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Down-szindroma szemeészeti
vonatkozasai

(Pontszerzg, referalo kézlemeny, tesztkerdesekkel)
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Semmelweis Egyetem, Szemeészeti Klinika, Budapest
(lgazgato: Prof. Dr Nagy Zoltan Zsolt egyetemi tanar)

A Down-szindréma a 271-es kromaoszoma triszémiaja, amely tébb szerv elvaltozasat okozhatja. Az érintett
gyermekek gyermekorvos és vedond altal végzett szemeészeti szlirese is az életkorhoz kotott szlirbvizsga-
latok keretében kell elinduljon. Tunet- és panaszmentes esetben is indokolt azonban a szemész szakorvos
altal végzett szemészeti vizsgalat az élet elsé 6 hdnapjaban. A betegeket 5 éves korukig évente, majd
kétévente kell ellenérizni. Id6ben észlelni kell a kancsalsagot, a korrigalandé fénytorési hibadt és mind az
elalsd, mind a hatsd szegmentum eltéréseit. Ezek ismerete és a rendszeresen végzett szlirések korabbi
felismerést és szikség esetén korabbi kezelést tesznek lehetévé javitva a betegek latas- és életmindségeét.

Ophthalmological aspects of Down syndrome

Down syndrome is a trisomy of chromosome 21, which can cause multiple organ abnormalities. Screening
of affected children by a paediatrician and a nurse should also be started as part of age-related examina-
tions. However, even in the absence of symptoms or complaints, an ophthalmological examination by an
ophthalmologist is still indicated in the first 6 months of life. Patients should be screened annually up to the
age of B and then biannually. Strabismus, significant refractive error, or any abnormalities of the anterior
and posterior segments must be recognised in time. This expertise and regular screening enable earlier
detection and potential treatment, improving the quality of vision and life for these patients.
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Bevezeteés .
John Langdon Haydon Down (1828- 1. Ultrahangvizsgalattal a tarké-

A Down-szindréma kromoszdéma-

rendellenesség, amelyet a legkisebb,
21-es kromoszéma szambeli eltérése
jellemez és tobb szerv elvaltozasat
okozza. A 21-es kromoszéma tripla-
zbdéasa megjelenhet minden sejtben
(21-es triszémia, amely a szindré-
ma leggyakoribb oka), a sejtek egy
részében (mozaik Down-szindréma),
vagy a harmadik 21-es kromoszéma
mds kromoszémakhoz csatlakozhat
(transzlokéciés Down-szindroma).

1896), brit orvos 1866-ben irta le
el6szér a mentdlis fogyatékossdggal
birék egy csoportjanak jellegzetes-
ségeit, majd 1961-ben 19 genetikus
javasolta a mongolizmus megneve-
zés elhagyasét és a Down-szindroma
bevezetését a kérkép megnevezésére.
A Down-szindroma el6fordulasi gya-
korisdga (1:1000) az anya fogan-
tataskori életkoraval noévekszik. A
szindréma intrauterin sztrésének
lehet&ségei:
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2. AFP-

red6 vastagsdga, az orrnyereg
és a sziv vizsgalata lehetséges.
Down-szindroma esetén a tarkore-
dé vaskos (>3,5 mm), az orrcsont
hidnyozhat, pitvari- és kamrai s6-
vényhidny fordulhat elé.
(alfa-fetoprotein) szint
ellenérzése: a varandéssag 16.
hetében vett anyai vérmin-
ta alapjan végzett vizsgalat.
Down-szindroma esetén az AFP-
szint alacsony.
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Ophthalmological aspects of Down syndrome

3. Amniocentézis és genetikai vizs-
galat a varanddssag 10. hetétdl
végezhetd.

A Down-szindroma vildgnapjat mar-

cius 21-én tartjdk, utalva a 21-es

kromoszéma triszémidjara. Ezen a

napon a tarsadalom figyelmét igye-

keznek az érintettek elfogadédsara
irdnyitani (elterjedt a felemads, szi-
nes zoknik viselése ezen a napon).

Altalanos tiinetek

A Down-szindréma fenotipusa tobb
mint 80 klinikai jellemzét foglal
magaban, amelyek jelenléte és su-
lyossédga valtozé. Néhany tiinet,
mint példdul az arc diszmorfidja,
az értelmi képességek zavara és az
Gjsztlottkori  hipoténia minden
Down-szindromds péciensnél eléfor-
dul. A kérkép tobb szervet érintd,
kiilonboz6 sulyossagt eltérései, tii-
netei az 1. tablazatban olvashatdk.

Szemeészeti tlinetek
Orbita, vedészervek,
konnyelvezetd rendszer

(7,10, 14, 15, 21)

A tempordlis irdnyban felfelé ive-
16 szemrés a Down-szindréma egyik
legjellemz&bb tiinete. A szemrés
mandulavagast forméjéhoz a ferde
szemrés mellett hozz4jarul az epi-
canthus-red6 (mongolredd) is. A
bels6 szemzugot fedd red§ négyfé-
le tipusa fordulhat el&: superciliaris,
palpebralis, tarsalis és inversus.

A blepharitis nagyobb el6forduldsi
valoszintségének oka lehet a jelleg-
zetes szemrés, a feliiletes bérferts-
zésekre valé nagyobb hajlam és a
gyengébb immunrendszer. Mind-
emellett a konnyelvezet§ rendszer
velesziletett sztkulete, elzdr6désa
is hozzajarulhat a szemrések gya-
kori véladékozdsdhoz. Mindezek
egyltt a szemfelszini gyulladdsok
rizikéjat novelik, ezért kiemelt je-
lent6ségli a szemhéj-higiénia. A
kénnyelvezeté rendszer eltérése
(kénnypont-agenesia, szamfeletti
kénnypont, koénnypont/canalicu-
lus sztkilet, fisztula jelenléte, per-
ziszt4lé Hasner-membrén, a ductus
csontos elzdréddsa) gyakrabban

1. téablazat: A Down-szindroma altaldnos tunetei

Véaz-, izomrendszer

Ful-orr-gégészet

Szajureg

Gasztrointesztinalis
rendszer

Sziv-, érrendszer

Fejl6dés, neurologia

Onko-hematologia

Immunolégia

Endokrinolagia

alacsony termet

lapos arc

lapos orrnyereg

kicsi all

rovid nyak

lapos tarké

rovidebb végtagok és ujjak

egy ujjperccel rovidebb és befelé hajlo kisujj

a tenyéren athaladé keresztvonal (négyujjas redd/
barézda)

a nagylabujj és a mellette lévé ujj kdzotti rés nagyobb
medencecsont-dysplasia
hipotonia

laza izuletek

koldoksérv

elallo fulek

halldszavar (altaldban vezetéses)
gyakori atitis media miatt

kiallé, nagy nyelv

gotikus szajpad

abnormalis fogak

gingivitis

duodenum-atresia

anus atresia

obstipacio

gastrooesophagealis reflux
coeliakia

velesziletett szivhibak
pulmonalis hipertenzié

lassabb fejl6dés

gyors és szabalytalan beszéd
mentalis retardacio

epilepszia

obstruktiv alvasi apnoe
vérképzési zavarok

leukémia (ALL, AML), heredaganat
gyenge immunrendszer
pajzsmirigy mikodésenek zavara
diabetes mellitus

elhizas

kétoldali. A szonddzds mellett a
monocanalicularis stent javithatja
a beavatkozasok sikerességét. Egyes
szerz8k szerint a mutétek sikeressé-
gét nem befolydsolja a Down-szind-
49
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roma, mig mas szerz8k szerint vi-
szont nagyobb a sikertelenségi rata.
Kevésbé gyakran eléfordulé szem-
héj-eltérések: epiblepharon, veleszii-
letett ectropium, entropium és ptosis.
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Szaruhartya (1, 3, 8, 12, 20)

A Down-szindromdsok szaruhartyéja
altalaban vékonyabb, cstcsosabb és
aberrdciék mind az elilss, mind a
hatsé felszint érintik.

A keratoconus a Down-szindréma
egyik leggyakoribb szemészeti el-
térése. A 21-es kromoszéman talal-
haté szuperoxid-diszmutdz-1 gén
patogén varidnséat hozték 6sszefiig-
gésbe a keratoconus kialakuldsaval.
Ezen kivil a keratoconus egyik ri-
zikéfaktora a csokkent centralis
szaruhdrtya-vastagsdg. Az eliilsé
és hatsé corneacstcs helyzetének
valtozasa kiilonbozik a Down-szind-
romdsok és egyébként szisztémds
betegség miatt nem gondozottak
kozott. Keratoconusos betegek eliil-
s6 felszini eltérése kifejezettebb a
Down-szindromdsokndl. A legvéko-
nyabb pont helyzete is szignifikans
killonbséget mutat. A hatsé felszin
kevésbé eltérs. Gyakran nehéz ki-
Ionbséget tenni az enyhe keratoco-
nus és a csupan Down-szindréma cor-
nealis jellemz6i kozott.

A keratoconus korai diagnézisa
és megfelel6 kezelése sziikséges a
progresszié megel6zése érdekében.
Kezelés nélkil a betegség hegek
kialakuldsdhoz, Descemet-repedé-
sekhez és hydropshoz vezethet.
Down-szindromdsok esetén a korai
diagnézishoz sziikséges vizsgéla-
tok (topogréfia, tomografia, pachy-
metria) egy részének megfelel6 ki-
vitelezése nehézségekbe titkozhet.

1. &abra: Brushfield-foltok a szivar- 2.
vanyhartya periférigjan

Felhivhatja a figyelmet a névekvd
cornealis astigmia és a myopids
shift. Amit biztosan minden eset-
ben el tudunk végezni az a voros
visszfény ellenérzése. Keratoconus
esetén ollé-, vagy olajcsepp alaki
reflexet lathatunk. A szaruhdrtya
tempordlis felének megvilagitasa-
val a nasalis oldalon kipszer( reflex
(Rizzuti-jel) figyelheté meg. A rés-
lampés vizsgélattal a kozépsilyos
és elbrehaladott elvéltozasokat le-
het észlelni: Munson-jel (lefelé te-
kintéskor V-alaki corneafelszin),
Fleischer-gytr( (vas lerakédésa az
epitheliumban), Vogt-stridk (vé-
kony vertikalis vonalak a stroma-
ban), stroma-hegek, jobban lathaté/
megvastagodott cornealis idegek.

A kezelés a keratoconus fokdnak
fuiggvényében hatdrozhaté meg
(szemtveg, kontaktlencse, cross-
linking kezelés, keratoplasztika).

A keratoconus lehet madsodlagos
eltérés is, amelynek alapjat a kera-
toconjunctivitis vernalis (VKC) is
képezheti. A VKC-t kifejezett fény-
érzékenység, konnyezés, viszketés,
vOros szem, és a tarsalis kotShartya
papillaris hipertréfidja jellemez. A
szem dorzsolése altal keltett mik-
rotraumdak inditjdk el a szaruhér-
tydban az arra fogékony betegek-
ben a citokinek felszabaduldsat,
amely a miofibroblasztok és ezaltal
a biomechanikai er6k megvéltoza-
sat eredményezi. A folyamat végsé
soron a szaruhdértya elvékonyodasa-
hoz vezet.

Szivarvanyhartya (7, 14, 15, 21)

A Kklinikai jelentéséggel nem bird
Brushfield-foltok apré fehéres, sziir-
kés szint foltok az iris periféridjan.
Thomas Brushfield 1924-ben irta le
el6szor. A stroma jellegzetes cso-
mocskéiban kétészovet-hiperplézia
figyelheté meg (1. dbra).

Szemlencse (7, 13, 14, 15, 21)

A lencsehomdlyok viszonylag gya-
koriak (prevalencia: 5-50%), de
jelent6s résziiknél nincs sziikség
mdtétre. A Down-szindromds gye-
rekeknél velesztletett és szerzett
sziirkehalyog is kialakulhat, kiilo-
nosen az amiloid-B-lerakédasokbdl
all6 cerulean blue dot sztrkehalyog
(2. ébra). A velesziiletett sztirkeha-
lyog esetén a kés6i mdtéti ellatds
és optikai rehabilitacié6 amblyopi-
at eredményez. A lencsehomdélyok
el6forduldsdnak valdszintisége az
életkor elérehaladtaval né. A sziir-
kehalyog korabbi életkorban alakul
ki, mint az altalanos népességben.
Az intraoperativ komplikécidék vo-
natkozdsdban nem tapasztalhatd
nagyobb incidencia. A mflencseter-
vezés olykor csak altatdsban kivite-
lezhetd. Igen fontos felhivni arra is
a figyelmet, hogy a mutétet altatds-
ban indokolt elvégezni. A kardilis
eltérések miatt multidiszciplindris
csapat részvétele a mutét tervezé-
sében és kivitelezésében elenged-
hetetlen. Mtétet igénylé kétolda-

abra: Cataracta coerulea, avagy

blue dot szurkehalyog
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li sziirkehdlyog esetén szimultdn
bilaterélis beavatkozds indokolt az
altatdsok szdmanak csokkentése
céliabél.

Glaukoma (7, 14, 15, 21)

Glaukéma a betegek mintegy egyti-
zedét érintheti. A diagnosztikus és
betegkdvetési nehézségek mellett a
konzervativ kezelés beéllitdsa multi-
diszciplindris megkozelitést igényel
kardiolégus bevondsaval (béta-blok-
kolok kardidlis hatdsa miatt).

Choroidea, retina, latoideg (6,
7,14, 15,16, 21)

Az egyik leggyakoribb retinalis ren-
dellenesség a retina kéros, kanyar-
gbs érhéalézata és a retina pigment-
hamjénak lokalizalt hiperplazija.
A fovea-hipoplazia eléforduldsat
egyes szerz6k gyakoribbnak talal-
ték. A fovea fejlédése a 24-28. gesz-
taciés héten kezdédik és legaldbb 4
éves korig tart. A 31-42. hét kozott
a fovealis behtizottsdg mélytil, mert
a belsé retinarétegek sejtjei centri-
fugalisan elmozdulnak és valtozik
a bels6 retinarétegek vastagsdga és
szama is. A fovea fejlédését szamos
tényez6 megzavarhatja (pl. kora-
sziilottség, genetikai okok). Nichol-
son és munkatdrsai Down-szindrémd-
sok esetén a vastagabb ganglionsejt-,
és bels6 magvas réteget, Esteban és
munkatdrsai vékonyabb chorioide-
at taldltak a fovea tertiletén. Maés
munkacsoportok vastagabb chorioi-
dedt észleltek.

A proliferativ diabéteszes retinopa-
tia ritkabbnak tlinik, még a régéta
fennallé cukorbetegség esetén is,
amely taldn a csokkent angiogene-
zissel hozhat6 6sszefliggésbe.

A Down-szindromdsok kozel egyhar-
madéban retinalevalds is kialakul-
hat, és akar bilaterdlis is lehet. Az
egyik oki tényezd a beteg 6nmagé-
nak okozott szemsériilése. A késé6i
felismerés, hosszan fenndllé Alla-
pot okozza a mitétek nagyobb aré-
nyU sikertelenségét. Posztoperativ
szovédményként sziirkehdlyog és
emelkedett szemnyomads is el&for-
dulhat.

A latéidegfé a Down-szindromds pé-
ciensek esetén is igen nagy variabi-
litast mutathat. A legjellemz&bb a
kisebb méretd tilted-disc. A papil-
la zstfoltabbnak tdnik, a cup-disc
arany altaldban kevesebb. A la-
téidegfd hatdrat keresztez§ erek sza-
mat tobbnek talaltdk a Down-szind-
romdsok egyharmadaban (3. abra).
Vastagabb peripapilldris retinalis
idegrostréteg van jelen. Eléfordulhat
papilla-drusen, peripapillaris pig-
mentzavar, fibrae medullares.

Fénytorési hibak (5, 9, 17)

A sztletés utdn a csecsemdket alta-
laban hypermetropia jellemzi, majd
az els6 2 életévben a fénytorés at-
lagos szférikus ekvivalense az em-
metropia irdnyaba tolédik el (21).
A korai életkorban nem észlelhetd
kilonbség a fénytorési hiba alaku-
lasdban Down-szindroma esetén sem.
Majd az emmetropizacié altaldban
nem a megszokott rendben folyik.
Down-szindroma  esetén nagyobb
valészintséggel szdmithatunk na-
gyobb, korrigdland6 fénytorési hi-
bara. Hypermetropia és astigma-
tismus igen gyakori, a paciensek
tobb mint felét érinti. El6fordulhat
hypermetropids-shift is, azaz a kez-
detben mérhet§ tullatésdg fokozé-
dasat tapasztalhatjuk. Természete-
sen myopids-shift is észlelhetd, de
Osszességében a rovidlatas ritkab-
ban fordul el8, de akar nagyfokd is
lehet.

Az astigmatismus tengelye jellem-
z6en a jobb oldalon 135 fok, a bal ol-
dalon 45 fok, amely a tipusos ferde
szemrésnek megfelel6. A fénytorési
hibdk szubjektiv meghatdrozasat
jol kooperald paciensek esetén meg-
kisérelhetjiik, de az alapot a cyclop-
legidban végzett objektiv meghata-
rozas jelenti.

A megfeleld, jél és stabilan illeszke-
dé szemiivegkeret kivélasztdsa oly-
kor nehézséget jelent a facidlis elté-
rések miatt.

Nystagmus (5, 9, 18)

Szemtekerezgést igen gyakran meg-
figyelhetiink, akar manifeszt, akar

51 )

Iz

o=~
~o-

.

latens formét. Bizonyos vizsgéla-
toknal, amelyekhez megfelel§ fixa-
ci6 sziikséges, ez a tiinet megnehe-
ziti, vagy lehetetlenné teszi annak
elvégzését (pl. corneatopografia,
héatsé szegmentum OCT). Egyes
esetekben sajnos a tompalatas ke-
zelésében alkalmazott okkldzids
kezelés sikertelenségéhez is hozza-
jarul.

Akkomodacio (2, 5, 9, 18, 19)

A Down-szindrémdsok esetén gyak-
rabban szdmithatunk az akkomo-
dacié gyengeségére. Ezen esetekben
altaldban hypermetropidt és kan-
csalsdgot is taldlunk. A szemlencse
centrumét vékonyabbnak mérték,
tehat a torGereje kisebb. A ciliaris
izom vastagsdgdban azonban nem
észleltek kiilonbséget. Az alkalmaz-
kodas zavarara hivhatja fel a figyel-
met a csokkent kozeli lat6élesség.
Dinamikus skiaszképidval itélhetd
meg pontosan. Hozzjarulhat az
olvasdsi és tanuldsi nehézséghez.
Megfelel6en elkészitett bifokalis
szemiiveggel orvosolhatjuk ezt a
problémat.

Kancsalsag, tompalatas (5, 9,
1)

A Down-szindrdmds péciensek esetén
a facialis eltérések részeként a pseu-
dostrabismus is gyakori, de a valédi
kancsalsdg a betegek akér kéthar-
madat is érintheti. A differencial-
diagnosztikaban a Hirschberg-teszt
és a takardsos (cover) teszt a mérv-
adé. Esotropia gyakrabban fordul
el6, mint exotropia. Az el6bbi eset-
ben ehhez altaldban hypermetropia
és az alkalmazkoddaszavar is tarsul.
Infantilis (velesziiletett) esotropia
ritkdbban észlelhet§, mint a szer-
zett befelé téré forma. Ezen utébbi
kialakuldsdban a tullatds mellett a
gyenge alkalmazkodds és gyenge
fazids képesség is szerepet jatsz-
hat. Rovidlaték kozott a nem akko-
modativ eredet( forma észlelhet®.

A tompaldtds prevalencidjat
16,9-36,4%-nak taléltdk. Kialaku-
laséhoz mind a kancsalsdg, mind a
fénytorési hiba hozzéjarul. A szo-
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3. abra: A papillat keresztezd erek 4.
szama a megszokottol elterden tobb

kéasos kezelési médszer (szemiiveg
és tapaszolds) a Down-szindromad-
sok esetén nehézségekbe utkoz-
het, de ha sikertl a sztl6t kellGen
motivalni, mégis kivitelezhets (4.
abra).

A kancsalsag sebészi kezelésében az
evidenciaalapl retropozicié és re-
szekci6é mellett nem kell alkalmaz-
nunk specidlis moédszereket és a
sikerességben sem talaltak kilonb-
séget a nem Down-szindromdsokkal
6sszehasonlitva.

Latokéreg (18)

A latokéreg rétegei a Down-szindro-
mds betegeknél kevésbé kifejezett-
nek bizonyultak. Kevesebb dendrit
nytlvanyt figyeltek meg. Ugy td-
nik, hogy csokkent latéélességhez a
latépalya és a latokéreg eltérései is
hozzajarulnak.

Szemcseppek
4, 17)

Gyermekkorban és a nem kielégi-
téen kooperdlé paciensek esetén a
fénytorés objektiv meghatdrozasa-
nak elengedhetetlen része a cyclop-
legidban végzett vizsgalat. Az al-
kalmazkodés bénuldsanak elérésére
alkalmazott cyclopentolat haszné-
lata Down-szindromdsok esetén ki-
I6n6s figyelmet igényel az idegrend-
szerre gyakorolt esetleges hatdsa
miatt. A cyclopentolat a maximalis
szisztémds koncentracidjat a be-
cseppentés utdni 10-60 percben éri
el. A szisztémds mellékhatdsok ki-
alakuldsanak kockdzatat csokkent-

hetjtik az alacsonyabb koncentraci-
6ju szer (pl. 0,5%) alkalmazasaval
és a becseppentés utdni kénnytom-
[6nyomassal.

A glaukéma konzervativ kezelése,
béta-blokkol6 szemcsepp alkalma-
zasa elétt kardiolégiai konzilium
szlikséges.

A szemcseppek alkalmazdsdndl
fontos a fej és a nyak stabil helyzet-
ben tartdsa, mivel a atlanto-axidlis
{ztlet 4ltalaban instabil.

Vizsgalati
nehézségek

El6fordul, hogy a latéélesség meg-
hatdrozésa az életkornak megfele-
16 jelek alkalmazédsaval nem, csak
gyermekek vizsgdlatandl alkalma-
zott abrakkal lehetséges.

Mdszeres vizsgalatoknadl nehéz-
séget jelenthet a késziilékektdl

val6 félelem, a kooperédcié hidnya,
a szemtekerezgés miatti fixacids

gyengeség.

Szulék, gondviselsd,
segitdk jelentésége

A Down-szindromds pacienseket ki-
sér6k és tdmogatdk nagy segitséget
jelenthetnek a vizsgalatok elvégzésé-
ben. Ok ismerik a paciens kiilénleges
szokdsait, félelmeit és azokat a méd-
szereket, amelyekkel oldhatjuk a fe-
sziiltséget, megnyugtathatjuk &ket.
Felnétt pacienseink esetén is sziiksé-
ges azt tudnunk, hogy ki rendelke-
zik beleegyezési jogkorrel, ugyanis
egyes vizsgalatokat és a mdtéteket
altatasban sziikséges elvégezni.
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abra: Tompalatas kezelesere
alkalmazott szemuUveg takarassal

Szdareés

A Down-szindrémds gyermekek sze-
mészeti szlrése is meg kell torténjen
az életkorhoz kotott szlrévizsgala-
tok keretében. Ezt a gyermekorvos
és védéné kotelessége elvégezni. Tii-
net- és panaszmentes esetben is in-
dokolt azonban a szemész szakorvos
altal végzett szemészeti vizsgélat az
élet els6 6 hénapjaban. A betegeket 5
éves korukig évente, majd kétévente
kell ellendrizni. Id6ben észlelni kell a
kancsalsagot, a korrigdlandé fényts-
rési hibat és mind az elils6, mind a
hétsé szegmentum eltéréseit.

A vizsgélat el6tti tiirelmes felvila-
gositds sok esetben megkénnyiti a
szemész munkdjat.

Szdmitsunk arra, hogy egy-egy
vizsgélati lépés hosszabb id6t vehet
igénybe és akar ismételni sziikséges.

Kovetkeztetések

Down-szindroma  esetén  szamos
szemészeti eltérésre nagyobb va-
l6szintiséggel szdmithatunk. Ezek
ismerete és a rendszeresen vég-
zett szrések korabbi felismerést
és sziikség esetén kordbbi kezelést
tesznek lehetvé javitva ezen bete-
gek latas- és életmindségét.

Nyilatkozat

A szerzd kijelenti, hogy az dsszefoglald koz-
lemény megirdsdval kapcsolatban nem 4ll
fenn vele szemben pénziigyi vagy egyéb lé-
nyeges 0sszelitkdzés, 0Osszeférhetetlenségi
ok, amely befolydsolhatia a kdzleményben
bemutatort eredményeket, az abbol levont
kovetkeztetéseket vagy azok értelmezését.
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