od temperamentu dziecka, fizycznych
umiejetnosci, motywacji i wielu innych czynnikéw. Bardzo wazne jest natomiast aby dziecko
byto gotowe do osiggniecia tej funkcji, m.in. poprzez zdobycie zdolnosci ruchowych,
ktore poprzedzajgc umiejetnos¢ poprawnego chodzenia, przygotujg ciato do poruszania

sie w prawidtowych wzorcach ruchu z odpowiednig dystrybucjg napiecia miesniowego [41].

Okres wczesnego dziecinstwa

Nastepny okres zycia niesie ze sobg kolejne osiggniecia w rozwoju. Jednak tempo
pojawiajgcych sie zmian nie jest juz tak szybkie. Niektore ze zdolnosci ruchowych beda
wymagaty wiekszej ilosci powtdrzen i czasu (nawet kilku lat), aby ich wykonanie byto
prawidtowe i nie sprawiato dziecku trudnosci [41]. Wraz z doskonaleniem kolejnych czynnosci
ruchowych, np. skakania, powinna by¢ mniej zauwazalna hipotonia, wiotko$¢ i ostabienie sity
miesniowej [3]. Przyktadem funkcji doskonalonej w okresie wczesnego dziecinstwa jest
chodzenie. Dziecko z ZD wraz z rozwojem nowych umiejetnosci ruchowych moze zmienié
niepoprawny wzorzec chodzenia na witasciwy poprzez ograniczenie obcigzania brzegéw
wewnetrznych stép i nadmiernej rotacji zewnetrznej [41]. Podobnie dzieci typowo rozwijajgce
sie doskonalg sposdb poruszania sie, ktéry poczatkowo réwniez charakteryzuje tendencja
do poszerzania ptaszczyzny podparcia poprzez stgpanie na catych stopach z rekoma
oddalonymi od tutowia. Ich ruchy takze wydajg sie by¢ nieskoordynowane [42].

Okoto szesnastego — osiemnastego m.z. w typowo przebiegajgcym rozwoju powinna

pojawi¢ sie umiejetnos¢ biegania [42]. Wsrdd dzieci z ZD 91% umie biegaé, natomiast

17



wsrdd dorostych z ZD tylko 71% [63]. Umiejetnos$¢ biegania wedtug badan osiggana jest okoto
52 m.z., inne Zrédfa podajg, ze przypada na wiek miedzy 3 a 6 r.z. [29]. Dzieci z ZD bardzo
czesto nie prezentujg fazy lotu w czasie biegu, ktdra polega na chwilowym braku kontaktu
obydwu stép z podtozem [64]. Inng rdinicg pomiedzy dzie¢mi rozwijajgcymi sie typowo
a dzie¢mi z ZD jest aktywnos¢ stawu kolanowego w czasie fazy amortyzacji. Na skutek hipotonii
stwierdza sie obnizony poziom amortyzacji w obrebie stawu kolanowego u dzieci z ZD
w poréwnaniu do dzieci typowo rozwijajacych sie [64]. Poczatkowo w koriczynach goérnych
widoczny jest brak zginania stawdéw tokciowych. Z czasem w miare doskonalenia umiejetnosci
konczyny gérne poruszajg sie w przdéd i w tyt w sposdb bardziej skoordynowany, pojawia
sie odpowiedni kat zgiecia w stawach fokciowych po to aby bieg byt szybszy [62]. Poprawia
sie zdolnos¢ przenoszenia ciezaru ciata w przdd na srddstopie, wzmacniajg sie koriczyny dolne.
W zwigzku z tym ksztattuje sie koordynacja i szybkos$¢, wytrzymatosé, a dziecko ma mozliwosé

pokonywania wiekszych dystansow [65].

Okoto 19 m.z. zdrowe dziecko potrafi trzymajac sie poreczy wchodzi¢ po schodach.
Poczatkowo dostawia noge jedng do drugiej. Taki sposdb poruszania trwa do 30 m.z.,
przy czym znacznie tatwiejsze dla dziecka okazuje sie wchodzenie na niz schodzenie
ze schodow. Dopiero w wieku czterech lat pojawia sie umiejetno$¢ wchodzenia i schodzenia
ze schodéw w sposdb naprzemienny [53]. Cechg, ktéra moze zaburzac i spowalniaé pojawienie
sie u dzieci z ZD takie umiejetnosci, jak: wchodzenie i schodzenie ze schoddéw czy jazde
na rowerze tréjkotfowym, jest dtugos¢ korczyn wzgledem tutowia [41]. Co wiecej, do 5 r.z.
zaledwie 50% dzieci z ZD umie pokona¢ schody, natomiast wsrdd dzieci bez dodatkowego
chromosomu w 4 r.z. wchodzenie na schody jest juz naturalng aktywnoscig [29]. Doskonalenie
wchodzenia na schody jest wazne dla dzieci z ZD, gdyz daje mozliwo$é rozwiniecia sity koriczyn

dolnych oraz wykonania aktywnego wymachu konczyny dolnej [41].

Schodzenie ze schoddw okazuje sie by¢ zdolnosciag wymagajgcg wiekszej precyzji.
Ponadto niezbedny jest wyprost tutowia z rédwnoczesnym przeniesieniem ciezaru ciata
na konczyne dolng znajdujaca sie nizej oraz rownoczesne wykonania przez konczyne gorng
ruchu na poreczy w dot [50]. Dodatkowo schodzenie ze schodéw jest trudne z uwagi
na tendencje do utrzymujgcego sie sztywnego wyprostu stawdow kolanowych oraz potrzeby

uzycia wiecej sity i kontroli ruchu u dzieci z ZD [41].

Kolejng zdolnoscig ruchowa, ktéra nastrecza dzieciom z ZD bardzo wiele trudnosci
w okresie wczesnego dziecinstwa, jest stanie na jednej nodze. Dzieci typowo rozwijajgce

sie osiggajg te umiejetnos¢ w wieku 2,5 do 3 lat [50]. Natomiast wsrdd dzieci z ZD moze
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sie wydawad, iz stanie na jednej nodze jest niemal niemozliwe. Zwtaszcza jesli dziecko bedzie
nadal obcigza¢ wewnetrzng krawedz stopy [38]. Zdobycie umiejetnosci stania na jednej nodze
jest pomocne podczas takiej umiejetnosci jak kopanie pitki. Typowo rozwijajgce sie dziecko
potrafi kopngac pitke juz w wieku 16 miesiecy [42]. Dopiero w wieku okoto 9 — 11 lat dzieci z ZD
prezentujg poprawne reakcje posturalne umozliwiajgce samodzielne prawidtowe wykonanie
kopniecia pitki [62].

Nastepng umiejetnosciag w rozwoju powinno by¢ chodzenie wzdtuz linii. Zdolnosé
ta powinna zosta¢ opanowana do 4 r.z. [42]. Inng zdolnoscig ruchowg, ktdrej wystgpienie
(okoto 47 m.z.) w rozwoju motorycznym poprawia jako$¢ poruszania sie jest skakanie [42].
Dzieci z ZD prezentujg umiejetnos¢ skakania we wzorcach przypominajgcych te umiejetnosé
wykonywang przez dzieci typowo rozwijajace sie dopiero okoto 6 — 8 r.z. [65]. Skoki pozwalajg
na przenoszenie ciezaru ciata na zewnetrzne krawedzie stdp, wymagajg utozenia korczyn
dolnych blizej siebie, a chwilowe utrzymywanie ciezaru ciata na palcach stép ksztattuje
sklepienie podtuzne stopy [41, 65]. Efekty skakania w postaci wiasciwego ustawienia stép
widoczne sg w trakcie utrzymywania pozycji stojacej i chodzenia [66]. Naprzemienne zginanie
i prostowanie stawéw biodrowych i kolanowych w czasie odbijania, pozwala na wtasciwe
wywazenie obydwu komponentéw skokéw bez dominacji ktoregokolwiek z tych ruchow
zaréwno w trakcie skakania jak i w czasie chodzenia. Czesto wymaga od dzieci z ZD wiekszego
wysitku [66]. Do niewtasciwych sposobow skakania, ktore prezentujg dzieci z ZD, zaliczyé
mozna kotysanie sie ze stopy na stope w kierunku na boki lub nieskoordynowane wykonywanie
odbicia czy ladowania na podtoze obydwu konczyn dolnych nie jednoczesnie, ale w sposdb
gdzie najpierw ruch wykonuje jedna potem druga koriczyna dolna [41]. W rozwoju poczatkowo
wystepuje umiejetno$¢ skakania w gore, a z czasem zeskakiwania ze stopnia. Druga
z wymienionych czynnosci wymaga nie tylko zdolnosci odbicia sie od powierzchni w gére,
ale takze do przodu w celu bezpiecznego wylgdowania. Dlatego dzieci z ZD zeskakujgc czesciej
upadajg w poréwnaniu do dzieci zdrowych [66]. W rozwoju dziecka typowo rozwijajgcego sie
w okresie 3 r.z. spontanicznie pojawia sie kolejna funkcja, ktérg jest skakanie na jednej nodze
[67]. Dzieci z ZD prezentujg te umiejetno$¢ w wieku nastoletnim (11- 16 lat) [68].

Podsumowujac rozwdj ruchowy dzieci z ZD, nalezy zauwazy¢, iz osiggajg one wiekszos¢
zdolnosci ruchowych, ale czesto z duzymi trudnosciami i w sposdéb nieharmonijny.
Od urodzenia u dziecka z ZD obserwuje sie opdznienie pojawienia sie prawidtowych wzorcow
w motoryce spontanicznej badz? alternatywne formy poruszania sie, ktdre w typowym rozwoju
wystepujg rzadko [36]. Czynnikiem, ktéry ma udokumentowany wptyw na to kiedy dziecko z ZD
zdobedzie umiejetnosci z zakresu rozwoju motorycznego jest wczesna interwencja [35]. Dzieci,

ktore objete sg wspomaganiem rozwoju osiggajg wczesniej poszczegdlne zdolnosci ruchowe,
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dzieki ktéorym mogg poznawad otoczenie. Posrednio, dzieki mozliwosci eksploracji otoczenia,
poprawia sie ich poziom rozwoju umystowego oraz spotecznego [35]. Czas osiggniecia
przez nich umiejetnosci oraz jakos¢ i trajektoria ruchu uzaleznione sg od wielu czynnikéw
wewnetrznych i zewnetrznych. Nabywane wzorce ruchu wynikajg ze wspdtpracy uktadu
miesniowego, szkieletowego, nerwowego, sensorycznego i motywacji. Stad innym czynnikiem
pozytywnie wptywajgcym na tempo i jako$¢ nabywanych zdolnosci ruchowych moze okazac
sie interwencja ortopedyczna. Przyktadem jest zastosowanie ortez czy wktadek
ortopedycznych, ktdre moze zmieni¢ sposéb chodzenia charakteryzujgcy sie wychyleniami
ciata gtéwnie w ptaszczyznie horyzontalnej, a takze moze poprawiac stabilnos¢ stopy. Pomoc
ortopedyczna wptywajac na zewnetrzne biomechaniczne cechy organizmu takie jak liniowosé

poprawia wzorzec poruszania [69].

Wazne jest aby stymulacja rozwoju i specjalistyczna pomoc nie dotyczyty tylko dzieci
w okresie niemowlecym czy przedszkolnym. Zwtaszcza ze wzgledu na spowolnienie rozwoju,
ktore nastepuje dynamiczniej w podzniejszych okresach zycia. Dlatego tez mtodziez z ZD
powinna nie tylko uczestniczy¢ w grupowych zajeciach ruchowych, typu wychowanie fizyczne,

ale w razie potrzeby powinna by¢ objeta specjalistyczng opieka medyczng [32].

11.3. Postawa ciata dzieci z zespotem Downa

Przyczynami czestego wystepowania wad postawy u dzieci z ZD jest: uposledzenie
umystowe, obnizone napiecie miesniowe, stabe reakcje rownowazne. Dzieci uposledzone
umystowo sg bardziej narazone na wady postawy ciata niz dzieci w normie intelektualnej.
Przyczyng jest zaburzenie rozwoju uktadu nerwowego, ktére wptywa na opdznienie rozwoju
fizycznego, motorycznego oraz parametréw rownowagi ciata [32, 70]. Okazuje
sie, ze zasadnicze znaczenie w ksztattowaniu sie postawy ciata ma uktad nerwowo-miesniowy.
Zwtaszcza mechanizm funkcjonalny osrodkowego uktadu nerwowego, zwany mechanizmem
antygrawitacyjnym. Zasadniczym przejawem probleméw w zakresie funkcjonowania
mechanizmu antygrawitacyjnego jest obnizenie podstawowego napiecia posturalnego,
zewnetrznie widoczne jako nieprawidtowosci w zakresie postawy [18]. Inng przyczyng wad
postawy jest gorsza sprawnos¢ reakcji rownowainych. Zaburzenia réwnowagi ciata
i spowolnienie reakcji na bodzce mogga prowadzi¢ w kierunku rozwiniecia sie wadliwej postawy

[35, 71].

Powszechnie znanymi problemami ortopedycznymi, dotyczacymi postawy ciata,
wynikajgcymi z hipotonii miesniowej i wiotkosci tkanek miekkich sg: stopy ptasko — koslawe,

hiperlordoza odcinka ledzwiowego kregostupa i towarzyszace jej przodopochylenie miednicy
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oraz wady w budowie klatki piersiowej: klatka piersiowa szewska lub kurza [51].

Ptaskostopie opisywane jest jako jedna z cech typowych dla oséb z ZD. Przyczyng jest
m.in. stabe napiecie miesni i wiotkos¢ Sciegien [3]. Te zmiany mogg zmienia¢ biomechanike
konczyny dolnej, powodujagc nadmierng zamiast fizjologicznej pronacje w czasie chodu.
Ustawianie stopy w pronacji prowadzi do kolejnych zmian: sptaszcza nie tylko tuk podtuzny,
ale takze tuk poprzeczny. Dodatkowo nastepuje poszerzenie Srédstopia [72, 73]. Przyktadem
problemu ortopedycznego u o0sdb z ZD, towarzyszgcego nieprawidtowemu uksztattowaniu
stopy jest niestabilnosc¢ rzepki. Zaburzenie moze dotyczy¢ nie tylko jednego stawu kolanowego,
ale i dwu [72]. Niewtasciwa budowa obydwu stép oraz niestabilnos¢ rzepki moga
wspotwystepowac z koslawoscig kolan, a takze z brakiem umiejetnosci wykonania petnego
wyprostu w stawach kolanowych, szczegélnie widocznego i ktopotliwego w czasie chodzenia.
W takim przypadku niezbedna jest juz interwencja ortopedyczna, ktérej zadaniem jest
ustabilizowanie rzepki w obydwu stawach kolanowych. Po zabiegu wymagany jest tymczasowy
okres unieruchomienia, ktérego celem jest nie tylko ustabilizowanie rzepki we wtasciwym
ufozeniu, ale i catej konczyny dolnej. Dzieki temu stawy konczyny dolnej uzyskujg witasciwe

zakresy ruchomosci przy odpowiedniej stabilnosci [72].

Klatka piersiowa kurza (pectus carinatum) to przyktad innej wady postawy
przypisywanej osobom z ZD. Wystepuje u 11% dzieci z tg aberracja chromosomowa [74].
Charakteryzuje sie wysunieciem ku przodowi mostka i przymostkowych czesci zeber na ksztatt
dziobu todzi. Po obu stronach mostka, ponizej sutkéw moga by¢ zauwazalne wklestosci, a tuki
zebrowe w tych okolicach rozchodzg sie stozkowo na zewnatrz. Przekrdj strzatkowy klatki jest
zwiekszony. Z tym rodzajem wady klatki piersiowej zazwyczaj nie wigzg sie zadne dolegliwosci
[75]. Innym rodzajem wadliwej budowy klatki piersiowe] jest klatka piersiowa ptaska
lub lejkowata (pectus excavatum), ktdrych przyczyng jest takie przesuniecie mostka,
w tym przypadku w kierunku zapadniecia sie jego, a wraz z nim przylegajgcych do niego zeber.
Wystepuje u okoto 18% dzieci z ZD [74]. Wada klatki piersiowej moze byé symetryczna
i asymetryczna. Na asymetrie klatki piersiowej wptywa skolioza, a powiekszona kifoza
na gtebokos¢ zapadniecia. U tych dzieci z ZD, u ktorych serce jest powiekszone, lewa strona

klatki moze wydawac sie petniejsza [76].

Kregostup dzieci z ZD moze wykazywaé nieprawidtowos$ci w postaci powiekszonej
kifozy odcinka piersiowego [77]. Miesniami przykurczonymi sg miesnie piersiowe wieksze,
mniejsze oraz zebate przednie. Miesniami rozciggnietymi s3: prostownik grzbietu odcinka
piersiowego, miesnie $ciggajgce topatki: miesnie czworoboczne grzbietu, rownolegtoboczne,

najszersze grzbietu, grupa miesni karku [78].

21



Inng wadliwg postawg ciata wystepujgcg wsréd 14% dzieci z ZD mogg byé plecy
wkleste, inaczej nazywane pogtebieniem lordozy ledZzwiowej [79)]. Hiperlordoza odcinka
ledZzwiowego wspotwystepuje z przodpochyleniem miednicy. Zaleznosé ta uwarunkowana jest
anatomicznym umiejscowieniem mies$ni oraz dziataniem tych miesni na miednice [80].
Dochodzi do rozciggniecia i zwiotczenia miesni posladkowych i przykurczenia miesni biodrowo

— udowych i mie$nia prostego uda [81].

Skolioza wystepuje u 9 — 52% dzieci z ZD [82] Jest to znieksztatcenie w ptaszczyznie
czotowej, strzatkowej i poprzecznej [83]. Skoliozie wielokrotnie towarzyszyé moze skrecenie
miednicy, ktére pozbawia prawidtowego podparcia uda po stronie wypuktej skrzywienia,
w zwigzku z tym cata obrecz biodrowa po tej stronie jest mniej obcigzona. Asymetria
w podparciu miednicy i konczyny dolnej sprzyja pogtebianiu dysplazji, wystgpieniu
podwichniecia czy zwichniecia w stawie biodrowym [84, 85]. Innymi konsekwencje
niesymetrycznego ustawienia miednicy bywajg: rzekome skrdcenia konczyny dolnej
i zaburzenie réwnowagi statycznej miednicy. Podobne zaburzenia réwnowagi statycznej
wspotwystepowaé mogg w gérnym odcinku szyjnym kregostupa [85, 86]. Wynika z tego,
7e stosowanie dziatan prewencyjnych, ktére nie dopuszczg do powstania deformagji

w postawie ciata powinno by¢ nieodfagcznym elementem terapii dzieci z ZD.

11.4. Roéwnowaga ciata dzieci z zespotem Downa

Dzieci z ZD prezentujg deficyty w poréwnaniu do zdrowych rdéwiesnikow
w zakresie réwnowagi ciata [87]. Przyczyne opdznienia stanowig nieprawidtowosci
nerwowo — miesniowe, wsrdd nich wymienia sie hipotonie miesniowg, przetrwatg obecnos¢
odruchéw pierwotnych oraz spowolniony czas reakcji w trakcie wykonywania czynnosci
wolicjonalnych. Za wymienione cechy odpowiedzialna jest ograniczona mielinizacja drég
nerwowych zstepujacych z mdzgowia i pnia mdzgu oraz zmniejszona liczba potgczen pomiedzy
neuronami w wyzszych osrodkach nerwowych, takich jak w korze ruchowej, zwojach podstawy

mozgu, mdézdzku i pnia mdézgu [87].

Co wiecej, dzieci z ZD prezentujg specyficzne reakcje posturalne w odpowiedzi
na bodzice destabilizujgce [87]. Wykazujg wieksze wychylenia ciata w czasie dziatania
czynnikéw zaburzajgcych réwnowage ciata z powodu nieprawidtowej kokontrakcji. Przyczyna
braku umiejetnosci wygenerowania wtasciwej kokontrakcji, jest: uposledzenie umystowe,
zaburzenia neurologiczne, niewtasciwa gesto$¢ kosci, zaburzenia proceséw integracji
sensorycznej, dysfunkcje biochemiczne takie jak niewtasciwa gesto$¢ kosci, hipoplazja

chrzastki, zmiany w proporcjach Sciegien, ostabiona sita miesniowa [88]. Efekty
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z kolei widoczne sg w zyciu codziennym w postaci mniej stabilnego poruszania sie, co utrudnia
kontrole ruchu i powodowa¢ moze wiekszg ilos¢ upadkéw [89]. To z kolei wptywa
na zmniejszong szybkos$¢ ruchu i destabilizacje ciata w trakcie mobilnosci [90]. W zwigzku
z tym dzieci z ZD wolniej reagujg na wychylenia réwnowagi i trudniej jest
im jg utrzymac. Natomiast predkosé i czestotliwos¢ wychylen posturalnych jest wieksza
podczas utrzymywania pozycji stojagcej w poréwnaniu do dzieci typowo rozwijajacych
sie, co spowodowane jest przez matg liczbe szybko-kurczliwych witékien miesniowych [91].

W celu unikniecia konsekwencji zaburzen rGwnowagi ciata, terapie reakcji posturalnych
powinno rozpoczynac sie przed 3 m.z. [88]. Wczesna interwencja terapeutyczna przynosi
efekty w postaci postepdw w zakresie zdolnosci zachowania réwnowagi,
co na co dzien jest widoczne w mniejszej ilosci upadkéw, poprawie jakosci zycia [88]. Wartosé
interwencji przejawia sie w tym, iz osiggniecie witasciwych zdolnosci zachowania réwnowagi

przyczynia sie do niezaleznego funkcjonowania w zyciu codziennym [89].

11.5. Zaburzenia wptywajace na funkcjonowanie oséb z zespotem Downa

1.5.1. Rozwdj umystowy

Dzieci z ZD cechuje zwykle uposledzenie umystowe w stopniu lekkim
lub umiarkowanym [3]. Natomiast btedne okazato sie twierdzenie, ze mozliwosci umystowe
0s0b z ZD obnizajg sie wraz z wiekiem. Rozwdj poznawczy trwa przez cate zycie, tylko u osdb
z ZD bywa wolniejszy po przekroczeniu przez nich okresu dziecinstwa [3]. Wolniejsze tempo
mozna zaobserwowac w nastepujgcych sktadowych rozwoju poznawczego: w zakresie rozwoju
inteligencji, utrzymania odpowiedniej uwagi, w zdolnosciach werbalnych, motorycznych,
uczeniu sie i zapamietywaniu, a takze w zakresie funkcji wykonawczych (zaczynajac od intencji
dziatania, planowaniu dziatania, podjeciu logicznego dziatania, a konczac na adekwatnym
do sytuacji zrealizowaniu planu dziatania) [92].

Okazuje sie, ze problemy z uczeniem sie u dzieci z ZD wynikajg z ograniczonych
mozliwosci wykorzystania zdobytych umiejetnosci z uwagi na wolniejszy przebieg rozwoiju,
w tym rozwoju motorycznego [4]. Proces poznawania $wiata moze by¢ ograniczony z powodu
probleméw z uwagg m.in. na tle zaburzen modulacji sensorycznej (nadreaktywnosci
czy podreaktywnosci) [4, 13]. Osoby majgce trudnosci z modulacjg sensoryczng wykazuja
nadmierne reakcje na niespecyficzne otaczajgce je bodice, w zwigzku z tym majg trudnosc
z utrzymaniem uwagi na obiekcie. Z kolei osoby o podreaktywnym typie zaburzen modulacji
sensorycznej wydajg sie by¢ bardzo powolne, niezmotywowane [13].

Poza spowolnieniem proceséw poznawczych czy zaburzeniami modulacji sensorycznej,
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istotnym czynnikiem, ktéry moze negatywnie wptywa¢ na umiejetnosci kognitywne,
sg zaburzenia pamieci [93].

Innym czynnikiem ograniczajgcym procesy poznawcze u dzieci z ZD sg destrukcyjne
zachowania, takie jak nadpobudliwo$¢ psychoruchowa (6,1%), zachowania buntownicze (5,4%)

lub agresywne (6,5%) czy zaburzenia obsesyjno-kompulsywne [93].

Powszechnie wiadomo, ze dzieci z ZD wykazujg opdinienie w zakresie zdolnosci
komunikacyjnych, zwtaszcza werbalnych. Ptynny przebieg funkcji mowy moze by¢ zaburzony
z powodu powigzania probleméw wynikajgcych z dysfunkcji kory przedczotowej
z dysfunkcjami, u ktérych Zrédta lezy patologiczna budowa modzidiku [94]

Wedtug Diagnostyczno Statystycznych Kryteridw Zaburzen Psychicznych (Diagnostic
and Statistical Manual of Mental Disorders; DSM), cechg uposledzenia umystowego jest nizszy
ogolny poziom funkcjonowania intelektualnego, ktéremu towarzyszy znaczne ograniczenie
w zachowaniu przystosowawczym w przynajmniej dwdch z nastepujgcych obszaréw zdolnosci:
porozumiewania sie, troski o siebie, trybu zycia domowego, sprawnosci spoteczno
interpersonalnych, korzystania ze sSrodkdw zabezpieczenia spotecznego, kierowania sobg,
troski o zdrowie i bezpieczenstwo, w obszarze zdolnosci szkolnych oraz sposdb organizowania
czasu wolnego i pracy. W orzecznictwie stosuje sie ocene stopnia upos$ledzenia umystowego
dokonywanego przez psychologa za pomocg testow inteligencji, w tym za pomocg Skali
Inteligencji Wechslera dla Dzieci (Wechsler Intelligence Scale for Children; WISC) [95]. Skala
Wechslera cieszy sie uznaniem w Polsce i na $wiecie, gdyz zawiera zaréwno testy werbalne
i niewerbalne. Ponadto liczne podtesty wchodzace w sktad skali angazujg rézne funkcje
intelektualne, co umozliwia dokonanie wszechstronnej oceny intelektu. Skala zawiera
10 testéw zasadniczych i dwa zastepcze. Potowe testow stanowig podtesty stowne, drugg
potowe bezstowne [96]. Przecietna sprawnos¢ intelektualna obejmuje wyniki testu, za ktére

pacjent otrzymat 90 - 109 punktdéw [97].

Innymi skalami powszechnie stosowanymi w celu okreSlenie stopnia opdznienia
rozwoju psychoruchowego jest Skala Rozwoju Psychomotorycznego Dziecka wg Brunet —
Lezine czy Skala Inteligencji wg Termana — Merrill, czy w przypadku dzieci w wieku od 2 do 30

m.z. zastosowanie ma Test Inteligencji dla Matych Dzieci Psyche-Cattell [1, 92].

Skala Rozwoju Psychomotorycznego Dziecka wg Brunet Lezine ma zastosowanie
gtéwnie u dzieci od 3m.z do 3 r.z. Sktada sie z prob uwzgledniajgcych 4 sfery rozwoju:
lokomocje i kontrole postawy, koordynacje wzrokowo — ruchowg, mowe i kontakty spoteczne.

Umozliwia okreslenie wieku rozwoju psychoruchowego dziecka oraz ilorazu rozwoju,
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w tym ilorazu inteligencji. Inng skalg, ktéra umozliwia zbadanie jeszcze mtodszych dzieci jest
skala Psyche — Cattell. Podobnie jak Skala wg Brunet — Lezine daje mozliwos¢ okreslenia wieku
dziecka oraz ilorazu inteligencji, ale nie bierze pod uwage motoryki duzej i kontroli postawy.
Powszechnie do badania dzieci w wieku przedszkolnym stosowana jest skala
Termana — Merril. W jej sktad wchodzg préby werbalne i niewerbalne, przeznaczone

do badania dzieci w okreslonych latach ich zycia [1].

Bez wzgledu na wynik skali Wechslera, Brunet — Lezine, Psyche — Cattell czy Termana -
Merrill na rozwéj dziecka z ZD mozna wptywac przez cate zycie [3]. Nalezy podkreslié, ze iloraz
inteligencji nie jest wartoscig bezwzglednie statg. Pod wptywem terapii jego wartos¢ moze

sie podniesé¢, a w przypadku znacznego zaniedbania moze ulec obnizeniu [1].

1.5.2. Zmiany w osrodkowym uktadzie nerwowym wptywajgce na rozwéj psychoruchowy

dzieci z zespotem Downa

Istnieje wiele zaleznosci pomiedzy budowg i funkcjonowaniem uktadu nerwowego,
a umiejetnosciami poznawczymi i motorycznymi cztowieka. Zaburzenia struktury i proceséw
fizjologicznych mdzgu u oséb z ZD spowodowane sg obecnoscig dodatkowego chromosomu
21, albo jego fragmentu i sg przyczyng opdznienia rozwoju psychoruchowego, poznawczego
wraz z trudnosciami w nauce oraz zapamietywaniu i uposledzenia umystowego [98].
Nadekspresja genéw zlokalizowanych na chromosomie 21 odpowiedzialna jest za takie zmiany
w o$rodkowym uktadzie nerwowym, jak:
1) zmiany wielkoSci mdézgowia i jego struktur oraz mniejszg liczbe i ksztatt neurondéw
w poréwnaniu do populacji ogdlnej,
2) zaburzenia proceséw dojrzewania uktadu nerwowego,
3) procesy patofizjologiczne, w tym:
a)procesy degeneracyjne w mozgowiu,
b) zaburzenia regulacji procesu apoptozy neuronalnej,
¢) nadekspresja genu biatka prekursorowego amyloidu (beta amyloid precursor
protein — APP) i powstawanie ztogédw beta — amyloidu,
d) procesy zwigzane z obnizeniem zawartosci neurotransmiteréw [8, 99].
Przeprowadzone badania, m.in. przez Wisniewskiego (1990 r.) wéréd noworodkéw
z trisomig 21, wskazujg, ze mdzg dzieci z ZD w czasie narodzin i w pierwszych tygodniach zycia
nie rézni sie rozmiarem od mozgu dzieci bez stwierdzonego ZD [100, 101]. Znamienne rdznice

w wielkosci uwidaczniajg sie dopiero po 6 m.z. [102]. Zmniejszenie rozmiardéw poétkul mézgowia
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zwigzane jest z mniejszg liczbg neurondw oraz z redukcjg rozmiaréw komérek nerwowych.
Obserwuje sie skrécenie wymiaru czotowo - potylicznego pdétkul mézgowych oraz sptaszczenie
w wymiarze przednio tylnym na skutek niedorozwoju ptatéw czotowych i potylicznych
[8, 103]. Strukturami osrodkowego uktadu nerwowego, ktére wykazuja mniejszg objetosc¢
w stosunku do ogdlnej populacji s3: ptaty czotowe, skroniowe wraz ze zmniejszonym
hipokampem i zwezonym przede wszystkim zakretem skroniowym gérnym , ptaty potyliczne,
mozdzek, pien mdzgu oraz ciato modzelowate [8, 104]. Zmiany wielkosSci mdozgowia i jego
struktur prowadzg do dysfunkcji intelektualnych i ruchowych.

Zmniejszona objetosé ptatéw czotowych w pordwnaniu do populacji ogdlnej implikuje
zaburzenia kognitywne oraz trudnosci w koncentracji uwagi. Nieprawidtowa budowa ptatéow
czofowych zwigzana jest rowniez z wystepowaniem probleméw ruchowych u oséb z ZD
w postaci trudnosci w zakresie wykonywania zadan celowych. Poza tym wystepuje tendencja
do perseweracji, a takze postepujgce wraz z wiekiem procesy otepienne oraz pogorszenie
jakosci chodzenia [103, 104].

Zmniejszona objetos¢ pfatéow skroniowych, zwezony zakret skroniowy gérny
oraz nieprawidtowosci w budowie hipokampa (struktury znajdujacej sie na przysrodkowej
powierzchni przedniej czesci ptata skroniowego) sg z kolei przyczyng zaburzen pamieci
dtugotrwatej [8, 103, 105, 106]. Woyniki testow prezentowanych w literaturze, stuzgcych
do badania pamieci, wysoko korelujg z objetoscig substancji szarej w lewym zakrecie
skroniowym gérnym i sSrodkowym, lewym hipokampie, prawym zakrecie skroniowym
i w zakrecie srodkowym czotowym [104]. Z uwagi na fakt, iz w grzbietowej czesSci zakretu
skroniowego gornego znajduje sie pierwotna okolica stuchowa, a dookota osrodkow
umiejscowionych w zakrecie skroniowym gdérnym znajduje sie pole stuchowe kojarzeniowe,
cechag charakterystyczng pacjentéw z ZD jest nie tylko zaburzenie pamieci, ale rédwniez
zaburzenia stuchu [107]. Dysfunkcje te wptywajg z kolei na opdznienia nauki méwienia [102].
Dodatkowo, mogg przyczynia¢ sie do tego, ze dzieci z ZD gorzej wykonujg polecenie
w odpowiedzi na komunikat stowny [64, 108]. Natomiast w zakresie krdtkotrwatej pamieci
wzrokowo — przestrzennej dzieci z ZD nie wykazujg tak duzych réznic w pordéwnaniu
do populacji ogélnej [103]. Przyczyna jest fakt, iz w obrebie ptatéw ciemieniowych u dzieci z ZD
stwierdza sie prawidtlowg zawarto$¢ substancji szarej. Dlatego tez umiejetnosci
wzrokowo — przestrzenne wydajg sie by¢ zachowane, a nawet bardzo dobrze rozwinieta u oséb
z trisomig 21 [103]. Daje to mozliwo$¢ nabywania wielu umiejetnosci poprzez obserwacje
i nasladowanie [109].

Podczas badan kory wzrokowej zlokalizowanej w pfacie potylicznym wykazano,

ze gesto$¢ synaptyczna na poziomie substrukturalnym jest o 10 — 29% nizsza u pacjentéw
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z ZD niz w przypadkach kontrolnych i deficyt ten jest zauwazalny od urodzenia [8]. Obecne
sg zaburzenia strukturalne w drzewie dendrytycznym z przedwczesnym zahamowaniem
rozwoju wypustek dendrytéw w korze wzrokowej [110]. W korze wzrokowej u niemowlat
z ZD obserwuje sie bogatg sie¢ potaczen dendrytycznych, a dopiero w drugim roku zycia liczba
potgczen w korze wzrokowej jest zdecydowanie mniejsza w poréwnaniu do obrazu u dzieci
zdrowych [103, 110]. Przyktadem trudnosci wynikajgcych z anomalii w budowie ptatow
potylicznych jest ,imitacja odroczona”. ,Imitacja odroczona” rodini sie od imitacji
natychmiastowej potrzebg wykorzystania tzw. modeli wyobrazeniowych zgromadzonych
w pamieci trwatej, powstatych na bazie minionych doswiadczen [111].

Hipoplazja mdzdzku u dzieci z ZD, spowodowana m.in. nadekspresjg genu GART,
czesto prezentowana jest w doniesieniach naukowych [103, 112, 113]. Zmiany objetosci
mozdzku dzieci z ZD dotyczg zaréwno substancji szarej jak i biatej [103]. W badaniach
przeprowadzonych na myszach Ts65Dn z trisomig chromosomu 16, ktdre prezentujg fenotyp
odpowiadajgcy obrazowi klinicznemu pacjentéw z ZD, stwierdzono zmniejszenie objetosci
mozdzku o 88,5%, w tym redukcje warstwy drobinowej (92,3%) i ziarnistej (86,7%)
i zmniejszenie gestosci komoérek ziarnistych moézdzku (76%) i komoédrek Purkiniego
w porownaniu do myszy bez trisomii. Na uwage zastuguje fakt, iz wymienione zmiany
w obrebie mdzdzku sg obserwowane u myszy dopiero po 6 dniu zycia pozaptodowego.
Wczesniej, czyli do szdostego dnia od urodzenia mdézdzek myszy Ts65Dn nie rézni sie od myszy
typowo rozwijajacych sie (eupliodalnych) [112]. Jedyng widoczng zmiang zaraz po urodzeniu
u myszy sg ograniczone procesy podziatu komérek prekursorowych komorek ziarnistych [114].
Podobne badania przeprowadzono takze na mdzdzkach ludzi z ZD. Od 16 m.z. stwierdza
sie redukcje objetosci mdézdzku. Wykazano na podstawie badan MRI, iz gestos¢ komdérek
ziarnistych, pobudzajacych kore modzdzku, byta réwniez zmniejszona - do 70% gestosci
komoérek ziarnistych mozdzkédw populacji ogdlnej [115, 116]. Hipoplazja médzdzku
jest czynnikiem odpowiedzialnym w duzej mierze za zaburzenia artykulacyjne, brak ptynnosci
mowy, hipotonie, problemy zwigzane z koordynacjg ruchéw [15, 57, 58]. Zaburzenia mowy
spowodowane sg nie tylko zmniejszong objetosciag mdzdzku, ale takze ptatéw czotowych.
Z kolei hipotonia miesniowa wraz z obnizong sita miesniowa utrudniajg nabywanie
umiejetnosci z zakresu duzej motoryki [41]. Mdzdzek uczestniczy w tworzeniu wszystkich
programow ruchowych na kolejnych etapach ich powstawania i korekcji. Wspétdecyduje zatem
w opanowywaniu i doskonaleniu czynnosci motorycznych [58, 116]. Potgczony jest z uktadem
piramidowym i pozapiramidowym, otrzymuje pobudzenia czucia powierzchownego
(eksteroceptywne), a takze z siatkowki oka. Wzajemne obwody przedsionkowo - mézdzkowe

regulujg podstawowe utozenie ciata w przestrzeni oraz napiecie miesniowe i postawe [117].
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Uszkodzenie drég odprowadzajacych z mdzdzku i doprowadzajgcych moze by¢ powodem
pojawienia sie objawéw zespotu modzdzkowego [58]. Z kolei zaburzenie w zakresie liczby
i objetosci drég nerwowych ma kluczowe znaczenie w niewtasciwej organizacji korowej mowy
i czynnos$ci motorycznych [8].

Ciato modzelowate, ktére bierze udziat w faczeniu symetrycznych obszarow
asocjacyjnych w obu pétkulach i umozliwia koordynacje ich pracy, u oséb z ZD wykazuje cechy
nieprawidtowosci. Zwezenie ciata modzelowatego stwierdzane w ZD ma znaczenie
w ,komunikacji” miedzy poétkulami. Szczegdlnie istotne sg zmiany w widknach spoidtowych
ciata modzelowatego pomiedzy ptatami czotowymi mdzgu. Konsekwencjg sg takie dysfunkcje
jak mata ptynnos¢ mowy, perseweracje czy trudnosci w zadaniach wymagajacych
rozwigzywania probleméw [118].

Zmiany w wielkosci modzgowia i jego struktur u dzieci z ZD uwidaczniajg
sie od 6 m.z. Okazuje sie, ze rownolegle czyli po 6 m.z. widoczne zaczynajg by¢ réznice
W rozwoju motorycznym u dzieci z ZD w pordwnaniu do dzieci zdrowych [119].
Wraz z wiekiem rejestruje sie mniejszg zawarto$¢ substancji szarej w pfatach czotowych
(gtownie w lewym ptacie czotowym), w korze przedczotowej, potylicznej po stronie lewej,
w lewym zakrecie zasrodkowym, lewym zakrecie skroniowym poprzecznym, w obydwu ptatach
ciemieniowych [104]. To implikuje deficyty poznawcze podobne do stwierdzanych u pacjentéow
z uszkodzeniem lewej potkuli moézgu: czyli zwigzanych z zaburzeniami funkcji werbalnych
[103, 120, 121, 122]. Prawa podtkula mozgu bardziej niz lewa jest zaangazowana w percepcje
mowy u o0sob z ZD. Jednakze wydaje sie, ze dziata w izolacji wzgledem lewej pdtkuli,
odpowiedzialnej za planowanie i wykonanie ruchu i proces méwienia u pacjentéw z ZD [123].
Dlatego tez w zakresie tych funkcji deficyty mogg by¢ obserwowane nie tylko w dzieciistwie,
ale i wieku dorostym [104].

Inng anomalig uktadu nerwowego wystepujgca u dzieci z ZD jest opdzniony proces
mielinizacji. Réznice w poréwnaniu do populacji zdrowej obserwuje sie bardzo wczesnie
—od 22 tygodnia zycia ptodowego. W 6 m.z. po urodzeniu zmiany s3 juz bardzo nasilone [101].
W prawidtowym rozwoju mielinizacja powinna mie¢ przebieg od tytu mdzgowia ku przodowi
oraz od dotu ku gorze [64, 124]. Okoto 18 — 24 m.z. powinna by¢ juz czesciowo ukoriczona
[125]. Natomiast u dzieci z ZD w 18 m.z. zmielinizowany jest zaledwie pien mdozgu, mdzdzek,
ciato modzelowate i cze$¢ torebki wewnetrznej. Brak petnego zmielinizowania stwierdza
sie w tym czasie w korze modzgowe] [64]. Wigze sie to z opdinieniem rozwoju funkcji
kognitywnych oraz z nieprawidtowym rozwojem ,kamieni milowych” z uwagi na duzy udziat

wzroku w zdobywaniu doswiadczen zwtaszcza w pierwszym okresie zycia [64].
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Na skutek omawianej aberracji chromosomowej dochodzi do wczesniej wspomnianych
zmian patofizjologicznych w osrodkowym uktadzie nerwowym, takich jak:

a)procesy degeneracyjne w mézgowiu spowodowane superekspresjg genu kodujgcego

enzymy peroksydacyjne miedzy innymi enzymu zaleznego od miedzi i cynku -

dysmutazy ponadtlenkowej (superoxide dismutase) (Cu Zn-SOD; SOD -1),

b) zaburzen regulacji procesu apoptozy neuronalnej,

c) nadekspresji genu biatka prekursorowego amyloidu (beta amyloid precursor protein

— APP) i powstawanie ztogéw beta — amyloidu,

d) obnizenie zawartosci neurotransmiteréw [8].

Wzrost aktywnosci SOD-1, obserwowany juz u dzieci z ZD w zyciu ptodowym,
powoduje niekontrolowane powstawanie aktywnych form tlenu [126]. Nastepuje peroksydacja
lipidéow btonowych, co prowadzi do uszkodzenia komédrek i tkanek. Dochodzi do uszkodzenia
bton biologicznych pod wptywem wolnych rodnikdw. Drobne uszkodzenia oksydacyjne
kumulujg sie, z czasem stajac sie przyczyng zaburzen morfogenezy mdzgu, a tym samym
sprawnosci intelektualnej i proceséw pamieci [8]. Nadmierne uszkodzenie bton biologicznych
pod wptywem wolnych rodnikdéw uwaza sie za bezposrednig przyczyne zmian degeneracyjnych
w mozgowiu [8]

Przewlekly stres oksydacyjny moze pobudza¢ ekspresje genu ETS2, zlokalizowanego
na 21. chromosomie. Nadpekspresja genu ETS2 u dzieci z ZD, przyczynia sie do silnego
pobudzenia proceséw apoptozy neuronalnej [127]. Prawdopodobnie u dzieci z ZD pobudzenie
procesow apoptozy ma miejsce juz podczas rozwoju wewnagtrzmacicznego (od 20 tygodnia
zycia ptodowego), a nastepnie moze dochodzi¢ do ich zahamowania po urodzeniu [8].
Nadekspresja ETS2 i stres oksydacyjny przyczyniajg sie do proceséw neurodegeneracji [126].
Neurodegeneracja mdzgu, przedwczesne starzenie sie mozgu, a takze zaburzenia mielinizacji
u o0séb z ZD pojawiajg sie poczatkowo w obszarze ptatéw skroniowych wraz z hipokampem
[98]. Struktury te wraz z korg i mdzdzkiem odpowiedzialne s3 w duzej mierze za procesy
analizy szczegétowej, dlatego osoby z ZD wykazujg wieksze problemy w zakresie analizy
szczegdtowej w pordwnaniu do analizy globalnej [101].

Przebieg ZD, zwtaszcza w pdzniejszych latach Zzycia, moze przypominaé chorobe
Alzheimera [104]. Podobienstwo polega na tym, iz istotng role w obydwu grupach chorych
odgrywa nadekspresja genu biatka prekursorowego amyloidu (beta amyloid precursor protein
— APP) znajdujacego sie na chromosomie 21 [8]. W efekcie powstajg ztogi beta amyloidu
w mozgu w postaci blaszek amyloidowych, co inicjuje jak i stymuluje proces neurodegeneracji
[28]. Na skutek zmian patologicznych w OUN, podobnych do tych stwierdzanych u pacjentéw

z chorobg Alzheimera, prawdopodobienstwo wystgpienia u osdb z omawiang aberracjg
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chromosomowg zespotu otepiennego wraz z wiekiem wrasta [127]. Jednakze kliniczne objawy
tego zespotu chorobowego nie rozwijajg sie u wszystkich osdb starszych z ZD, ale zaledwie
u 15 — 25% [3]. W przebiegu ZD jak i choroby Alzheimera, oprécz tworzenia sie blaszek
amyloidowych, powstawania zwyrodnien wtdkienkowych, obserwuje sie obnizenie poziomu
neurotransmiterow. Przyktadem jest zmniejszona zawarto$s¢ N-acetyloasparaginianu (NAA)
[128]. NAA znajduje sie w neuronach, niedojrzatych oligodendrocytach oraz neuroglejowych
komoérkach prekursorowych [129]. NAA bierze udziat w wielu procesach biochemicznych,
w tym w metabolizmie asparaginianu. Odpowiedzialny jest gtéwnie za dobrg aktywnos¢
neurondw oraz czesciowo za mielinizacje [130]. U pacjentéw z ZD poza niskim w poréwnaniu
do zdrowej populacji poziomem NAA obserwuje sie obnizong zawartoscig choliny (Cho),
mioinozytolu (ml), kwasu gamma-aminomastowego (GABA) w ptatach skroniowych [98].
Natomiast w obrebie kory czotowej stwierdza sie obnizenie poziomu NAA, Cho, ml
oraz glutaminianu i glutaminy (GIx) [128]. Stwierdzony u osdéb z ZD obnizony poziom Cho
powoduje problemy w procesie mielinizacji. Cho i zwigzki zawierajgce Cho sg markerami
degradacji produktéw mieliny [129, 130]. Dtugotrwate zmiany aktywnosci Cho moga
doprowadzi¢ do rozpadu ostonki mielinowej i wskazujg na opdznione procesy mielinizacji
mozgu [95]. Obnizenie poziomu ml swiadczy o zaburzonym metabolizmie komérek glejowych
oraz o zmniejszeniu ich gestosci. Mioinozytol jest sktadnikiem fosfolipidow i znajduje
sie w astrocytach [129, 130]. Inny neuroprzekaznik Glx odgrywa kluczowg role w dojrzewaniu
neurondw, poniewaz reguluje procesy proliferacji i migracji prekursorow komérek nerwowych
i niedojrzatych neuronéw w trakcie rozwoju moézgu [129, 130].

Z powodu proceséw neurodegeneracyjnych, zaburzen mielinizacji i obnizonego
poziomu neuromediatorow: NAA, Cho, ml, GABA, zwtaszcza w obszarze ptatéow skroniowych
i hipokampa procesy uczenia sie, zwigzane z zapamietywaniem, mogg by¢ zaburzone u dzieci
z ZD [98, 101]. Ptaty skroniowe wraz z hipokampem odgrywajg znaczacy role w rozwoju
poznawczym, w tym w procesie szybkiego zapamietywania oraz w ,przekazywaniu” informacji
z pamieci swiezej (krotkotrwatej) do dtugotrwatej [98]. Prawidtowe funkcjonowanie hipokampa
stwarza warunki do efektywnego uczenia sie [98]. Hipokamp odpowiedzialny jest za ptynnosé
w nauce, za procesy konsolidacji nabytych informacji, za umiejetnos¢ wykonania zadan
przestrzennych oraz za pamiec jawng [131]. Ponadto neuromediatory: NAA, Cho, ml, GABA
sg neurotransmiterami wptywajgcymi na zdolno$¢ uczenia sie i zapamietywania [98].
W ptatach skroniowych w przeciwienstwie do ptatéw czotowych stwierdza sie obnizenie
zawarto$ci GABA [98]. Sugeruje to, iz stosowanie lekdéw nootropowych, ktére sg pochodnymi
GABA moze mie¢ korzystne dziatanie u pacjentéw z ZD i moze prowadzi¢ do poprawy funkc;ji

poznawczych, w tym procesOw uczenia sie i pamieci [98].
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Ptaty czotowe, w obrebie ktérych stwierdza sie obnizone poziomy pobudzajgcych
neurotransmiterow, w tym Glx oraz NAA, odpowiedzialne s3 za czynnosci ruchowe,
w tym artykulacje (czes¢ tylna) oraz za czynnosci intelektualne (przednia czes¢) [128, 131].
Pobudzajacy neuroprzekaznik Glx odgrywa kluczowg role w dojrzewaniu neuronéw, poniewaz
reguluje procesy proliferacji i migracji prekursoréow komoérek nerwowych i niedojrzatych
neuronéw w trakcie rozwoju modzgu. Reguluje procesy uczenia sie i zapamietywania,
a takie odczuwanie bélu [128]. Dysfunkcja ptatéw czotowych moze powodowaé deficyty
poznawcze w tym w zakresie czynnosci wykonawczych, nieuwage, tendencje do perseweracji
[103].

Podsumowujac, procesy patofizjologiczne w OUN u osdb z ZD prowadza do zaburzen

pamieci, uczenia sie i przyspieszajg procesy starzenia sie mézgu [98, 103, 128].

Metody badar stosowane w ocenie struktury, patofizjologii uktadu nerwowego

W celu oceny struktury badZz funkcjonowania OUN stosuje sie liczne badania.
Przyktadem jest badanie spektroskopii rezonansu magnetycznego (hydrogen magnetic
resonance spectroscopy; ‘H MRS), pozwalajace na ocene metabolitéw bioracych udziat
w neurotransmisji w okreslonych obszarach mézgu [132]. Innym badaniem umozliwiajgcym
zbadanie czynnosci mdzgu jest magnetoencefalografia. Opiera sie na rejestracji zmiennych pdl
magnetycznych powstajgcych w wyniku przeptywu stabych pradow elektrycznych na poziomie
neuronalnym. Ultrasonografia (USG) przezciemigczkowa (stosowana u dzieci ponizej 1 r.z.),
pozwala oceni¢ zmiany przestrzeni ptynowych wewnatrzczaszkowych (wady rozwojowe,
torbiele, malformacje naczyniowe, guzy, zmiany pourazowe i inne), ktére w pewnym stopniu
moga byc¢ przyczyng padaczki [132]. Natomiast metodami badan stosowanymi w celu oceny
zmian w zakresie budowy i wielkosci modzgowia oraz jego struktur sg metody
neuroobrazowania w postaci: badania rezonansu magnetycznego (MR) czy tomografii
komputerowe;j (KT). Sprawdzenie funkcji poznawczych umozliwiajg
m.in. badania endogennych potencjatéw wywotanych (event — related potentials; ERP)
badz testy neuropsychologiczne [133].

'H MRS jest metoda nieinwazyjng, dajaca wglad w sktad chemiczny mézgu [127].
Oceny widma "H MRS dokonuje sie m.in. w oparciu o proporcje poszczegélnych metabolitéw
do kreatyny (Cr), stosowanej jako standard wewnetrzny do oceny stosunkow poszczegdlnych
metabolitow takich, jak: NAA, Cho, ml, GABA [130] . U pacjentéow z ZD w przeciwienstwie

do populacji ogdlnej obserwuje sie w widmach spektroskopii w ptatach skroniowych obnizony
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stosunek NAA/Cr, Cho/Cr, ml/Cr i GABA/Cr [98]. Natomiast w obrebie kory czotowej stwierdza
sie obnizenie poziomu NAA/Cr, Cho/Cr, mI/Cr, a takze (Glx/Cr) [128].

W badaniu MR oraz KT u osdb z ZD stwierdza sie zmniejszenie objetosci mdzgowia
oraz takich jego struktur jak ptaty skroniowe czy hipokamp w poréwnaniu do populacji ogolnej
[101]. Nalezy jednak doda¢, ze wielko$¢ mdzgowia nie decyduje o wartosci ilorazu inteligencji
[101, 102].

Najnowsze badania za pomocg magnetoencefalografu sugeruja, ze ruch u oséb z ZD
kontrolowany jest ipsilateralnie, natomiast w populacji bez ZD kontralateralnie. Mianowicie
prawa potkula mdzgu niejednokrotnie odpowiada za ruch wykonywany prawg strong ciata
u dzieci z ZD inaczej niz w grupie kontrolnej, w ktdrej ruch prawg strong ciata powoduje
wiekszg aktywnos¢ lewej pétkuli mézgu [127, 135].

Sensoryczne potencjaty wywotane (sensory — evoked potentials; EPs), czy poznawcze
potencjaty wywotane (cognitive potentials) wykazujg u dzieci z ZD nieprawidtowosci.
Przyktadem jest czesto stwierdzane na podstawie ERP u dzieci z ZD zwolnienie szybkosci
w lokalizowaniu i kategoryzowaniu bodzcéw stuchowych oraz nieprawidtowosci w zakresie
stuchowej pamieci swiezej [64]. Funkcje poznawcze mozna oceni¢ nie tylko na podstawie
badania potencjatéw wywotanych, ale takie testami czy skalami psychologicznymi.
Zastosowanie u dzieci z ZD majg m.in.: WISC, Test Inteligencji dla Matych Dzieci Psyche-Cattell,
Skala Rozwoju Psychomotorycznego Dziecka wg Brunet — Lezine czy Skala Inteligencji wg
Tremana — Merrill [1, 92]. Omdwione zostaty w rozdziale dotyczgcym rozwoju umystowego

dzieci z ZD.

Metodg badania, stosowang w eksperymentach psychologicznych w celu okreslenia
najbardziej aktywnego obszaru OUN poprzez wskazanie miejsc zwiekszonego metabolizmu
glukozy jest pozytronowa emisyjna tomografia (PET). Pozwala wykryé ogniska padaczkowe
czy tez guzy mdzgu. W badaniach u dzieci z ZD zauwazono stabe interakcje miedzy wzgdérzem
a korg nowa oraz miedzy ptatem skroniowym a potylicznym co moze powodowac problemy
ze skupieniem uwagi [101]. Ponadto patologia strukturalna sSrédmdzgowia, potaczen
wzgodrzowo — korowych, korowych potgczen czotowo — ciemieniowych skutkuje podatnoscig na
zaktécenia, zaburzenia rdznicowania starych i nowych doswiadczen, trudnosci w skupianiu

uwagi na danym obiekcie i wykonywaniu zadan ukierunkowanych na okreslony cel [101].
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Padaczka, jako zespot chorobowy wspdtistniejgcy u chorych z zespotem Downa

W badaniach elektroencefalograficznych (EEG) nieprawidtowosci stwierdza
sie u 20 — 25% u o0sbb z ZD [136]. Czynno$¢ napadowa, czesciej opisywana jest w tylnej czesci
mozgu niz przedniej i w lewej potkuli niz w prawej [101]. Jednakze nie wszystkie nieprawidtowe
zapisy EEG u dzieci z ZD wigzg sie z obecnoscig napadéw padaczkowych [136]. Padaczka
wystepuje u 1 — 13% dzieci z ZD, przy czym czestosc jej wystepowania jest wieksza u dzieci z ZD
niz w populacji ogdlnej, a mniejsza niz u oséb z niepetnosprawnoscia intelektualng [136].
Istnieje kilka przypuszczalnych mechanizmoéw, ktére mogg przyczyniaé sie do wystepowania
padaczki u oséb z ZD. Mianowicie: wzmozona pobudliwos$¢ btony komdrkowej neurondw,
réznice w budowie komdrek nerwowych w poréwnaniu do populacji ogélnej (cierisze i dtuzsze
dendryty, mniejsza gestos¢ synaptyczna), nieproporcjonalnie mniej neuronéw w warstwie

ziarnistej kory mdézgu wydzielajgcych neuroprzekazniki hamujace takie jak GABA [136].

Przebieg padaczki jest zazwyczaj tagodny, a liczba napadéw moze z wiekiem stopniowo
malec¢ [137]. Chorzy z padaczka z ZD s3 leczeni takim samymi lekami jak dzieci bez omawiane;j
aberracji chromosomowej, co wiecej czesto reagujg lepiej na nie niz dzieci bez ZD [4]. Wiek jest
waznym czynnikiem determinujgcym wystepowanie padaczki. W zwigzku z okresem
wystepowania wyrdznia sie tréjfazowy podziat padaczki w ZD: padaczke niemowlecg, padaczke
wczesnej dorostosci i odrebny rodzaj padaczki u pacjentéw powyzej 50 — 55 r.z. Padaczka
niemowleca wystepuje okoto 6 — 8 m.z. (rozcigga sie miedzy 4 — 18 m.z.). Czynnikami ryzyka jej
wystgpienia s3: wczesniactwo, wrodzone wady serca, operacje kardiologiczne, okotoporodowe
niedotlenienie, niedokrwienie uktadu nerwowego, encefalopatia poszczepienna. Natomiast
cechami charakterystycznymi jest brak aktywnosci miedzynapadowej w EEG pomiedzy

kolejnymi napadami padaczkowymi lub zmiany ogniskowe [136].

U niemowlat padaczka przybiera posta¢ napaddéw: ogniskowych, mioklonicznych,
uogdlnionych toniczno klonicznych Ilub atonicznych [136]. U dzieci z ZD mogg wystepowac
rowniez tzw. napady odruchowe (reflex seizures). Wiek, w ktérym wystepujg napady
odruchowe to 2,5 — 24 r.z. Rzadko u chorych z ZD padaczka przyjmuje postac zespotu Lennoxa
— Gastaut (Lennox — Gestaut syndrome — LGS). Przeglad badan naukowych z 30 lat
z pieciu osrodkéw leczacych chorych z padaczka wykazat zaledwie wspétistnienie tych dwéch

zespotdw chorobowych u 13 chorych (w wieku od 5 — 16 lat) [136].

Jesli wystepujgce napady padaczkowe s3g czeste, ciezkie i dtugotrwate, wymagajgce
duzej liczby lekéw, to rozwdj intelektualny dzieci z ZD bywa wolniejszy anizeli dzieci z ZD

bez takich napadéw [136]. Co wiecej brak poprawy pod wptywem lekdw wigze sie z nizszym
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ilorazem rozwoju i wiekszym prawdopodobieristwem wystgpienia cech autystycznych [136].
Niektére doniesienia naukowe wskazujg, ze po zastosowaniu skutecznej terapii mozliwe jest
osiggniecie kamieni milowych, mimo ze nadal obserwuje sie cechy autystyczne i brak
umiejetnosci moéwienia [136]. Z uptywem czasu czesto$¢ wystepowania padaczki wzrasta,
nawet do 46% u 0s6b z ZD powyzej piecdziesigtego roku zycia, u ktérych dodatkowo stwierdza
sie otepienie [138]. Jednak jesli napady padaczkowe wystgpia po okresie niemowlecym
prawdopodobienstwo wystgpienia opdznienia w rozwoju psychoruchowego jest mniejsze

[136].

Podsumowujac, liczne uwarunkowane genetycznie zmiany wystepujgce w ukfadzie
nerwowym oséb z ZD majg prawdopodobnie wptyw nie tylko na wystepujgce u nich
uposledzenie umystowe, ale takze na rozwdj motoryczny. Kolejne etapy rozwoju ruchowego
u dzieci z ZD zazwyczaj zdobywane sg pdzniej w porownaniu do dzieci bez dodatkowego
chromosomu, a wykonywane czynnosci czesto charakteryzuje nieporadnos¢ i niezgrabnosé
[139]. Mimo ze dzieci z ZD uzyskujg wiekszo$¢ fundamentalnych funkcji, ich ruchy sg mniej
precyzyjne i mniej skoordynowane [3]. Interesujgca wydaje sie by¢ roznorodnosé w zakresie
rozwoju funkcji ruchowych wystepujgca wsrdd dzieci z ZD. Nie jest jasne, jakie czynniki sg
przyczyng tych réznic. Sugeruje sie, ze elementami, ktére mogg wptywac na funkcjonowanie
dzieci z ZD sg zaréwno cechy ,wewnetrzne”, indywidualne takie, jak uktad nerwowy, postawa

ciata, jaki czynniki zewnetrzne takie, jak otoczenie i obecnos$¢ odpowiedniej stymulacji [3].
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1)
2)

3)
4)

. Cele pracy

Sformutowano nastepujgce cele badawcze:

Ocena funkcjonalna motoryki duzej dzieci z ZD,

Poréwnanie do norm rozwoju ruchowego okresu osiggniecia przez dzieci z ZD funkcji
samodzielnego stania i chodzenia,

Ocena postawy ciata dzieci z ZD,

Ocena réwnowagi ciata dzieci z ZD.
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3. Materiat i metodyka

3.1. Charakterystyka grupy badanej

Badania zostaly przeprowadzone na terenie wojewddztwa wielkopolskiego
wsrdod pacjentdw z ZD Poznanskiego Centrum Rehabilitacji i Ortopedii, cztonkdéw
Stowarzyszenia Na Tak z Poznania oraz Polskiego Stowarzyszenia na Rzecz 0Osoéb
z Uposledzeniem Umystowym - Koto w Lesznie. Projekt badawczy zostat zatwierdzony
przez Komitet Bioetyczny Uniwersytetu Medycznego im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu

(zatacznik 1).

Grupe badang stanowito 79 dzieci z ZD, w tym 37 dziewczat i 42 chtopcéw. Najmtiodsze
dziecko byto w wieku 7 miesiecy, najstarsze w wieku 17 lat (204 miesiecy). Srednia wieku
wynosita 6 lat 3 miesigce + 4 lata 6 miesiecy. Z uwagi na duzg rozpietos¢ wieku badanych,

dokonano podziatu na grupy:

1) dzieci do 3. roku zycia (24, w tym 12 dziewczat i 12 chtopcéw),
2) dzieci w przedziale wiekowym 3 - 6 lat (19, w tym 9 dziewczat, 10 chtopcéw),

3) dzieci starsze niz 6.r.z. (36, w tym 16 dziewczat, 20 chtopcdw).

Badanych pacjentdw podzielono wedtug stopnia niepetnosprawnosci ruchowej oznaczonego
za pomocg skali niepetnosprawnosci ruchowej (SNR) przeznaczonej dla dzieci z ZD, ktdra jest
nieodtgcznym elementem Gross Motor Function Measure-88 (GMFM-88). Wyrdzniono trzy

grupy dzieci:

1) 49 dzieci z lekkim stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 1),
2) 19 dzieci z umiarkowanym stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 2),

3) 11 dzieci ze znacznym stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 3).
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OSNR 1
B SNR 2
062% OSNR 3

Rycina 1. Liczba pacjentéw wyrazona w procentach w zaleznosci od stopnia niepetnosprawnosci
ruchowej. tagodny stopien niepetnosprawnosci oznaczony jest jako SNR 1, umiarkowany stopien
niepetnosprawnosci oznaczony jest jako SNR 2, znaczny stopien niepetnosprawnosci oznaczony jest jako
SNR 3.

Dokonano tez podziatu dzieci zaréwno ze wzgledu na wiek jak i ze wzgledu na stopien

niepetnosprawnosci ruchowej, zgodnie z zaleceniami autoréw skali (tabela 1).

Tabela 1. Podziat badanych pacjentéw w zaleznosci od wieku i stopnia niepetnosprawnosci ruchowe;j

Badani SNR 1 SNR 2 SNR 3 Razem
Grupa wiekowa < 3r.z. 19 3 2 24
Grupa wiekowa 3 -6 lat 9 9 1 19
Grupa wiekowa > 6 lat 21 7 8 36
Razem 49 19 11 79

Na podstawie wywiadu z rodzicami pacjentéw uzyskano informacje o wieku matki
w momencie urodzenia dziecka. Srednia wieku matek wynosita 33 lata + 7 lat. Matki,

ktére urodzity dzieci z ZD przed 35. r.z. stanowity wiekszos¢ (tj. 59%).

Stopien opdznienia rozwoju psychomotorycznego zostat okreslony przez psychologéw
na podstawie ilorazu rozwoju wyznaczonego za pomocg skali Brunet — Lezine u dzieci ponizej
3. r.z., natomiast u dzieci starszych za pomocg skali WISC. U wiekszosci dzieci stwierdzono
opOznienie rozwoju psychoruchowego w stopniu umiarkowanym (70%). Lekki stopien
opdznienia rozwoju psychomotrycznego zostat zdiagnozowany u 19% badanych. Z gtebokim

stopniem uposledzenia umystowego byto zaledwie 4% dzieci, a z norma intelektualng 7%.
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Na podstawie dokumentacji szpitalnej uzyskano informacje o: masie urodzeniowej

dzieci, ocenie jakosci noworodka w 5 minucie zycia, tygodniu, w ktérym odbywat sie pordd

(tabela 2) oraz o obecnosci: wrodzonych wad serca, zaburzen wydzielania hormondw tarczycy,

wadach wzroku, stuchu oraz o obecnosci zmian w badaniu USG przezciemieniowym

pod postacig zmian przestrzeni ptynowych wewnatrzczaszkowych, malformacji naczyniowych

czy obecnosci torbieli (tabela3). Obliczono wskaznik masy ciata, Body Mass Index (BMI),

po uprzednim zwazeniu i zmierzeniu dzieci (ryc. 2).

Tabela 2. Charakterystyka grupy badanej w pierwszych dniach zycia na podstawie dokumentacji

szpitalnej, n=79

Minimum Maksimum SREDNIA/ Odchylenie
Mediana Standardowe
Masa urodzeniowa [g] 1410 4300 2969 541,46
Apgar w 5 min 1 10 9
Tydzien porodu 28 42 37,41 2,04

Tabela 3. Czestos¢ wystepowania wad towarzyszacych zespotowi Downa

Czestosc Procent [%]
Wrodzone wady serca 46 58
Zaburzenia wydzielania hormondéw tarczycy 47 59
Wady wzroku 32 40
Wady stuchu 15 19
Nieprawidtowosci w badaniu ultrasonografii przezciemieniowej 9 11%
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O niedowaga
B norma
O nadwaga

O otytosé

Ryc. 2. Liczba dzieci z okreslong wartoscig BMI

3.2. Metody pomiarowe

Dokonano pomiaru zdolnosci funkcjonalnych za pomocg Skali Funkcjonalnej Motoryki
Duzej (Gross Motor Function Measure-88; GMFM-88) oraz postawy ciata za pomoca
wzrokowej analizy postawy ciata z wykorzystaniem Metody Punktowania wg Kasperczyka.
Oceniono réwnowage ciata za pomocg Pediatrycznej Skali Réwnowagi (ttumaczenie wtasne
Pediatric Balance Scale; PBS). Otrzymane wyniki dotyczgce funkcji motorycznych, postawy
ciata i rownowagi ciata zestawiono z danymi z dokumentacji szpitalnej takimi, jak: urodzeniowa
masa ciata, tydzien cigzy, punktacja w skali Apgar, oceng wzroku i stuchu, USG
przezciemieniowym. Dodatkowo oceniono cechy morfologiczne dzieci, takie jak wzrost i masa
ciata. Obliczono BMI. Wartos¢ otrzymanego z obliczen BMI poréwnano z danymi siatki
centylowej dla chtopcéw i dziewczat z ZD w wieku 0 — 18 lat [140]. Z wywiadu uzyskano

informacje o wieku mamy w chwili urodzenia dziecka.

3.2.1. Procedura badania za pomoca skali GMFM-88

Oceny funkcji motoryki duzej dokonano za pomocg GMFM-88 (zatgcznik 2). Skala
zostata opracowana poczatkowo na potrzeby diagnostyki dzieci z mdzgowym porazeniem
dzieciecym [141)]. Aktualnie 88 zadan stuzy do oceny dzieci po urazach czaszkowo —
mozgowych oraz z ZD [29, 142]. Twércy skali opisujgc procedure badania w zastosowaniu
dla dzieci ZD zaznaczajg, ze poza podstawowym wyposazeniem i spetnieniem warunkéw
dotyczacych pomieszczenia badania, wazne jest aby miejsce badania byto tak przyjazne dziecku
jak to tylko jest mozliwe [142]. Dzieki zastosowaniu tego zalecenia wiele zadan skali GMFM-88

zostato wykonanych w sposéb spontaniczny przy uzyciu dostepnego wyposazenia sali,
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bez wydawania polecen. Miejsce, gdzie dokonano oceny funkcji motoryki duzej dziecka
zgodnie z procedurg byto wystarczajgco duze, aby mozliwe byto swobodne poruszanie
sie dziecka [142]. Przecietny czas trwania oceny dzieci ZD, wg wytycznych skali GMFM-88,
wynosit 45 — 60 minut, przy czym procedura badania dopuszczata robienie krdtkich przerw
podczas sesji oceny [142]. Uzasadnieniem byt fakt, iz dzieciom z ZD trudniej jest przez dtuzszy
czas skupi¢ uwage [8]. Dlatego czesto w celu dokonania petnej analizy funkcji dziecka
potrzebne bylo wiecej niz jedno spotkanie. Jednak sesje jednego badania zawieraty
sie w jednym tygodniu, w celu unikniecia zmian jakie moglyby sie pojawi¢ w funkcjonalnym

rozwoju dziecka przy dtuzszym okresie trwania badania.
Ocene motoryki dzieci dokonano wedtug czteropunktowego systemu, gdzie:
0 — oznaczato, ze dziecko nie potrafi rozpoczgé préby,
1 —inicjuje zadanie ruchowe (co stanowi <10% zadania),
2 — czesciowo wykonuje prébe (10% do <100% zadania),
3 —zadanie ruchowe jest kompletnie wypetnione [142].

Im liczba otrzymanych punktéw byta wieksza, tym wskazywato to na wyiszy poziom
funkcjonalny dziecka. Obserwacje dokonywane byly z uwzglednieniem pieciu obszaréw

rozwoju motorycznego, czyli:

1) lezenie i obracanie sie (17 aktywnosci motorycznych),
2) siedzenie (20 zadan ruchowych),

3) czworakowanie i klek (14 ocenianych préb),

4) stanie (13 zadan ),

5) chodzenie, bieganie skakanie (24 funkcji) [142].

Skala GMFM-88 ma zastosowanie dla dzieci od 5 m.z. do 16 r.z. [142]. Jednakze
sg doniesienia naukowe o zastosowaniu skali dla dzieci starszych niz 16 r.z. a mtodszych
niz 18 r.z [143]. Dlatego tez w grupie badanej znalazty sie rowniez dzieci w tym przedziale

wiekowym.
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Innowacjg skali GMFM - 88 w zastosowaniu dla dzieci z ZD byto wymaganie uzycia
dodatkowej oceny za pomocgy skali niepetnosprawnosci ruchowej (SNR) dla dzieci z ZD [142].
Niepetnosprawnos¢ zostata podzielna na trzy grupy: tagodng, umiarkowang, znaczng,
w zaleznosci od takich parametrow jak zdolnos$¢ do inicjowania ruchu, napiecie miesniowe,
sita, motywacja do dziatania i mozliwos¢ utrzymania ruchu w trakcie wykonywania czynnosci,
zakres ruchomosci stawéw [29]. Dlatego tez poza oceng umiejetnosci ruchowych kazdemu

dziecku zostata przydzielona jedna z trzech kategorii SNR.

3.2.2. Procedura oceny rownowagi ciata

Do oceny funkcjonalnej rownowagi ciata grupy badanej postuzyta PBS. Uwzgledniajac
zasady skali zbadano 44 pacjentéw, z ktérych najmtodszy miat 4 lata. W czasie sprawdzania
rownowagi ciata postuzono sie akcesoriami, ktére wedtug zatozen Franjoine, autorki skali, majg
zastosowanie w czasie badania (zatgcznik 3).

Uzywano zaréwno instrukcji stownych, jak i wzrokowych, aby byé pewnym zrozumienia
instrukcji przez dzieci. Przecietny czas badania wynosit zgodnie z zatozeniami skali 15 minut.
Przyktadowe zadania sprawdzane za pomocg skali PBS przypominaty sytuacje dnia
codziennego, ktérych wykonanie wymaga przede wszystkim zdolnosci zachowania rownowagi
(zatacznik 3) [144]. Kazde z zadan PBS zostato ocenione w skali od 0 do 4 punktow. Najwieksza
mozliwa ilos¢ punktéw do zdobycia wynosita 56, co wskazywato na dobre zdolnosci

zachowania réwnowagi.

3.2.3. Procedura oceny postawy ciata

Postawe ciata oceniono u kazdego z pacjentéw postugujgc sie Metodg Punktowania
wedtug Kasperczyka. Dokonano obserwacji poszczegdlnych elementéw budowy i postawy ciata
w ptaszczyznie strzatkowej, poprzecznej, czotowej przodem i tytem (zatacznik 4). Czasami
ocene wzrokowg wspierano badaniem palpacyjnym, dzieki czemu uzyskiwano petng
informacje o poszczegbinych parametrach postawy ciata niekiedy bardziej doktadng
niz w przypadku badania postawy ciata za pomocg instrumentow i przyrzgdéw pomiarowych
[145]. Pacjenci mogli uzyskaé od 0 do 5 punktdéw, przy czym O oznaczato stan prawidtowy,
a im wieksza ilo$¢ punktéw tym bardziej zaburzony byt dany parametr postawy ciata. Zaleta
metody punktowania wedtug Kasperczyka jest analityczny opis elementéw sktadowych

postawy, z uwzglednieniem ich lokalizacji, charakteru i wielko$ci zmian [145].
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3.3. Analiza statystyczna

Przy opracowaniu statystycznym danych postugiwano sie pakietami statystycznymi
STATISTICA 8.1, GraphPad InStat oraz arkuszem kalkulacyjnym Microsoft Excel 2000.
W przeprowadzonych badaniach dla oceny réwnic pomiedzy medianami wartosci
wystepujacych w skali porzadkowej stosowano testy nieparametryczne. Dla pordwnania
dwéch grup zmiennych niezaleznych stosowano test U Manna-Whitneya, kilku grup zmiennych
niepowigzanych test Kruskala-Wallisa (w przypadku wystgpienia rdéznic istotnych statystycznie
wykonywano test wielokrotnych poréwnan Dunna). Do oceny zwigzku pomiedzy zmiennymi
w skali jakosciowej w zaleznosci od liczby zmienny, liczebnosci grup i wartosci oczekiwanych
stosowano test Chi’ z poprawka Yates, doktadny test Fishera, test Chi * Pearsona lub test
Fishera-Freemana-Haltona. Korelacje pomiedzy parametrami oceniano przy pomocy
wspotczynnika korelacji rang Spearmana. Réznice uznawano za istotne statystycznie,

gdy poziom istotnosci p < 0,05.
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4. WyniKki
4.1. Ocena motoryki duzej (GMFM-88) u dzieci z zespotem Downa

4.1.1. Ocena motoryki duzej w zaleznosci od pfci

Wartosé¢ mediany motoryki duzej wyznaczonej dla wszystkich badanych dziewczat
wynosita 89,66% (5,1% —100%), a dla chtopcéw 91,11% (12,43% — 100%). Nie stwierdzono
istotnej statystycznie rdznicy pomiedzy wartosciami median GMFM-88 w zaleznosci od pfci

dziecka (p=0,73).

4.1.2. Ocena GMFM-88 w zaleznosci od stopnia niepetnosprawnosci ruchowej i wieku

Oceniono, czy istnieje rdéznica pomiedzy wartosciag motoryki duzej GMFM-88
pomiedzy dzie¢mi z réznym stopniem niepetnosprawnosci ruchowej. Dane przedstawiono

w tabeli 4.

Tabela 4. Ocena warto$ci GMFM—-88 w zaleznosci od stopnia niepetnosprawnosci ruchowej

stopien niepetnosprawnosci ruchowej (SNR)
SNR 1 SNR 2 SNR 3 p
— 0,
GM;'\::IdiaiSaM] 89,7 92,11 89,42 0,56
(minimum —maksimum) (5,1-100) (27,68 - 100) (12,57 - 98,06)

Test Kruskala — Wallisa

Nie stwierdzono istotnie statystycznej réznicy pomiedzy medianami GMFM-88 dzieci
w wyodrebnionych podgrupach wg SNR.

Dodatkowo przeprowadzono analize wartosci GMFM-88 w zaleznosci od stopnia
niepetnosprawnosci ruchowej z uwzglednieniem grup wiekowych pacjentéw. Grupy dzieci
z SNR 2 i SNR 3 potfaczono z uwagi na maty liczbe dzieci ze znacznym stopniem

niepetnosprawnosci ruchowej. Wyniki analiz przedstawiono w tabeli 5.
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Tabela 5. Ocena wartosci GMFM—88 w zaleznos$ci od stopnia niepetnosprawnosci ruchowej
z uwzglednieniem grup wiekowych

GMFM -88 [%]
mediana (minimum-maksimum)
wiek <3 lat wiek 3 -6 lat wiek > 6 lat P
SNR 1 44,57 91,73 98,99 <0,0001
(5,1-87,73) (78 - 98,46) (89,7 - 100)
SNR 2-SNR 3 27,68 89,06 92,71
(12,57 - 43,37) (64,25 - 98,3) (82,73 - 100) 0,0005

test Kruskala — Wallisa z testem wielokrotnych poréwnan Dunna

W grupie dzieci z SNR1 stwierdzono znamienng statycznie rdznice pomiedzy
medianami GMFM-88 w poszczegdlnych grupach wiekowych (p<0,0001) (tabela 5). Test
wielokrotnych poréwnan wykazat, ze mediana GMFM-88 w grupie dzieci w wieku ponizej 3 lat
byta znamiennie nizsza w stosunku do mediany GMFM-88 dzieci w wieku 3-6 lat (p=0,02)
jak i powyzej 6 lat (p<0,0001). Nie stwierdzono znamiennej rdznicy pomiedzy mediang

GMFM-88 grupy dzieci w wieku 3 — 6 lat w stosunku do dzieci > 6 lat (p=0,08; ryc. 3)
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Ryc. 3. Ocena wartosci GMFM-88 w poszczegdlnych grupach wiekowych u dzieci z lekkim stopniem
niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 1).

Podobnie w grupie dzieci z SNR2 i SNR3 stwierdzono znamienng rdznice pomiedzy
osiggnietg wartoscig GMFM-88 w poszczegdlnych grupach wiekowych (p<0,0005). Test
wielokrotnych poréwnan wykazat, ze mediana GMFM-88 w grupie dzieci w wieku ponizej 3 lat

byta nizsza w stosunku do dzieci w wieku 3-6 lat, jednak réznica byta na granicy istotnosci
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statystycznej (p=0,057). Wartos¢ mediany GMFM-88 w grupie dzieci < 3 r.z. byta znamiennie
nizsza niz w grupie > 6 r.z. (p<0,0004) (ryc. 4). Nie stwierdzono znamiennej réznicy pomiedzy
mediang wartosci GMFM-88 w grupie dzieci 3 — 6 lat w stosunku do dzieci powyzej 6 lat

(p=0,26).

110

100
go ?
80

H

S
o 60
%
=
w
=
(O]
30 o
20
10
0 .
< 3lat 36 lat > 6 lat o Mediana

) [ 25%-75%
wiek T Min-Maks

Ryc. 4. Ocena wartosci GMFM-88 w poszczegdlnych grupach wiekowych u dzieci z umiarkowanym
i znacznym stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 2+ SNR 3).

4.1.3. GMFM - 88 z uwzglednieniem jakos$ci noworodka ocenionej wedtug skali Apgar

Na podstawie danych z literatury podzielono dzieci na dwie podgrupy, takie, u ktérych
jakos¢ noworodka byta oceniona w 5 minucie zycia ponizej 7 i takie, u ktérych jakosc¢

noworodka byfa powyzej 7 punktow w skali Apgar [146].

Tabela 6. GMFM — 88 a jakos¢ noworodka wg skali Apgar w 5 minucie zycia

dzieci urodzone dzieci urodzone
z punktacjg w skali Apgar <7 | z punktacjg w skali Apgar >7 p

GMFM — 88 % 97,5 89,6 0,51

mediana (12,5-100) (5,1-100)

(minimum — maksimum)
test U Manna-Whitneya

Nie stwierdzono znamiennej statystycznie réznicy pomiedzy medianami GMFM-88

dzieci ocenionych ponizej badz powyzej 7 punktéw w skali Apgar (p=0,51).
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4.1.4. Ocena motoryki duzej (GMFM-88) z uwzglednieniem masy urodzeniowej dzieci

Oceniono czy warto$¢ motoryki duzej rézni sie pomiedzy dzie¢mi urodzonymi z niskg
masa urodzeniowa (<2500 g) a dzie¢mi urodzonymi z prawidtowg masg ciata. Nie stwierdzono
znamiennej statystycznie réinicy pomiedzy medianami GMFM-88 dzieci z niskg masg

urodzeniowg a dzie¢mi eutroficznymi (p=0,61; tabela 7).

Tabela 7. GMFM — 88 a masa urodzeniowa ciata

dzieci urodzone dzieci eutroficzne (masa p
z niska masa urodzeniowa >2500g)
urodzeniowg(<2500g)

GMFM-88 [%] 91,77 90,01 0,61
mediana (12,34 - 100,0) (5,10-100,0)
(minimum — maksimum

test U Manna-Whitneya

4.1.5. Ocena motoryki duzej z uwzglednieniem czasu trwania cigzy

Analiza wartosci GMFM-88 dzieci z ZD z réwnoczesnym uwzglednieniem SNR
nie wykazata istotnie statystycznej rdéznicy (tabela 8). W zwigzku z niewielkg liczbg dzieci

z SNR 2 urodzonych przedwczesnie (n=4) przytgczono grupe dzieci z SNR 2 do SNR 3.

Tabela 8. Ocena motoryki duzej (GMFM-88) z uwzglednieniem stopnia niepetnosprawnosci
ruchowej oraz tygodnia porodu

dzieci urodzone dzieci urodzone
o czasie przedwczesnie
p
stopien niepetnosprawnosci GMFM-88 [%]
ruchowej (SNR) mediana (minimum - maksimum
SNR 1 90,09 (5,1 - 100,0) 90,74 (12,57 -100,0 0,98
SNR2-SNR 3 90,49 (64,25 —-96,7) 90,75 (12,58 — 100,0) 0,93

test U Manna Whitneya

Nie stwierdzono znamiennej statystycznie réznicy pomiedzy wartoscia mediany
GMFM-88 dzieci urodzonych przedwczesnie w poréwnaniu do mediany GMFM-88 dzieci

urodzonych o czasie (p=0,98) zaréwno w grupie dzieci zSNR 1 oraz SNR 2 i SNR 3.

46



4.1.6. Ocena motoryki duzej w zaleznosci od stopnia opdZnienia rozwoju umystowego

Poddano ocenie czy istnieje rdznica w wartosci motoryki duzej w zaleznosci od stopnia
uposledzenia umystowego ocenionego przez psychologéw wg skali WISC u dzieci z ZD powyzej
3 r.z. i opdinienia rozwoju psychoruchowego okreslonego na podstawie wyznaczenia
wskaznika ilorazu rozwoju za pomocg skali Brunet — Lezine i pogrupowania. Analize

przeprowadzono z uwzglednieniem wieku dzieci. Wyniki przedstawiono w tabeli (tabela 9).

Tabela 9. Ocena GMFM-88 w zaleznosci od rozwoju intelektualnego oraz wieku dzieci

GMFM-88 [%] p
liczebnos¢ (N); mediana (minimum — maksimum)
grupa wiekowa stopien uposledzenia umystowego/opdznienia rozwoju
psychomotorycznego
norma lekki umiarkowany gteboki
<3lat N=5; 44,57 N=6; 54,33 N=4; 15,76 - 0,043*
(36,43-81,79) | (13,73 -64,45) (5,1-31,13)
3-6lat - N=4; 85,39 N=15; 88,46 - 0,72**
(79,67 —95,79) (64,25 - 98,46)
>6 lat - N=4; 98,91° N=29; 98,33° N=3; 83,25 avs b**
(96,38 - 100) (89,47 - 100) (82,73 - 89,70) 0,28

*test Kruskala — Wallisa z testem wielokrotnych poréwnan Dunna; ** test U Manna - Whitneya

W grupie wiekowej < 3. r.z. nie byto dzieci z gtebokim stopniem opdznienia rozwoju

psychoruchowego. Warto$¢ GMFM-88 w grupie dzieci ponizej 3 r.z. wsrdéd dzieci
z umiarkowanym stopniem opdznienia rozwoju psychoruchowego byta znamiennie nizsza
niz dzieci z lekkim stopniem opdznienia rozwoju psychoruchowego oraz niz dzieci z normg

w zakresie rozwoju umystowego (p=0,043) (ryc. 5).

dzieci w wieku < 3 lat
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Ryc. 5. Poréwnanie wartosci GMFM-88 w grupie dzieci ponizej 3 roku zycia w zaleznosci od stopnia
opdznienia rozwoju psychomotorycznego
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W grupie dzieci 3 — 6 lat nie byto osoby z normg w zakresie rozwoju umystowego
oraz dziecka z gtebokim stopniem uposledzenia umystowego, a réznica miedzy GMFM-88
dzieci z lekkim, a umiarkowanym stopniem uposledzenia umystowego nie byta istotna

statystycznie (p=0,72).

W grupie dzieci powyzej 6 r.z. wartosci GMFM-88 pomiedzy dzie¢mi z lekkim
i umiarkowanym stopniem uposledzenia umystowego nie rdznity sie w sposdb istotny
statystycznie (ryc. 6). Natomiast wartos¢ GMFM-88 dzieci z gtebokim stopniem uposledzenia
byta wyraZnie nizsza niz dzieci z lekki stopniem i umiarkowanym stopniem uposledzenia
umystowego, jednak ze wzgledu na bardzo maty liczbe dzieci z gtebokim uposledzeniem

umystowym nie przeprowadzono analizy statystyczne;j.
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Ryc. 6. Poréwnanie wartosci GMFM-88 w grupie dzieci powyzej 6 roku zycia w zaleznosci od stopnia
uposledzania umystowego.

4.1.7. GMFM-88 w zaleznosci o wskaznika masy ciata (BMI)

Wskaznik masy ciata zostat zaznaczony na siatkach centylowych przeznaczonych
dla dzieci z ZD, gdzie pozycja w pasmie 5 percentyla i ponizej oznacza niedowage (0), pomiedzy
5 a 85 percentylem norme (1), 85 — 95 nadwage (2), powyzej 95 otytos¢ (3). Analize
statystyczng przeprowadzono dla 72 dzieci, a nie dla catej grupy badanej, poniewaz nie

dysponowano odpowiednig wagg, by mdc zwazy¢ dzieci ponizej 1 r.z. Poza tym nie udato sie
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dokona¢ odpowiednich pomiaréw niezbednych do wyznaczenia wskaznika BMI u niektdrych

dzieci z uwagi na zmiane ich miejsca zamieszkania. Nie stwierdzono znamiennej statystycznie

réznicy pomiedzy medianami GMFM-88 u dzieci w zaleznosci od wskaznika BMI (tabela 10).

Tabela 10. Ocena motoryki duzej (GMFM — 88) w zaleznosci od wartosci BMI

niedowaga norma nadwaga otytosc
N 6 54 9 3 p
GMFM-88 [%] 72,06 91,92 95,79 95,87 0,18
mediana 27,71-100,0 5,1-100,0 60,17 - 100 90,74 - 98,39
minimum-maksimum

test Kruskala — Wallisa

Ze wzgledu na niewielkg liczbe dzieci z otytoscia na potrzeby analiz statystycznych
wtaczono ich do dzieci z nadwagg. Nie stwierdzono znamiennej statystycznie réznicy pomiedzy

medianami GMFM-88 u dzieci w zaleznosci od wskaznika BMI.

4.1.8. Ocena motoryki duzej (GMFM — 88) w zaleznosci od postawy ciata

We wzrokowej analizie postawy ciata wykonanej metoda punktowania wg Kasperczyka
uwzgledniono obecnos$¢ u badanych dzieci hiperlordozy ledzwiowej, skoliozy (na podstawie
testu Adamsa) i stopy ptasko-koslawej. Nastepnie poddano ocenie czy istnieje réznica wartosci
motoryki duzej wsrdd dzieci w zaleznosci od obecnosci hiperlordozy, skoliozy i stopy ptasko—

koslawej. Analize przeprowadzono z uwzglednieniem SNR i wieku dzieci.

Motoryka duza a hiperlordoza odcinka ledzwiowego kregostupa

Oceniono czy istnieje rdznica pomiedzy motoryka duzg dzieci z hiperlordoza
w stosunku do dzieci z prawidtowg lordozg ledZzwiowg (tabela 11).

Tabela 11. Ocena motoryki duzej (GMFM - 88) z uwzglednieniem obecnosci hiperlordozy
ledzwiowej

prawidtowa lordoza hiperlordoza p
ledzwiowa
GMFM-88 [%]
mediana 92,52 88,46 0,13
minimum-maksimum 18,9 - 100 5,1-100,00

test U Manna-Whitneya

Nie stwierdzono istotnych statystycznie rdéznic pomiedzy medianami GMFM-88

w wyodrebnionych grupach.
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Analiza poréwnawcza wartosci GMFM-88 dzieci z hiperlordozg w stosunku do dzieci
z lordozg prawidtowg z uwzglednieniem SNR réwniez nie wykazata rdznic istotnych
statystycznie (tabela 12).

Tabela 12. GMFM-88 z uwzglednieniem stopnia niepetnosprawnosci ruchowej i obecnosci hiperlordozy
odcinka ledzwiowego kregostupa

Dzieci bez hiperlordozy Dzieci z hiperlordoza
Stopien odcinka ledzwiowego odcinka ledzwiowg p
niepetnosprawnosci GMFM-88 [%]
ruchowej mediana
minimum — maksimum
SNR 1 (N=49) 92,75 86,36 0,32
27,71-100,0 5,1-100
SNR 2 (N=19) 92,71 90,09 0,27
(78,0 - 99,49) (27,68 - 100)
SNR 3 (N=11) 92,05 86,33 0,47
(18,95 - 98,06) (12,57 - 93,85)

test U Manna-Whitneya

Oceniono motoryke duzg z uwzglednieniem wieku dzieci i obecnosci hiperlordozy.

Dane przedstawiono w tabeli 13.

Tabela 13. Ocena motoryki duzej z uwzglednieniem wieku pacjentéw oraz obecnosci hiperlordozy
odcinka ledzwiowego

dzieci bez hiperlordozy dzieci z hiperlordoza
odcinka ledzwiowego odcinka ledZzwiowego
GMFM — 88 [%] p
Wiek dziecka mediana (minimum — maksimum)

<3lat 61,94 31,13 0,01
(N=13) (18,95 - 66,15) (5,1-81,73)
3-6lat 89,03 88,46 0,97
(N=13) (78,0-96,11) (64-25 - 98,46)
> 6 lat 98,36 95,87 0,14
(N=28) (89,7 - 100,0) (82,73 - 100,00)

test U Manna — Whitneya

W grupie dzieci ponizej 3. r.z. mediana GMFM-88 dzieci z hiperlordozg byta

znamiennie nizsza niz dzieci z lordoza prawidtowa (p=0,01; ryc. 7). W pozostatych grupach

wiekowych nie stwierdzono znamiennie statystycznych rdéznic GMFM-88 pomiedzy

analizowanymi grupami.
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Ryc. 7. Poréwnanie wartosci GMFM-88 w zaleznosci od obecnosci hiperlordozy odcinka ledzwiowego

w grupie dzieci <3 roku zycia.

Ocena motoryki duzej z uwzglednieniem obecnosci skoliozy

Poddano ocenie czy obecno$é¢ skoliozy rdézinicuje wartos¢ GMFM-88. Wykazano,
ze mediana GMFM-88 w grupie dzieci ze skoliozg jest znamiennie wyzsza niz u dzieci bez
skoliozy i wynosita odpowiednio 98,33% (5,1% - 100%) vs 89,54% (12,34% - 100%) (p=0,049;

ryc. 8).
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Ryc. 8. Poréwnanie motoryki duzej z uwzglednieniem obecnosci skoliozy
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Ocena motoryki duzej z uwzglednienie obecnosci stopy ptasko - koslawej

Poddano ocenie

czy wartosc

motoryki

duzej rdini

ze stopg ptasko—koslawg, a dzie¢mi bez tej wady stopy w postaci (tabela 14).

Tabela 14. GMFM — 88 z uwzglednieniem obecnosci wady stopy

sie pomiedzy dzie¢mi

dzieci bez wady stopy dzieci z wadg stopy p
GMFM — 88 [%]
mediana 92,05 87,41 0,48
minimum-maksimum (5,1-100) (12,57 - 99,49)

test U Manna — Whitneya

Nie stwierdzono istotnych statystycznie réznic pomiedzy medianami GMFM-88 grupy

dzieci ze stopg ptasko—koslawg w porédwnaniu do dzieci z prawidtowo wysklepiong stopa.

Ocena motoryki duzej dzieci ze stopg ptasko-koslawg w stosunku do dzieci

bez tej wady, zaréwno po uwzglednieniu SNR (tabela 15), jak i wieku dziecka (tabela 16)

nie wykazata istotnych statystycznie rdznic.

Tabela 15. Ocena motoryki duzej z uwzglednieniem stopnia niepetnosprawnosci ruchowej
oraz obecnosci wady stopy
Stopien Dzieci bez wady stopy Dzieci z wadg stopy
niepetnosprawnosci p
ruchowej GMFM-88%
mediana (minimum-maksimum)
SNR 1 91,93 86,37 0,95
(5,1 -100) (32,97 -99,49)
SNR 2 92,71 89,06 0,43
(27,68 - 100) (43,37 -99,49)
SNR 3 89,95 93,73 0,52

(18,95 - 98,06)

(12,5 - 93,85)

test U Manna — Whitneya

Tabela 16. Ocena motoryki duzej z uwzglednieniem wieku pacjentdw oraz obecnosci wady stopy

Dzieci bez wady stopy Dzieci ze stopg ptasko - koslawg
p
Wiek dziecka GMFM-88 % GMFM-88 %
mediana (minimum-maksimum) mediana (minimum-maksimum)
<3r.i. 38,33 32,97 0,38
(5,1-81,7) (12,5-43,37)
3-6r.1. 92,36 86,36 0,15
(64,25 —98,46) (78,0 -92,67)
>6r.2. 97,94 96,12 0,45
(83,25 —100) (82,73 —99,49)

Test U Manna — Whitneya
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4.1.4. Ocena wieku osiggania funkcji samodzielnego stania i chodzenia u dzieci z zespotem

Downa

Poddano analizie wiek dzieci, w ktérym osiggana jest funkcja utrzymania samodzielnej
pozycji stojgcej oraz chodzenia. Wedtug norm samodzielna pozycja stojgca powinna zostac

osiggnieta okoto 10 — 11 m.z., natomiast samodzielne chodzenie do 10 — 15 m.z. [29, 41, 147].

W grupie dzieci powyzej 11 m.z. do 3 r.z.,, odsetek dzieci, ktére uzyskaty funkcje
samodzielnej pozycji stojgcej wynosit 10%, a w grupie dzieci w przedziale wiekowym

3-61at 95% (ryc.9).
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Ryc. 9. Wykres przedstawiajacy wiek, w ktérym osiggana jest zdolnos$¢ utrzymania samodzielnej pozycji
stojace;.

W grupie dzieci powyzej 15 m.z. w analizowanej grupie dzieci < 3 r.z., odsetek dzieci,
ktore uzyskaty funkcje samodzielnego chodzenia wynosit 14%, a w grupie dzieci w przedziale

wiekowym 3 - 6 lat 95% (ryc. 10).
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Ryc. 10. Wykres przedstawiajgcy wiek, w ktérym osiggana jest zdolnos¢ samodzielnego chodzenia
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4.2. Ocena postawy ciata

Postawe ciata oceniono u 79 oséb badanych z wykorzystaniem wzrokowej analizy
postawy ciata Metodg Punktowania wg Kasperczyka. Wiekszo$¢ dzieci charakteryzowata

sie bardzo dobrg postawg ciata (ryc. 11).

O Bardzo dobra
M Przecietna
Ozta

O Bardzo zta

Ryc. 11. Ocena postawy ciata u dzieci z zespotem Downa.

Stwierdzono, ze hiperlordoza odcinka ledZzwiowego wystepowata u 53%, rozlany
brzuch u 44%, protrakcja barkéw u 25% pacjentdw, odstajgce topatki u 30% dzieci, stopa
ptasko—koslawa u 23%, szewska klatka piersiowa u 19%, kurza klatka piersiowa u 11%, skolioza

u 11%, a pogtebiona kifoza piersiowa u 9% badanych dzieci.
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Ryc. 12. Czestos¢ wystepowania analizowanych parametréw postawy ciata u dzieci z zespotem Downa.
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4.2.1. Ocena postawy ciata w zaleznosci od pfci

Z uwagi na niewielka liczbe pacjentéw z ZD z ,bardzo zt3” postawg ciata, potaczono
dzieci ze ,zt3” postawa ciata i ,bardzo zt3” i taka grupe wad postawy nazwano ,wadliwg
postawg ciata”. Na potrzeby analiz statystycznych potgczono tez grupe dzieci z ,bardzo dobrg”
i z ,przecietng” postawgq ciata. Postawe ciata w tej grupie nazwano ,dobrg” postawg ciata.
Dla tak wyodrebnionych podgrup oceniono, czy istnieje zwigzek pomiedzy picig, a postawg

ciata dziecka (tabela 17).

Tabela 17. Ocena postawy ciata w zaleznosci od ptci

chtopcy dziewczeta p
postawa ciata dobra 36 28
wada postawy 6 9 0,40

Test Chi’ z poprawka Yatesa

Dziewczeta prezentowaty wadliwg postawe ciata w 24%, a chtopy w 14%.

Nie stwierdzono istotnego statycznie zwigzku pomiedzy postawg ciata a ptcig dziecka (p=0,40).

4.2.2. Ocena postawy ciata z uwzglednieniem wieku dziecka

Oceniono czy istnieje réznica pomiedzy czestoscig wystepowania wadliwej postawy
w zaleznosci od wieku dzieci (tabela 18).

Tabela 18. Postawa ciata a wiek dzieci

Wiek dziecka Dobra postawa Wadliwa postawa ciatfa p
<3 lat. 22 2
3-6lat 13 6 0,15
>6 lat 29 7

test Chi > Pearsona

Wady postawy wystepowaty najczesciej w grupie wiekowej 3 — 6 lat. Jednak
nie wykazano istotnego statystycznie zwigzku miedzy wiekiem a wystepowaniem wad postawy
(p=0,15).
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Szczegétowa oceny wystepowania poddanych ocenie elementéw wad postawy
z uwzglednieniem grupy wiekowej dziecka przedstawiono w tabeli 19.

Tabela 19. Czestos$¢ wystepowania poszczegdlnych wad postawy w grupach wiekowych (n=79)
protrakcja topatki rozlany stopa nieprawidtowa
wiek barkow oddalone od | hiperlordoza brzuch ptasko — budowa klatki
dziecka kregostupa koslawa piersiowej
tak | nie | tak nie tak nie | tak | nie | tak nie tak nie
<3r.z. 2 22 0 24 14 10 7 17 3 21 1 23
3-6r.2. 4 15 9 10 11 8 12 7 9 10 9 10
>6r.2. 14 22 15 21 17 19 16 | 20 6 30 14 22
P 0,025 0,0012" 0,62 0,08" 0,01° 0,0005

" _test Chi? Pearsona; ™ _test Fishera-Freemana-Haltona

Wykazano istotny statystycznie zwigzek pomiedzy wiekiem dziecka a wystepowaniem
protrakcji barkow. Czestos¢ wystepowania tej patologii rosta wraz z wiekiem dziecka
i w analizowanych grupach wiekowych wynosita odpowiednio 8%, 21% i 38% (p=0,025).

Stwierdzono zwigzek znamienny statystycznie miedzy wystepowaniem odstajgcych
topatek a wiekiem dziecka (p=0,0012). Nie stwierdzono wystepowanie tej wady u dzieci
<3 r.z. Natomiast patologia ta wystepowata u 47% badanych w wieku od 3 -6 r.z. oraz u 41%
dzieci > 6 r.z. Czestos¢ wystepowania tej wady miedzy grupg wiekowa 3 — 6 lat a > 6 nie rdznita
sie w sposéb istotny statystycznie.

Nie stwierdzono istotnego statystycznie zwigzku pomiedzy wiekiem dziecka,
a wystepowaniem hiperlordozy odcinka ledZzwiowego, ktéra w analizowanych grupach
wiekowych wystepowata odpowiednio w 58% w grupie dzieci ponizej 3 r. z., w 58% w grupie
dzieci w wieku 3 — 6 lat oraz w 47% w grupie dzieci powyzej 6 r. z. (p=0,62).

W grupie dzieci ponizej 3. r.z. rozlany brzuch wystepowat u 29% dzieci, natomiast
odsetek dzieci w kolejnej grupie wiekowej (3 — 6 lat) wyraznie wzrdst i wynosit 63%. Natomiast
w grupie dzieci w wieku powyzej 6 r.z. wynosit 44% . Nie stwierdzono jednak znamiennego
statystycznie zwigzku pomiedzy czestoScig wystepowania tej patologii a wiekiem dziecka.
Zaobserwowano jednak tendencje, ze wada ta wystepowata czesciej u dzieci starszych
(p=0,08).

Wykazano znamienny statystycznie zwigzek pomiedzy wiekiem dziecka,
a wystepowaniem stopy ptasko—koslawej (p=0,01). Patologia ta wystepowata u 47% dzieci
w grupie 3 — 6 lat. Natomiast odsetek dzieci z tg patologiag w grupie wiekowe] ponizej 3 r.z.

wynosit 13%, a w grupie powyzej 6 r.z. 17% dzieci z zespotem Downa.
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W wieku ponizej 3 r.z. nieprawidtowa budowa klatki piersiowej wystepowata u 4%
dzieci, w wieku 3 — 6 lat u 47% dzieci a u dzieci powyzej 6 r.z. w 14%. Wada klatki piersiowej
wystepowata znamiennie czesciej w grupie wiekowej 3 - 6 lat w poréwnaniu do pozostatych

grup wiekowych (p=0,0005).

4.2.3. Ocena postawy ciata z uwzglednieniem obrazu USG przezciemnieniowego

Poddano ocenie czy istnieje zwigzek pomiedzy obrazem USG przezciemnieniowego
a postawa ciata. Nie wykazano istotnego statystycznie zwigzku pomiedzy wynikiem USG
a wada postawy (p=0,85; test test Chi’ z poprawka Yatesa). Nie stwierdzono réwniez istotnego
statystycznie zwigzku pomiedzy patologicznym obrazem USG przezciemieniowego

a wystepowaniem hiperlordozy odcinka ledzwiowego (p=0,61; test Chi’z poprawka Yatesa).

4.2.4.0cena postawy ciata w zaleznosci od wskaznika BMI

Nie stwierdzono istotnego statystycznie zwigzku pomiedzy postawg ciata
a wskaznikiem BMI (tabela 20).

Tabela 20. Ocena postawa ciata z zaleznosci od BMI

postawa ciafa
BMI dobra postawa ciatfa wadliwa postawa ciata
niedowaga 6 0
norma 43 11
nadwaga 8 1
otytosc 2

Ze wzgledu ma mate liczebnosci niektdry podgrup na potrzeby analizy statystycznej
potgczono grupe dzieci z niedowaga z dzie¢mi z normg w zakresie BMI oraz grupe dzieci
z nadwaga z grupgy dzieci z otytoscig. Dla tak wyodrebnionych podgrup nie stwierdzono
istotnego statystycznie zwigzku pomiedzy BMI, a wystepowaniem wady postawy
(p=1,0; doktadny test Fishera). W grupie dzieci z niedowaga lub normalna masa ciata wade

postawy miato 18% dzieci, natomiast w grupie dzieci z nadwagg lub otytoscig 17% dzieci.
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4.3. Ocena rownowagi ciata dzieci z zespotem Downa

Zbadano rownowage ciata u 44 dzieci (26 chtopcéw i 18 dziewczat) z ZD za pomoca
skali Pediatric Balance Scale (PBS). Mediana wartosci PBS u badanych dzieci wynosita
50 punktéw (min. 34 pkt. — maks. 56 pkt.). Badanie réwnowagi ciata nie byto mozliwe
u wszystkich dzieci z uwagi na takie czynniki, jak: utrudniony kontakt, wiek dzieci (skala PBS
stosowana jest aktualnie u dzieci od 2 r.z,, a w grupie badanej byly tez dzieci mtodsze)

czy powtarzajgcg sie nieobecnos¢ dzieci w terminie zaplanowanego badania.

Na podstawie PBS oceniono réwnowage statyczng u dzieci z ZD, mediana wynosita
16 punktéw (min. 8 pkt. — maks. 20 pkt.). Uzycie do analiz statystycznych préb sprawdzajgcych
rownowage statyczng uzasadnione jest faktem, ze z wykonaniem niektdrych zadan skali PBS
dzieci z ZD mogg miec trudnosci z uwagi na rdinice w budowie ciata w poréwnaniu
do populacji ogdlnej (dzieci z trisomig 21 wykazujg mniejszg dtugosé konczyn gdérnych i dolnych
w pordwnaniu do populacji zdrowych dzieci). Dlatego zadania typu: sieganie
w przéd wyciggnietymi rekoma, wejscie na stopien, siadanie na krzesto, nie sg witgczone

do préb sprawdzajacych réwnowage statyczna.

4.3.1. Poréwnanie rownowagi ciata (PBS) w zaleznosci od ptci

Zbadano czy istnieje réznica w rownowadze ciata w zaleznosci od pfci (tabela 21).
Nie stwierdzono istotnych statystycznie réznic PBS (p=0,7) i réwnowagi statycznej (p=0,55)

pomiedzy dziewczetami a chtopcami.

Tabela 21. Réwnowaga ciata u dziewczat i chtopcéw z zespotem Downa

dziewczeta (N=18) chtopcy (N=26) p
PBS [pkt.] 51 (40 - 56) 50 (34 - 56) 0,7
mediana (minimum - maksimum)
rownowaga statyczna [pkt.] 16 (12 - 20) 15 (8 - 20) 0,55
mediana (minimum - maksimum)

test U Manna Whitneya
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4.3.2. Ocena réwnowagi ciata z wykorzystaniem Pediatric Balance Scale w zaleznosci

od wieku

Poréwnano réwnowage ciata u dzieci w grupie wiekowej 3-6 lat do dzieci >6 lat.
Stwierdzono, ze istnieje réznica znamienna statystycznie (p=0,01) pomiedzy rownowagg ciata
(PBS) dzieci w wieku 3 — 6 lat (mediana 47 pkt.; min. 34 pkt. - maks. 52 pkt.), a oceng
rownowagi ciata u dzieci w grupie wiekowej > 6 lat (mediana 51 pkt., min. 40 pkt. — maks. 56

pkt.) (ryc. 13 A).

Nie wykazano istotnych statystycznie réznic w ocenie statycznej réwnowagi ciata

w zaleznosci od wieku (p=0,12; ryc. 13 B).
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Ryc. 13. Ocena rdwnowagi (A) i rownowagi statycznej ciata (B) w zaleznosci od wieku.
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4.3.3. Ocena zaleznosci pomiedzy rownowagag ciata a wartoscig motoryki duzej

Stwierdzono obecnos$¢ bardzo wysokiej, dodatniej, istotnej statystyczne korelacji

pomiedzy oceng réwnowagi ciata a oceng motoryki wg GMFM-88 (r=0,7; p<0,0001; ryc. 14).

PBS

Ryc. 14. Ocena korelacji pomiedzy motoryka duzg (GMFM-88) a rownowagg ciata (PBS).
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Wykazano wysoka, dodatnig korelacje pomiedzy réwnowagg statyczng a oceng

motoryki duzej (r=0,6; p<0,0001; ryc. 15).
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Ryc. 15. Ocena korelacji pomiedzy réwnowagg statyczng a GMFM-88.
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Ponadto poddano analizie zaleznos¢ pomiedzy rownowagg ciata a oceng GMFM-88 E.
Warto$¢ wspétczynnika korelacji rang Spearmana wskazuje na istnienie dodatniej, wysokiej,
istotnej statystycznie korelacji miedzy oceng rownowagi ciata a GMFM-88 E (r=0,64; p<0,0001
(ryc. 16).

wspolczynnik korelacji rang Spearmana r = 0,6; p<0,0001
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Ryc. 16. Ocena korelacji pomiedzy GMFM-88 E a rOwnowagg ciata (PBS).

Wykazano obecnos¢ wysokiej, istotnej statycznie korelacji pomiedzy réwnowagg

statyczng a GMFM-E (r=0,5; p=0,0003; ryc. 17).
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Ryc. 17. Ocena korelacji pomiedzy statyczng réwnowagg ciata a GMFM-88 E.

4.3.4. Ocena rownowagi ciata z uwzglednieniem postawy ciata

Wyniki oceny PBS oraz réwnowagi statycznej w zaleznosci od postawy ciata

przedstawiono w tabeli 22.

Tabela 22. Ocena réwnowagi ciata w zaleznosci od postawy ciata

dzieci z dobrg postawa dzieci z wadg postawg p
ciata (n=37) ciata (n=7)
PBS [pkt.]
mediana (minimum-maksimum) 50 (34 - 56) 50 (43 - 54) 0,72
statyczna rGwnowaga ciata [pkt.]
mediana (minimum-maksimum) 16 (11 - 20) 15(13 - 18) 0,47

test U Manna — Whitneya

Dzieci z dobrg postawg ciata w poréwnaniu do dzieci z wadg postawg ciata

nie prezentowaty istotnych statystycznie réznic w zakresie rownowagi ciata.
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Ocena rownowagi ciata w zaleznosci od parametréw postawy ciata

Tabela 23. Ocena réwnowagi ciata w zaleznosci od obecnosci wad postawy ciata

N PBS [pkt.] Rownowaga statyczna [pkt]
mediana (min.- maks.) mediana (min.- maks.)
Hiperlordoza 23 50 (40 - 53) 14 (12 - 19)
Prawidtowa lordoza 21 50 (34 - 56) 17 (11 - 20)
ledZzwiowa
p 0,06 0,06
Rozlany brzuch 22 50 (40 - 56) 15 (12 - 20)
Brak rozlanego brzucha 22 50 (34 - 56) 16 (11 - 20)
p 0,94 0,82
Stopa ptasko — koslawa 10 45,5 (34 - 54) 14 (12 - 18)
Stopa prawidtowa 34 50 (40 - 56) 16 (11 - 20)
P 0,039 0,07
Skolioza 6 51 (47 - 56) 15,5 (15 - 20)
Brak skoliozy 38 50 (34 - 56) 16 (11 - 20)
p 0,3 0,36
Protrakcja barkow 15 51 (34 -56) 16 (11 - 20)
Brak protrakcji barkdw 29 50 (40 - 56) 15 (12 - 20)
p 0,19 0,77
topatki oddalone 20 50 (34 - 56) 15,5 (11 - 20)
od kregostupa
Prawidtowe ustawienie 24 50 (40 - 56) 16,5 (12 - 20)
topatek
p 0,34 0,44

test U Manna Whitneya

Dzieci ze stopg ptasko — koslawg miaty znamiennie nizszg ocene rownowagi ciata
oceniona za pomocg PBS (p=0,039) w poréwnaniu do dzieci bez tej wady stopy (ryc. 18 A).
W tej grupie dzieci réznice wartosci oceny statycznej rownowagi ciata byty na granicy istotnosci

statystycznej (p=0,07; ryc. 18 B).
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Ryc. 18. Ocena rdwnowagi ciata (A) oraz rownowagi statycznej (B) w zaleznosci od obecnosci stopy
ptasko — koslawe;.

4.3.5. Rbwnowaga ciata a BMI

Poddano analizie czy dzieci otyte i z nadwagg prezentujg réznice w zakresie rownowagi
ciata w poréwnaniu do dzieci z prawidtowym BMI. Pominieto grupe dzieci z niedowagg z uwagi
na niewielka liczbe dzieci w tej grupie oraz brak mozliwosci przytgczenia dzieci z niedowagg
do dzieci z prawidtowym BMI z uwagi na fakt, iz niedowaga swiadczy o patologii i nie mozna
w zwigzku z tym grupy dzieci z nieprawidtowym BMI przytgczy¢ do dzieci z BMI mieszczacym
sie w granicach normy. Rdéznica miedzy rownowagg ciata u dzieci z prawidtowym BMI
wzgledem dzieci z BMI przekraczajgcych norme nie byta istotna statystycznie. Brak istotnosci
statystycznej dotyczy zardwno wartosci ogdlnej réwnowagi ciata (PBS) (p=0,87)

jak i rGwnowagi statycznej (p=0,6).
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4.3.6. Rbwnowaga ciata a rozwéj umystowy

Poddano analizie czy istniejg réznice miedzy réwnowagg ciata dzieci w zaleznosci
od ich rozwoju intelektualnego. Z uwagi na niewielkg liczbe dzieci z gtebokim stopniem
niepetnosprawnosci intelektualnej, na potrzeby analiz statystycznych potgczono grupy dzieci
z umiarkowanym i gtebokim stopniem uposledzenia umystowego. Ocene PBS i réwnowagi

statycznej dla tak wyodrebnionych podgrup przestawiono w tabeli 24.

Tabela 24. Ocena réwnowagi ciata w zaleznosci od rozwoju umystowego

dzieci z lekkim stopniem dzieci z umiarkowanymi
uposledzenia umystowego gtebokim stopniem uposledzenia P
(n=5) umystowego (n=39)
PBS [pkt.]
mediana (min.- maks.) 51 (49 - 56) 50 (34 -56) 0,07
rownowaga statyczna [pkt.]
mediana (min.- maks.) 18 (15 -20) 15 (11 -20) 0,03

test U Manna Whitneya

Stwierdzono, ze dzieci z lekkim stopniem uposledzenia umystowego wykazujg lepsza
rownowage statyczna w stosunku do dzieci z umiarkowanym lub gtebokim stopniem

uposledzenia umystowego, a réznica jest istotna statystycznie (p=0,03; ryc. 19).

Dzieci z lekkim stopniem uposledzenia umystowego miaty nizszg w stosunku do dzieci
z umiarkowanym i gtebokim stopniem uposledzenia umystowego ocene réwnowagi dokonang

w oparciu o PBS, jednak rdznica nie byta istotna statystycznie (p=0,07).
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Ryc. 19. Ocena rownowagi statycznej w zaleznosci od stopnia opdznienia rozwoju umystowego.
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4. 3. 7. Ocena rownowagi ciata w zaleznosci od obecnoscig wady wzroku i stuchu

Nie wykazano rdéznic pomiedzy rGwnowagg ciata dokonang w oparciu o PBS pomiedzy
dzie¢mi z wadg wzroku (p=0,95) lub stuchu(p=0,63), a dzieémi bez tych patologii Podobnie
w przypadku rownowagi statycznej nie wykazano réznic w zaleznosSci od obecnosci wad stuchu

(p=0,53) i wzroku (p=0,1).
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5. Dyskusja

Dzieci z ZD napotykajg trudnosci w funkcjonowaniu w zyciu codziennym. Jedng
z przyczyn jest opdinienie rozwoju motorycznego oraz niewtasciwe wzorce ruchu,
a takze ograniczenia poznawcze spowodowane niepetnosprawnoscig intelektualng [27].
Innymi  czynnikami negatywnie wptywajagcym na funkcje motoryki duzej dzieci z ZD sa:
hipotonia miesniowa, obnizona sita miesniowa i hipermobilnos$¢ stawdéw [3]. Jednak stopien
obnizonego napiecia miesniowego, podobnie jak wielkos¢ sity miesniowej czy zakres ruchu
nie sg u wszystkich dzieci jednakowe [41]. Dlatego tez wymienione czynniki zaburzajgce rozwaj
dzieciom z ZD sg komponentami oceny SNR, ktdra poprzedza ocene funkcji motoryki duzej
za pomocg GMFM—-88 [142]. W niniejszej pracy po raz pierwszy w Polsce dokonano oceny
funkcji motoryki duzej dzieci z ZD za pomocg skali GMFM-88. W przeprowadzonym badaniu
wiekszos¢ dzieci stanowity osoby z lekkim stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 1)
(ryc. 1). Wyniki te rdznig sie od przedstawionych w literaturze, gdzie wiekszos¢ dzieci stanowili
pacjenci z umiarkowanym stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR 2). By¢ moze
powodem rdznic jest wiek dzieci, mianowicie w przeprowadzonym badaniu $rednia wieku
wynosita 6 lat i 3 miesigce, natomiast w obydwu badaniach przedstawionych w literaturze
Srednia wieku dzieci wynosita okoto 2 lata i 4 miesigce (28,7 miesiecy i 28,9 miesiecy) [29,
147]. Napiecie i sita miesniowa sg szczegdlnie niskie w niemowlectwie i w okresie wczesnego
dziecinstwa, a z wiekiem znaczaco sie zwiekszajg [3, 4, 41]. Starszy wiek dzieci w niniejszym
badaniu w poréwnaniu do dzieci przedstawionych w badaniach Palissano i Russel, mogt
przyczyni¢ sie do czestszego kwalifikowania pacjentéw w przeprowadzonym badaniu do grupy
SNR 1, ktérg charakteryzuje wystarczajgce do wykonania ruchu napiecie i sita miesniowa.
Z kolei w grupie dzieci z SNR 2 napiecie i sita miesniowa sg nieadekwatne, aby wykonac ruch
[142]. Dzieci z ZD w okresie niemowlecym i wczesnego dziecifistwa charakteryzuje zbyt mata
sita i niewystarczajgce napiecie miesniowe by zainicjowac zabawe [41]. Dlatego w badaniach
przedstawionych w literaturze, w ktdrych wiekszosé stanowity dzieci w okresie wczesnego

dziecinstwa, czesciej przyporzagdkowywano je do grupy SNR 2 [30, 146].

Inne czynniki mogace wptywad na zycie codzienne dzieci z ZD to: wrodzone wady serca
(54%), wady wzroku (40%), stuchu (28%), zaburzenia wydzielania hormondéw tarczycy
(16 — 71%) czy otytos¢ 30 — 50% [148]. W przeprowadzonym badaniu wyzej opisane problemy
zdrowotne wystepowaty z nastepujgcy czestotliwoscig: wrodzone wady serca - 58%, wady

stuchu - 19%, wady wzroku - 40%, zaburzenia wydzielania hormondw tarczycy - 59%, otytos¢
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u 4% badanych (otytos¢ oraz nadwaga tgcznie u 17 % dzieci). Otytos¢ dotyczyta znacznie
mniejszej liczby dzieci w poréwnaniu do danych z literatury [148]. Niewielka liczba oséb
otytych w grupie badanej koresponduje z kolei z innymi doniesieniami naukowymi, ktére
dotyczyty oséb z ZD o znacznie wiekszej rozpietosci wieku niz badania Mystek — Prucnal (0 - 3
r.z.), od 0 do 18 lat oraz od 0 do 5 lat, w ktérych rowniez nie wykazano problemu otytosci
u dzieci z ZD [140, 149]. Niskie wartosci wskaznika BMI podawane przez Myrelid oraz Husain
oraz uzyskane przez dzieci w niniejszym badaniu, mogg wynika¢ z trudnosci w przyjmowaniu
pokarméw zwigzanych z problematycznymi  funkcjami oralno — motorycznymi
m.in. z potykaniem badZ oddychaniem obserwowanymi u dzieci z ZD ponizej 2 r.z [3, 150].
Wraz z wiekiem obserwuje sie tendencje do wzrostu wartosci wskaznika BMI u dzieci
z ZD [150]. Taka tendencje mozna byto réwniez zaobserwowaé w niniejszym badaniu (mimo ze
dane te nie zostaty zaznaczone w wynikach), gdzie wsréd dzieci powyzej 6 r.z. otyli stanowili
juz 8%, a otyte i z nadwagg 27%. Jednak nadal odsetek dzieci z BMI przekraczajagcym norme nie
byt duzy, z uwagi na bardzo duzg aktywnosé, ktérg charakteryzowata grupe badana.
Mianowicie, wszyscy badani pacjenci regularnie uczestniczyli w zajeciach nie tylko

rehabilitacyjnych, ale i rekreacyjnych, takich jak ptywanie czy taniec.

Na podstawie dokumentacji szpitalnej uzyskano informacje o: masie urodzeniowej,
ilosci punktow w skali Apgar ocenionych w 5 minucie zycia, tygodniu, w ktérym nastgpit pordd.
Badane dzieci z ZD urodzity sie zazwyczaj o czasie, z masg urodzeniowg przekraczajgcg 2500g
i uzyskaty w skali Apgar w 5 minucie zycia wiecej niz 7 punktéw. Dane te sg potwierdzeniem
informacji zawartych w literaturze, iz dzieci z ZD nie majg wiecej niz dzieci bez dodatkowego
chromosomu czynnikdw ryzyka zagrozenia zycia w okresie okofoporodowym [93].
W przeprowadzonym badaniu sprawdzono jak czesto obserwowane byty nieprawidtowosci
w obrazie USG przezciemnieniowym w postaci zmian przestrzeni ptynowych
wewnatrzczaszkowych, malformacji naczyniowych, obecnosci torbieli. Zmiany dotyczyty 11%
dzieci. U pacjentéw z ZD wystepujg liczne nieprawidtowosci w budowie uktadu nerwowego,
niektére z nich mogg by¢ widoczne w pierwszych miesigcach zycia w badaniu USG
przezciemieniowym. Prawdopodobnie, z powodu nadekpresji genu DYRK 1 w obrazie USG
u niemowlat z ZD moze dochodzi¢ do powiekszenia rozmiaréw komdr madzgu, zwtaszcza
trzeciej komory médzgu [150, 151]. Proces ten moze by¢ takie zwigzany z nieprawidtowg
produkcjg badz wchtanianiem ptynu mézgowo — rdzeniowego [151]. Powiekszenie komor

mozgu moze miec znaczenie w etiologii uposledzenia umystowego u dzieci z ZD. Zwtaszcza
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wczesniej wspomniane powiekszenie trzeciej komory madzgu, poniewaz towarzyszy wielu

chorobg OUN przebiegajgcym z zaburzonym funkcjonowaniem poznawczym [150, 151].

Uposledzenie umystowe wystepuje niemal wsrdod wszystkich pacjentéw z ZD.
Psychologowie u wiekszosci dzieci z ZD stwierdzajg umiarkowany badz lekki stopien opdznienia
rozwoju psychoruchowego [3]. Podobna tendencja widoczna byta w przeprowadzonym
badaniu, w ktérym psychologowie ocenili opdznienie rozwoju psychoruchowego w stopniu
umiarkowanym u 70% dzieci, a w stopniu lekkim u 19% badanych. Wséréd zaledwie 4%
wystepowato gtebokie uposledzenie umystowe, a norme w zakresie funkcjonowania

poznawczego na podstawie dokumentacji psychologéw odnotowano u 7% pacjentéw.

Jednym z blizej poznanych czynnikéw predysponujgcych do urodzenia dziecka z ZD jest
wiek matki > 35 r. z. Ryzyko urodzenia dziecka z ZD wynosi 1:352 u kobiet w wieku 35 lat,
natomiast u kobiet w wieku 40 lat 1:85 [4]. W przeprowadzonym badaniu sredni wiek matki
w chwili urodzenia dziecka z ZD wynosit 33 lata £ 7 lata. Zgodnie z danymi literaturowymi dzieci
z ZD rodzone sg w wiekszosci przez matki ponizej 35 roku zycia, poniewaz ogdlnie w tym wieku
wiekszos¢ kobiet zachodzi w cigze. Jednakze nie zmienia to faktu, ze wraz z wiekiem mozliwos¢

urodzenia dziecka z ZD wzrasta [4].

Do waznych celdéw terapii dzieci z ZD nalezy rozwijanie ich funkcjonalnych zdolnosci
ruchowych i poznawczych, dzieki ktorym dziecko a z czasem dorosty z ZD bedzie mdgt brac
udziat w Zzyciu spotecznym, z czasem zawodowym [152]. Dlatego bardzo wazna jest
jak najwczesniejsza stymulacja rozwoju ruchowego. Wczesna interwencja, a takze stymulacja
na dalszych etapach Zycia pozwalajg zmniejszy¢ opdinienie  psychoruchowe
i umozliwiajg rozwdj oraz zdobycie zdolnosci niezbednych do funkcjonowania w Zzyciu
codziennym [3, 35]. Skuteczna pomoc jest mozliwa, jesli zostang wytyczone odpowiednie cele
terapii wspomagajgcej rozwdéj. Wyznaczenie ich jest tatwiejsze jesli monitorowane s3
zdolnosci, ktére dziecko juz zdobyto, a jakie powinno jeszcze osiggngé w pordéwnaniu
do typowo rozwijajacych sie réwiesnikéw. Takg doktadng ocene rozwoju, a tym samym
wyznaczenie kolejnych celdw umozliwia skala GMFM-88. W niniejszym badaniu uzyto
jej w celu sprawdzenia czy istniejg czynniki wykazujace zwigzek z oceng funkcji motoryki duze;j.
Zwtaszcza, ze zauwazono, ze poziom rozwoju ruchowego i jakosé funkcjonowania oséb z ZD s3
bardzo rdine i niejednolite. Jednym z czynnikdw, ktdérego zalezno$¢ z motorykg duig
porownano w niniejszym badaniu byta pteé. Istniejg doniesienia naukowe, 7e dziewczeta

z ZD otrzymujg wyzsze oceny w zakresie rozwoju ruchowego [35, 153]. W przeprowadzonym
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badaniu nie zaobserwowano réznic w rozwoju ruchowym w zaleznosci od pici. Istniejg prace
badawcze, w ktérych nie poréwnuje sie zalezno$ci motoryki dzieci z ZD od ptci, co by¢ moze
wskazywac na zatozenie, jakie poczynili autorzy tych badan, ze pteé nie jest czynnikiem
znaczgco rdznicujgcym ocene motoryki [29, 35]. W zastosowaniu dla dzieci z ZD autorzy skali
GMFM-88 uwazajg za zasadne stosowanie innego czynnika rdznicujgcego ocene funkcji
motoryki duzej: stopien niepetnosprawnosci ruchowej, wyznaczony wg SNR [142, 147, 155].
Podziat wg SNR rdzni sie od podziatu stosowanego w przypadku oceny GMFM-88 dzieci
z mdézgowym porazeniem dzieciecym, mimo ze w obydwu zespotach chorobowych uzywa sie
takich samych okreslen odnoszacych sie do stopnia niepetnosprawnosci ruchowej dzieci: lekki,
umiarkowany i znaczny [142]. Okreslajgc SNR w przypadku dzieci z ZD uwzgledni¢ nalezy
napiecie i site mie$niowa, zdolnos¢ do zainicjowania ruchu oraz ogdélng sprawnosc¢ dziecka.
Jednakze w zastosowaniu dla dzieci z ZD sam podziat wg SNR, zgodnie z opinig autoréw skali,
nie jest wystarczajacy, co wykazano réwniez w niniejszym badaniu (tabela 4). Dlatego zgodnie
z zaleceniami uzywajagc GMFM-88 w zastosowaniu dla dzieci z ZD stosuje sie zaréwno podziat
ze wzgledu na SNR jak i na wiek (tabela 5)[29, 142, 147, 155]. Dopiero uwzglednienie obydwu
tych czynnikéw wykazato rdznice istotne statystycznie w ocenie funkcji motoryki duze;j.
Na uwage zastuguje fakt, ze w literaturze stosowany jest podziat na nastepujace grupy
wiekowe: ponizej oraz powyzej 3 r.z., jak i podziat tréjczynnikowy: ponizej 3 r.z., 3 — 6 lat
oraz > 6 r.z. [29, 147]. W przeprowadzonym badaniu réznice w ocenie motoryki pomiedzy
grupg dzieci w wieku 3 — 6 lat vs > 6 r.z. nie byty istotne statystycznie, co moze w pewnym
stopniu uzasadniaé podziat dzieci z ZD na 2 grupy wiekowe: ponizej i powyzej 3 r.z. stosowany
przez niektérych autoréw [29, 147]. Jednakze z uwagi na duzg rozpietos¢ grupy badanej

pozostano przy podziale tréjczynnikowym.

W przeprowadzonym badaniu zaden z pacjentéw z ZD w grupie wiekowej 3 — 6 lat
z réznym stopniem wg skali SNR nie osiggnat maksymalnej wartosci GMFM-88, mimo ze wiek
wielu z badanych w tej grupie przekraczat 5 r.z. (GMFM-88 zawiera zadania ruchowe, ktére
powinny umie¢ wykona¢ typowo rozwijajgce sie pieciolatki) [140]. Potwierdza to inne
doniesienia naukowe, ktére wskazujg, ze dzieci z ZD do 6 r.z. nie osiggajg zdolnosci
motorycznych, ktdre posiadajg dzieci typowo rozwijajgce sie w wieku 5 lat [35, 147]. W wieku 5
lat réznica pomiedzy dzie¢mi z ZD w pordwnaniu do dzieci z ogdlnej populacji jest juz bardzo

znaczna i wynosi 2 lata [32, 35].

W niniejszym badaniu ocena funkcji motoryki duzej byta bardzo zrdznicowana.

Przeanalizowano czy takie czynniki, jak: skala Apgar, czas porodu oraz masa urodzeniowa
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wptywajg na ocene motoryki duzej. Nie zaobserwowano zaleznosci pomiedzy motoryka duza
a punktacjg w skali Apgar, przy czym nalezy zaznaczy¢, ze ocena w skali Apgar nigdy nie byta
przeznaczona do okreslania czy przewidywania neurorozwoju dziecka, ale do okreslania
mozliwosci przezycia noworodka [156, 157]. Wynika z tego, ze dzieci z niskg punktacjg w skali
Apgar nie sg koniecznie narazone na deficyty rozwojowe. Nie wykazano zwigzku réwniez
pomiedzy GMFM-88 i czasem trwania cigzy. Dzieci urodzone przedwczesnie mogg ewentualnie
wykazywac opdznienie w zakresie rozwoju psychoruchowego do 3 r.z. [157]. Jednakze istnieje
szansa, ze w wyniku podjetych dziatan specjalistycznych ich rozwdj ruchowy bedzie
prawidtowy. Zwtaszcza, 7e dzieci przedwczesnie urodzone cechuje szybkie tempo rozwoju
psychomotorycznego w okresie niemowlecym i poniemowlecym, co przyczynia
sie do wyrdwnania opdznien rozwojowych w kazdej z jego sfer [157]. Potwierdzajg to niniejsze
badania, w ktérych przedwczesny pordd nie wykazat zwigzku z oceng motoryki. Problemy
zdrowotne, ktére mogtyby wigzac sie z wczesniactwem i niskg masg urodzeniowa zaznaczaja
sie zwtlaszcza w pierwszym okresie zycia. W kolejnych latach nie sg juz tak widoczne réznice
w postaci zapadalnosci na choroby czy czestszej hospitalizacji u dzieci z niskg masa
urodzeniowg i wczesniakbw w pordwnaniu do dzieci eutroficznych [158]. Zwtfaszcza,
Ze wyrownywaniu szans rozwojowych sprzyjajg mozliwosci kompensacyjne, plastycznosé
tkanki nerwowej oraz obecnos$¢ specjalistycznej opieki medycznej oraz stymulacja rozwoju
w ramach wczesnej interwencji [8, 13, 18)]. Zaburzenia w pierwszych miesigcach zycia
nie muszg swiadczy¢ o definitywnej patologii, w tym o uszkodzeniu OUN [159]. Dzieci z ZD
z uwagi na wczesne rozpoznawanie aberracji chromosomowej sg pod opiekg licznych
specjalistdw juz od pierwszych dni zycia, w tym pod opieka fizjoterapeuty wspierajgcego
dziecko w zakresie zdobywania kolejnych funkcji motorycznych. Stagd od samego poczatku
zmniejszane jest ryzyko wystgpienia deficytéw spowodowanych przedwczesnym porodem,
niskg masg urodzeniowg czy niskg punktacjg w skali Apgar. Dlatego kompleksowa interwencja
medyczna i terapeutyczna powinna rozpoczac sie jak najwczesniej [3]. Zaktada sie, iz dzieki
wtasciwe] opiece i stymulacji rozwoju, dzieci z ZD nie tylko zmniejszg stopien opdznienia,

ale takze poprawig jakos¢ zycia i jakos$¢ ruchu [41].

Jednakze nawet zastosowanie wczesnej interwencji terapeutycznej nie powoduje
zrownania wieku osiggniecia umiejetnosci poszczegdlnych funkcji rozwoju ruchowego
przez dzieci z ZD z dzie¢mi zdrowymi [29]. Opanowanie czynnosci motorycznych wymaga
pewnej dojrzatosci, gotowosci uktadu nerwowego i miesniowo — szkieletowego [29].

Zaburzenia proceséw dojrzewania uktadu nerwowego, hipotonia miesniowa i wiele innych
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probleméw zdrowotnych wspdtwystepujacych u dzieci z ZD przyczyniajg sie do tego,
ze zdolnosci ruchowe osiggane sg z opdznieniem stanowigcym w przyblizeniu podwojenie
przecietnego wieku zdobycia okreslonej funkcji przez dzieci typowo rozwijajgce sie [29].
Przyktadem jest zdolnos$¢ chodzenia, stanowigca pewien charakterystyczny dla cztowieka etap
rozwoju ruchowego [30, 42]. Dzieci typowo rozwijajgce sie osiggajg te zdolnoscé
okoto 12 m.z. Natomiast dzieci z ZD okoto 24 - 28 m.z. [29, 61]. W przeprowadzonym badaniu
wiekszo$¢ dzieci posiadato umiejetnos¢ chodzenia dopiero w przedziale wiekowym od 3 r.z.
do 6 r.z. Podobny okres osiggniecia chodzenia podaje Melyn [160]. Palissano na podstawie
badan za pomoca skali GMFM — 88 okreslit, iz pierwsze préoby chodzenia u dzieci z ZD
rozpoczynajg sie okoto 3 r.z. [30]. Chodzenie, podobnie jak inne zdolnosci ruchowe jest
przyktadem umiejetnosci motorycznej, w zakresie ktdrej dzieci z ZD wykazujg nie tylko
opdznienie, ale takze nieprawidtowy wzorzec tej aktywnosci ruchowej - chodzg na szerokiej
podstawie, w niewielkim stopniu wykonujg ruchy rotacji tutowia, zastepuja ruch zgiecia
w stawie biodrowym nadmiernym odwodzeniem koriczyn dolnych (chdd kaczkowaty) [61].
Tymczasem osiggniecie zdolnosci chodzenia jest uznawane za poczatek pewnej niezaleznosci
dziecka, a takze sprawia, ze opieka nad dzieckiem staje sie fatwiejsza [61]. Stad opdznienie
w zakresie osiggniecia dwunoznej lokomocji moze przynosi¢ konsekwencje nie tylko w zakresie
rozwoju ruchowego, ale takie spotecznego [61]. Zdolno$¢ przyjmowania pozycji stojgcej
u dzieci z ZD przypada na okres okoto 17 m.z. [61]. Zazwyczaj pozycja ta jest przyjmowana
przez dzieci z omawiang aberracjg chromosomowg nie tylko z opdznieniem, ale réwniez
w sposob nietypowy: bez naprzemiennej pracy konczyn dolnych zwigzanej z wykorzystaniem
kleku jednondz, ale poprzez przeniesienie ciezaru ciata rownoczesnie na obie koriczyny dolne.
W zwigzku z tym dzieci z ZD bardzo rzadko przyjmujg pozycje stojaca z jednoczesng rotacja
tutowia, zamiast tego podciggajg sie do gory na rekach [48]. W przeprowadzonym badaniu
zdolnos¢ samodzielnego stania posiadata wiekszosci dzieci (95%) w przedziale wiekowym
3 — 6 lat. Natomiast w pierwszej grupie wiekowej zaledwie 10% z badanych dzieci potrafita
przyja¢ i utrzymac pozycje stojacg. Dzieci typowo rozwijajgce sie osiggajg zdolnosé
samodzielnego utrzymania pozycji stojagcej w 9 — 10 m.z. [38]. Zaréwno zdolnosé
samodzielnego stania jak i chodzenia wyrdzniajg sie na tle poprzedzajgcych je w rozwoju
zdolnosci motorycznych, poniewaz wigzg sie z potrzebg odpowiedniej pracy miesni, innej
niz synergie zgieciowe typowe dla wieku niemowlecego oraz odpowiedniego kierunku
napinania miesni (dystalno — proksymalnego, zastepujgcego wczesniejszy proksymalno —
dystalny) [44]. Odpowiednia kontrola napiecia miesniowego dla dzieci z ZD jest trudna z uwagi

na genetycznie uwarunkowang hipotonie miesniowg. Bardzo waznym czynnikiem
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wptywajgcym na jakos$é uzyskanej pozycji stojgcej sg miesnie brzucha, ktére jesli
nie charakteryzujg sie odpowiednim napieciem, wynikajgcym z przeciwdziatania sile grawitacji,
beda wptywaty na utozenie stop w pronacji (tzw. stopy koslawe) [41].

W przeprowadzonym badaniu zaobserwowano, iz w grupie wiekowej do 3 r.z. istniatfa
zalezno$¢ istotna statystycznie pomiedzy oceng rozwoju ruchowego a wysokoscig ilorazu
rozwojowego wyznaczonego przez psychologéw wg skali Brunet - Lezine. Zwigzek ten mozna
wyttumaczy¢ tym, ze wolniej przebiegajgcy rozwéj ruchowy powoduje wolniejsze tempo nauki
réznych zdolnosci nie tylko motorycznych [35]. Zwtaszcza w pierwszych latach zycia, kiedy
rozwdj ruchowy i poznawczy sg ze sobg silnie zwigzane. Podstawowym warunkiem uczenia
sie w omawianym okresie zycia jest ruch [161]. Na bazie czynnosci ruchowych tworza
sie umiejetnosci poznawcze [161]. Dziecko poznaje $wiat poprzez dotykanie, branie zabawek
do buzi, ogladanie [4]. W zwigzku z tym opdziniony rozwdj ruchowy moze powodowac
wolniejsze tempo eksplorowania otoczenia, stuzgcego nabywaniu réznorodnych doswiadczen
i zdolnosci [4]. Przyktadem jest opdznienie osiggniecia zdolnosci czworakowania, funkcji, ktéra
powinna zosta¢ osiggnieta przez dzieci w pierwszym okresie zycia [42]. Zalety czworakowania
podkreslajg specjalisci wielu dziedzin [42, 46, 55, 56]. Czworakowanie wymaga zdolnosci
utrzymania réwnowagi oraz innych zdolnosci koordynacyjnych, angazuje zmyst dotyku
i propriocepcje. Umozliwia synchronizacje widzenia, styszenia, czucia i ruchu, tak aby dziecko
miato petniejszy obraz otoczenia. Poza tym jest przygotowaniem do pozycji stojacej [53].
Istniejg dane w literaturze, ze dzieci, ktére nie czworakowaty mogg wykazywac trudnosci

W procesie uczenia oraz w procesie ksztattowania sie lateralizacji jednostronnej [55, 56].

Podobny zwigzek pomiedzy zdolnosciami motoryki duzej a rozwojem poznawczym
zaznaczat sie, ale w nieco mniejszym stopniu wsrdd dzieci zZD powyzej 6 r.z. (ryc. 6). W grupie
badanej obserwowano uzyskiwanie wyzszych wynikéw przez dzieci z lekkim i umiarkowanym
stopniem uposledzenia umystowego w pordwnaniu do dzieci z gtebokim stopniem
uposledzenia umystowego. Jednak trudno byto wyznaczy¢ zalezno$¢ statystyczng pomiedzy
oceng motoryki a upos$ledzeniem umystowym z uwagi na niewielkg liczbe dzieci > 6 r.z.
z gtebokim stopniem uposledzenia umystowego. Wiek > 6 r.z. jest okresem duzej aktywnosci
ruchowej, w tym w zakresie rozszerzania umiejetnosci zwigzanych z koordynacjg ruchéw [13].
U dzieci z ZD mogg wystepowac trudnosci w zakresie wykonywania czynnosci wymagajacych
zdolnosci koordynacyjnych m. in. z uwagi na hipoplazje ciata modzelowatego [64].
Poza tym > 6 r.z., dzieci uczg sie wielu umiejetnosci sekwencyjnych, dzieki ktérym mozliwe jest

czesciowo samodzielne funkcjonowanie: chodzenie po schodach, taniec, a takze innych
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czynnosci, ktére ugruntowuja wczesniej nabyte umiejetnosci [42]. Poza tym czynnosci
motoryczne typowe dla wieku > 6 lat wymagajg od dzieci z ZD znacznie wiecej kontroli w czasie
ich wykonywania, przyktadem jest schodzenie ze schodéw w sposdb naprzemienny [41]. Inne
umiejetnosci typowo osiggane w wieku > 6 lat, takie jak bieganie wymagajg nauczenia
sie zmiany tempa w trakcie ruchu, ,,wyuczenia sie” pojecia predkosci oraz odpowiedniej rotacji
tutowia [41]. Bieganie tez wymaga osiggniecia tzw. fazy lotu, kiedy obydwie konczyny dolne
nie majg kontaktu z podtozem. Taka faza u dzieci z ZD nie wystepuje [64]. Podsumowujac,
widoczna tendencja do otrzymywania wyzszej oceny GMFM-88 przez dzieci > 6 r.z. z lekkim
i umiarkowanym stopniem upos$ledzenia umystowego w poréwnaniu do dzieci z gtebokim
stopniem uposledzenia umystowego, moze wynikac z potrzeby wiekszej kontroli ruchu w czasie
wykonania czynnosci, wyczucia predkosci ruchu, umiejetnosci zmiany szybkosci ruchu,
zaangazowania w wiekszym stopniu zdolnosci koordynacyjnych w wykonywany ruch.

Innym czynnikiem, ktéry moze wigzac sie z trudnosciami w rozwoju motorycznym jest
nadmierna masa ciata. Tendencja do nadwagi jest szczegdlnie duza u pacjentéw z ZD
w poznym okresie dziecinstwa. W badaniu przeprowadzonym przez Styles i Cole 30% dzieci
z ZD powyzej 10 r.z. prezentowaty wskaznik BMI powyzej 91 percentyla, a 20% powyzej 98
percentyla [162]. Natomiast w catej grupie badanej (dzieci w wieku od 5 do 18 lat) Sredni
wskaznik BMI oscylowat wokoét 75 percentyla — wskazujgcego na prawidtowg mase ciata.
W przeprowadzonym badaniu wiekszo$¢ stanowity dzieci z prawidtowym BMI (od 5 do 85
percentyla), natomiast dzieci z otytosciag czy nadwagg byto bardzo niewiele. Co wiecej,
u pacjentéw, u ktdrych stwierdzono otytos$é nie obserwowano réznic w rozwoju motorycznym
w poréwnaniu do pozostatych dzieci. Przyczyng moze by¢ znacznie wieksza Swiadomos¢ wsrdd
rodzicow i opiekundw dzieci z ZD problemu otytosci i jej konsekwencji, uczestniczenie
wszystkich dzieci w zajeciach wspomagajacych rozwdj ruchowy, angazowanie dzieci starszych
w liczne zajecia aktywizujgce i sportowe, a takze pielegnowanie wtasciwych nawykdow
zywieniowych, majgcych na uwadze wolniejszy metabolizm u dzieci z ZD i mniejsze
zapotrzebowanie na kalorie [3, 4]. Niektére z aktywnosci podejmowanych przez dzieci z ZD
to ptywanie, taniec, jazda na nartach i wiele innych. Powszechnie znane korzysci wynikajace
z tych aktywnosci ruchowych to utrzymanie ogdlnej sprawnosci fizycznej, wtasciwej masy ciata,
lepsza wytrzymatos$é i sita miesniowa, dobra kondycja uktadu oddechowego i krwionosnego,
wzrost pewnosci siebie, poczucia samodzielnosci, dobry humor, poprawa zdolnosci
poznawczych, a takze mozliwos¢ interakcji spotecznych [41].

Prawidtowo przebiegajgcy rozwdj ruchowy jest waznym czynnikiem zwigzanym

z ksztattowaniem sie prawidtowej postawy ciata [164]. Rozpatrujgc rozwdj ruchowy
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i posturogeneze od okresu niemowlecego, warto zaznaczy¢, ze odcinkowy wyprost kregostupa
powinien nastgpi¢ w 3 m.z. Dzieki temu barki powinny obnizy¢ sie, ich pierwotna protrakcja
powinna sie zdecydowanie zmniejszy¢, umozliwiajgc prawidiowe utozenie gtéw kosci
ramiennych w panewkach, co z kolei daje dziecku mozliwos¢ stabilnego podparcia na tokciach
w lezeniu na brzuchu [38]. Prawidlowa aktywnos$¢ posturalna jest réwniez warunkiem
skoordynowanego ruchu gtowg. Etap rozwoju w postaci symetrycznego podporu na tokciach,
stanowi jedng z préb badanych za pomocg GMFM-88. Dziecko prawdopodobnie bedzie miato
trudnosci z osiggnieciem tej funkcji, a co za tym idzie réwniez z kolejnymi nastepujgcymi
po sobie zdolnoSciami rozwoju ruchowego, jesli nie nastgpi peten wyprost kregostupa [165].
»Kazdy ruch ma swaéj ukfad posturalny, z ktérego moze by¢ zapoczgtkowany, przeprowadzony
i kontrolowany” Bobath [33].

Innymi zdolnosciami motorycznymi ocenianymi za pomocy skali GMFM-88
i réznicujgcymi dzieci pod wzgledem rozwoju motorycznego w pierwszym okresie zycia sg takie
umiejetnosci, jak: chwytanie (zabawek) w linii $rodkowej ciata w lezeniu na plecach
oraz unoszenie konczyn dolnych [29, 142]. Czynnikiem wptywajgcym na jako$¢ omawianych
funkcji jest napiecie miesniowe [18]. Zgodnie z koncepcjg neurorozwojowg obnizone napiecie
miesniowe moze przyczyniac¢ sie do powstawania wad postawy. Przyktadem jest hiperlordoza
ledzwiowa [18]. Pogtebiona lordoza odcinka ledZzwiowego moze mieé zwigzek
z nieprawidtowym napieciem miesniowym i nieprawidtowg aktywnoscig dziecka, a tym samym
z otrzymaniem nizszej oceny GMFM-88 w pordwnaniu do dzieci z ZD, u ktdorych wystepuje
prawidtowe uksztattowanie odcinka ledZzwiowego kregostupa. Powigzane ze sobg aspekty
motoryki i postawy znalazty odzwierciedlenie w niniejszym badaniu, w ktérym wykazano
u dzieci ponizej 3 r.z. istotny statystycznie zwigzek miedzy obecnoscig hiperlordozy odcinka
ledzwiowego kregostupa — s$wiadczacej o braku prawidtowego ,ukfadu posturalnego”
a otrzymywaniem nizszej punktacji GMFM-88. W pozostatych grupach wiekowych zaleznos¢
pogtebionej lordozy i oceny GMFM-88 nie byta istotna statystycznie. Aczkolwiek widoczna byta
tendencja ws$réd dzieci z prawidtowym uksztattowaniem kregostupa ledzwiowego
do otrzymywania wyzszej punktacji GMFM-88. Przyczyng braku wyraznych rdéznic miedzy
dzie¢mi starszymi od 3 r.z. z pogtebiong lordozg w poréwnaniu do dzieci z prawidtowo
uksztattowanym odcinkiem ledZzwiowym kregostupa upatrywaé mozna w tym, ze hiperlordoza
ledzwiowa jest fizjologiczna u dzieci, ktére zaczynajg przyjmowac pozycje pionowg [166].
U badanych dzieci z ZD okres osiggniecia tej zdolnosci w wiekszosci przypadat na przetom
3 -6 r.z. Pozycja pionowa wymaga od dziecka efektywnego przeciwdziatania sie sile grawitacji,

co zwarzywszy na stabe powtoki brzuszne, na ktdre dodatkowo dziata masa narzaddéw jamy
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brzusznej oraz wrodzone obnizone napiecie miesniowe, powoduje pogtebienie lordozy
ledZzwiowej [145]. Obserwowano u badanych dzieci z ZD, ze pogtebiona lordoza towarzyszyta
zdolnosciom motorycznym osigganym w wieku 3 — 6 lat, stad trudno byto stwierdzi¢ réznice
pomiedzy motoryka u dzieci z hiperlordozg badz jej brakiem w tym okresie zycia. Wsréd dzieci
> 6 r.z. rowniez nie zaobserwowano istotnych statystycznie rdzinic miedzy motoryka
w zaleznosci od obecnosci wady kregostupa odcinka ledZzwiowego. Okres > 6 r.z. zwigzany jest
z rozpoczeciem nauki w szkole zaréwno przez dzieci ZD jak i dzieci bez tej aberracji
chromosomowej. Wiek 7 lat nazywany jest krytycznym okresem posturogenezy
z uwagi na konieczno$¢ przystosowania sie do nowych warunkow, jak dtugotrwate pozycje
statyczne: siedzenie w tawkach szkolnych, noszenie dodatkowych ciezaréw, a takze zwigzany
jest z czynnikami psychicznymi charakterystycznymi dla tego okresu takimi jak lek czy trema
przed nowymi sytuacjami [145]. Z tego wynika, ze obecnos¢ hiperlordozy moze wystepowac
w tym okresie niezaleznie od lepszej czy gorszej oceny motoryki, a zwigzana jest z typowymi
dla tego wieku sytuacjami, ktére dotyczg dzieci zaréwno z ZD jak i dzieci zdrowych
rozpoczynajacych nauke w szkole.

Pogtebienie lordozy ledZwiowej moze by¢ zwigzane z ustawianiem obydwu stdp
w nadmiernej pronacji [73]. Te zmiany mogg zmienia¢ biomechanike konczyn dolnych,
powodujgc nadmierng zamiast fizjologicznej pronacje w czasie chodu. Ustawianie stop
w pronacji prowadzi do takich zmian, jak: sptaszczenie tuku podtuznego oraz poprzecznego.
Dochodzi do poszerzenia Srédstopia [73]. Zmiany te sg czesto obserwowane u dzieci z ZD
z uwagi na hipotonie miesniowg i wiotkos¢ stawdw [167]. Co wiecej dzieci z ZD chodza
podobnie jak osoby z ptaskostopiem w charakterystyczny sposdb, sprawiajagcy wrazenie
niestabilnego [168]. Brakuje bowiem ptynnego przejscia przez zewnetrzng czes$¢ stopy
po podparciu pietg i odbicia od palucha [73]. Zamiast tego brzeg wewnetrzny stopy opada [73].
Koslawos$¢ stopy powoduje, ze w czasie chodu obcigzana jest poczagtkowo pierwsza kosé
Srodstopia  zamiast pigtej, co sprawia, iz wiekszos¢ ciezaru stale znajduje
sie na przysrodkowej stronie stopy [86]. W ostatniej fazie podporu stopa ma za zadanie
petnienia stabilnej czy nawet sztywnej diwigni. Tymczasem u oséb ze stopg ptaska
z towarzyszaca koslawoscig i przewagg ewersji, wiezadta nie stabilizujg w wystarczajagcym
stopniu stopy. Te funkcje przejmujg inne dodatkowe struktury: miesnie zarGwno wewnetrzne
jak i zewnetrzne, ktére maksymalnie napinajgc sie zastepujg prace wiezadet i ulegajg
ostabieniu [73]. Tak wyrazne potgczenie sposobu poruszania sie z postawg ciata oraz czeste
wystepowanie stopy ptasko — koslawej u dzieci z ZD w okresie dziecinstwa i dorostosci

powoduje, ze nie ma istotnego statystycznie zwigzku miedzy otrzymywaniem gorszych
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czy lepszych wynikdw w zakresie motoryki a obecnoscia wadliwej stopy [169].
Co wiecej nawet w ogdlnej populacji, w okresie wczesnego dziecinstwa nie stwierdza
sie jeszcze prawidtowego wyksztatcenia sklepienia podtuznego stopy [170]. Stad trudno
stwierdzi¢ zwigzek pomiedzy motorykg a omawianym parametrem postawy ciata. Zauwazono,
ze korygowanie wadliwej stopy w wieku wczesnego dziecinstwa u dzieci z ZD nie przyczynia sie
bezposrednio do szybszego osiggniecia przez nie funkcji chodzenia w poréwnaniu do dzieci,
u ktérych nie zastosowano leczenia m.in. w postaci tusek korygujgcych [61].

Negatywny wptyw na funkcje ruchowe dzieci moze wykazywac skolioza [171]. Zwigzek
taki obserwowany jest przede wszystkim u dzieci z wrodzonymi zespotami chorobowymi,
takimi, jak rozszczep kregostupa czy mdzgowe porazenie dzieciece [172]. W niniejszym badaniu
nie wykazano takich zaleznosci. By¢ moze z powodu nielicznej grupy dzieci z tg deformacja
kregostupa. Przyczyng braku negatywnych konsekwencji skoliozy na motoryke u dzieci z ZD
moze by¢é fakt, ze dzieci z ZD s3 ogdlnie bardziej sprawne niz dzieci
z mézgowym porazeniem dzieciecym [142]. Stad obecnos$¢ deformacji kregostupa w postaci
skoliozy moze nie zaburza¢ w zadnym stopniu ich rozwoju ruchowego.

W S$wietle koncepcji neurorozwojowej stan obnizonego napiecia miesniowego okresla
sie jako pierwotng przyczyne wad postawy [18]. Zgodnie z koncepcjg neurorozwojowa, u dzieci
z ZD, ktdre charakteryzuje hipotonia miesniowa, mozna przypuszczaé, ze nieprawidtowosci
w zakresie parametrow postawy ciata bedg u nich czesto wystepowaé. U dzieci z ZD
nieprawidtowosci obserwuje sie najczesciej w obrebie kregostupa (43%), stép i kolan (76%),
klatki piersiowej (25%) [77]. W przeprowadzonym badaniu znieksztatcenie kregostupa
w ptaszczyznie strzatkowej najczeSciej obserwowane bylo w odcinku ledZzwiowym
i wystepowato u 53% badanych w postaci hiperlordozy. Innymi parametrami, w obrebie
ktorych obserwowano nieprawidtowosci byty: ,rozlany brzuch” u 44% badanych, odstajgce
topatki u 30% dzieci, stopy ptasko — koslawe - wsréd 23%, szewska klatka piersiowa — u 19%
badanych, kurza klatka piersiowa u 11%, podobnie skolioza - u 11% dzieci, pogtebiona kifoza
piersiowg u 9% badanych. Na podstawie danych z literatury wynika, ze u zdrowych dzieci
hiperlordoza odcinka ledZzwiowego wystepuje u 46% dzieci [173]. Czestsze wystepowanie
u dzieci z ZD hiperlordozy bedacej elementem plecéw wklestych wg Calsone i Sraffela,
zwigzane jest z bierng kompensacjg nieprawidtowego napiecia miesniowego, z ktérym wigze
sie takze poszerzanie ptaszczyzny podparcia w czesciach dystalnych poprzez koslawienie stép
[18]. Stad wadliwej postawie ciata w postaci plecéw wklestych bardzo czesto towarzyszg stopy
ptasko — koslawe [18]. W literaturze stopa ptasko — koslawa pojawia sie u dzieci z ZD

z czestoscia 16% [174]. Z bierng kompensacjg nieprawidtowego napiecia miesniowego
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zwigzana jest obecnosé tzw. rozlanego brzucha (,zabiego”) oraz szewska klatka piersiowa [18].
Z powodu hipotonii miesniowej, wymienione nieprawidtowosci w zakresie postawy ciata
wystepujg czesciej u dzieci z ZD w pordéwnaniu do populacji zdrowej,
wsrdd ktérej rozlany brzuch i szewska klatka piersiowa wystepujg odpowiednio z czestoscig
16% i 3,5% [175]. Z kolei, jesli miesnie brzucha sg stabe, nadmiernie rozciggniete,
to dodatkowo moze predysponowaé do wystepowania pogtebionej lordozy ledZzwiowej [81].
Czeste wystepowanie hiperlordozy odcinka ledzwiowego u dzieci z ZD moze by¢ zwigzane
z wystepowaniem wyzszych przednich czesci trzondw kregéw w odcinku ledZzwiowym

w poréwnaniu do ogdlnej populacji [176, 177].

Inng wadg kregostupa obserwowang zaréwno w niniejszym badaniu, jak i wymieniang
w literaturze, jest wczesniej wspomniana skolioza [77]. To trdéjptaszczyznowe znieksztatcenie
kregostupa u dzieci z ZD moze by¢ zwigzane z wiotkoscig stawowgq i hipotonig miesniowa.
Skolioze u dzieci z ZD charakteryzuje zazwyczaj komponenta pogtebionej kifozy piersiowej
[180]. Czasami w terapii skoliozy u dzieci z ZD podejmuje sie proby leczenia znieksztatcenia
gorsetem. Jednakze w przypadku oséb z ZD dotychczas nie stwierdzono skutecznosci takiego
postepowania [179]. Skolioze mozna rozpoznac poprzez wykonanie testu Adamsa. Jesli test
jest dodatni, to w trakcie wykonywania sktonu, na plecach pacjenta obserwuje sie
w rotacje kregdw w kregostupie piersiowym w postaci garbu zebrowego czy w kregostupie
ledzwiowym watu miesniowego [181]. Niektdre badania podajg, ze czesto$¢ wystepowania
skoliozy u dzieci z ZD wynosi 50 %. Dane te dotyczg grupy dzieci z gtebokim uposledzeniem
umystowym przebywajgcych w osrodkach opiekuriczych. By¢ moze wyniki niniejszego badania,
jak i badania przeprowadzonego prze Kus (9% dzieci z ZD), ktére wskazujg na stosunkowo matg
liczbe dzieci ze skoliozg zwigzane sg z faktem, ze nie ma juz osrodkéw opiekurczych
przeznaczonych wytgcznie dla dzieci z ZD [8, 179]. W zwigzku z tym dzieci i dorosli z ZD
uczestniczg w réznorodnych zajeciach aktywizujgcych czy korygujacych postawe ciata lub inne
nieprawidtowosci. Znajdujg sie pod opieka rodzicow, ktérzy skupieni s3 na indywidualnych
potrzebach tylko ich pociech oraz kontrolowani sg nieustannie, nie tylko w okresie dzieciristwa,
przez licznych specjalistéw, w tym ortopedéw. By¢ moze dlatego ryzyko skoliozy

u dzieci z ZD, ktére moze by¢ duze z uwagi na hipotonie miesniowa zmniejsza sie.

Pogtebiona kifoza piersiowa wystepowata u badanych dzieci stosunkowo rzadko (9%).
Wsrdd dzieci zdrowych czestotliwos¢ tej patologii szacuje sie na okoto 8% [175]. Przyczyng
powstawania plecow okragtych zaréwno wsrdéd dzieci z ZD jak i ogblnej populacji jest dystonia

miesniowa czyli zaburzenie napiecia miesni  grzbietu [33]. Charakterystyczne
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dla tej wady jest towarzyszace jej niewtasciwe ustawienie gtowy i barkédw, oddalenie topatek
od kregostupa. Dodatkowo przykurcz pojawia sie w obrebie miesni piersiowych , co znacznie

uposledza oddychanie [182].

Postawe ciata w wieku przedszkolnym i szkolnym oceni¢ mozina za pomoca
subiektywnych badZ obiektywnych skali, natomiast nie ma aktualnie odpowiednich narzedzi
do oceny parametrow postawy ciata w wieku niemowlecym [18]. W praktyce klinicznej
wykorzystuje sie ocene ilosciowa: uwzgledniajgcg poziom pionizacji ciata i jakosciowa
uwzgledniajgcy wielkos¢ i jakos¢ napiecia miesniowego [18]. Niekiedy pomocne bywa réwniez
ocenienie dotykiem stopnia napiecia miesni zaréwno w hipotoniach jak i w hipertoniach [182].
Ocena dystrybucji napiecia miesniowego, ktérej przejawem jest sposéb ustawienia kluczowych
czesci ciata wzgledem siebie i wzgledem osi dtugiej stanowi sposdb oceny postawy ciata [183].
Na uwage zastuguje fakt, ze napiecie miesniowe zwieksza sie z wiekiem u dzieci z ZD [3].
Zgodnie z koncepcjg neurorozwojowg, moze miec to zwigzek z rdzng czestoscig wystepowania
wadliwej postawy [184]. Parametrami, w obrebie ktérych zaobserwowano wadliwg postawe

ciata u dzieci z ZD, ktdérych czesto$é zmieniata sie wraz z wiekiem byty:

a) protrakcja barkéw

b) topatki oddalone od kregostupa

c) stopa ptasko - koslawa

d) nieprawidtowa budowa klatki piersiowej

W ptaszczyznie strzatkowej oceniono wg zalecen Knapczyk czy barki byty wysuniete do przodu
wzgledem powierzchni klatki piersiowej. Rdwnoczesnie sprawdzono czy brzegi przysrodkowe
topatek (w ptaszczyznie poprzecznej) odstawaty wzgledem ptaszczyzny plecow [185].
Oddalone od kregostupa topatki powodujg przemieszczanie sie barkéw do przodu i w dét
powodujgc nieprawidtowe ustawienie obreczy barkowej [77]. W przeprowadzonym badaniu
protrakcja barkéw wystepowata u 28% wszystkich dzieci, a fopatki oddalone byty
od kregostupa u 30% dzieci. U dzieci zdrowych, wedtug danych z literatury czestosé
nieprawidtowego ustawienia barkéw jest wieksza i wynosi okoto 95% wg badan Kania — Gudzio
[173]. Inne zZrédta z kolei podajg czestos¢ w zakresie 37% [175]. Wedtug danych
z piSmiennictwa, nieprawidtowosci postawy nabywane sg przez dzieci z ZD wraz z wiekiem.
U dzieci powyzej trzeciego roku zycia powszechna jest protrakcja barkdw i odstajgce topatkami

[19]. W przeprowadzonym badaniu obserwowano, ze wystepowanie protrakcji barkow

79



i oddalenie topatek od kregostupa wzrastato w grupach wiekowych powyzej 3 r.z., zwtaszcza
miedzy trzecim a széstym rokiem zycia. W okresie przedszkolnym, na podstawie danych
literatury, stwierdza sie wystepowania przykurczy w stawie barkowym, co predysponuje
do tworzenia sie patologicznego ustawienia barkdéw [175]. W pierwszym okresie zycia dzieci
z ZD wyraznie prezentujg hipotonie i zwiekszong ruchomos¢ stawdw, natomiast w pdzniejszym
etapie zycia przewazajg deformacje posturalne [4, 77]. Dlatego tez mozie sie okazaé,
ze u niemowlat i matych dzieci nie bedzie widocznej protrakcji barkéw i oddalonych topatek
od kregostupa, z uwagi na hipotonie miesniowa, przewage rotacji zewnetrznej we wszystkich
stawach, w tym w obreczy barkowej [4]. Taka sytuacja nie zawsze z wiekiem zastepowana jest
mechanizmami kompensacyjnymi w postaci wytworzenia protrakcji barkéw, zamiast
tego obrecz barkowa moze nadal pozostawac niestabilna u dzieci z ZD, mieénie jg okalajace
moze nadal cechowaé obnizone napiecie, a w zwigzku z tym nie bedzie widocznej rotacji
wewnetrznej w obrebie stawdéw ramiennych, z ktérg wigze sie przykurcz miesni piersiowych
i protrakcja barkéw [186]. Zamiast tego jako konsekwencja deficytu napiecia posturalnego
barki i topatki ustawione beda w retrakcji [33]. Dlatego tez w populacji ogdlnej bez wrodzonej
hipotonii miesniowej protrakcja barkdw moze wystepowaé nawet czesciej niz u dzieci z ZD.
Natomiast bardzo niskie napiecie miesniowe w grupie dzieci mtodszych mozie wptywac
na roéznice w czestosci wystepowania protrakcji w poszczegdlnych grupach wiekowych.
Nieprawidtowe utozenie obreczy barkowej, zwigzane z przewagg rotacji zewnetrznej badz
wewnetrznej, niesie ze sobg konsekwencje w postaci zaburzenia pracy miesni jamy brzusznej
[33]. Stabo wyksztatcona czynno$¢ jamy brzusznej nie zapewnia stabilnosci zebrom.
W rezultacie klatka piersiowa przybiera ksztatt lejkowatej, ograniczajgc tym samym pojemnos¢
ptuc i powodujac trudnosci w oddychaniu [19]. Szewska klatka piersiowa u dzieci z ZD
wystepuje w powigzaniu z mniejszg zdolnoscig przepony do obnizania sie [19, 28]. Stad wady
w budowie klatki piersiowe] (wedtug niniejszego badania u 19 % badanych, wedtug badan Kus
u 25% dzieci z ZD), zwtaszcza w postaci klatki piersiowej szewskiej czesciej wystepuja u dzieci
z ZD w poréwnaniu do dzieci typowo rozwijajacych sie (3,5%) [77, 177, 175]. Przyktadem
dalszych konsekwencji nieprawidtowej budowy klatki piersiowej sg epizody dusznosci,
obnizona tolerancja wysitkowa, nawracajgce infekcje goérnych drég oddechowych
oraz sktonnos¢ do zapalen oskrzeli i ptuc. Z lejkowatg klatkg piersiowg wigzaé sie moze ucisk
na serce, a takze zmiana osi anatomicznej i elektrycznej serca. U niektérych pacjentéw
wystgpi¢ mogg wady zastawki tréjdzielnej, a takze dusznos¢ i ktucie w klatce piersiowej,
epizody arytmii [76]. W niniejszym badaniu zaobserwowano, ze czestos¢ wystepowania

nieprawidtowej budowy klatki piersiowej u dzieci z ZD w wieku 3 — 6 lat byfa znacznie wieksza
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w poréwnaniu do pozostatych grup wiekowych. W badaniu przeprowadzonym przez Kus takich
réznic nie zaobserwowano [77]. By¢ moze przyczyng byt brak grupy dzieci mtodszych od 3 r.z.
w badaniu Kus, ktére w niniejszym badaniu tworzyty grupe poréwnawczg wzgledem dzieci
3 — 6 lat. Na uwage zastuguje fakt, ze grupy wiekowe wyrdznione przez Kus (3 — 9 lat: 61 dzieci
oraz 10 — 18 lat: 66 dzieci) byty znacznie liczniejsze niz grupy dzieci w niniejszym badaniu (<3 r.z
— 24 dzieci, 3 — 6 lat — 19 dzieci, > 6 lat — 36 dzieci). Rdznice w zakresie czestosci wystepowania
wad klatki piersiowej w grupach wiekowych mogg wskazywac na charakterystyczne zmiany
w zakresie ksztaftowania sie klatki piersiowej w rozwoju osobniczym. Mianowicie, dopiero
od okoto 2 r.z. rozpoczyna sie proces wzrostu $cian kostnych klatki piersiowej. Dlatego
niekiedy dopiero w tym wieku moze dojs¢ do ujawnienia sie wady [76]. Zwtaszcza jesli
dochodzi do znieksztatcenia rusztowania kostnego klatki piersiowej na skutek zaburzen
rozwoju chrzgstek zeber lub zmian patologicznych o réznej etiologii, w tym powodowanych
powiktaniami po przebytych operacjach sciany klatki piersiowej [187]. Nabyte wady klatki
piersiowej niejednokrotnie powstajg po operacji wady wrodzonej serca, podczas ktérej
dochodzi do przeciecia mostka w linii posrodkowej [77]. Wady serca u dzieci z ZD wystepuja
z czestoscig od 16 do 62 % i operowane s3 zazwyczaj okoto 1 r.z. [8]. Czasem okres
hospitalizacji po operacji kardiochirurgicznej moze by¢ dtugi, gdyz dzieci mogg wymagac
dtuzszego intensywnego leczenia pooperacyjnego [188]. Czynniki etiologiczne zwigzane
z budowg klatki piersiowej, jej rozwojem, wzrostem i dojrzatoscig kostng, a takze czynniki
patologiczne w postaci obecnosci wady serca i potrzeby jej operacji mogg ttumaczy¢ rdznice
pomiedzy czestoscig wystepowania wady klatki piersiowej pomiedzy grupa dzieci do 3 r.z.
wsrdd ktdrej znajdowaty sie rowniez niemowleta, a grupg dzieci w wieku 3 — 6 lat w populacji
ogolnej, gdzie nieprawidtowa budowa klatki piersiowej wystepowata najczesciej. Z wiekiem
nawet jesli dzieci majg patologiczng budowe klatki piersiowej, potrafig wytworzyé mechanizmy
kompensacyjne, ktdre nie bedg powodowaty pogtebiana sie wady, a s3 pomocne w procesie
efektywnego oddychania. Do owych przystosowawczych cech zaliczy¢é mozna wigczenie
w proces oddychania toru przeponowego [189].

Stopy ptasko — koslawe wedtug danych z literatury wystepujg u okoto 5% dzieci
w wieku 13 — 15 lat [190]. Natomiast wsréd dzieci przedszkolnych z czestoscig 44% - 48% [60,
175]. Wystepowanie nieprawidtowego ksztattu stopy u dzieci zdrowych do okoto 5 roku Zzycia
jest bardzo czeste i uznawane za fizjologie. W kolejnych latach zycia dzieci typowo rozwijajgce
sie nie powinny juz prezentowac znieksztatcen stéop [77]. Ptaskostopie opisywane jest jako
jedna z cech typowych dla 0séb z ZD na catej przestrzeni zycia. Przyczyng jest m.in. stabe

napiecie miesni i wiotkos$¢ Sciegien [3] Czestos¢ wystepowania ptaskostopia u oséb z ZD
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w wieku dorostym wynosi 70 % [167]. Definicja stopy ptaskiej uwzglednia oparcie
przysrodkowego tuku podtuznego stopy o podtoze. Czesto wspdtwystepuje z ptaskostopiem
koslawe ustawienie stepu, a takze koslawosé¢ i odwiedzenie przodostopia [191]. Stad wada
postawy w postaci stopy ptaskiej utozsamiana jest ze stopg ptasko — koslawg [192]. Zwtaszcza
w przypadku stopy ptaskiej fizjologicznej wiotkiej, ktérej towarzyszy zwiekszona koslawosé
stepu. Rodzajem stopy ptaskiej, w ktorej koslawos¢ stepu nie wystepuje jest fizjologiczna stopa
ptaska rozwojowa. Spotykana jest w populacji ogdlnej jak i u dzieci z ZD zwtaszcza w okresie
nabywania umiejetnosci chodzenia i charakteryzuje sie sktonnoscig do spontanicznej poprawy
wraz z wiekiem [191]. Dodatkowo dzieci uczace sie chodzi¢ czy doskonalgce te funkcje
poszerzajg ptaszczyzne podparcia [193]. W kolejnych etapach zycia te cechy zanikajg u dzieci
zdrowych dzieki lepszym reakcjom réwnowagi [193]. Natomiast chodzenie dzieci z ZD znacznie
dtuzej charakteryzuje poszerzanie ptaszczyzny podparcia w poréwnaniu do ich zdrowych
rowiesnikow [41]. Jedng z przyczyn jest to, ze dzieciom z ZD wiecej czasu zajmuje zdobycie
funkcji niezaleznego poruszania jak i wczedniej wymieniona hipotonia miesniowa
i wiotkos¢ stawowa [3, 48]. Inng charakterystyczng cechg chodu dzieci z ZD jest ograniczony
zakres ruchu zgiecia stawu skokowego, ktdry jest wynikiem niewystarczajgcego wyprostu
w stawie biodrowym w czasie stawiania stopy [64]. W konsekwencji dziecko uktada stopy
W pronacji i stawia je na zewnatrz [48]. Cechy te, podobnie jak u zdrowych réwiesnikdow, tylko
ze naktadem bardziej intensywnej pracy, mogg zanikngé. Chdd moze by¢ bardziej efektywny,
moze go cechowac odpowiednia dtugosé, a takze prawidtowe reakcje stép wzgledem podtoza,
mimo e szeroko$¢ kroku dzieci z ZD pozostaje wieksza wzgledem populacji ogodlnej.
Intensywna terapia przyczynia sie do pojawiania sie postepdw w jakosci poruszania
sie i zwigzanych z nig reakcji rownowaznych, mimo ze dzieci z ZD majg genetycznie
uwarunkowane trudnosci w tym zakresie spowodowane mniejszg objetoscia mdzdzku
i hipotonig miesniowg [169]. By¢é moze dlatego w przeprowadzonym badaniu u dzieci starszych
niz 6 r.z.,, znacznie bardziej zaawansowanych w funkcji chodzenia, z wyzszym napieciem
miesniowym, wadliwe utozenie stép nie byto tak czeste jak w grupie dzieci 3 — 6 lat.
Mianowicie u dzieci w przedziale wiekowym 3 — 6 lat czestos¢ wystepowania wady wynosita
47%, natomiast wsrdod dzieci starszych niz 6 lat — 17%. W badaniach przedstawionych
w literaturze czesto$¢ wystepowania patologicznego ustawienia stopy u zdrowych dzieci
trzyletnich wynosi niekiedy nawet 54%, natomiast u dzieci szescioletnich 24% [60].
W niniejszym badaniu obserwowano zatem podobng tendencje w zakresie wystepowania

stopy ptaskie] i ptasko — koslawej u dzieci z ZD.
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Postawa ciata i nieprawidtowosci w jej zakresie sg powodowane wieloma czynnika
[194]. Zasadnicze znaczenie w ksztattowaniu sie postawy ciata ma uktad nerwowo-miesniowy.
Zwtaszcza mechanizm funkcjonalny osrodkowego uktadu nerwowego, zwany mechanizmem
antygrawitacyjnym. Wszelkie dysfunkcje OUN powodujg zaburzenia mechanizmu
antygrawitacyjnego, w skfad ktdrego wchodzi m.in.: prawidtowa organizacja unerwienia
reciprokalnego, prawidtowo skoordynowane wzorce posturalne i motoryczne oraz napiecie
miesniowe. Dlatego tez w przeprowadzonym badaniu wysunieto hipoteze, ze wady w OUN
mogg przyczyniac sie do wystepowania wad postawy, w tym hiperlordozy swiadczgcej o braku
wyprostu kregostupa. Jednakie w niniejszym badaniu nie potwierdzono tej hipotezy.
Przyczyng mogto by¢ stwierdzenie obecnosci nieprawidtowosci OUN na podstawie obrazu USG
przezciemieniowego. Zamiast tego w celu poréwnania zaleznosci pomiedzy
nieprawidtowosciami w postawie ciata a nieprawidtowosciami w OUN powinno by¢ wykonane
TK lub badanie MR. USG pozwala oceni¢ gtéwnie zmiany  przestrzeni ptynowych
wewnatrzczaszkowych [133]. Nie jest zatem wystarczajgce do stwierdzenia wad OUN.
Natomiast metodami badan stosowanymi w celu oceny zmian w zakresie budowy i wielkosci
madzgowia oraz jego struktur sg metody neuroobrazowania w postaci: MR i TK [133]. MR i TK
nie sg robione rutynowo, stad u wiekszosci badanych dzieci z ZD nie zostaty wykonane,
poniewaz nie byto potrzeby ich przeprowadzenia. Stad brak zwigzku, jaki zostat przedstawiony
w badaniu moze wynika¢ z braku odpowiednich danych w postaci wynikéw badan

neuroobrazowych mdézgowia.

Przypuszczano, ze w postawie badanych dzieci mogg wystepowac réznice w zaleznosci
od wartosci wskaznika BMI. W literaturze przedstawiano zwigzek pomiedzy postawa
a wystepowaniem otytosci, zwtaszcza pomiedzy BMI a obecnoscig przodopochylenia miednicy
i pogtebionej lordozy ledzwiowej [195]. W przeprowadzonym badaniu nie wykazano takiego
zwigzku. By¢é moze ze wzgledu na fakt, ze badania, ktére sugerujg wspotwystepowanie
problemdw z postawag ciata i masg ciata w tym z otytoscig, zostaty przeprowadzone wsréd oséb
dorostych (18-25lat). Natomiast niniejsze badanie dotyczyto dzieci. Nie znaleziono doniesien
w literaturze informacji o wzajemnych zaleznosciach pomiedzy postawg ciata a wartoscia
wskaznika BMI u dzieci z ZD. Mimo to powinno przeprowadzac sie postepowanie prewencyjne
pogtebionej lordozy ledZwiowej i otytosci skoro w wieku dorostym mogg by¢ one przyczyng

przewlektego bélu kregostupa [196].

U dzieci zdrowych stwierdza sie réznice w postawie ciata w zaleznosci od ptci [197].

W niniejszym badaniu nie wykazano takich rdinic, by¢ moze dlatego ze aberracja
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chromosomowa jaka jest ZD powoduje pewne ujednolicenie cech wptywajgcych na postawe
ciata u dziewczat i chtopcéw, wsréd ktérych gtdwnie wymienia sie obnizone napiecie

miesniowe.

Hipotonia miesniowa, a takze zredukowana liczba neuronéw oraz potgczen miedzy
nimi w moézdzku, jak i opdzniony proces dojrzewania mézdzku mogg by¢ przyczyng problemodw
z réwnowagg ciata [35]. Byé moze dlatego dzieci z ZD prezentujg gorsze wyniki w zakresie
rownowagi statycznej i dynamicznej w pordwnaniu do dzieci typowo rozwijajacych
sie oraz w poréwnaniu do dzieci z uposledzeniem umystowym , ale bez aberracji chromosomu
21 [35, 87, 198]. W niniejszym badaniu po raz pierwszy w Polsce oceniono jak dzieci ZD radzg
sobie z zadaniami zaliczanymi do tzw. rGwnowagi funkcjonalnej, w sktad ktérej wchodzg proéby,
ktorych celem jest sprawdzenie umiejetnosci zachowania réwnowagi podczas wykonania
codziennych czynnosci [144]. Dodatkowo oceniono réwnowage statyczng poprzez
wyodrebnienie odpowiednich zadan z PBS, takiego samego jak uczynita autorki skali. Ponadto
W niniejszym badaniu zdecydowano sie na wyodrebnienie zadan z zakresy réwnowagi
statycznej m.in. z uwagi na cechy dzieci z ZD, ktére rdzinicujg ich rownowage ciata
w poréwnaniu do zdrowej populacji. Mianowicie dzieci z ZD posiadajg mniejszg dtugosé¢
konczyn gérnych i dolnych wzgledem tutowia w poréwnaniu do populacji ogdlnej [1]. Poza tym
wykazujg nizszy wzrost. Wymienione  czynniki antropometryczne wedtug Deshmukh
zdecydowanie zanizajg zdolnosci zachowania réwnowagi ciata [199]. Zwtaszcza prébe siegania
w przéd wyciggnietymi rekoma (zadanie 14 w PBS) [199]. Co wiecej wyrdznione proby
sprawdzajgce réwnowage statyczng w przeciwienstwie do wiekszosci pozostatych zadan PBS
nie odbywajg sie przy uzyciu wyznaczonych przez autorke sprzetéw, ktére cechowaé powinny
odpowiednie rozmiary, a ktére dla dzieci z ZD z uwagi na inne proporcje ciata automatycznie

mogtyby zaniza¢ wynik.

Celem niniejszej pracy byto okreSlenie czy istniejg czynniki rdznicujgce ocene
rownowagi ciata u dzieci z ZD. Zauwazono, iz istniejg réinice w otrzymanych punktach
w zaleznosci od wieku. Mianowicie w grupie starszej dzieci otrzymywaty znacznie wyisza
punktacje swiadczacg o dobrej rdwnowadze ciata. Potwierdza to dane z literatury o istnieniu
dojrzatych zdolnosci utrzymania réwnowagi dopiero miedzy 6 a 10 r.z. Od tego czasu,
prawidtowo rozwiniete zdolnosci rownowagi umozliwiajg dzieciom samodzielne wykonywanie
typowych dla wieku czynnosci dnia codziennego [199].

Istniejg doniesienia, ze rownowaga ciata, zwtaszcza statyczna réwnowaga ciata rézni

sie w zaleznosci od wielu czynnikbw w tym od ptci [145, 199]. W niniejszym badaniu
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nie potwierdzono informacji podanych w literaturze. Dziewczeta i chtopcy otrzymywali
zblizong ilo$¢ punktéw zaréwno w ocenie funkcjonalnej réwnowagi ciata jak i réwnowagi
statycznej. Podobne wyniki (wskazujgce na brak réznic w ocenie réwnowagi ciata w zaleznosci
od ptci) uzyskano w badaniu Davies i Rose [200].

W przeprowadzonym badaniu poréwnano zalezno$¢ pomiedzy réwnowagg ciata
a motorykg duzg. Na podstawie danych z literatury przypuszczano, ze istnieje zaleznos$c
pomiedzy ruchem a réwnowagg ciata, zwtaszcza pomiedzy zaawansowanymi umiejetnosciami
motoryki ocenianymi skalg GMFM-88, doktadnie elementem skali GMFM-88 E (chodzenie,
bieganie, skakanie) [201]. Wyniki niniejszego badania wskazaty na istnienie zaleznosci
pomiedzy skalg GMFM-88, w tym GMFM-88 E a rownowagg ciata. Potwierdza to wyniki
o bardzo znaczacej roli réwnowagi ciata w rozwoju zdolnosci motorycznych uzyskanych
przez Kegel, jak i wnioski dotyczgce powigzania rownowagi ciata ocenianej za pomocg PBS
a motorykg duzg sprawdzang przy uzyciu skali GMFM-88 z wyszczegdlnieniem doktadnie
GMFM-E [201, 202]. Ponadto w badaniach przedstawionych przez Kwon J. i wsp. zauwazono,
ze poprawa zdolnosci zachowania réwnowagi ciata ocenianej na podstawie PBS powodowaty
lepszg kontrole miednicy, a w $lad za nig gtowy, barkéw i tutowia oraz konczyn [201].
Prawidtowe ustawienie miednicy ma kluczowe znaczenie dla catej sylwetki [18]. Na podstawie
tych informacji przypuszczano, ze lepsze wyniki w zakresie réwnowagi ciata beda
determinowaty lepsze ustawienie parametrow postawy ciata. Nie zaobserwowano
potwierdzenia tej hipotezy zaréwno w ocenie ogdlnej postawy ciata jak i w ocenie wiekszosci
elementéw wchodzacych w sktad postawy ciata. Takg zalezno$¢ wykazano wyltgcznie
w przypadku wystepowania stopy ptasko - koslawej. Dzieci z prawidtowo wysklepiong stopga
prezentowaty znamiennie wyzszg ocene w zakresie rdwnowagi funkcjonalnej i statycznej
w poréwnaniu do dzieci z wadliwym ustawieniem stopy. Potwierdza to informacje podane
w literaturze o zwigzku pomiedzy rownowagg ciata a obecnoscig wadliwej postawy stopy,
powstatej na skutek hipotonii miesniowej [35]. Podobnie, wykazano zalezno$¢ pomiedzy
obecnoscig wadliwej budowy stopy a zdolnosciami utrzymania réwnowagi w badaniach
Uyanik [198]. Wiasciwa antygrawitacyjna praca stép nie jest mozliwa, jesli dziecko
z ZD utrzymuje konczyny w nadmiernym odwiedzeniu i rotacji zewnetrznej.
W konsekwencji stopy ustawiajg sie koslawo z charakterystyczng sztywnoscig i brakiem
aktywnosci w kierunku wtasciwego przenoszenia ciezaru ciata [203]. Z drugiej strony
zastosowanie leczenia w postaci ortez korygujacych utozenie stop u dzieci z ZD zbyt wczesnie
moze sie przyczynic do tego, iz nie wyksztatcg sie wtasciwe reakcje réwnowaine,

gdyz ograniczony bedzie zakres i roznorodnosc¢ reakcji stép wzgledem podtoza [204]. Powinny
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by¢ zauwazalne reakcje rownowazne w postaci nieznacznego unoszenia palcow stép kiedy linia
bioder umieszczona jest za stopami badz unoszenie piet, kiedy biodra ustawione sg do przodu
wzgledem stép [41]. W zwigzku z tym czas osiggniecia umiejetnosci samodzielnego stania
moze by¢ opdiniony u dzieci stosujgcych ortezy w pordwnaniu do matych dzieci z ZD
nie stosujgcych ortez. [60, 61].

Na podstawie analizy informacji zawartych w literaturze, przypuszczano, ze masa ciata
bedzie miata znaczenie dla zdolnosci utrzymania rownowagi. Wysoky korelacje miedzy
wynikami PBS a wartoscig wskaZznika BMI wskazujgcego na otytos¢ wykazano w badaniu
Goulding [205]. Jednak w niniejszym badaniu nie potwierdzono hipotezy o powigzaniu
wartosci wskaznika BMI z rdwnowagg ciata, podobnie jak w badaniu przeprowadzonym
przez Deshmukh, oceniajgcego poszczegdlne elementy skali PBS [199]. Na uwage zastuguje
znamiennie mniejsza liczba badanych dzieci w niniejszym badaniu (44 dzieci, $srednia wieku
9 lat 5 miesiecy), w poréwnaniu do dzieci zbadanych przez Goulding (93) oraz fakt,
ze w badaniu Goulding uczestniczyli wytgcznie chtopcy z ZD [205]. Nawigzujgc do liczby
badanych dzieci Franjoine zbadata 643 dzieci (Srednia wieku 5 lat i 9 miesiecy), zaréwno
dziewczat jak i chtopcédw i nie wykazata réznic w zakresie rownowagi ciata w zaleznosci od pfci
[145]. Poza tym podobnie jak u Franjoine w niniejszym badaniu dzieci o prawidtowym BMI
stanowity wiekszosc.

Ocena réwnowagi ciata (za pomocg PBS) zwigzana jest ze zdolnosciami poznawczymi
i jezykowymi [145]. W przeprowadzonym badaniu obserwowano, ze dzieci z lekkim stopniem
uposledzenia umystowego prezentowaty nieco lepsze wyniki niz z uposledzeniem umystowym
w stopniu umiarkowanym lub gtebokim. Jednakie rdznica byta nieistotna statystycznie
(p=0,07). Natomiast w zakresie réwnowagi statycznej rdznice w zaleznosci od stopnia
uposledzenia umystowego byly istotne statystycznie. Potwierdza to informacje zawarte
w literaturze, gdzie zaobserwowano réznice w zakresie réwnowagi ciata w zaleznosci

od stopnia uposledzenia umystowego [206, 207].

Przypuszczano, ze zdolno$¢ widzenia u dzieci z ZD jak i u dzieci typowo rozwijajgcych
sie wykazywaé bedzie znaczacy zwigzek z rownowagg ciata [208, 209, 210]. W utrzymaniu
rownowagi ciata jest szczegdlnie waziny prawidtowy odbior bodicow wzrokowych [210].
Bodzce wzrokowe dostarczajg informacji o potozeniu gtowy w przestrzeni [198, 202, 210].
Zaburzenia widzenia wywierajg bardzo duzy wptyw na funkcjonowanie pozostatych zmystow,
takich jak ukfad przedsionkowy czy propriocepcja. Objawia sie to m.in. zaburzeniami

posturalnymi oraz z zakresu rownowagi ciata i lokomocji [208]. Nalezy zaznaczyé, ze u dzieci
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z ZD bardzo czesto, tj. u 60 - 69% stwierdza sie zaburzenia widzenia [8]. Problemy ze wzrokiem
to nie tylko nadwzrocznosé, czy rzadziej wystepujacg krotkowzrocznosé, zaburzenia
akomodacji, zez, oczoplgs, zaéma czy niedrozne kanaliki fozowe, ale takze zmniejszona liczba
neurondw oraz zmiany w zakresie budowy dendrytéw i synaps w osrodkach korowych wzroku
[211]. Dzieci z ZD w testach sprawdzajgcych umiejetnosci z zakresy koordynacji wzroko —
ruchowej oraz percepcji wzrokowej uzyskujg szczegdlnie niskie wyniki [198]. Stad poddano
analizie czy wzrok i jego zaburzenia wykazujg zwigzek z rownowagg ciata. Uzyskane wyniki
zaréwno przez dzieci z zaburzeniami wzroku jak i bez nieprawidtowosci w zakresie widzenia
nie wykazaty rdzinic istotnych statystycznie, co nie potwierdza informacji podanych
w literaturze o gorszych zdolnosciach utrzymania rdwnowagi ciata przez dzieci z problemami
widzenia [199]. By¢ moze przyczyng braku rdznic jest znacznie mniejsza liczba przebadanych
dzieci, mianowicie w badaniach Desmhmukh i wsp. sprawdzono zwigzek miedzy réwnowaga
ciata a wzrokiem u 350 dzieci, natomiast w niniejszym badaniu u 44. Co wiecej u Desmukh
grupa dzieci byta w wieku 6 — 12 lat, w niniejszym badaniu byta nieco bardziej réznorodna
[199]. Poza tym u wszystkich badanych w niniejszej pracy stwierdzono ZD, natomiast
u Desmukh byly dzieci z réinymi rozpoznaniami i nie zastosowano wsrdd nich zadnych

kryteriéw wtaczenia [199].

Podobnie jak w przypadku wzroku, przypuszczano, ze nieprawidtowosci w zakresie
stuchu bedg wykazywaty zwigzek z rownowagg ciata z uwagi na fakt, ze zdolnos$¢ utrzymania
rownowagi wymaga prawidtowej integracji wielu bodicéw sensorycznych [210].
Z uwagi na fakt, ze pod wzgledem anatomicznym btednik i $limak sgsiadujg ze soba
oraz unerwiane sg przez ten sam nerw czaszkowy (VIll - przedsionkowo - slimakowy), wady
stuchu i trudnosci w zakresie zdolnosci zachowania réwnowagi mogg by¢ ze sobg powigzane
[210]. Co wiecej nie ma okreslenia ,narzgdu stuchu”, jest natomiast okreslenie ,narzadu
przedsionkowo - Slimakowego”, ktory jest pojeciem znacznie szerszym, obejmujgcym
jednoczesnie drogi nerwowe i osrodki nerwowe stuchu oraz narzad réwnowagi [210].
W niniejszym badaniu nie wykazano jednak zaleznosci pomiedzy réwnowagg ciata
a obecnoscig wad stuchu. By¢é moze z powodu wtaczenia do grupy badanej dzieci mtodszych
niz w badaniu Kegel (6 — 12 lat), mianowicie 5 - latkdw, jak i znacznie starszych od 12 r.z. Poza
tym niektérzy badacze ostrzegajg przed uogdlnianiem informacji, o negatywnym
oddziatywaniu wad stuchu na motoryke i rwnowage ciata. Uwazajg, ze zdolnosci zachowania
rownowagi sg zalezne od bardzo wielu czynnikéw, w tym od wieku dziecka, od obecnosci

specjalistycznej interwencji jak i od choréb neurologicznych, wsréd ktérych moze
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wspotwystepowac niedostuch [202]. Dzieci w niniejszym badaniu miaty oprdécz zaburzen stuchu
aberracje chromosomu 21, co dodatkowo moze przyczyniaé sie do trudnosci w utrzymaniu
rownowagi ciafa i powodowad réznice w wielkosci zaleznosci pomiedzy stuchem a rdwnowaga.
Poza tym w literaturze znaleziono tylko jedno doniesienie naukowe, w ktérym poréwnano
zwigzek pomiedzy stuchem a rownowagg ciata u dzieci z ZD z zaburzeniami stuchu

i podobnie jak w niniejszym badaniu nie wykazano takiego zwigzku [198].
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. Whnioski

Dzieci z ZD do 3 r.z., z gtebokim stopniem opdznienia rozwoju psychoruchowego,
cechuja
sie gorszg oceng funkcjonalng motoryki duzej niz dzieci z lekkim lub umiarkowanym

stopniem opdznienia rozwoju psychoruchowego.

Dzieci z ZD znacznie pdzniej w pordéwnaniu do norm rozwoju ruchowego osiggajg
umiejetnosci przyjmowania i utrzymania samodzielnej pozycji stojacej oraz
samodzielnego chodzenia.

U pacjentdw z ZD czesto$¢ wystepowania protrakcji barkéw, topatek oddalonych
od kregostupa, stop ptasko — koslawych i nieprawidtowej budowy klatki piersiowej
zwieksza sie wraz z wiekiem.

Rownowaga ciata dzieci z ZD jest lepsza u dzieci starszych, z lekkim stopniem rozwoju
umystowego oraz wykazuje dodatnig korelacje z oceng motoryki duzej. Obecnos¢ u
dzieci

z ZD stopy ptasko — koslawej wptywa niekorzystnie na ich rownowage ciata.
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8. Streszczenie

Ocena funkcjonalna motoryki duzej pozwala na rozpoznanie deficytow w zakresie
rozwoju ruchowego i wilasciwe zaplanowanie leczenia usprawniajgcego w kierunku
osiggniecia jak najwiekszej sprawnosci. Jest szczegdlnie wazna u 0séb z zespotem Downa (ZD),
dla ktérych umiejetnosci motoryczne mogg stanowi¢ mocng strone w zyciu codziennym. Dzieci
z ZD charakteryzuje opdznienie rozwoju umystowego i ruchowego. Poza tym liczne dodatkowe
zespoty chorobowe wspédtistniejg z tg aberracjg chromosomowa. Niektére z nich to wrodzone
wady serca, niedoczynno$¢ tarczycy, wady wzroku, stuchu czy padaczka. Dla dzieci z ZD
charakterystyczne sg zaburzenia struktury i proceséw fizjologicznych mézgu. W niewielu
pracach badawczych poruszany byt dotychczas temat postawy ciata i rdwnowagi ciata
oraz wzajemnego zwigzku tych czynnikdw z oceng funkcjonalng motoryki dzieci z ZD
Cele pracy:

5) Ocena funkcjonalna motoryki duzej dzieci z ZD.

6) Poréwnanie do norm rozwoju ruchowego okresu osiggniecia przez dzieci z ZD funkgji
samodzielnego stania i chodzenia.

7) Ocena postawy ciata dzieci z ZD.

8) Ocena réwnowagi ciata dzieci z ZD.

* Materiat i metody:

Grupe badang stanowito 79 dzieci z ZD (42 chtopcéw i 37 dziewczat), S$rednia wieku
6 lat 3 mies. 4 lata 6 mies. Z uwagi na duzg rozpietos¢ wieku badanych, dokonano podziatu
pacjentéw na grupy wiekowe: do 3 roku zycia (24, w tym 12 dziewczat i 12 chtopcéw), dzieci
w przedziale wiekowym 3 - 6 lat (19, w tym 9 dziewczat, 10 chtopcdw), dzieci starsze niz 6 r.z.
(36, w tym 16 dziewczat, 20 chtopcéw).

Badania zostaty przeprowadzone na terenie wojewddztwa wielkopolskiego wsrdd
pacjentéw z zespotem Downa Poznanskiego Centrum Rehabilitacji i Ortopedii, cztonkdéw
Stowarzyszenia Na Tak z Poznania oraz Polskiego Stowarzyszenia na Rzecz Osoéb
z Uposledzeniem Umystowym , Koto” w Lesznie.

Dokonano oceny funkcjonalnej motoryki duzej za pomocg skali Gross Motor Function
Measure-88 (GMFM-88), réwnowagi ciata za pomocg Pediatric Balance Scale (PBS)
oraz postawy ciata przy uzyciu Metody Punktowania wedtug Kasperczyka. Otrzymane wyniki
zestawiono z danymi uzyskanymi z dokumentacji szpitalnej takimi, jak : urodzeniowa masa
ciata, tydzien cigzy, wady wzroku i stuchu. Wyznaczono wskaznik masy ciata (Body Mass Index)
BMI. Wartos¢ obliczonego BMI poréwnano z danymi siatek centylowych dla chiopcéw

i dziewczat z ZD. Na podstawie diagnozy psychologdw uzyskano informacje o poziomie rozwoju
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umystowego. Oceniajgc motoryke duzg uwzgledniono zaproponowany prze twoércéw skali
GMFM-88 podziat dzieci zZD w zaleznosci od stopnia niepetnosprawnosci ruchowej (SNR).
Wyniki:

Warto$¢ GMFM-88 nie rdznita sie w sposdb istotny statystycznie w zaleznosci od ptci
dziecka (p=0,73), punktacji skali Apgar (p=0,51), masy urodzeniowe] (p=0,61), czasu trwania
cigzy (p=0,9), wskaznika BMI (p=0,18). Natomiast znamienng statystycznie rdznice pomiedzy
medianami GMFM-88 w poszczegdlnych grupach wiekowych stwierdzono u dzieci z lekkim
stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR1) p<0,0001 oraz w grupie dzieci
z umiarkowanym i znacznym stopniem niepetnosprawnosci ruchowej (SNR2 i SNR3) p=0,0005.
Réznica w ocenie GMFM-88 byta istotna statystycznie w zaleznos$ci od stopnia opdznienia
rozwoju psychomotorycznego w grupie dzieci < 3 r.z. (p=0,043). Jedynym parametrem postawy
ciata, ktéry réznicowat ocene motoryki duzej w sposdb istotny statystycznie byta hiperlordoza
odcinka ledzwiowego kregostupa (p=0,01).

Oceniajgc motoryke duzg dzieci z ZD poréwnano z normami rozwojowymi wiek osiggniecia
funkcji samodzielnego stania i chodzenia. W grupie dzieci powyzej 11 m.z. do 3 r.z., odsetek
dzieci, ktére uzyskaty funkcje samodzielnej pozycji stojgcej wynosit 10%, a w grupie dzieci
w przedziale wiekowym 3 — 6 lat 95%. W grupie dzieci powyzej 15 m.z., a powyzej 3 r.z.,
odsetek dzieci, ktére uzyskaty funkcje samodzielnego chodzenia wynosit 14%,
a w grupie dzieci w przedziale wiekowym 3 - 6 lat — 95%

Czestos¢ wystepowania hiperlordozy odcinka ledZzwiowego wynosita 53%. Natomiast
nieprawidtowosci w obrebie pozostatych parametréw postawy ciata wystepowaty
z nastepujaca czestoscia: u 44% - rozlany brzuch, u 25% - protrakcja barkéw, u 30% odstajace
topatki, u 23% stopa ptasko —koslawa , u 19% szewska klatka piersiowa, u 11% kurza klatka
piersiowa, podobnie skolioza u 11% badanych, a pogtebiona kifoza piersiowa u 9% badanych
dzieci. Wykazano istotny statystycznie zwigzek pomiedzy wiekiem dziecka a czestoscia
wystepowania poszczegdlnych parametréw postawy ciata, zwtaszcza w przypadku protrakcji
barkéw (p=0,025), topatek oddalonych od kregostupa (p=0,0012), stép ptasko — koslawych
(p=0,01), nieprawidtowej budowy klatki piersiowej (p=0,0005). Natomiast nie wykazano
istotnego statystycznie zwigzku miedzy wiekiem dzieci a wystepowaniem ogdlnie wadliwej
postawy ciata (p=0,15). Brak zwigzku stwierdzono réwniez pomiedzy wynikiem USG
przezciemnieniowym a wadliwg postawa ciata (p=0,85; test test Chi’ z poprawka Yatesa),
podobnie w przypadku jednego z jej parametréw: hiperlordozy odcinka ledZzwiowego (p=0,61;
test Chi*z poprawka Yatesa). Brak zaleznosci dotyczyt réwniez postawy ciata i wskaznika BMI.

Stwierdzono, 7e istnieje rdéznica znamienna statystycznie pomiedzy réwnowagg ciata

oceniong w oparciu o PBS dzieci w wieku 3 — 6 lat (mediana 47 pkt.; min. 34 pkt. - maks. 52

106



pkt.), a oceng réwnowagi ciata u dzieci w grupie wiekowej > 6 lat (mediana 51 pkt., min. 40 pkt.
— maks. 56 pkt.) (p=0,01). Nie zaobserwowano takiego zwigzku w przypadku réwnowagi
statycznej (p=0,12). Stwierdzono obecnosé bardzo wysokiej, dodatniej, istotnej statystycznie
korelacji pomiedzy oceng réwnowagi ciata a oceng motoryki wg GMFM-88 (r= 0,7; p<0,0001)
oraz wyszczegolnionego elementu oceny motoryki duzej: GMFM-88 E (r=0,64; p<0,0001).
Dzieci ze stopg ptasko — koslawg miaty znamiennie nizszg ocene réwnowagi ciata
w poréwnaniu do dzieci z prawidtowo uksztattowang stopg (p=0,039). Takiego zwigzku nie
zaobserwowano w ocenie pozostatych elementow postawy ciata. Réznica miedzy réwnowaga
ciata u dzieci z prawidlowym BMI wzgledem dzieci z BMI przekraczajagcym norme nie byta
istotna statystycznie (p=0,87). Stwierdzono, ze dzieci z lekkim stopniem uposledzenia
umystowego wykazujg lepsza rownowage statyczng w stosunku do dzieci z umiarkowanym
lub gtebokim stopniem uposledzenia umystowego, a rdznica jest istotna statystycznie (p=0,03).
W przypadku oceny réwnowagi ciata w oparciu o PBS nie zaobserwowano takich zaleznosci
(p=0,07). Nie wykazano réznic pomiedzy rdwnowagg ciata dokonang w oparciu o PBS pomiedzy
dzie¢mi z wadg wzroku (p=0,95) lub stuchu (p=0,63), a dzie¢cmi bez tych patologii. Podobnie
w przypadku rownowagi statycznej nie wykazano rdznic w zaleznosci od obecnosci wad stuchu
(p=0,53) czy wzroku (p=0,1).

WNIOSKI:

5. Dzieci z ZD do 3 r.z.,, z gtebokim stopniem opdznienia rozwoju psychoruchowego,
cechujg sie gorszg oceng funkcjonalng motoryki duzej niz dzieci z lekkim
lub umiarkowanym stopniem opdznienia rozwoju psychoruchowego.

6. Dzieci z ZD znacznie pdiniej w poréwnaniu do norm rozwoju ruchowego osiggajg
umiejetnosci  przyjmowania i utrzymania samodzielnej pozycji  stojacej
oraz samodzielnego chodzenia.

7. U pacjentéw z ZD czesto$¢ wystepowania protrakcji barkéw, topatek oddalonych
od kregostupa, stop ptasko — koslawych i nieprawidtowej budowy klatki piersiowej
zwieksza sie wraz z wiekiem.

8. Rdéwnowaga ciata dzieci z ZD jest lepsza u dzieci starszych, z lekkim stopniem rozwoju
umystowego oraz wykazuje dodatnig korelacje z oceng motoryki duzej. Obecnosé

u dzieci z ZD stopy ptasko — koslawej wptywa niekorzystnie na ich rownowage ciata.
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8. Abstract

The measurement of gross motor function enables to detect deficits in motor
development and plan proper therapy. Referring to Down syndrome (DS), gross motor
function measure is very important because good motor abilities may help children with DS
function independently in everyday life. Especially because the development of mental
function is delayed. What is more many other diseases may coexist with this chromosomal
aberration. For instance, congenital heart diseases, hypothyroidism, hearing and vision
impairment and epilepsy. Structural and functional brain problems are common in DS
population. Nowadays there are just few research studies about body posture and posture

balance of children with DS and their connection with motor abilities.
Aim of the study:

1. Evaluation the functional motor abilities among children with DS.

2. The comparison of age of gaining abilities of standing by oneself and walking by
oneself among children with DS to standards for motor development.

3. Body posture estimation of children with DS.

4. Assessment of the body balance in children with DS.

Participants: 79 children with DS (42 boys, 37 girls), averaged age 6 years and 3 monthst 4
years and 6 months. Participants were divided into groups according to age range into: <3

years old, 3 — 6 years old, > 6 years old.

The research took place in Greater Poland region, among patients with Down syndrome
of The Poznan Center of Rehabilitation and Orthopedic, The “YES” Association and Polish

Association of Mental Retarded People “Koto” in Leszno.
Methods:

Gross Motor Function Measure-88 (GMFM-88), Pediatric Balance Scale, Kasperczyk Viusal -
Point Method were used in the research study. These score of the scales and clinic aspects
such as birth body weight, hearing and vision impairment, Apgar score, the week of gestation
(taken from hospital documentation) were compared. The BMI was estimated, then the values
were checked on the percentile grid for DS. Thanks to psychological diagnosis the degree of
mental development was determined. The degree of motor impairment rating scale (MIRS)

was also taken into consideration.
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Results:

There was not any statistically significant difference between the GMFM-88 value and
gender, the Apgar score (p=0,51), the week of gestation (p=0,9), birth weight (p=0,61), BMI
values (p=0,18). There was statistically significant difference of GMFM-88 score among
different age groups depending on degree of motor impairment scores in motor impairment
rating scale: children with mild motor impairment (MIRS 1) p<0,0001, moderate and severe
motor impairment (MIRS 2 and MIRS 3) p=0,005. Lumbar hyperlordosis was the only one body
posture parameter which significantly decreased the score of motor function (p=0,01). There
was statistically significant difference of GMFM-88 scores depending on the degree of
retardation in psychomotor development but only among children with DS younger than 3
years old (p=0,043).

After comparison to standards the age of gaining such motor abilities as standing by
oneself and walking by oneself, it appeared that the ability of standing by oneself was gained
by 10% of children who were younger than 3 years old, and 95% of children who belonged to 3
— 6 years old group

Body posture estimation revealed that 53% of children had lumbar hyperlordosis, floppy

abdomen 44%, shoulder protraction 25%, protruding scapulas 30%, flat — valgus foot 23%,
funnel chest 19%, pigeon chest 11 %, scoliosis 11 %, hyperkyphosis 9% of patients. There was
statistically significant relationship between age of participants and shoulder protraction
(p=0,025), protruding scapulas (p=0,012), flat — valgus foot (p=0,01), deformity of chest
(p=0,0005). However there was not statistically significant connection between the age and
the appearance of failure posture (p=0,15).
What is more, there was not statistically significant difference between incidence of failure
posture of the body (p=0,85; Yate’s Chi* test) or lumbar hyperlodosis (p=0,61; Yate’s Chi’ test)
and abnormal picture of brain USG. There was not any statistically significant difference
between the incidence of failure posture and the BMI value.

It was observed in the present study that the there is statistically significant difference in
body balance scores depending on age, median value across the age group of 3 to 6 years was
47 points.; minimum (min.) 34 points, maximum (max.) — 52 points. Median values among
children older than 6 years was 51 points., min. - 40 points, max. — 56 points. There was not
such statistically significant difference referring to age of participants and static balance
(p=0,12). There was very high positive statistically significant correlation between the score of
balance and the score of GMFM-88 (r= 0,7; p<0,0001) and GMFM-88 E(r=0,64; p<0,0001).

What is more, children with flat-valgus foot had significantly lower PBS scores than children
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without such pathology (p=0,039). There was not any association between others body
posture parameters and body balance. PBS results were not affected by BMI values (p=0,87)
either. Children with mild mental retardation had better balance score than moderate or
profound mental retardation (p=0,03). Sight (p=0,95) and hearing (p=0,63) dysfunction did not
differ the balance score. Common relationship existed between static balance score and sight

(p=0,53) and hearing (p=0,1) dysfunction.
Conclusions

1. Children with Down syndrome who are younger than 3 years old and are
characterized
by profound degree of psychomotor retardation present worse score of motor abilities
than children with mild or moderate degree of psychomotor retardation.

2. There is huge deletion among children with Down syndrome comparing to healthy
children in gaining such motor abilities as standing by oneself and walking by oneself.

3. Frequency of occurrence of: shoulders protraction, shoulders blades placed away from
the spine, pronated — flat food and chest wall abnormalities is associated with age
among children with DS.

4. Body balance scores are better among older children with DS who are characterized by
mild mental retardation. Body balance scores correlates positively with motor

development. Pronated - flat foot is related to poor body balance score.
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Skala Réwnowagi Dzieci i POSTAWA CIALA

Imie

Data

WIEK WZROST

WAGA

ROZWOJ UMYSLOWY

I. Ustawienie glowy

I.Ustawienie barkow

lll.Ustawienie topatek

IV.Ustawienie&ksztatt kl.piersiowej

A)KI. piers szewska

B)KI. piers$ kurza

V.Ustawienie brzucha

VI. Uksztattowanie kifozy piersiowej

A)kifoza piers.zwiekszona

B)kifoza piers.zmniejszona

VIl.Uksztattowanie lordozy | edzwiowej

VIll.Boczne skrzywienie kr egostupa

IX.Ustawienie kolan

A)kolana szpotawe

B)kolana koslawe

X.Wysklepienie stopy

Opis zadan:

1) Przechodzenie z siadu do stania

2) Przechodzenie z p. stojgcej do siedzacej

3) Transfer

4) Stanie bez pomocy

5) Siad bez podparcia

6) Stanie z zamknietymi oczyma
7) Stanie ze ztlgczonymi stopami
8) Stanie w wykroku

9) Stanie na jednej nodze

10) Obrot 360°

11) Obrét aby obejrze¢ sie za siebie

12) Podnoszenie przedmiotéw z podtogi

13) Wejscie na stopien

14) Sieganie w przod wyciggnietg rekg

Suma

Ocena (0 - 4)

Czas w sekundach
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