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NIEKTORE ZESPOtY ZABURZEN U LUDZI

Zespof Downa; Zespét Angelmana
Zespol Aspergera

Pentasomia chromosomu X, Zespot Turnera
Zespot Diogenesa
Tetrasomia chromosomu X Trisomia chromosomu X
Zespot de Grouchy’ego
Zespot delecji 22q11.2 Zespot Edwardsa
Zespot kociego krzyku  Zespot kociego oka,
Zespot Millera-Diekera Zespot Pataua
Zespot Pradera-Williego Zespot Smith-Magenis
Zespot Wolfa-Hirschhorna Zespot XYY
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Zespot Downa, trisomia 21

(ang. Down syndrome, trisomy 21), dawniej nazywany mongolizmem
— zespot wad wrodzonych spowodowany obecnoscia

dodatkowego chromosomu 21.

Eponim pochodzi od nazwiska brytyjskiego lekarza Johna L. Downa,
ktory opisat go w 1866 roku. W 1959 roku Jérome Lejeune odkryt,
ze u podstaw zespotu wad wrodzonych lezy
trisomia chromosomu 21.

Osoby z zespotem Downa majg mniejsze zdolnosci poznawcze
niz Srednia w populacji zdrowej. Wahajg sie one od lekkiej do
umiarkowanej niepetnosprawnosci intelektualnej. Zaburzenia
rozwojowe manifestujg sie gtownie jako sktonnosc¢ do
zawezonego myslenia lub naiwnosc. Niewiele osob wykazuje
niepetnosprawnosc intelektualng w stopniu gtebokim.
Czestos¢ wystepowania zespotu Downa szacuje sie
na 1 przypadek na 800—1000 zywych urodzen.
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Dziecko z zespotem Downa.
Widoczne plamki
Brushfielda
i rdZnobarwnos¢ teczéwek




Choroba Niemanna-Picka

(ang. Niemann-Pick disease)

— heterogenna pod wzgledem etiologicznym i
klinicznym lizosomalna choroba
spichrzeniowa. Wyréznia sie kilka typow
schorzenia, faczy je obecnosc¢ tzw. komorek
Niemanna-Picka
(komorek piankowatych)
Wyjatkowo ciezka choroba.
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Zespot Diogenesa - zaburzenie osobowosci objawiajace
sie skrajnym zaniedbywaniem higieny osobistej oraz
minimum sanitarnego w mieszkaniu. Dotyka giownie ludzi
w podesztym wieku, zyjacych samotnie. Na ogoét towarzyszy
mu niekontrolowane kompulsywne zbieractwo ogromne;j
iloSci niepotrzebnych przedmiotdow, ktdre sg potem
traktowane jako niezbednel. Charakterystyczne jest tez
zrywanie kontaktow z najblizszymi i unikanie towarzystwa
innych ludzi. Cztowiek z zespotem Diogenesa sprawia
wrazenie bezdomnego nedzarza, co moze nie mie€ zwigzku
Z jego rzeczywistym statusem materialnym.
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Autyzm

Autyzm to przypadtosc, ktora zaliczana jest do grupy
symptomow zwanych wycofaniem, czyli unikaniem
kontaktu ze Swiatem zewnetrznym
—z ludzmi i otoczeniem. Uwaza sie, ze jest to
schorzenie dotyczgce mozgu, mogace miec podtoze
genetyczne. Jednak mimo zidentyfikowania wielu
czynnikow zwiekszajacych ryzyko wystgpienia autyzmu,
jego przyczyna nie zostata dotad w petni poznana.



Dziecko z autyzmem:

nie uczestnicy w zabawie z rdwiesnikami,

lubi samotnosé,

bardzo rzadko sie usmiecha,

bardziej interesuje sie kontaktem z przedmiotami niz ludzmi,
ma mimike twarzy, ktora nie wyraza wielu emoc;ji,

zazwyczaj unika kontaktu wzrokowego z inng osobg,

bywa nadpobudliwe i impulsywne,

nie reaguje na swoje imie,

czesto wpada w agresje bez wyraznego powodu,

prawie wcale nie méwi, a jesli juz to uzywa stéw nie majacych znaczenia,
wprowadza przedmioty w jednostajny ruch obrotowy,

kiwa, obraca sie w jednym miejscu bez przerwy,

ma utrudnione kontakty z innymi ludzmi,

jesli rozmawia - to na jeden temat,

jest nadwrazliwe na dzwieki i dotyk,

czasem nie reaguje na bdl,

nie biega w podskokach,

nie ma spontanicznych odruchow.
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Zespéi Aspergera (ZA) (ang. Asperger syndrome, AS) — catoSciowe
zaburzenie rozwoju, mieszczgce sie w spektrum autyzmu, opisane po raz
pierwszy przez Hansa Aspergera w 1944r. Zaburzenie to obejmuje
przede wszystkim uposledzenie umiejetnosci spotecznych, trudnosci w
akceptowaniu zmian, ograniczong elastycznos¢ myslenia przy braku
uposledzenia umystowego oraz szczegolnie pochtaniajgce, obsesyjne
zainteresowania. Rozwoj mowy oraz rozwoj poznawczy przebiega
bardziej prawidtowo w porownaniu do autyzmu dzieciecego.
Gtownymi kryteriami réznicujgcymi zespot Aspergera od autyzmu gtebokiego s3
brak opdznienia rozwoju mowy i innych istotnych jej zaburzen
uniemozliwiajgcych logiczng komunikacje, prawidtowy rozwadj poznawczy.
Ludzie z tym zaburzeniem przypominajg osoby z autyzmem dzieciecym pod tym
wzgledem, ze od wczesnego dziecinstwa wystepuje u nich ten sam rodzaj
uposledzen (jednak w duzo tagodniejszej postaci). W stosunku do gtebokiego
autyzmu wyrodzniajg sie o wiele bardziej prawidtowym rozwojem mowy i
proceséw poznawczych. Z powodu swych niezwyktych zainteresowan ludzie
z fagodniejszg odmiang Zespotfu Aspergera uchodzg czesciej za
ekscentrykdw niz za osoby z zaburzeniem osobowosSci. Granice zespotu
Aspergera sg bardzo nieostre.
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2yciorysy geniuszy i ekscentrykdw roja sie od niesamowitych historii.
Biografie wielu z nich dowodz3, ze prawdopodobnie cierpieli oni
na chorobe po raz pierwszy opisang w 1944 r. przez Hansa Aspergera.
Austriacki psychiatra, diagnozujac dzieci autystyczne, zauwazyt,
Ze U czesci z nich nie wystepujg wszystkie dolegliwosci zwigzane
Z autyzmem.

Asperger zwrocit uwage na matych pacjentow, ktorzy byli opryskliwi,
agresywni, niezdolni do nawigzywania przyjazni, mieli niewielkie
trudnosci w poruszaniu sie, a przede wszystkim obsesyjne zajmowali
sie jedna ulubiong czynnoscia.

Psychiatrzy wcigz dyskutujg, czy zespot Aspergera jest tagodniejszg
forma autyzmu, czy tez odrebnym zaburzeniem.

Wiekszosc z nich sktania sie jednak ku tej drugiej opcji. Coraz czesciej
naukowcy postugujg sie tez terminem ,,niepetnosprawnos¢ spoteczna“,
bo to zaburzenie objawia sie przede wszystkim w uposledzeniu
umiejetnosci spotecznych: nawigzywaniu i utrzymywaniu kontaktow,
prowadzeniu rozmowy, akceptacji zmian itp.



Zespot Angelmana, AS (od ang. Angelman syndrome) —
genetycznie uwarunkowany zespo6t spowodowany najczesciej
mikrodelecjg w regionie 15q11-13. Historia: Chorobe opisat jako
pierwszy w 1965 roku Harry Angelman, pediatra z Warringtonu.
W swojej pracy przedstawit trzech pacjentow, ktorych okreslit jako
,dzieci marionetki” (puppet children).

,Zdarzyto mi sie zobaczyc¢ obraz (...) zatytutowany (...) Chtopiec z
marionetka. Usmiechnieta twarz chtopca i fakt wykonywania
dziwacznych ruchdéw przez moich pacjentow sktonit mnie do
opatrzenia napisanego przeze mnie artyku’fu tytu’fem Dzieci

marionetki”. &




Cztowiekiem jestem;
nic co ludzkie nie jest mi obce.
Publius Terentius Afer (ur. ok. 195 p.Ch.

Motze raczej: - Nie powinno by¢ mi obce.

Poznaj, zrozum i akceptuj siebie i innych!
NA PEWNO WSZYSCY BEDA WTEDY SZCZESLIWSI!

Opracowano na podstawie informacji istniejgcych w internecie - Redakcja Serwisu



