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(Igazgató: Prof. Dr. Nagy Zoltán Zsolt egyetemi tanár)

A Down-szindróma a 21-es kromoszóma triszómiája, amely több szerv elváltozását okozhatja. Az érintett 
gyermekek gyermekorvos és védőnő által végzett szemészeti szűrése is az életkorhoz kötött szűrővizsgá-
latok keretében kell elinduljon. Tünet- és panaszmentes esetben is indokolt azonban a szemész szakorvos 
által végzett szemészeti vizsgálat az élet első 6 hónapjában. A betegeket 5 éves korukig évente, majd 
kétévente kell ellenőrizni. Időben észlelni kell a kancsalságot, a korrigálandó fénytörési hibát és mind az 
elülső, mind a hátsó szegmentum eltéréseit. Ezek ismerete és a rendszeresen végzett szűrések korábbi 
felismerést és szükség esetén korábbi kezelést tesznek lehetővé javítva a betegek látás- és életminőségét.

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 5 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.

Bevezetés

A Down-szindróma kromoszóma-
rend ellenesség, amelyet a legkisebb, 
21-es kromoszóma számbeli eltérése 
jellemez és több szerv elváltozását 
okozza. A 21-es kromoszóma triplá-
zódása megjelenhet minden sejtben 
(21-es triszómia, amely a szindró-
ma leggyakoribb oka), a sejtek egy 
részében (mozaik Down-szindróma), 
vagy a harmadik 21-es kromoszóma 
más kromoszómákhoz csatlakozhat 
(transzlokációs Down-szindróma).

John Langdon Haydon Down (1828–
1896), brit orvos 1866-ben írta le 
először a mentális fogyatékossággal 
bírók egy csoportjának jellegzetes-
ségeit, majd 1961-ben 19 genetikus 
javasolta a mongolizmus megneve-
zés elhagyását és a Down-szindróma 
bevezetését a kórkép megnevezésére.
A Down-szindróma előfordulási gya-
korisága (1:1000) az anya fogan-
tatáskori életkorával növekszik. A 
szindróma intrauterin szűrésének 
lehetőségei:

1.  Ultrahangvizsgálattal a tarkó-
redő vastagsága, az orrnyereg 
és a szív vizsgálata lehetséges. 
Down-szindróma esetén a tarkóre-
dő vaskos (>3,5 mm), az orrcsont 
hiányozhat, pitvari- és kamrai sö-
vényhiány fordulhat elő.

2.  AFP- (alfa-fetoprotein) szint 
ellenőrzése: a várandósság 16. 
he tében vett anyai vérmin-
ta alapján végzett vizsgálat. 
Down-szindróma esetén az AFP-
szint alacsony.
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3.  Amniocentézis és genetikai vizs-
gálat a várandósság 10. hetétől 
végezhető.

A Down-szindróma világnapját már-
cius 21-én tartják, utalva a 21-es 
kromoszóma triszómiájára. Ezen a 
napon a társadalom figyelmét igye-
keznek az érintettek elfogadására 
irányítani (elterjedt a felemás, szí-
nes zoknik viselése ezen a napon).

Általános tünetek
A Down-szindróma fenotípusa több 
mint 80 klinikai jellemzőt foglal 
magában, amelyek jelenléte és sú-
lyossága változó. Néhány tünet, 
mint például az arc diszmorfiája, 
az értelmi képességek zavara és az 
újszülöttkori hipotónia minden 
Down-szindrómás páciensnél előfor-
dul. A kórkép több szervet érintő, 
különböző súlyosságú eltérései, tü-
netei az 1. táblázatban olvashatók.

Szemészeti tünetek
Orbita, védőszervek, 
könnyelve zető rendszer  
(7, 10, 14, 15, 21)
A temporális irányban felfelé íve-
lő szemrés a Down-szindróma egyik 
legjellemzőbb tünete. A szemrés 
mandulavágású formájához a ferde 
szemrés mellett hozzájárul az epi-
canthus-redő (mongolredő) is. A 
belső szemzugot fedő redő négyfé-
le típusa fordulhat elő: superciliaris, 
palpebralis, tarsalis és inversus.
A blepharitis nagyobb előfordulási 
valószínűségének oka lehet a jelleg-
zetes szemrés, a felületes bőrfertő-
zésekre való nagyobb hajlam és a 
gyengébb immunrendszer. Mind-
emellett a könnyelvezető rendszer 
veleszületett szűkülete, elzáródása 
is hozzájárulhat a szemrések gya-
kori váladékozásához. Mindezek 
együtt a szemfelszíni gyulladások 
rizikóját növelik, ezért kiemelt je-
lentőségű a szemhéj-higiénia. A 
könnyelvezető rendszer eltérése 
(könnypont-agenesia, számfeletti 
könnypont, könnypont/canalicu-
lus szűkület, fisztula jelenléte, per-
zisztáló Hasner-membrán, a ductus 
csontos elzáródása) gyakrabban 

kétoldali. A szondázás mellett a 
monocanalicularis stent javíthatja 
a beavatkozások sikerességét. Egyes 
szerzők szerint a műtétek sikeressé-
gét nem befolyásolja a Down-szind-

róma, míg más szerzők szerint vi-
szont nagyobb a sikertelenségi ráta.
Kevésbé gyakran előforduló szem-
héj-eltérések: epiblepharon, veleszü-
letett ectropium, entropium és ptosis.

1. táblázat: A Down-szindróma általános tünetei

Váz-, izomrendszer

alacsony termet

lapos arc

lapos orrnyereg

kicsi áll

rövid nyak

lapos tarkó

rövidebb végtagok és ujjak

egy ujjperccel rövidebb és befelé hajló kisujj

a tenyéren áthaladó keresztvonal (négyujjas redő/
barázda)

a nagylábujj és a mellette lévő ujj közötti rés nagyobb

medencecsont-dysplasia

hipotónia

laza ízületek

köldöksérv

Fül-orr-gégészet

elálló fülek

hallászavar (általában vezetéses)

gyakori otitis media miatt

Szájüreg

kiálló, nagy nyelv

gótikus szájpad

abnormális fogak

gingivitis

Gasztrointesztinális 
rendszer

duodenum-atresia

anus atresia

obstipáció

gastrooesophagealis reflux

coeliakia

Szív-, érrendszer
veleszületett szívhibák

pulmonalis hipertenzió

Fejlődés, neurológia

lassabb fejlődés

gyors és szabálytalan beszéd

mentális retardáció

epilepszia

obstruktív alvási apnoe

Onko-hematológia
vérképzési zavarok

leukémia (ALL, AML), heredaganat

Immunológia gyenge immunrendszer

Endokrinológia

pajzsmirigy működésének zavara

diabetes mellitus

elhízás
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Szaruhártya (1, 3, 8, 12, 20)

A Down-szindrómások szaruhártyája 
általában vékonyabb, csúcsosabb és 
aberrációk mind az elülső, mind a 
hátsó felszínt érintik.
A keratoconus a Down-szindróma 
egyik leggyakoribb szemészeti el-
térése. A 21-es kromoszómán talál-
ható szuperoxid-diszmutáz-1 gén 
patogén variánsát hozták összefüg-
gésbe a keratoconus kialakulásával. 
Ezen kívül a keratoconus egyik ri-
zikófaktora a csökkent centrális 
szaruhártya-vastagság. Az elülső 
és hátsó corneacsúcs helyzetének 
változása különbözik a Down-szind-
rómások és egyébként szisztémás 
betegség miatt nem gondozottak 
között. Keratoconusos betegek elül-
ső felszíni eltérése kifejezettebb a 
Down-szindrómásoknál. A legvéko-
nyabb pont helyzete is szignifikáns 
különbséget mutat. A hátsó felszín 
kevésbé eltérő. Gyakran nehéz kü-
lönbséget tenni az enyhe keratoco-
nus és a csupán Down-szindróma cor-
nealis jellemzői között.
A keratoconus korai diagnózisa 
és megfelelő kezelése szükséges a 
progresszió megelőzése érdekében. 
Kezelés nélkül a betegség hegek 
kialakulásához, Descemet-repedé-
sek hez és hydropshoz vezethet. 
Down-szindrómások esetén a korai 
diagnózishoz szükséges vizsgála-
tok (topográfia, tomográfia, pachy-
metria) egy részének megfelelő ki-
vitelezése nehézségekbe ütközhet. 

Felhívhatja a figyelmet a növekvő 
cornealis astigmia és a myopiás 
shift. Amit biztosan minden eset-
ben el tudunk végezni az a vörös 
visszfény ellenőrzése. Keratoconus 
esetén olló-, vagy olajcsepp alakú 
reflexet láthatunk. A szaruhártya 
temporális felének megvilágításá-
val a nasalis oldalon kúpszerű reflex 
(Rizzuti-jel) figyelhető meg. A rés-
lámpás vizsgálattal a középsúlyos 
és előrehaladott elváltozásokat le-
het észlelni: Munson-jel (lefelé te-
kintéskor V-alakú corneafelszín), 
Fleischer-gyűrű (vas lerakódása az 
epitheliumban), Vogt-striák (vé-
kony vertikális vonalak a stromá-
ban), stroma-hegek, jobban látható/
megvastagodott cornealis idegek.
A kezelés a keratoconus fokának 
függvényében határozható meg 
(szemüveg, kontaktlencse, cross- 
linking kezelés, keratoplasztika).
A keratoconus lehet másodlagos 
eltérés is, amelynek alapját a kera-
toconjunctivitis vernalis (VKC) is 
képezheti. A VKC-t kifejezett fény-
érzékenység, könnyezés, viszketés, 
vörös szem, és a tarsalis kötőhártya 
papilláris hipertrófiája jellemez. A 
szem dörzsölése által keltett mik-
rotraumák indítják el a szaruhár-
tyában az arra fogékony betegek-
ben a citokinek felszabadulását, 
amely a miofibroblasztok és ezáltal 
a biomechanikai erők megváltozá-
sát eredményezi. A folyamat végső 
soron a szaruhártya elvékonyodásá-
hoz vezet.

Szivárványhártya (7, 14, 15, 21)

A klinikai jelentőséggel nem bíró 
Brushfield-foltok apró fehéres, szür-
kés színű foltok az iris perifériáján. 
Thomas Brushfield 1924-ben írta le 
először. A stroma jellegzetes cso-
mócskáiban kötőszövet-hiperplázia 
figyelhető meg (1. ábra).

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

A lencsehomályok viszonylag gya-
koriak (prevalencia: 5-50%), de 
jelentős részüknél nincs szükség 
műtétre. A Down-szindrómás gye-
rekeknél veleszületett és szerzett 
szürkehályog is kialakulhat, külö-
nösen az amiloid-ß-lerakódásokból 
álló cerulean blue dot szürkehályog 
(2. ábra). A veleszületett szürkehá-
lyog esetén a késői műtéti ellátás 
és optikai rehabilitáció amblyopi-
át eredményez. A lencsehomályok 
előfordulásának valószínűsége az 
életkor előrehaladtával nő. A szür-
kehályog korábbi életkorban alakul 
ki, mint az általános népességben. 
Az intraoperatív komplikációk vo-
natkozásában nem tapasztalható 
nagyobb incidencia. A műlencseter-
vezés oly kor csak altatásban kivite-
lezhető. Igen fontos felhívni arra is 
a figyelmet, hogy a műtétet altatás-
ban indokolt elvégezni. A kardiális 
eltérések miatt multidiszciplináris 
csapat részvétele a műtét tervezé-
sében és kivitelezésében elenged-
hetetlen. Műtétet igénylő kétolda-

1. ábra: Brushfield-foltok a szivár-
ványhártya perifériáján

2. ábra: Cataracta coerulea, avagy 
blue dot szürkehályog
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li szürkehályog esetén szimultán 
bilaterális beavatkozás indokolt az 
altatások számának csökkentése 
céljából.

Glaukóma (7, 14, 15, 21)

Glaukóma a betegek mintegy egyti-
zedét érintheti. A diagnosztikus és 
betegkövetési nehézségek mellett a 
konzervatív kezelés beállítása multi-
diszciplináris megközelítést igényel 
kardiológus bevonásával (béta-blok-
kolók kardiális hatása miatt).

Choroidea, retina, látóideg (6, 
7, 14, 15, 16, 21)
Az egyik leggyakoribb retinalis ren-
dellenesség a retina kóros, kanyar-
gós érhálózata és a retina pigment-
hámjának lokalizált hiperpláziája.
A fovea-hipoplázia előfordulását 
egyes szerzők gyakoribbnak talál-
ták. A fovea fejlődése a 24–28. gesz-
tációs héten kezdődik és legalább 4 
éves korig tart. A 31–42. hét között 
a fovealis behúzottság mélyül, mert 
a belső retinarétegek sejtjei centri-
fugálisan elmozdulnak és változik 
a belső retinarétegek vastagsága és 
száma is. A fovea fejlődését számos 
tényező megzavarhatja (pl. kora-
szülöttség, genetikai okok). Nichol-
son és munkatársai Down-szindrómá-
sok esetén a vastagabb ganglionsejt-, 
és belső magvas réteget, Esteban és 
munkatársai vékonyabb chorioide-
át találtak a fovea területén. Más 
munkacsoportok vastagabb chorioi-
deát észleltek.
A proliferatív diabéteszes retinopá-
tia ritkábbnak tűnik, még a régóta 
fennálló cukorbetegség esetén is, 
amely talán a csökkent angiogene-
zissel hozható összefüggésbe.
A Down-szindrómások közel egyhar-
madában retinaleválás is kialakul-
hat, és akár bilaterális is lehet. Az 
egyik oki tényező a beteg önmagá-
nak okozott szemsérülése. A késői 
felismerés, hosszan fennálló álla-
pot okozza a műtétek nagyobb ará-
nyú sikertelenségét. Posztoperatív 
szövődményként szürkehályog és 
emelkedett szemnyomás is előfor-
dulhat.

A látóidegfő a Down-szindrómás pá-
ciensek esetén is igen nagy variabi-
litást mutathat. A legjellemzőbb a 
kisebb méretű tilted-disc. A papil-
la zsúfoltabbnak tűnik, a cup-disc 
arány általában kevesebb. A lá-
tóidegfő határát keresztező erek szá-
mát többnek találták a Down-szind-
rómások egyharmadában (3. ábra). 
Vastagabb peripapilláris retinalis 
idegrostréteg van jelen. Előfordulhat 
papilla-drusen, peripapilláris pig-
mentzavar, fibrae medullares.

Fénytörési hibák (5, 9, 17)

A születés után a csecsemőket álta-
lában hypermetropia jellemzi, majd 
az első 2 életévben a fénytörés át-
lagos szférikus ekvivalense az em-
metropia irányába tolódik el (21). 
A korai életkorban nem észlelhető 
különbség a fénytörési hiba alaku-
lásában Down-szindróma esetén sem. 
Majd az emmetropizáció általában 
nem a megszokott rendben folyik. 
Down-szindróma esetén nagyobb 
valószínűséggel számíthatunk na-
gyobb, korrigálandó fénytörési hi-
bára. Hypermetropia és astigma-
tismus igen gyakori, a páciensek 
több mint felét érinti. Előfordulhat 
hypermetropiás-shift is, azaz a kez-
detben mérhető túllátóság fokozó-
dását tapasztalhatjuk. Természete-
sen myopiás-shift is észlelhető, de 
összességében a rövidlátás ritkáb-
ban fordul elő, de akár nagyfokú is 
lehet.
Az astigmatismus tengelye jellem-
zően a jobb oldalon 135 fok, a bal ol-
dalon 45 fok, amely a típusos ferde 
szemrésnek megfelelő. A fénytörési 
hibák szubjektív meghatározását 
jól kooperáló páciensek esetén meg-
kísérelhetjük, de az alapot a cyclop-
legiában végzett objektív meghatá-
rozás jelenti.
A megfelelő, jól és stabilan illeszke-
dő szemüvegkeret kiválasztása oly-
kor nehézséget jelent a faciális elté-
rések miatt.

Nystagmus (5, 9, 18)

Szemtekerezgést igen gyakran meg-
figyelhetünk, akár manifeszt, akár 

latens formát. Bizonyos vizsgála-
toknál, amelyekhez megfelelő fixá-
ció szükséges, ez a tünet megnehe-
zíti, vagy lehetetlenné teszi annak 
elvégzését (pl. corneatopográfia, 
hátsó szegmentum OCT). Egyes 
esetekben sajnos a tompalátás ke-
zelésében alkalmazott okklúziós 
kezelés sikertelenségéhez is hozzá-
járul.

Akkomodáció (2, 5, 9, 18, 19)

A Down-szindrómások esetén gyak-
rabban számíthatunk az akkomo-
dáció gyengeségére. Ezen esetekben 
általában hypermetropiát és kan-
csalságot is találunk. A szemlencse 
centrumát vékonyabbnak mérték, 
tehát a törőereje kisebb. A ciliaris 
izom vastagságában azonban nem 
észleltek különbséget. Az alkalmaz-
kodás zavarára hívhatja fel a figyel-
met a csökkent közeli látóélesség. 
Dinamikus skiaszkópiával ítélhető 
meg pontosan. Hozzájárulhat az 
olvasási és tanulási nehézséghez. 
Megfelelően elkészített bifokális 
szemüveggel orvosolhatjuk ezt a 
problémát.

Kancsalság, tompalátás (5, 9, 
11)
A Down-szindrómás páciensek esetén 
a faciális eltérések részeként a pseu-
dostrabismus is gyakori, de a valódi 
kancsalság a betegek akár kéthar-
madát is érintheti. A differenciál-
diagnosztikában a Hirschberg-teszt 
és a takarásos (cover) teszt a mérv-
adó. Esotropia gyakrabban fordul 
elő, mint exotropia. Az előbbi eset-
ben ehhez általában hypermetropia 
és az alkalmazkodászavar is társul. 
Infantilis (veleszületett) esotropia 
ritkábban észlelhető, mint a szer-
zett befelé térő forma. Ezen utóbbi 
kialakulásában a túllátás mellett a 
gyenge alkalmazkodás és gyenge 
fúziós képesség is szerepet játsz-
hat. Rövidlátók között a nem akko-
modatív eredetű forma észlelhető.
A tompalátás prevalenciáját 
16,9-36,4%-nak találták. Kialaku-
lásához mind a kancsalság, mind a 
fénytörési hiba hozzájárul. A szo-
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kásos kezelési módszer (szemüveg 
és tapaszolás) a Down-szindrómá-
sok esetén nehézségekbe ütköz-
het, de ha sikerül a szülőt kellően 
motiválni, mégis kivitelezhető (4. 
ábra).
A kancsalság sebészi kezelésében az 
evidenciaalapú retropozíció és re-
szekció mellett nem kell alkalmaz-
nunk speciális módszereket és a 
sikerességben sem találtak különb-
séget a nem Down-szindrómásokkal 
összehasonlítva.

Látókéreg (18)

A látókéreg rétegei a Down-szindró-
más betegeknél kevésbé kifejezett-
nek bizonyultak. Kevesebb dendrit 
nyúlványt figyeltek meg. Úgy tű-
nik, hogy csökkent látóélességhez a 
látópálya és a látókéreg eltérései is 
hozzájárulnak.

Szemcseppek  
(4, 17)
Gyermekkorban és a nem kielégí-
tően kooperáló páciensek esetén a 
fénytörés objektív meghatározásá-
nak elengedhetetlen része a cyclop-
legiában végzett vizsgálat. Az al-
kalmazkodás bénulásának elérésére 
alkalmazott cyclopentolat haszná-
lata Down-szindrómások esetén kü-
lönös figyelmet igényel az idegrend-
szerre gyakorolt esetleges hatása 
miatt. A cyclopentolat a maximális 
szisztémás koncentrációját a be-
cseppentés utáni 10-60 percben éri 
el. A szisztémás mellékhatások ki-
alakulásának kockázatát csökkent-

hetjük az alacsonyabb koncentráci-
ójú szer (pl. 0,5%) alkalmazásával 
és a becseppentés utáni könnytöm-
lőnyomással.
A glaukóma konzervatív kezelése, 
béta-blokkoló szemcsepp alkalma-
zása előtt kardiológiai konzílium 
szükséges.
A szemcseppek alkalmazásánál 
fontos a fej és a nyak stabil helyzet-
ben tartása, mivel a atlanto-axiális 
ízület általában instabil.

Vizsgálati  
nehézségek
Előfordul, hogy a látóélesség meg-
határozása az életkornak megfele-
lő jelek alkalmazásával nem, csak 
gyermekek vizsgálatánál alkalma-
zott ábrákkal lehetséges.
Műszeres vizsgálatoknál nehéz-
séget jelenthet a készülékektől 
való félelem, a kooperáció hiánya, 
a szemtekerezgés miatti fixációs 
gyengeség.

Szülők, gondviselő, 
segítők jelentősége
A Down-szindrómás pácienseket kí-
sérők és támogatók nagy segítséget 
jelenthetnek a vizsgálatok elvégzésé-
ben. Ők ismerik a páciens különleges 
szokásait, félelmeit és azokat a mód-
szereket, amelyekkel oldhatjuk a fe-
szültséget, megnyugtathatjuk őket. 
Felnőtt pácienseink esetén is szüksé-
ges azt tudnunk, hogy ki rendelke-
zik beleegyezési jogkörrel, ugyanis 
egyes vizsgálatokat és a műtéteket 
altatásban szükséges elvégezni.

Szűrés
A Down-szindrómás gyermekek sze-
mészeti szűrése is meg kell történjen 
az életkorhoz kötött szűrővizsgála-
tok keretében. Ezt a gyermekorvos 
és védőnő kötelessége elvégezni. Tü-
net- és panaszmentes esetben is in-
dokolt azonban a szemész szakorvos 
által végzett szemészeti vizsgálat az 
élet első 6 hónapjában. A betegeket 5 
éves korukig évente, majd kétévente 
kell ellenőrizni. Időben észlelni kell a 
kancsalságot, a korrigálandó fénytö-
rési hibát és mind az elülső, mind a 
hátsó szegmentum eltéréseit.
A vizsgálat előtti türelmes felvilá-
gosítás sok esetben megkönnyíti a 
szemész munkáját.
Számítsunk arra, hogy egy-egy 
vizsgálati lépés hosszabb időt vehet 
igénybe és akár ismételni szükséges.

Következtetések
Down-szindróma esetén számos 
szemészeti eltérésre nagyobb va-
lószínűséggel számíthatunk. Ezek 
ismerete és a rendszeresen vég-
zett szűrések korábbi felismerést 
és szükség esetén korábbi kezelést 
tesznek lehetővé javítva ezen bete-
gek látás- és életminőségét.

Nyilatkozat

A szerző kijelenti, hogy az összefoglaló köz-
lemény megírásával kapcsolatban nem áll 
fenn vele szemben pénzügyi vagy egyéb lé-
nyeges összeütközés, összeférhetetlenségi 
ok, amely befolyásolhatja a közleményben 
bemutatott eredményeket, az abból levont 
következtetéseket vagy azok értelmezését.

3. ábra: A papillát keresztező erek 
száma a megszokottól eltérően több

4. ábra: Tompalátás kezelésére  
alkalmazott szemüveg takarással
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