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Demenca pri osebah z motnjo v dusevnem
razvoju

Dementia in People with Intellectual Disability

1IZVLECEK

KLJUCNE BESEDE: staranje, motnja v duéevnem razvoju, Downov sindrom, Alzheimerjeva bolezen

V prispevku so predstavljene ugotovitve o demenci pri osebah z motnjo v duSevnem raz-
voju, z osredotocenostjo na bolje raziskano skupino oseb z Downovim sindromom. Podane
so diagnosti¢ne moZnosti, prevalenca, dejavniki tveganja in moZnosti zdravljenja. Dodat-
no so opisane vedenjske in psihi¢ne spremembe, ki so lahko eden prvih znakov demen-
ce pri osebah z motnjo v duSevnem razvoju.
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The article reviews dementia in adults with intellectual disability, focusing on adults with
Down syndrome. Diagnostic possibilities, prevalence, risk factors, and treatment options
are discussed. In addition, behavioural and psychological changes, which may be one of
the first signs of dementia in adults with intellectual disability, are described.
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uvoD

Motnja v duSevnem razvoju (MDR) je motnja,
za katero je znacilna pomembna omejitev
tako intelektualnega delovanja kot prilago-
jenega vedenja, ki se kaZe v pojmovnih,
socialnih in prakti¢nih spretnostih prilaga-
janja. Motnja se pojavi pred 18. letom sta-
rosti (1). AmeriSko psihiatri¢no zdruZenje
in AmeriSko zdruZenje za motnjo v duSev-
nem razvoju in razvojne motnje sta v 90. le-
tih kot kriterij za doloc¢anje stopnje MDR
uporabljala inteligenéni koli¢nik (angl. in-
telligence quotient, 1Q). V sploSnem je veljalo,
da imajo osebe z IQ-jem med 55 in 70 laz-
jo MDR, med 40 in 55 zmerno MDR, med
25 in 40 teZjo MDR, z IQ-jem pod 25 pa
tezZko MDR (2). Danes AmeriSko zdruZenje
za motnjo v duSevnem razvoju in razvojne
motnje poudarja, da je IQ Se vedno najpo-
membnejSi kriterij dolo€itve stopnje MDR,
vendar sta ocena in klasifikacija motnje zelo
kompleksni, saj je treba pri tem upoSteva-
ti tudi kulturno okolje, vrstnike, jezikovno
raznolikost, kulturne razlike v komunika-
ciji, dejavnike gibanja in vedenja. Poleg
testov IQ za oceno omejitev v intelektual-
nem delovanju tako priporocajo uporabo
testov za dolocanje omejitev v prilagojenem
vedenju, s pomocjo katerih ocenjujejo kon-
ceptualne, socialne in prakti¢ne spretno-
sti (3).

MDR je treba lo¢iti od razvojnih moten;.
Slednje so nadredna kategorija MDR, opre-
deljene z vidika kroni¢nih primanjkljajev oz.
motenj v spoznavnem in/ali telesnem raz-
voju. Primanjkljaj oz. motnja se pojavi pred
22. letom starosti (3). MDR je tako le ena
izmed oblik razvojnih motenj. Nekatere ose-
be z drugimi oblikami razvojnih motenj, kot
sta npr. cerebralna paraliza ali fetalni alko-
holni sindrom, imajo lahko tudi MDR.

V Mednarodni klasifikaciji bolez-
ni (MKB) sta opisani dve diagnosti¢ni sku-
pini (4):

+ duSevna manjrazvitost (F70-F79), za kate-
ro je znacilno stanje zaustavljenega ali
nepopolnega duSevnega razvoja, ocitno

zlasti kot pomanjkanje ves¢in, ki se po-
kaZejo v razvojnem obdobju, znanja oz.
spretnosti, ki prispevajo k splo3ni ravni
inteligentnosti, se pravi kognitivnih, govor-
nih, motori¢nih in socialnih sposobnosti,
in

- motnje duSevnega (psiholoSkega) raz-
voja (F80-F89) s specifi¢nimi, meSanimi
in pervazivnimi razvojnimi motnjami.
Med slednje sodita npr. avtizem in Asper-
gerjev sindrom.

STARANIJE PRI OSEBAH
Z MOTNJO V DUSEVNEM
RAZVOJU
V zacetku 20. stoletja je bila pri¢akovana Ziv-
ljenjska doba v splo3ni populaciji 30-40 let,
pricakovana Zivljenjska doba oseb z Dow-
novim sindromom (DS) pa samo devet let (5).
Napredek v zdravstvu, vegji dostop do zdravs-
tvenih storitev in drugi dejavniki, ki so pris-
pevali k podaljSevanju Zivljenjske dobe
v splo$ni populaciji, so skupaj z deinstitu-
cionalizacijo oseb z MDR podaljsali tudi
povprecno Zivljenjsko dobo oseb z MDR.
Povprecna Zivljenjska doba oseb z Downo-
vim sindromom je sedaj 55 let, za celotno
skupino oseb z MDR 60 let, pri tistih z laZ-
jo MDR, ki nimajo komorbidnih stanj, pa
primerljiva normativni populaciji (6, 7).
Starejsi z MDR so Se posebej ranljivi, ker
so pri njih primanjkljaji oz. motnje ter
zdravstvene teZave prisotne Ze pred obdob-
jem pozne odraslosti. Kljub temu je podrocje
staranja oseb z MDR relativno neraziska-
no. Prva knjiga, ki je opisovala staranje pri
osebah z MDR, je iz8la Sele leta 1985 v Zdru-
Zenih drZavah Amerike, pri Cemer se je osre-
dotocila na s starostjo povezane spremembe
v telesnem zdravju in spoznavnih procesih.
Najvec pozornosti v okviru staranja oseb
z motnjo v duSevnem razvoju je posvece-
ne povezanosti med DS in Alzheimerjevo
boleznijo (8). Odrasli z DS naj bi namrec
imeli genetsko predispozicijo za razvoj
Alzheimerjeve bolezni, povezano z genom
za amiloidni prekurzorski protein (APP) na
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21. kromosomu, kar pa ne velja za druge
oblike MDR (9). V nadaljevanju tako prika-
zujeva povzetke raziskav, ki so se osredo-
toCile predvsem na proucevanje Alzhei-
merjeve demence pri osebah z MDR, Ceprav
so pri starejSih z MDR pogoste tudi demen-
ce drugih etiologij (10).

DEMENCA

V 10. mednarodni klasifikaciji bolezni
(MKB-10) je demenca (FOO-F03) opredelje-
na kot sindrom, ki ga povzro¢a moZganska
bolezen, obi¢ajno kroni¢ne ali napredujoce
narave. Vkljuuje motnje mnogih vi§jih
Ziveénih dejavnosti, kot so: spomin, mislje-
nje, orientacija, razumevanje, racunanje,
sposobnost uéenja, sposobnost besednega
izraZanja ali presoja. Zavest ni zamegljena.
OpeSanje spoznavnih (kognitivnih) spo-
sobnosti navadno spremlja ali pa vcasih
napoveduje zmanjSanje sposobnosti za obvla-
dovanje Custev, socialnega vedenja ali moti-
vacije (4).

Diagnosticiranje demence pri
osebah z motnjo v dusevnem
razvoju

Diagnosticiranje demence je pri osebah
z MDR Se posebej teZavno, saj so intelek-
tualni primanjkljaji in niZje sposobnosti na
spoznavnem podrocju prisotne Ze pred
18. letom, primanjkljaji pa jih spremljajo
v celotnem Zivljenjskem obdobju (1, 11, 12).
Diagnoza demence pri osebah z MDR zah-
teva zaznano spremembo med osnovnim in
trenutnim nivojem funkcioniranja ter ne
spremembe med normativnim in trenutnim
nivojem. Tako je pri osebah z MDR, Se pose-
bej pri tistih z DS, treba dolo¢iti njihov
osnovni nivo spoznavnega delovanja in
prilagojenega vedenja (6). Priporocila, kdaj
je ta osnovni nivo treba doloditi pri odra-
slih z MDR, so razli¢na. Pri osebah z DS
nekateri priporocajo starost med 20 in
30 let, drugi pribliZzno pri 35. letu starosti
(13, 14). Nato je treba osebe z MDR sprem-
ljati vzdolZno. Ce pride do o€itnega upada

v funkcioniranju, je potrebna natancnejsa
diagnoza. Stopnja upada pri osebah z MDR
je odvisna od premorbidne stopnje intelek-
tualnega funkcioniranja, moc¢nih spoznav-
nih podrocij pri tej osebi ter zahtev, ki jih
pred posameznika postavlja okolje. Upad, ki
ga po navadi zaznamo pri osebah v norma-
tivni populaciji, je lahko podoben upadu pri
osebah z laZjo MDR, medtem ko je lahko
upad pri posamezniku s teZjo ali tezko MDR
precej drugacen. Hkrati je potrebno, da so
spremembe v €asu pri diagnosticiranih
osebah pomembno vegje kot spremembe pri
normalno starajoc¢ih se osebah z MDR (15).
Nekatere oblike neprilagojenega vedenja ali
druge spremljajoe motnje pri osebah
z MDR so lahko podobne zgodnjim simp-
tomom demence, Ceprav se pri teh osebah
demenca (Se) ni razvila (16). Zaradi teh raz-
logov je potrebna res celovita ocena spoz-
navnega delovanja, hkrati z diagnosticira-
njem drugih duSevnih motenj ter oceno
prilagoditvenega vedenja (12).

Za diagnosticiranje demence pri odra-
slih z MDR lahko uporabimo klini¢no oce-
no, presejalne teste in bolj celostne diag-
nosti¢ne pripomocke.

Med diagnosti¢nimi kriteriji za klini¢-
no oceno demence so Aylward in sodelavci
priporocili sistem MKB-10, saj daje vec
poudarka nespoznavnim vidikom demence,
kot so Custvena nestabilnost, razdraZljivost
in apatija. Poudarjajo tudi, da z MKB-10 naj-
prej diagnosticiramo demenco in Sele nato
lo€imo, za katero obliko gre (15). MKB-10
so priredili tudi za osebe z MDR. Diagno-
sti¢ni kriterij je vklju€en v sistem DC-LD
(angl. Diagnostic Criteria for Psychiatric Disor-
ders for Use with Adults with Learning Disabi-
lities/Mental Retardation) britanskega Royal
College of Psychiatrists (10). Empiri¢ne Stu-
dije, ki so sistemati¢no proucevale diagno-
sticne kriterije za demenco pri starejSih
z MDR, izpostavljajo dve pomembni ugo-
tovitvi. Pri osebah z DS je sistem MKB-10
obcutljivejsi za diagnosticiranje demence
kot nekatere baterije testov. Ugotavljajo, da
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dajeta DSM-IV (angl. Diagnostic and Stati-
stical Manual of Mental Disorders) in MKB-10
podobne rezultate, Ceprav je najobcutljive;jsi
pripomocek CAMDEX (angl. Cambridge Exa-
mination for Mental Disorders of the Elderly),
ki ga opisujeva v nadaljevanju in se uvrsca
med celostne, diagnosti¢ne pripomocke (17).

Pri osebah z MDR (izkljucili so osebe
z DS) so Strydom in sodelavci primerjali tri
diagnosticne kriterije: DSM-IV, MKB-10
in DC-LD. Ugotavljajo, da so lahko z vsemi
tremi diagnosticirali 75 % bolnikov z de-
menco. Zaklju€ujejo, da sta kriterija MKB-10
in DS-LD manj obcutljiva kot DSM-IV.
Z DSM-IV so v primerjavi z drugima dve-
ma kriterijema diagnosticirali ve¢ oseb
z blago obliko demence, pa tudi z zmerno
do teZjo obliko, kar pripisujejo zahtevnosti
aplikacije MKB-10, ki tudi v ve¢ji meri
temelji na oceni skrbnika/pomembne ose-
be. Priporocajo uporabo sistema DSM-1V,
pri katerem so kriteriji jasno zastavljeni,
enostavni za interpretacijo, ne temeljijo le
na porocilu skrbnika glede spoznavnih
sprememb pri bolniku, prav tako pa za oce-
no demence ni potrebna sprememba v ve-
denju in Custvovanju, ampak se osredotoca
na spremembe v vsakdanjem funkcioniranju.
Vedenjske in ¢ustvene spremembe namrec
niso dobro diskriminirale med osebami
z MDR z demenco in brez nje (10).

Razlike med priporoc¢ilom Aylwarda in
sodelavcev ter Strydoma in sodelavcev bi
lahko pripisali razlikam v izraZanju demen-
ce med osebami z DS in osebami z MDR
drugih etiologij. Medtem ko se prvi avtor-
ji sklicujejo na raziskave, ki so zajele osebe
z DS, drugi osebe z DS izkljucijo iz razi-
skave. Ve¢ raziskav kaZe, da se pri osebah
z DS demenca pogosto izraZa v atipi¢ni obli-
ki, preko sprememb v vedenju in osebno-
sti (18). Ko govorimo o demenci pri raziska-
vah pri osebah z DS, avtorji ve¢inoma izraz
demenca in Alzheimerjeva bolezen uporab-
ljajo kot sopomenki, eprav Alzheimerjeva
bolezen ni edina oblika demence pri osebah
z DS (14).

Med razli¢nimi (presejalnimi) testi in
testnimi baterijami lo€imo tiste, ki teme-
ljijo na informacijah bolniku pomembne
odrasle osebe, ter tiste, s katerimi neposredno
ocenimo bolnikovo spoznavno delovanje.
Doloceni testi dajejo globalno oceno posa-
meznikovega spoznavnega delovanja, z dru-
gimi pa pridobimo oceno specifi¢nih
spoznavnih funkcij, ki upadajo v zgodnji fazi
demence, npr. kratkorocnega spomina, pozor-
nosti in izvrSilnih funkcij (19).

Pripomocki, ki temeljijo na oceni bolniku
pomembne odrasle osebe

Med pripomocki, ki temeljijo na oceni funk-
cioniranja bolnika s strani njemu pomembne
odrasle osebe, lahko izpostavimo naslednje:
DMR (angl. Dementia Questionnaire for Per-
sons with Mental Retardation) oz. v novejsi
obliki DLD (angl. Dementia Questionnaire for
People with Learning Disabilities), DSDS
(angl. Down’s Syndrome Dementia Scale),
DSQIID (angl. The Dementia Screening Que-
stionnaire for Individuals with Intellectual
Disability), AADS (angl. Assessment of Adults
with Developmental Disabilities) in ABDQ
(angl. Adaptive Behavior Dementia Question-
naire).

DMR oz. DLD je najpogosteje uporab-
ljan presejalni preizkus za zgodnjo fazo
demence. Sestavlja ga 50 postavk, ki jih
posameznik ocenjuje na tristopenjski lestvi-
ci (ni primanjkljaja, zmeren primanjkljaj,
teZek primanjkljaj). Omogoca oceno spoz-
navnega (kratkoro¢ni spomin, dolgorocni
spomin, prostorska in ¢asovna orientacija)
in socialnega delovanja (ocena govora,
prakti¢nih spretnosti, razpoloZenja, dejav-
nosti/interesov). Avtor podaja razli¢ne mej-
ne vrednosti, ki nakazujejo na demenco pri
osebah z razli¢no stopnjo motnje v duSev-
nem razvoju, vendar poudarja, da je najboljsi
pokazatelj funkcioniranja sprememba v ¢a-
su. Mejne vrednosti so uporabne ob uposte-
vanju rezultatov na drugih nevropsiho-
loskih inStrumentih, za DS se predlagajo
prilagojene vrednosti (6, 20). Raziskovalci
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porocajo o dobri obcutljivosti testa (92 %)
za diagnosticiranje demence pri osebah
z MDR, vendar pa je manj obcutljiv ob napre-
dujoci demenci zaradi u¢inka tal, prav tako
je potrebna uporaba dodatnih testov ob
diagnozi depresivnosti (19). Za uporabo
testa ni potrebna dodatna usposobljenost
testatorja, aplikacija je ¢asovno ekonomic-
na (priblizno 15 minut) (21).

DSDS je kljub svojemu imenu namenjen
$ir8i populaciji kot le osebam z DS. Avtor
ga je razvil predvsem za oceno demence pri
osebah s teZjo in teZko MDR (19). Pripomo-
ek je sestavljen iz 60 vpraSanj, ki se deli-
jo v tri sklope ter nakazujejo na zgodnjo,
srednjo in pozno fazo demence. Po navadi
psiholog izvede intervju z dvema bolniku
pomembnima osebama. UdeleZenca poro-
¢ata o tem, ali je doloceno vedenje v zad-
njih Sestih mesecih pri bolniku prisotno
oz. odsotno, je zanj tipi¢no ali pa v njego-
vem primeru nesmiselno za oceno. S tem
je moZna lo¢nica med vedenji, ki so bila pri
bolniku prisotna Ze ves ¢as, in med tisti-
mi, ki so relativno nova. Ce pri prvi katego-
riji vedenj, ki nakazujejo na zgodnjo fazo
demence, bolnik ne preseZe doloCenega
Stevila tock, se intervju zakljuci (22). Les-
tvica omogoca tudi diferencialno diagnozo
demence in teZav s sluhom, vidom, depre-
sivnostjo, bolecin, motenj v delovanju §c¢it-
nice in spoznavnega upada, ki se nanaSa na
jemanje zdravil (19). Test kaZe dobro obcut-
ljivost (86 %) za diagnosticiranje demence
pri osebah z MDR, vklju¢no z osebami z DS,
in pomembno korelira z rezultati na testu
DMR. Strokovnjakom, ki imajo manj izku-
Senj s standardiziranimi testi inteligentno-
sti, ga ne priporocajo za uporabo (21).

DSQIID so raziskovalci oblikovali na
podlagi intervjujev s skrbniki 24 odraslih
z DS. Sestavlja ga 53 postavk, ki zajemajo
oceno najboljSega funkcioniranja bolnika
(upostevanje trenutnega in preteklega funk-
cioniranja) ter oceno vedenja in simptomov,
ki so povezani z demenco. Mejna vrednost
zagotavlja ustrezno obcutljivost (92 %). Vpra-

Salnik je bil validiran na velikem vzorcu
oseb z DS z demenco, prevedli in validira-
li pa so ga tudi na Kitajskem pri osebah
z MDR nasploh (21, 23). Aplikacija vprasal-
nika zahteva malo ¢asa (10-15 minut), nje-
gova uporabnost pa je omejena pri teZjih
oblikah demence (21).

AADS je pripomocek, namenjen oceni
z demenco povezanih vedenj pri osebah
z MDR. Bolniku pomembna odrasla oseba
poroca o pogostnosti pojavljanja posamez-
nega vedenja, o teZavnosti obvladovanja
tega vedenja in o u¢inku na posamezniko-
vo kakovost Zivljenja. Postavke se zdruZujejo
v dve lestvici: preseZki v vedenju in pri-
manjkljaji na podrocju vedenja, ki jih pogo-
sto povezujemo z demenco. Zanesljivost in
veljavnost lestvice je potrjena na vzorcu
oseb z DS (24).

ABDQ omogoca oceno prilagojenega
vedenja. Vprasalnik sestavlja 15 postavk, ki
se nanaSajo na socialno funkcioniranje in
opravljanje vsakodnevnih dejavnosti. Avtor-
ji porocajo o dobri zanesljivosti in veljav-
nosti testa. Oblikovan je bil kot presejalni
preizkus za ugotavljanje demence posebej
za osebe z DS, vendar ga lahko uporabimo
pri vseh odraslih z MDR ne glede na vrsto in
stopnjo motnje (19). Obcutljivost tega testa
za diagnosticiranje Alzheimerjeve demen-
ce pri DS je 89 % (25).

Nevropsiholo$ki testi za oceno spremembe
v spoznavnem delovanju
Med nevropsiholoSkimi testi, s katerimi
lahko ocenimo spremembe v spoznavnem
delovanju, so: TSI (angl. Test for Severe Impair-
ment), DSMSE (angl. Down Syndrome Men-
tal Status Examination), PCFT (angl. Prudhoe
Cognitive Function Test) in DAMES (angl. Down
Syndrome Attention, Memory, and Executive
Functions Scale). Ve€ina testov je namenje-
na oceni spoznavnega delovanja oseb z DS.
TSI je sestavljen iz Sestih podrocij, s ka-
terimi preverimo motoriko, jezik, takoj3nji
in odloZeni priklic, konceptualizacijo in splo-
$no razgledanost. Sestavljen je bil za oce-
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no spoznavnega delovanja oseb s tezkimi
spoznavnimi primanjkljaji pri normativni
populaciji, a je bil uporabljen tudi pri ose-
bah z DS ter pri osebah z MDR nasploh (10,
21, 20).

Test PCFT je bil oblikovan z namenom
ugotavljanja spoznavnega upada v ¢asu pri
osebah z DS in ne kot enkratno diagnostic-
no orodje. Zajema glavna podrocja spoznav-
nega delovanja, ki jih obi¢ajno preverjamo
tudi pri normativni populaciji: orientacija,
priklic, jezik, praksija in ra¢unanje. Na kon-
cu strokovnjak oceni Se govor, sluh in vid.
Raziskovalci porocajo o dobrih psihometric-
nih znacilnostih vpraSalnika (19). DSMSE
ocenjuje orientacijo, osebne podatke, krat-
koro¢ni spomin, jezik, vidnoprostorsko kon-
strukcijo in praksijo pri osebah z DS.

DAMES je nevropsiholo3ki test, validi-
ran na starejSih odraslih z DS. Sestavlja ga
11 podrotij, ki se zdruZujejo v lestvice, zaje-
te Ze v imenu preizkusa (21). Za populaci-
jo oseb z MDR so prilagodili tudi druge
teste, npr. SIB (angl. Severe Impairment Bat-
tery) in preizkus spoznavnih sposobnosti
IBR, pri Cemer pa testi nimajo mejnih vred-
nosti, ampak so bili uporabljeni predvsem
pri veckratnem zaporednem testiranju oseb
z MDR (17).

Za celovitejSo diagnosti¢no oceno spoz-
navnega delovanja in morebitnega upada
pri osebah z MDR lahko uporabimo pripo-
mocek CAMDEX-DS (angl. The Cambridge
Examination for Mental Disorders of Older
People with Down’s Syndrome and Others with
Intellectual Disabilities) (27). Sestavljen je iz
dveh delov: strukturiranega intervjuja z bol-
niku pomembno odraslo osebo in nevropsi-
holoske baterije CAMCOG-DS (angl. Cambrid-
ge Cognition Examination). Z njim preverimo
orientacijo, jezik, spomin, pozornost, spo-
sobnost abstrakcije, zaznavanja in praksi-
je. Primeren je za ugotavljanje spoznavne-
ga upada pri osebah z MDR, ki imajo laZjo
do zmerno MDR v zgodnejSih fazah demen-
ce, zaradi u¢inka tal pa ga ni mogoce upo-
rabljati pri osebah s teZjo MDR (14). Interv-

ju CAMDEX omogoca strukturirano pridobi-
tev informacij o simptomih demence, vklju¢-
no s spominom in drugimi spoznavnimi
funkcijami, oceno sprememb osebnosti in
vedenja, ter pridobitev podatkov o preteklem
zdravljenju in druZinski anamnezi s strani
bolniku pomembne odrasle osebe (28).
Pri diagnosticiranju demence pri ose-
bah z MDR je treba upoStevati tudi moZnost
drugih motenj ali sindromov. Eden izmed
teh je delirij, ki je pri osebah z MDR pogo-
sto povezan z operacijami, jemanjem dolo-
Cenih zdravil in infekcijami (17). Spremem-
be v posameznikovem funkcioniranju so
lahko tudi rezultat teZav s §¢itnico, atipic-
no epilepsijo, kroni¢nimi infekcijami, rezul-
tat senzornih motenj ali jemanja antiholi-
nergikov (6, 17). Najpogostej$a diferencialna
diagnoza je depresija, treba pa je upoStevati
tudi poslabSanje psihoti¢nih simptomov (Ce
ima pacient psihoti¢no motnjo), ki se lahko
odraZajo na podoben nacin kot demenca.

Prevalenca demence pri osebah
z motnjo v dusevnem razvoju
Ocena prevalence je teZavna iz dveh razlo-
gov: zaradi predhodno opisane posebnosti
pri diagnosticiranju demence in zaradi
teZav z reprezentativnostjo vzorcev odraslih
z MDR, ki so vKkljuceni v raziskave (6). Neka-
teri avtorji porocajo, da je pojavnost demen-
ce pri osebah z MDR (brez DS) pogostejSa
kot v normativni populaciji, spet drugi
porocajo o tem, da je verjetnost za razvoj
demence pri teh osebah pribliZzno enaka kot
v normativni populaciji (15, 16, 29).
SevernoameriSka raziskava Zigmana in
sodelavcev ni na$la razlik v stopnji preva-
lence demence med populacijo oseb z MDR
in normativno populacijo, pri ¢emer pa je
treba poudariti, da so vkljudili relativno maj-
hen vzorec oseb (N = 126), ki je bil verjetno
pristransko vzorcen, osredotocili pa so se
le na pojavnost Alzheimerjeve demence.
ObseZnejSa novejSa epidemioloSka raziskava
Strydoma in sodelavcev kaZe, da je stopnja
prevalence demence pri starej$ih odraslih
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z DS dva- do trikrat vi§ja kot v normativni
populaciji (9).

Po podatkih Cooperja in Prasherja iz
leta 1997 je prevalenca demence pri odra-
slih z MDR, vklju¢no z osebami z DS, oce-
njena na 15,6 % v starosti 65-74 let, 23,5 %
v starosti 75-84 let, 70 % v starosti 85-94 let
0z. 21,6 % pri osebah nad 65let. Treba
pa je poudariti, da je imelo le pet izmed
34 oseb DS (29). Podobno kaZejo podatki
novejse raziskave Strydoma in sodelavceyv,
v kateri so proucili prevalenco demence pri
starejSih z laZjo, zmerno in teZko MDR, pri
cemer so izkljucili osebe z DS. Pri 65. letu
starosti je bila pojavnost demence 18,3 %.
Ocena stopnje prevalence se ni razlikova-
la med osebami z razli¢no stopnjo MDR (9).
Patel in sodelavci ugotavljajo, da je preva-
lenca demence pri 96 odraslih z zmerno in
teZjo MDR, starih nad 50 let, 8,3 %. Vse tri
raziskave so bile opravljene v Evropi.

Pri osebah z DS se demenca naceloma
razvije pri niZji starosti. Prahser ugotavlja,
da je med 30. in 39. letom starosti pogost-
nost demence 2 %, med 40. in 49. letom 9,4 %,
med 50. in 59. letom 31,6 %, pri odraslih
med 60. in 69. letom starosti pa 54,4 %, kar
je enakovredno 22,2 % pri tistih, ki so stari
vec kot 40 let, in 37,7 % pri tistih nad 50. le-
tom starosti (29). Podobne ugotovitve kaZe-
jo tudi rezultati drugih raziskav. V sploSnem
se raziskovalci strinjajo, da je vrh pojavnosti
demence pri osebah z DS v zgodnjih 50. le-
tih (6).

Vedenjske in psihiéne spremembe
kot posledica demence pri osebah
z motnjo v dusevnem razvoju

Le malo raziskav je proucevalo vedenjske
in psihi¢ne spremembe ob demenci pri odra-
slih z MDR. Tiste, ki so se osredotocile na
omenjene spremembe, porocajo o vecji meri
razdraZljivosti, agresivnosti in agitacije
v primerjavi z osebami z MDR brez demen-
ce. Hkrati so ugotovili vi§jo pogostnost
inkontinence, spremenjene vzorce spanja in
pomanjkanje zanimanja (29).

Cooper je v eni izmed raziskav pri 27,6 %
od 29 udeleZencev z MDR in demenco ugo-
tovila psihoti¢ne simptome, hkrati pa spre-
menjene vzorce spanja, pomanjkanje kon-
centracije, ve¢ skrbi in povecano agresiv-
nost (29). V drugi raziskavi je primerjala tudi
pojavnost neprilagojenega vedenja med
osebami z MDR z demenco in brez nje. Ugo-
tovila je, da je 17 od 22 simptomov nepri-
lagojenega vedenja pogostejSih pri osebah
z MDR z demenco. Pri tem bi lahko izpo-
stavili pomanjkanje energije, manj obcut-
ka za nevarnost, motnje spanja, agitacijo,
inkontinenco, nesodelovalnost, teZave pri
obrokih, razdraZljivost in agresivnost.

Demenca in osebe z Downovim
sindromom

Downov sindrom je najpogostejSa kromo-
somska motnja in najpogoste;jsi vzrok MDR
pri ljudeh. Pogostnost pojavljanja DS je prib-
liZno 1/700 rojstev (30). DS je rezultat ene-
ga izmed treh razli¢nih genotipov. Najpo-
gosteje, tj. v 95% primerov, gre za prosto
trisomijo 21, pri kateri so prisotne tri popol-
ne kopije 21. kromosoma. V manj kot 1 %
primerov gre za mozaicni DS. V tem prime-
ru je le za nekatere celice znacilna trisomi-
ja 21. kromosoma. Stopnja mozai¢nosti
variira od manj kot 1 % do vec kot 99 %. Tret-
ji tip je translokacijski DS, pri katerem so
posebej kriticna obmocja kromosoma 21
pritrjena na kromosome 14, 21 ali 22. Kri-
ti€no obmocje pri DS predstavlja podrocje
na koncu dolge roc¢ice kromosoma 21. To
obmocdje naj bi bilo odgovorno za vecino
fenotipa DS. Trisomija znotraj tega podroc-
ja naj bi bila povezana s Stevilnimi nevro-
patolo8kimi in klini¢nimi znac¢ilnostmi DS,
Ceprav raziskave na miSih nakazujejo kom-
pleksnejSi odnos med genotipom in feno-
tipom (8).

Pri osebah z DS lahko govorimo o spe-
cificnem vedenjskem fenotipu, pri Cemer pa
je zelo pomembno upoStevati kronolosko
starost. V odraslosti so spoznavni primanj-
kljaji po navadi prisotni na podrocju uce-
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nja, spomina in jezika, specifi¢no na podroc¢-
ju besednega kratkorocnega spomina, eks-
plicitnega dolgoro¢nega spomina in mor-
fosintakse, medtem ko so vidnoprostorski
kratkoro¢ni spomin, asociativno ucenje in
implicitni dolgoro¢ni spomin relativno
ohranjeni (31). S staranjem lahko tako kot
v normativni populaciji pri¢akujemo dolo-
Cene spoznavne spremembe. Opazen je
selektivni vzorec teh sprememb, ki se odra-
Za v okvarah dolgorofnega spomina in
vidnoprostorske konstrukcije (sposobno-
sti vizualiziranja predmeta kot skupka raz-
licnih delov ali konstruiranja replike pred-
meta), relativno sta ohranjena priklic in
jezik. Po 40. letu starosti je letna sploSna
stopnja spoznavnega upada pri osebah z DS
priblizno 11 % (21). Za odrasle z DS je zna-
¢ilno, da izraZajo manj neprilagojenega
vedenja (npr. agresivnosti) kot osebe z MDR
drugih etiologij (32). Znacilna je tudi poca-
snost pri opravljanju vsakodnevnih nalog
in pri obrokih, pri ¢emer ta po¢asnost ni
povezana s teZavami s $¢itnico ali depresi-
jo, ampak z obsesivno-kompulzivnimi vede-
nji, pri nekaterih pa tudi s tiki. Pri odraslih
z DS je pogosta tudi depresija. Prevalenco
le-te ocenjujejo na 6,1-11,4 %, kar je precej
vi§ja ocena kot pri drugih osebah z MDR.
Depresivnost se odraZa v umiku, pasivno-
sti, nespecnosti, psihomotori¢nem nazado-
vanju ali zniZanem apetitu (33). Najpogo-
stejSa duSevna motnja, ki jo povezujejo
z odraslimi z DS, pa je demenca.
Rezultati Stevilnih raziskav kaZejo, da
se pri odraslih z DS demenca z ve&jo ver-
jetnostjo razvije pri niZji starosti kot pri
odraslih z MDR, katerih vzroki za motnjo
niso posledica trisomije 21. kromosoma (10).
Odrasli z DS naj bi namrec imeli genetsko
predispozicijo za razvoj demence, poveza-
no z genom za APP na 21. kromosomu (9).
Razvoj demence pri osebah z DS se odraza
z globalnimi nevropsiholoSkimi primanj-
kljaji, pri cemer so ohranjene osrednje
govorne spretnosti. Raziskovalci ugotavlja-
jo, da se prvi znaki (Alzheimerjeve) demen-

ce pri osebah z DS pogosto kaZejo kot spre-
membe v vedenju in osebnosti in ne kot
spoznavni upad. Tako je treba biti pozoren
na znake, kot so socialni umik, apatija in
Custvena nestabilnost (18). Pomemben znak
razvijajoce se demence pri osebah z DS pa
so tudi prvi epilepti¢ni napadi (34).

V eni izmed $tudij so 15let spremljali
92 odraslih z DS, ki so Ziveli v bolni3nici,
z namenom ugotavljanja spoznavnih spre-
memb in dolocanja starosti ob razvoju
demence. Hkrati so proucili klini¢nopato-
loSke povezave pri demenci. VzdolZno so
spremljali le tiste udeleZence, ki ob zacet-
ku Studije niso bili diagnosticirani kot
dementni. Pri tistih, ki so Ze imeli diagno-
zo, so proucili le klini¢nopatoloSke poveza-
ve. Ugotovili so, da se je pri 21 % odraslih
z DS v 15 letih razvila demenca, v povprec-
ju pri starosti 55,5 let. Pri starosti 60 let ali
vec je imela vec kot polovica oseb diagno-
zo demenca. Amiloidne lehe in nevrofibri-
larne pentlje veljajo za osnovne nevropatos-
ke spremembe pri Alzheimerjevi bolezni.
Na podlagi tipi¢nih sprememb v moZganih
je 88 % oseb z DS izpolnjevalo kriterije za
diagnozo Alzheimerjeve demence. Ugoto-
vili so visoko statisti¢no pomembno poveza-
nost med demenco in gostoto nevrofibrilar-
nih pentelj, vendar ne z gostoto amiloidnih
leh. Prav tako niso ugotovili povezave med
prisotnostjo nevrofibrilarnih pentelj in
amiloidnih leh ali med prisotnostjo obojih
v povezavi s stopnjo MDR (11).

Nastanek intracelularnih nevrofibri-
larnih pentelj zaradi hiperfosforiliranega
proteina Tau je povezan z razvojem demen-
ce tudi pri osebah z DS. Pri tem ima ver-
jetno pomembno vlogo minibrain-kinaza,
podobno kot pri druZinskih zgodnjih obli-
kah Alzheimerjeve bolezni, vendar ne tudi
pri drugih sporadi¢nih oblikah (35).

Gen za APP, iz katerega nastane ami-
loid B, se nahaja na 21. kromosomu. Hipe-
rekspresija tega gena naj bi bila odgovor-
na za zgoden pojav moZganske amiloidoze
pri osebah z DS. V zgodnjem otroStvu (pri
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otrocih z DS ali brez) je ve€ina nevronov
v korteksu in subkortikalnih strukturah pozi-
tivna za amiloid B. Distribucija amiloida f3,
ki se vzpostavi v poznem otro$tvu, pa je
ohranjena tudi v obdobju odraslosti. Stabil-
na distribucija amiloida B znotrajceli¢no
kaZe, da je amiloid 3 v nevronih posamez-
nikov z DS produkt normalnega metaboliz-
ma. Tako se zdi, da je zunajceli¢no nalaganje
amiloida v lehah, znacilnih za Alzheimer-
jevo bolezen, odraz nekega drugega proce-
sa (8).

Enkratna znacilnost oseb z DS pa je
nalaganje amiloida p v obliki nefibrilizira-
nih, amorfnih leh, ki ima zanemarljive
ucinke na Zivcne celice in je brez pomemb-
nih kliniénih posledic (12). Kopicenje se
zafne Ze pri osmem letu starosti, pri vec-
jem Stevilu odraslih z DS pa je opazno pred
35. letom (8).

Demenca pri osebah z DS, ki se obicaj-
no pojavi v 50. letih starosti sovpada s po-
javom nevrofibrilarne degeneracije in
fibriliziranih amiloidnih leh, povezanih z de-
geracijo nevropila (8).

Nekateri dejavniki tveganja za
razvoj Alzheimerjeve bolezni pri
osebah z Downovim sindromom
Dejavnik, ki so ga konsistentno povezova-
li z razvojem demence pri odraslih z DS, je
starost. Tveganje za demenco pomembno
naraste ob koncu 40. oz. v zacetku 50. let,
pribliZno 20 let prej kot v normativni popu-
laciji. Naslednji izmed dejavnikov, ki bi ga
Zelela omeniti, je skupna genetska predis-
pozicija za DS in demenco. Schupf in sode-
lavci so predpostavljali, da ¢e obstaja skupna
genetska predispozicija, potem je dokaz
najmocnejsi pri relativno mladih materah,
ki imajo otroka z DS, saj lahko to odraZa pos-
peSen proces staranja; te Zenske so bioloSko
starejSe kot kronolosko. Rezultati so hipo-
tezo podprli. Ugotovili so Stirikraten porast
v tveganju za razvoj demence pri materah,
ki so rodile otroka z DS pred 35. letom sta-
rosti, v primerjavi z materami, ki so bile ob

rojstvu otroka z DS stare nad 351et, in v pri-
merjavi z materami otrok z MDR kot posle-
dico drugih dejavnikov. Pri materah, ki so
bile pri rojstvu otroka stare nad 35 let, tako
ni bilo povecanega tveganja za razvoj
demence. Prav tako ni bilo nobenih razlik
v stopnji tveganja za razvoj demence med
mlajSimi in starejSimi oceti otrok z DS ali
otrok z MDR drugih etiologij. Zdi se, da je
v ozadju tveganja za Alzheimerjevo bolezen
ter rojstvo otroka z DS pri mladih mamah
podoben mehanizem, ki morda nadzira
nekatere vidike hitrosti staranja (8).

Naslednji dejavnik tveganja, ki ga avtorji
omenjajo, je gen za apolipoprotein E (APO-E),
ki je lociran na 19. kromosomu. Je eden
izmed najpomembnejSih genetskih dejav-
nikov tveganja za razvoj Alzheimerjeve bolez-
ni v normativni populaciji. Gen APO-E se
lahko pojavi v treh alelnih oblikah. APO-E ¢4
je povezan z ve¢jim nalaganjem amiloida 3
pri odraslih z DS in brez njega, s prisotnost-
jo tega alela pa se povecuje tudi verjetnost
za razvoj Alzheimerjeve bolezni. Nasprot-
no je prisotnost alela APO-E¢2 povezana
z zniZanim tveganjem za razvoj demence pri
osebah z DS (8).

Tako kot v normativni populaciji tudi
pri DS predpostavljajo, da je t.i. spoznavna
rezerva varovalni dejavnik v primeru
demence. DS prizadene razvoj moZganov na
vec¢ nacinov, med drugim gre za zmanj$ano
teZo in velikost moZganov, zmanj$an volu-
men Celnega reZnja, zmanj$ano razvejanje
dendritov ter poviSano apoptozo v obdob-
ju fetusa (8). Normalno razvijajoci se mozga-
ni lahko tolerirajo izgubo manjSega Stevila
nevronov, pri ¢emer so posledice v spoznav-
nih in funkcionalnih sposobnostih zanemar-
ljive, dokler je posameznikova kapaciteta
kompenziranja teh izgub, imenovana spoz-
navna rezerva, prevladujoca. Pri norma-
tivni populaciji so podprli teorijo spoznav-
ne rezerve v odnosu s tveganjem za razvoj
demence, pri ¢emer sta nizka stopnja pisme-
nosti ter manj$a udeleZenost v u¢nem proce-
su povezani z zgodnejSo incidenco Alzhei-
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merjeve bolezni. Ker je stopnja upada zadost-
na, da preseZe spoznavno rezervo, v funkci-
ji premorbidne inteligentnosti in izobrazbe,
bi sklepali, da imajo osebe z DS, ki funkcio-
nirajo na vi§jem nivoju, manjSe tveganje za
razvoj Alzheimerjeve bolezni v primerjavi
z vrstniki, ki funkcionirajo slab8e. Razlike
v nacrtu raziskave in izidih nekaj Studij, ki
so ugotavljale povezavo med spoznavno
rezervo in Alzheimerjevo boleznijo pri odra-
slih z DS, onemogocajo izpeljavo zakljuc-
kov. Schupf in sodelavci so sicer pokazali,
da IQ ni povezan s tveganjem za razvoj Alz-
heimerjeve bolezni ali s starostjo ob pojavu
le-te (8). Te raziskave v kombinaciji s tisti-
mi, ki kaZejo, da je Alzheimerjeva bolezen
enakovredno porazdeljena v populaciji oseb
z razli¢no stopnjo MDR, kaZejo na to, da
dejavniki v ozadju inteligentnosti niso nepo-
sredno povezani s tveganjem za razvoj Alz-
heimerjeve bolezni. MoZno je tudi, da sta-
rej$i s teZjimi in teZkimi MDR predstavljajo
zelo zdrav segment med osebami, rojenimi
v istem letu (preZiveli so le najbolj zdravi).
Povezava med spoznavno rezervo in raz-
vojem demence pri tej populaciji torej Se
vedno ni povsem raziskana.

Zigman in sodelavci so ugotovili tudi,
da uporaba statinov pri osebah z DS z nivo-
jem holesterola, ve¢jim od 200 mg/dL, iznici
povecano tveganje za razvoj demence. Nas-
protno pa poskusi uporabe statina v klini¢ni
praksi pri drugih starejSih z Alzheimerje-
vo boleznijo niso dali obetajocih rezulta-
tov (8). Zaradi posebnosti v nevrobioloskih
znacilnostih odraslih z DS se zdi, da je vpliv
holesterola in hipolipemikov vredno nada-
lje proucevati.

Demenca ter spremljajoce

vedenjske in psihicne spremembe
pri osebah z Downovim sindromom
Urv in sodelavci navajajo, da se nekateri psi-
hiatriéni simptomi lahko pojavijo pred
opaznim upadom v izvajanju vsakodnevnih
dejavnosti (36). Podobne rezultate navaja-
jo Ball in sodelavci, ki so mnenja, da so za

Alzheimerjevo bolezen pri osebah z DS Ze
v zgodnjem poteku bolezni znacilne oseb-
nostne in vedenjske spremembe s sprem-
ljajo€imi motnjami izvrSilnih funkcij, kar
nakazuje na zgodnjo prizadetost celnih reZ-
njev pri tej skupini bolnikov (18).

Cooper in Prasher sta proucila vedenj-
ske in psihi¢ne spremembe pri odraslih z DS
in demenco ter jih primerjala s spremem-
bami pri odraslih z MDR drugih etiologij
in demenco. Ugotovila sta, da je agresiv-
nost pogosta v obeh skupinah, vendar sta
pomembno ve€ agresivnega vedenja opa-
zila pri osebah z MDR, katerih vzrok ni DS.
Pri obeh skupinah so pogoste tudi motnje
spanja in nesodelovalnost, vendar so pogo-
stejSe pri osebah z DS. Osebe z DS imajo
tudi pogostejSe slusne halucinacije. Treba pa
je poudariti, da osebe z DS, ki nimajo demen-
ce, zelo redko izkusijo psihoti¢ne motnje (37).
Temple in Konstantareas pa navajata, da
imajo osebe z Alzheimerjevo boleznijo in
DS redkeje halucinacije in blodnje ter se
pogosteje vkljuCujejo v fizi¢ne aktivnosti
kot bolniki z Alzheimerjevo boleznijo brez
DS (38).

Raziskave tako kaZejo, da bodo vedenj-
ske in psihi¢ne spremembe, ki so sprem-
ljajoci pojav demence, predstavljale izziv
skrbnikom oseb z MDR ne glede na pojav-
nost doloCenih razlik med skupinami.

Moznosti zdravljenja demence pri
osebah z Downovim sindromom

Glede na opisane podobnosti med Alzhei-
merjevo boleznijo in demenco pri osebah
z DS se sama po sebi ponuja moZnost zdrav-
ljenja z inhibitorji encima acetilholin estera-
ze (AChE) in memantinom, ki je antagonist
glutamatnega receptorja za N-metil-D-as-
partat (NMDA). Za zdravljenje Alzheimer-
jeve bolezni uporabljamo tri inhibitorje
AChE: donepezil, galantamin in rivastigmin.
V dvojno slepi s placebom kontrolirani kli-
nicni raziskavi je donepezil izbolj$al celot-
no funkcioniranje pri osebah z DS in hudim
spoznavnim upadom (39). Podatkov o mo-
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rebitni u€inkovitosti galantamina in riva-
stigmina ni.

V nasprotju z donepezilom memantin
v 52-tedenski dvojno slepi s placebom kon-
trolirani raziskavi ni pokazal statisti¢no
pomembnih razlik med skupinama na
podrocju kognitivnih sposobnosti in funk-
cioniranja (40). V dvoletni raziskavi so se
izkazali za neucinkovite tudi antioksidan-
ti (a-tokoferol, askorbinska kislina in a-li-
poicna kislina) (41).

Kishnani in sodelavci pa so v dvojno sle-
pi s placebom kontrolirani klini¢ni raziska-
vi preizkusili u€inkovitost donepezila pri
osebah z DS, pri katerih demenca Se ni
nastopila. Medtem ko ni bilo statisti¢no
pomembne razlike med skupinama na les-
tvici SIB (angl. Severe Impairment Battery),
pa je skupina z donepezilom dosegla bolj-
§i rezultat na eni izmed treh lestvic, ki so
jih uporabili dodatno (angl. Vineland Adap-
tive Behavior Scales). Glede na rezultate post
hoc analize avtorji menijo, da bi donepezil
morda lahko koristil posameznim osebam
z DS, tudi &e Se nimajo demence (42). Ze
pred tem Johnson in sodelavci v manj$i razi-
skavi niso potrdili koristi uporabe donepe-
zila pri osebah z DS brez demence. Nobene
razlike ni bilo na podtestih kognitivnih funk-
cij (z izjemo jezika), vedenjskih sprememb
in ocen skrbnikov (43).

Glede na objavljene rezultate lahko
zaklju¢imo, da je smiselna uporaba done-
pezila za zdravljenje demence pri osebah
z DS.

ZAKLJUCEK

Obstaja vedno vecje Stevilo raziskav, ki
proucujejo staranje oseb z MDR, vendar pa
so ucinki starosti na duSevno zdravje in
duSevne motnje pri osebah z MDR $Se ved-
no relativno neraziskani. Medtem ko lah-

ko zasledimo vedno vecje Stevilo raziskav
o povezanosti DS in demence, je raziskav
o osebah z MDR kot posledicami drugih
vzrokov relativno malo. Raziskave se sicer
vse bolj osredotocajo na proucevanje dejav-
nikov, ki prispevajo k razvoju patoloSkih
stanj, ter skuSajo identificirati varovalne
dejavnike, a Se vedno ne dajejo moZnosti
zanesljivega sklepanja. Vse do sedaj objav-
ljene raziskave so opravljene v tehnolosko
razvitih druZbah, predvsem v Kanadi, Veli-
ki Britaniji in ZDA. Ob pregledu znanstve-
ne literature raziskav, ki bi bile narejene
v Sloveniji, nisva nasla. Za potrebe zagotav-
ljanja kakovosti Zivljenja bi bili dobrodos-
li prevodi ocenjevalnih pripomockov tudi
v slovenski jezik, hkrati pa informiranje
strokovnjakov in svojcev, ki delajo z odra-
slimi s posebnimi potrebami, glede pojav-
nosti demence in moZnosti zdravljenja ter
zagotavljanja visoke kakovosti Zivljenja za
osebe z MDR.

Hkrati meniva, da se morajo raziskoval-
ci osredotociti ne le na patologijo, temvec
tudi na proucevanje dejavnikov, ki prispe-
vajo h kakovostnemu staranju oseb z MDR.
Buys in sodelavci so izvedli raziskavo, ki
predstavlja uspeSen zacetek vpogleda v Zelje
in potrebe starostnikov z MDR. Namesto
ocen klinikov in skrbnikov oseb z MDR so
oceno svojih potreb in Zelja za prihodnost
podali starej$i z MDR sami. Poudarili so, da
Zelijo ve€ nadzora nad odlocitvami o svo-
jem Zivljenju v prihodnosti, hkrati pa ceni-
jo varnost, zanesljivo podporo in mentalno
stimulacijo (44). Vsekakor bi se bilo treba
osredotociti tako na Sibka kot na moc¢na
podrocja starejSih z MDR. Na ta nacin
jim lahko zagotovimo ustrezno podporo
pri zadovoljevanju njihovih potreb in vklju-
¢evanju v SirSo druZbo.
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