Vodenje bolnika s kronicno boleznijo v DM
april 2018



Hipotonija, sedlast nosek, epikantalna
guba ...




Motnja v dusevnem razvoju

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

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



Mit: Otroci z DS morajo obiskovati osnovne Sole s
prilagojenim programom.
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Vse vec otrok z DS v razli¢nih drzavah je vkljucenih v
redne Solske programe skupaj s svojimi vrstniki.



Otroci z DS imajo odli¢en vidni spomin. Njihov u¢ni
potencial Se ni dokoncno odkrit.
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Raziskave so pokazale, da so Ze majhni otroci z DS
sposobni razviti celo vrsto taktik, s katerimi prepricajo
okolico, da malo razumejo in malo zmorejo.



Mit: Ljudje z DS ne morejo doseci normalnih zivljenjskih

ciljev.
.

S primerno podporo lahko. Velika vecina oseb z DS se nauci hoditi in
govoriti, veliko jih obiskuje redne osnove Sole, doseze doloceno
stopnjo izobrazbe, nekateri se zaposlijo, porocCijo in zivijo polno in
do dolocene mere neodvisno odraslo zivljenje.



Ljudje z DS so si podobni.

Pri fem sindromu se lahko pojavljajo dolocene telesne
znacilnosti. Ljudje z DS imajo lahko vse ali pa nobene.
Oseba z DS bo vedno bolj podobna svojim sorodnikom
kot pa drugim osebam z DS.



Mit: Samo starejse matere imajo otroka z DS.

Ceprav imajo starej$e noselnice visjo individualno
moznost, da se jim rodi otrok z DS, se jih tudi do 70%
rodi mladim materam zaradi vecje rodnosti v ftej
starostni skupini.



Mit: Otrok z DS uniéi zakon.
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Obsezna studija je pokazala, da so locitve redkejSe v druzinah
otrok z DS kot v splosni populaciji.



Mit: Otrok z DS negativno vpliva na sorojence.

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



Incidenca: 17 (£ 5)

UBLIKA SLOVENIJA

HIC NAMES OF POPULATED STTLEMENTS

MARIBOR 5

Prevalenca: 700



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

Na Hrvaskem ima trenutno najstarejsa oseba z DS 84 let.



Double the miracle, double the love.

We are fraternal twins.
We have mosaic Down syndrome.

.\,.5‘\ ‘\‘z: \\
N International Mosaic Down Syndrome Association

DS se pojavlja v treh oblikah: trisomija 21, mozaicizem
in translokacija.
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Ena od najvec jih tezav, s katero se spopadajo osebe z
DS, je komunikacija: govor, izrazanje svojih misli in
potreb.
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prirojene srcne napake DIABETES
naglusnost
slabovidnost

mot
spanja
obolenja

celiakija

Nekatere bolezni se pri DS pojavljajo pogosteje kot pri
splosni populaciji, vendar ima posameznik z DS navadno
le nekatere med njimi.



Obolenja srca

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

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

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




Levkemija

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

G

akutna mieloidna levkemija
(AML) in
akutna megakariocitna

levkemija (AMKL), ozdravitev
je 80 do 100%.

Akutna limfoblastna levkemija-
(ALL) I8
Prehodna mieloproliferativna
motnja




Anemija: omotica, utrujenost, dispnea, bledica.

Trombocitopenija: nagnjenost k modricam in krvavitvam.

Levkopenija: pogoste/hude infekcije z izpuscaji, dolgotrajno povisana
TT.

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

PoveCane bezgavke, vranica (bolecina pod LRL), bolecine v kosteh in
sklepih, izguba apetita in hujsanje.

Med zdravljenjem je stalno
potrebno iskati ravnotezje
med zdravilnimi ucinki KT in
njeno toksicnostjo.




Ortopedske bolezni

Misi¢na hipotonija in ohlapnost ligamentov
hastaneta zaradi nepravilnega fvorjenja ...
kolagena tip 6. Najbolj so prizadeta
stopala, kolena, kolki in hrbtenica:

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

* izpah in obraba kolkov,

* osteoporoza.



Kraniovertebralna nestabilnost

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

—_—

* lahko v vseh starostnih obdobjih povzroca akutne
ali kroni¢ne tezave.
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Amsmswme-;g\ VB e 10-277% o0oseb z DS ima radiolosko zaznavnho

o 1 hipermobilnost v tem predelu, le majhen delez ima

SPINAL COLUMN

AXIS (SECOND VERTEBRA) S i m p T O m e .

* Pri asimptomatskih osebah z DS rutinsko RTG
presejanje ni zanesljivo in ni priporoceno. Ni

HEAD UPRIGHT MOVING HEAD FORWARD

— dokaza, da bi Sportne aktivnosti pri njih povecevale

moznost za poskodbe vratne hrbtenice bolj kot pri
splosni populaciji. Pozornost pri gimnastiki!

ATLAS
AXIS
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NORMAL ATLANTO-AXIAL
INSTABILITY




* bolecina
* henaravn
* Zmanjsan

Ob prisotnosti teh simptomov je potrebna
napotitev k nevrokirurgul



KRONICNE SIMPTOME

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

poslabsanje hoje in rocnih spretnosti
vedno vec ja utrudljivost pri hoji

pogosti padci rm
bolecine v vratu




motnje spomina, razumevanja, komunika
socialni umik '
izguba vescin
motnje hoje

tezave s poziranjem
izguba teze



-

diabetes
hipotiroidizem
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Diabetes

DM tip 1 je pogostejsi kot v splosni
populaciji.

DM tip 2 je enako pogost in povezan z
debelost jo.

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

Nekatere osebe z DS so sposobne
same voditi svojo bolezen.

RICHARD BAILEY
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Bolezni sCitnice

Pogoste so v vseh obdobjih Zivljenja, obicajno gre za hipotiroidizem.

Simptomi so neznacilni, zato so zelo pomembne laboratorijske
preiskave TSH in s€itnicnih hormonov, ki naj bi jih skupaj s S¢itni¢nimi
protitelesi redno opravljali na dve lefi.




Bolezni prebavil

prirojene nepravilnosti
motnje hranjenja

GERB

celiakija - 5% oseb z DS




Pomanjkanje B12

eloma posledica

me, ki lahko
Alzheimerjevo

etit,
avnhotezja,
omina,
st...




Inkontinenca

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

* ne-nevrogeni nevrogenhi mehur je pri DS
pogos‘repu Nastane zaradi neustreznega vzorca
krcenja zunanjega sfinktra mehurja med mikcijo,
pridobljenega v obdobju navajanja otroka na

kahlico. Gre za dnevno in nocho urinsko ZS y—————
inkontinenco s tipichim sSibkejsim in =
intermitentnim curkom urina. Potrebno ga je cim B~
prej odkriti, saj povzroca pogoste uroinfekte, ‘\

konsTipacijo, inkontinenco za  blato,
vezikouretralni refluks, trabekuliran mehur',
hidronefrozo, lahko celo kon¢no odpoved ledvic.

*blata pri odraslem lahko pomeni nov vedenjski problem ali je posledica
fekalne impakcije zaradi dolgotrajne in neopazene konstipacije!



Bolezni ustne votline in zob

« Spremenjena anatomija : - sedlast nos
- hipoplasti¢ na maxila, mandibula
A - gotsko nebo
> o - protruzija jezika
- zobne anomalije (malokluzija, agenezija ...)
¥ » - hipersenzitivnost ustne sluznice
| - - disfunkcija temporomandibularnih sklepov

« OteZeno sesanje, zveCenje, govor.

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

* Pogosti in hudi periodontitisi.

* Bruksizem in razli¢ne malokluzije so lahko vir obraznih bolecin.



Motnje sluha

Prisotne pri 50% oseb z DS vseh starosti.
Sluhovodi so

)k sekundarne

orajo biti vse

ori specialistih
prag za napotovanje obig

naj bo nizji.

Uporaba sl : ov je havadno
uspesna.



Motnje vida

« so zelo pogoste in se pojavljajo na novo vse zivljenje:
“»v otrostvu: glavkom,

v najstniskih letih: keratokonus,

“»v zgodnji odraslosti katarakta in prezbiopijal

« Posledice:

“soviran kognitivni in motoricni razvoj,
“*navidezna izguba vescin,

“»vedenjski problemi,

“*tezave pri hoji ...

* Pregled pri oftalmologu v otrostvu in
adolescenci vsako leto, kasneje na dve lefti!



Motnje spanja

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

« Tezko uspavanje.
#4 * Pogosto ali prezgodnje prebujanje.

« Motnje dihanja v spanju: smrcanje,
OSAS ima vec kot 60 7% odraslih oseb
z DS.

« Parasomnije: nocna mora, hoja in
govorjenje v spanju, ritmicni gibi v
spanju




Epilepsija

Najpogostejsa v zgodnjem otrostvu
in ob zacetku demence.

« Posebej nevarni so nocni epilepti¢ni napadi, ki lahko povzrocijo
nenadno nepri¢akovano smrt zaradi epilepsije!



Depresija
* Prizadane 5- 10% oseb z DS, pogosteje Zensk.

« Simptomi so lahko

L)

L)

e

¢ustev:  plasnost, negotovost, zmanjSana ==
samozavest, zmanjsanje aktivnosti, motnje :
spomina, upad Ze osvojenih vescin. i
% videti kot novi vedenjski  problemi: =
razdrazljivost, nemir, frmoglavost.

* izraziti na telesnem nivoju: nespecnost,
zmanjsan apetit, spremembe telesne teze.

« Zdravljenje je podobno kot pri splosni populaciji.

> neznalilni zaradi teZav pri govoru in izrazanju S5



Demenca

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



-
motnje spomina, razumevanja, komunikaci
- .

socialni umik

Zalost, zaskrbljenost

razdrazljivost

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

tezave s poziranjem

izguba teze

inkontinenca

epilepti¢ni napadi, ki se zacnejo v odraslosti




-

diabetes
hipotiroidizem
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diabetes

EPKIUC it 02. 2d
obolenjal



® diabetes
idizem
e B12

.



Kljucna je zanesljiva heteroanamneza skrbnikov, ki
dobro in dolgo poznaJo bo In simptomov ne

naliziranih

Tezje jo je prido
i ne pricakuje

bolnikih in tistih, ki Zivije
njihovega akhvnega sodelo



Hipertenzija

 je pri osebah z DS redka in jo je potrebno ustrezno diagnosticno
obdelati.

« Zdravljenje je enako kot pri
splosni populaciji.

« Zaradi mocne povezave med
slabo zdravljeno hipertenzijo
in demenco je po’rrebno
zagotoviti redno  jemanje
ustreznih doz zdravil.




Koristno je vedefi

Starsi otroka z motnjo v dusevhem razvoju naj ob
pomoci Centra za socialno delo pridobijo nha okrajnem
sodiscu pravic Se
pred dosezeno polnoletnost jo.

Sklep mora biti vlozen v zdravstveni karton otroka.

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

Pristojni imenovani zdravnik ZZZS lahko izjemoma
podaljSa trajanje pravice do nadomestila do najvec
30 delovnih dni, v zelo redkih primerih do 6 mesecev.



Vlozni list

VLOZMI LIST DOWNOV SINDROM

EE
R I

Vzako letn: OpTawljenn
{dafum)

* Ali je voden pri kardialogu?
* Ali je 7= opravijen UZ sca?
* Al ima valvalamo motmjo? Profilaksa endokarditisa!
* Ima prekomemo tefn? Posvet!
* FKako ima wrejena prebave” Prepredevanje zaprtjal
* Kako ponodi spi? Sum na OSAT Ad OFL
* Tezave = vramo hrbtenico? BTG
+ Tefmave s koZo? Suha kofs pomebuje masmo kremosmelisns,
+ Kdxj je bila nazadnjs pri ginekologn? Spolno aktivne Fenske potrsiujejo PAD bris na 3 let,

S1um na demenco?
Tk ljuci:
- hipotiroidizam,
i wid,
ishih,
-05A,
- diEpresijo,
- atlamtoaksiatng subluksactjo.

Pozover:

* 0 sAmoEomestl

* 0 mposlin,

* o morebimih spremembah v razpolodeniu ali sposobnosth,

* o spolnost,

* o moimost Zlorab,

* o fem, kdo bo kasneje skrbel zan)/se bo osamesvojil,

* o Elovarju ob izgubispremembah {npr sorojensr w2 poredi in odide od doma).




* digbetes

* hipotiroidizem

* pomanjkanje B12
. cehakua




I'm a Person First

Words create barriers and reinforce stereotypes

Down syndrome is a medical diagnosis
A baby is born with Down syndrome
he/she is not ‘a Down syndrome’

Help us to break stereotypes by using person-first language:
Please don't call me a Down syndrome or a Down syndrome person
I am an adult with Down syndrome

I am a person first and foremost;
| was just born with an extra chromosome

Down
Syndrome

Ireland www.downsyndrome.ie
National Leadership Local Support
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Neprimerne besede = .~
. mongoloid ey |

ima Downov sy, ima trisomijo 21

{i.

e

. bolezen '

stanje ali genetska danost

« retardiran, umsko prizadet, zaostal

ima motnjo v dusevnem razvoju

{i.

« zrtev Downovega sindroma
ima DS

{i.

«nevarnost, da se rodi otrok z DS

verjetnost, da se rodi otrok z DS

« hormalni otroci

vecinska populacija, otroci z znacilnim razvojem



‘with Down's.



Ko se rodimo, imamo vsi ljudje nekje v sebi zapisano, kak$ni bomo
postali, kak$na bo nasa barva las in oéi, koliko bomo visoki, hitri ali
pametni. Ti podatki so zapisani v vsaki celici nasega telesa, v
kromosomih.

Vcasih se ze v materinem trebuhu zgodi, da ima otrok en
kromosom ve<. Temu recemo Downov sindrom.

21. marca praznujemo svetovni dan
Downovega sindroma.

V znak podpore in sprejemanja oseb z Downovim sindromom na ta
dan obujemo razliéni nogavici. S tem sporo¢amo: Biti drugacen je ok!
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Princesa Diana Ben Majewski



Koga sreCamo v ambulanti DM

odrasle osebe z DS

(nove) starse

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




Novinci

« Sooceni so z novo situacijo — strah, kaj to sploh
je, kaj nas €aka, zakaj se je to zgodilo, kdo je kriv, kaj
bo s starejsim otrokom ...

« Vprasanja brez odgovorov

« Google




< upocasnjen razvoj,

2< znacilen izgled,

2< z njimi se ukvarjajo defektologi,

< pogosta sré¢na obolenja, dihalne motnje, imunske,
hormonalne in encimske motnje,

2< "v primerjavi z normalnimi",

< sploscena lobanja,

< "Moj dojencek skoraj ni jokal. Ni hotel jesti. Medicinske
sestre so se me izogibale."

GO gle downov sindrom

T | I O}
Hnsuanu
Mot 0
o @ gl

Downov Sindrom Kariotip Downov Sindro... Downov Slndrom Jansa Edwardsov Sindrom Down Syndro




Kaj lahko naredim?

« POS

« Vpras
« Povej




Poslusaj, vprasaj

Daj jim dovolj casa, da izrazijo svoja Custva.
Vprasaj:
kaj jih skrbi,
cesa jih je strah,
kaj ze vedo o DS,
kaj jih Se zanima.




Povej

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

« Stereotipi o DS so res samo stereotipi — prikazi jim
resnico.

« Vsak otrok je neznanka.

« Predaj pozitivhe zgodbe.

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

« Podaj jasne odgovore na vprasanja.



Povej

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

www.downov-sindrom.si

kontakti starsev

. b "Downcki" | PRIMER LICENCIADO CON
., SINDROME DE DOWN

»Radi ga imejtel«
pozitivne zgodbe







Klinicni primer

I have amazmgie

» J. K., stara 28 let - pride infectios laugh, 2

"samo odpret bolnisko"
* jutri ima biopsijo horionskih
resic
GS 14t 2/7

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

* BHR "so ji svetovali vsi"

I olso hove Down syndrome
It's a part of me, not @
definition of who I am.

4/12/2018




Nosechica

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

« Tudi ona je sla na google.
« Je pred odlocitvijo: BHR, amniocenteza, splav?

Kaj nas ¢aka?

Bo zelo tezko?

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

Kaj, e me bo moz pustil?




Kako voditi tak posvet

Ni univerzalnega nasveta, ﬂt 4f
3 B ;_ __1—________———-‘_—'——'—_————";7_/—’_,4——-—
upostevati je treba: ~_ €‘~ .
* KakSen je moj odnos - . LF O

"
do oseb z DS, | s -

do prenatalne diagnostike, ot
do splava. ¥

* Kaksen je njen odnos do teh reci, njeno prepricanje
(ga sploh ima)?

% Ima podporo (moZa, druZine, prijateljev)?



Kaj lahko naredim?

« POS

ko gov
« Vpras
« Povej




Poslusaj, vprasaj

KAJ jo skrbi, CESA jo je strah?

Se je o tem pogovorila z mozem?

Kaj pravi njena mama, njegova mama?

KakSne nasvete je dobila?

Kako se pocuti?

Kaj ve o DS?

Kaj bo naredila,
ce bo izvid

pozitiven?

Having a child with DS ‘ ey

has changed my life:--
my life is brighter
my life is more
wonderful " o
my life is filled with

S
love .
~lcrene Kay ‘v
L 4

EverydayFamily com



Povej

« Novorojencek z DS je kot vsak novorojencek: potrebuje
toplino in obcCutek varnosti.

« Stereotipi o DS so res samo stereotipi — prikazi ji
resnico.

« Vsak otrok je neznanka.

« Predaj pozitivne zgodbe.

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

« Podaj jasne odgovore na vprasanja.



Povej

« Nihce ni kriv!
« Otrok z DS ima pravico, da se rodi.

+ Nisama v tem

(druzine z otrokom e, 97() Of. h
#ﬁM e people wit
z D5, B Down syndrome

lil€

who they are.

v moji ambulanti

vedno dobrodosla!)



Klinicni primer

* biopsija horionskih resic in amniocenteza imata 1,5

% splavnost
*1:68=1,4%

)

4
A

(e
E
. ‘betweenordinary

J qnql extraordinary is
9 th&h little "extro”

€

-
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600 nosecnic

z NS 1:300
- 2 otroka z DS
- 9 splavov
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https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU
https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU
https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU
https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU

Maybe it's YOU




Viri, povezave:

http://www.d
with-a-diagn

http://www.d
http://www.d
http://www.d
http://www.d
https://ljubez

-pregnancy-



http://www.downov-sindrom.si/
http://www.downov-sindrom.si/
http://www.downov-sindrom.si/
http://www.downov-sindrom.si/
https://ljubezniva.si/
https://ljubezniva.si/

