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Geschichtliches

» 1866 John Langdon-Down:
eigenstandige Krankheit

» 1959 Jérbme Lejeune:
genetische Ursache — 47
Chromosome
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» Bei einer von 700 Geburten EJ’

» Genetischer Defekt: Trisomie des 21. Chromosoms
| Q durch Fehlerhafte Zellteilung
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Vom Chromatin zum Chromosom
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Chromosomenveranderung - strukturell

» Durch fehlerhafte DNA-
Reparation

Deletion Duplikation Inversion
» an einem oder zwischen
zwel Chromosomen insertion _ Transiokation
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Chromosomenveranderung - numerisch

» Trisomie » Monosomie
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Zellteilung
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Non-Disjunctions
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Vorkommen der Trisomie 21

» Freie Trisomie in 95% der Falle
Trisomie in allen Korperzellen vorhanden

» Translokale Trisomie bei 3-4%
3-faches Auftreten, aber an anderes Chromosom angeheftet

» Mosaik-Trisomie bei 1-2%
Trisomie nicht in allen Korperzellen, nach der ersten Zellteilung

Oft Verwechslung mit ,freier Trisomie”, wird nicht als solche
erkannt

» Partielle Trisomie nur ein paar hundert Falle
Verlangertes 21 Chromosom, Trager von mehr Erbinformationen
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Diagnose-Fruherkennung

» Wahrend der Schwangerschatft:
Chromosomenanalyse mittels invasiver Diagnostik
(Fetalblutentnahme, Fruchtwasseruntersuchung,...)
Wird Frauen ab 35 Jahren angeboten

Erstdiagnosen:
Nackenfaltenmessung (10. SSW)
Blutuntersuchung der Mutter (15. und 20 SSW)

» Im Sauglingsalter:
Chromosomenanalyse der Lymphozyten, Art ermittelbar
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Korperliche Anomalien

» Minderwuchs, verklrzte Extremitaten
» Geringe Muskelspannungen
» Flaches Gesichtsprofil mit ,Sattelnase”

» Schrage Lidfalte J jy

» Verkleinerter Oberkiefer, vergrof3erte

singlepalmer | § | |
crease, short \

Zunge L

widely separated
first and second
toes and increased
skin creases

» Vier-Finger-Furche, Sandalenfurche
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Anomalien der Organe

Gehirn-Volumenverringerung, geringe Neuronendichte
Fruhzeitige Demenz/Alzheimer

Fehlstellung des Beckens

Herzfehler

Gestorte Funktionen der Nieren, Schilddrusen,...

Darmverschlisse, Morbus Hirschsprung

Geschwéachtes Immunsystem, erhdhtes Leukamie-Risiko
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Therapiemodglichkeiten

Operationen von (angeborenen) Organschaden

Erfolgsversprechende Therapie von Leukamie
aufgrund der Genmutation

Krankengymnastik und Ergotherapie gegen
motorische Schwéachen

Sprachtherapie/Logopedie zur Forderung der
Sprachentwicklung
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Leben mit Down-Syndrom

Bis zum 5. Lebensjahr halb so schnelle Entwicklung
kognitive Entwicklung schneller als motorische
Anschliel3end andersrum

Besuch von Forderschulen oder Integrationsklassen
Selten Abschluss eines Studiums

Arbeiten in Werkstatten
Integriertes Wohnen
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Alter der Mutter

Risiko in Prozent

zunehmendes RisIko
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Chromosomenmap
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» MMU =
Mausechromosom

» Vergleich der Gene

» Partielle Trisomie
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Zusammenfassung

,zufalliger® Gendefekt

Keine vollstandige Heilung moglich, aber

Behandlung der Symptome
Diagnostische Friherkennung

Thema der aktuellen Forschung mit

erfolgsversprechenden Ansatzen
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