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Samenvatting

De levensverwachting van personen met trisomie 21 is spectaculair toegeno-
men. Meer volwassenen leven langer. De opvolging van kinderen met trisomie
21 gebeurt op systematische en gecodrdineerde manier om op gezondheids-
problemen te anticiperen en tijdig te herkennen. Dat is bij volwassenen min-
der het geval. Gecoordineerde, systematische opvolging van de gezondheid van
volwassenen met trisomie 21 wordt wel in de literatuur aanbevolen en kan een
belangrijke impact hebben op de gezondheidstoestand en kwaliteit van leven. De
huisarts bekleedt een ideale positie om deze zorg te codrdineren. Deze bijdrage
geeft een beknopt overzicht van de verschillende gezondheidsproblemen en een
stelt een schema voor opvolging voor.

Inleiding

De levensverwachting van personen met trisomie 21 is sterk toegenomen, van ge-
middeld 9 jaar in 1929 tot gemiddeld 60 jaar en meer in het afgelopen decennium
[1]. Verschillende ontwikkelingen hebben daaraan bijgedragen: chirurgie van con-
genitale hartgebreken, preventie van infecties op de kinderleeftijd onder andere
door de-institutionalisering, systematische en preventieve opvolging van kinderen
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met trisomie 21. Een groter aantal volwassenen met trisomie 21 zal gedurende lan-
gere tijd medische zorg nodig hebben.

Gezondheidsproblemen bij volwassenen zijn het gevolg van het voortzetten van
aandoeningen die in de kindertijd ontstonden, leeftijdsathankelijke expressie van
genen en vroeger optredende, sneller verlopende veroudering [2—4]. Personen met
trisomie 21 verouderen bijna tweemaal sneller dan de algemene bevolking [5]. Kli-
nische tekenen van vroegtijdige veroudering zijn onder andere op jonge leeftijd
grijs worden van het haar, haarverlies, rimpels in de huid, vroege menopauze, de-
generatieve aandoeningen zoals cataract, presbyacusis, osteoporose, degeneratieve
osteoartritis en auto-immuunaandoeningen zoals thryreoiditis, alopecia areata en
vitiligo [6, 7].

Volwassen personen met trisomie 21 hebben ieder gemiddeld vijf gezondheids-
problemen, vaak beginnend voor de derde levensdecade [3]. Soms worden sympto-
men van (behandelbare) organische aandoeningen ten onrechte toegeschreven aan
de trisomie 21 zelf. Vroegtijdig herkennen ervan kan de kwaliteit van leven signi-
ficant verbeteren. Dat is niet altijd gemakkelijk, vooral wanneer de communicatie
moeizaam verloopt. Verslechtering van de gezondheid kan zich uiten door toename
van gedragsproblemen. Systematische, multidisciplinaire opvolging is nodig om
gezondheidsproblemen tijdig te herkennen en te behandelen. De huisarts bekleedt
de ideale positie om deze complexe zorg te codrdineren. Men verwacht dat de huis-
arts de gezondheidsproblemen kent, de symptomen herkent, de patiént — indien no-
dig — naar de specialist verwijst, het overzicht houdt en informatie over gezondheid
en ziekte geeft aan de persoon met trisomie 21, zijn familie en verzorgers. Er zijn
verschillende publicaties met richtlijnen verschenen voor zorg aan volwassenen met
trisomie 21 [8—10]. Het is niet duidelijk in hoeverre deze richtlijnen bij de huisarts
bekend zijn. Uit de literatuur komt naar voren dat de zorg voor volwassenen met
trisomie 21 niet optimaal is. Henderson et al. beschrijven dat 48 % van de volwas-
senen geen arts gezien heeft in de voorgaande twaalf maanden en 38 % in de voor-
gaande 36 maanden [11]. Bertoli et al. vermelden dat 50% van de 35-jarigen niet
opgevolgd wordt [12]. Deze bijdrage wil een overzicht geven van gezondheidspro-
blemen bij volwassenen met trisomie 21 en een schema van opvolging voorstellen.

Gezondheidsproblemen bij volwassenen met trisomie 21

Een overzicht van gezondheidsproblemen bij volwassenen met trisomie 21 is weer-
gegeven in tab. 1. De beschreven prevalenties lopen soms sterk uiteen. Dat kan een
gevolg zijn van variatie in de studiepopulaties, selectie, andere diagnostische defi-
nities of aandachtspunten. Soms wordt geen prevalentie vermeld. Hierna worden
de belangrijkste aandoeningen beschreven (referenties worden in tab. 1 gegeven).
Gezichtsverlies en gehoorverlies zijn zeer frequente problemen. Refractiestoor-
nissen, keratoconus, cataract (dat eerder ontstaat dan in de algemene bevolking) en
sensorineuronaal gehoorverlies komen veel voor (zie tab. 1). Vanwege de impact
die sensorisch verlies heeft op de functionele mogelijkheden, zijn tijdige diagnose,
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Tabel 1 Gezondheidsproblemen bij volwassenen met trisomie 21.

orgaan/systeem ziekten beschreven prevalentie
(referentie)

00g refractieafwijkingen 25-67% (3,6, 8, 9]
strabisme 23-37% [6, 9, 11]
cataract 11-33% [3, 9, 29]
keratoconus 7-15%[3, 6, 8, 9]
glaucoom 8% [11]
blindheid 8% [11]

oor sensorineuronaal gehoorverlies 12-72% [6, 9, 11]
recurrente otitis media 13% [3]
recurrente cerumenproppen 19% [3]

huid Xerosis
palmoplantaire hyperkeratosis
recurrente folliculitis 17% [3]

onychomycose, tinea pedis

€czema

22-23%[3, 11]

alopecia areata

6-18,4% [3, 6]

vitiligo
acne 2% [3]

endocrien stelsel hypothyreoidie 15-52% [3, 8, 10, 11, 29]
hyperthyreoidie 1,6-8% [3, 6, 29]

diabetes type 1

3-5%[11,29]

diabetes type 2 7,3 % [29]
obesitas 45-79% (m), 56-96 % (v) [6]
centraal epilepsie 8-46%[3, 6,9, 11, 29]
zenuwstelsel dementie 8-75% (toename met leeftijd)

[3,8,9,11,29]

CVA 2,2% [27]

moyamoyaziekte 0,1% [27]
gedrag, depressie 10-26% [3, 9, 11]
psychiatrisch angststoornis 9% [3]

agressiviteit 10% [3]

fobie 1-3% [29]

autismespectrumstoornis 24% [32]

ADHD 5% [32]

obsessief-compulsieve stoornis
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Tabel 1 (vervolg)

orgaan/systeem ziekten beschreven prevalentie
(referentie)
musculoskeletaal degeneratieve osteoartritis (inclusief 14-70% [9-11]
wervelzuil)
inflammatoire artritis [33]
osteoporose 15-40,7% [7, 32]
cervicale instabiliteit 10-19% [9, 32]
scoliose 8,7-52% [9]
hallux valgus 7-12% [3, 32]
mond/gebit cariés, parodontose, orthodontische 49% [32]

problemen, ontbrekende tanden

gastro-intestinaal
stelsel

slikproblemen/aspiratierisico

25%/50% [10]

functionele problemen (GER,
constipatie)

14-33% [3, 9]

coeliakie

8-11%[3, 11]

chronische HBV-infectie

5% [3]

cardiovasculair congenitaal hartgebrek (al dan niet 30-60% [3, 10]
stelsel geopereerd)
mitralisprolaps 45-57% [6, 8, 10]
aortaregurgitatie 17% (8]
pulmonale hypertensie 3,7% [27]
hartfalen 3,4% [29]
ademhalingsstelsel | pneumonie, aspiratiepneumonie 7,5-55,2%[9, 29]

respiratoire insufficiéntie

2,5% [29]

uro-renaal stelsel

recurrente urinweginfecties

25% [9]

chronische nierziekte

2,9% [29]

nierfalen 1,8% [29]
incontinentie 7% [32]
hemato-oncologisch | testistumoren
leukemie
immunologisch verhoogde vatbaarheid voor
stelsel infectieziekten
auto-immuunpathologie
slaapapneu OSAS tot 94% [9]

regelmatige opvolging en behandeling nodig. Sensorisch verlies kan aanleiding ge-
ven tot gedragsstoornissen en verward worden met dementie.

Huidproblemen komen frequent voor en hebben een belangrijke impact op de
kwaliteit van leven. Gegeneraliseerde xerose, eczeem, recurrente folliculitis, alope-
cia areata zijn frequent. Schimmelinfectie (onychomycose, tinea pedis) komt even-



44 Bijblijven (2016) 32:40-51

eens veel voor. Zoals eerder beschreven, is de huid onderhevig aan een versneld
verouderingsproces.

Schildklierlijden heeft een hoge prevalentie bij personen met trisomie 21. Meest-
al gaat het om hypothyreoidie, congenitale of auto-immuun(hashimoto)thryreoidi-
tis, die kan beginnen op de kinderleeftijd, maar waarvan de incidentie met de jaren
toeneemt (43 %< 30 jaar, 61 %> 50 jaar) [2, 3]. Regelmatige controle door middel
van schildkliertesten is nodig. De differentiéle diagnose hypothyreoidie moet ook
overwogen worden bij symptomen van depressie en dementie en bij ongewone ge-
wichtstoename. Auto-immuunhyperthyreoidie (ziekte van Graves) komt ook voor,
maar minder.

Personen met trisomie 21 hebben een groter risico dan de algemene bevolking
op diabetes type 1 (1,4-10,4% tegen 0,18-0,3 %) en het risico neemt toe met de
leeftijd [6, 13]. Periodicke controle van het bloedsuikergehalte wordt dan ook aan-
bevolen. Type 2-diabetes komt ook voor, maar zou minder dan in de algemene be-
volking voorkomen [9].

De menopauze treedt vroeger in bij vrouwen met trisomie 21 (mediane leeftijd
45,8 jaar versus 51,3 jaar in de algemene bevolking) [14]. Postmenopauzale vrou-
wen vertonen cognitieve achteruitgang, die meer aan oestrogeendeficiéntie gerela-
teerd blijkt dan aan de leeftijd [15]. Verder is de menopauze een risicofactor voor
osteoporose, depressie en dementie.

Obesitas is een belangrijk probleem (45—73 % van de mannen, 56-96 % van de
vrouwen) [9]. Verblijf bij de ouders thuis is een risicofactor evenals verminderde
fysieke activiteit, wat met de leeftijd toeneemt [3, 16]. Speciale aandacht moet dus
gaan naar dieet en fysieke activiteit.

Wellicht is pathologie van het centraal zenuwstelsel, vooral het risico op vroeg-
tijdige dementie, het meest zorgwekkend voor de patiént en zijn omgeving. Terwijl
autopsie bij mensen met trisomie 21 typisch neuropathologische tekenen van de
ziekte van Alzheimer toont bij alle personen van 3540 jaar, worden wisselende
prevalenties van klinische dementie gerapporteerd. Volgens één onderzoek stijgt de
prevalentie van dementie van 8 % tussen 35 en 49 jaar tot 75 % na 60 jaar [17]. De-
mentie begint vroeger bij vrouwen en is bij hen ook ernstiger, vooral bij een vroeger
beginnende menopauze [18].

Na het vroegtijdig begin, vordert de dementie snel. De eerste tekenen zijn ge-
dragsveranderingen, een bedrukte stemming, en stoornissen in sociaal functione-
ren, wat men bij personen zonder trisomie 21 veel vaker ziet bij frontotemporale
dementie (ziekte van Pick) dan bij alzheimerdementie. Bij trisomie 21 komen de
cognitieve stoornissen dus pas na de gedragsveranderingen [19]. Na visueel ge-
heugenverlies volgen stoornissen in het verbale kortetermijngeheugen en in het ex-
pliciete (bewuste) langetermijngeheugen. Visueel ruimtelijk kortetermijngeheugen,
associatief leren en impliciet (onbewust) langetermijngeheugen blijven daarentegen
goed intact [20]. Er is geen klinisch bruikbare test voor de ziekte van Alzheimer bij
trisomie 21. Aanvullend onderzoek dient om andere medische oorzaken van de ge-
dragsveranderingen uit te sluiten. Aangezien de differenti€le diagnose met depres-
sie lastig is, wordt soms een proefbehandeling met antidepressiva gestart.
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Er zijn ook problemen met het meten van de cognitieve achteruitgang. De testen
voor de algemene bevolking zijn niet bruikbaar. Specifiek ontworpen testen zijn
vaak onvoldoende gevalideerd, op een enkele uitzondering na [21, 22]. Ook is een
meting alleen maar zinvol als voorafgaand aan de symptomen al een vergelijkbare
meting van cognitief functioneren heeft plaatsgevonden. Daarom is herhaald psy-
chometrisch testonderzoek bij trisomie 21 aan te bevelen vanaf de leeftijd van 40
jaar, hoewel er financiéle en praktische bezwaren kunnen zijn. Een meetbare daling
van het cognitief niveau van functioneren objectiveert wel de klachten, maar is op
zichzelf nog geen bewijs voor dementie. Het cognitief niveau kan dus het best pas
worden gemeten, nadat andere aandoeningen voldoende zijn uitgesloten. Naarmate
de oorspronkelijke verstandelijke beperking ernstiger is, wordt het moeilijker om
een beginnende dementie vast te stellen.

Bij het vorderen van de dementie komen vaak epileptische aanvallen (in 84 %)
en incontinentie voor, ook verslechtering van spraak en motoriek, met gangstoor-
nissen door apraxie, komt voor. In het geval van epileptische aanvallen verloopt de
cognitieve achteruitgang duidelijk sneller [23]. Ten slotte gaat de zelfredzaamheid
achteruit en volgen rolstoelathankelijkheid tot bedlegerigheid en afhankelijkheid
van anderen voor eten en drinken. Dit resulteert in een vegetatief stadium dat lang
kan duren, tot zelfs meerdere jaren, wanneer vanwege slikstoornissen en risico op
aspiratie op enterale voeding (maagsonde) werd overgeschakeld. Uiteindelijk wor-
den ook de vitale functies aangetast door hersenstamdegeneratie [24].

De impact van de ziekte van Alzheimer op familie en andere mantelzorgers is
uiteraard zeer groot, ook gezien de familieomstandigheden op dat ogenblik.

Behalve dementie is epilepsie een groot probleem. De prevalentie neemt toe met
de leeftijd (46 % na 50 jaar) [9]. Verschillende aanvalstypen komen voor: tonisch-
clonisch, enkelvoudig partieel, complex partieel. Het optreden van dementie is ge-
associeerd met het ontstaan van ‘late onset myoclonic epilepsy’ [3, 6, 25]. Na het
begin van de epilepsie treedt er snelle cognitieve achteruitgang op [26].

Het risico op CVA is groter bij personen met trisomie 21 (2,2 % versus 0,8 % in
de algemene bevolking) en accidenten treden vroeger in het leven op (gemiddelde
leeftijd van 41,8 versus 57,1 jaar) [27]. Er is een risico op trombo-embolie bij een al
dan niet geopereerd congenitaal hartgebrek, maar dat vormt maar een gedeeltelijke
verklaring voor het probleem.

Depressie komt, met een gemiddelde beginleeftijd van 29 jaar, vroeg in het leven
voor van 10-16% van de volwassenen met trisomie 21 [9]. Het is van belang om
organische aandoeningen, zoals hypothyreoidie, slaapapneu, mitralisprolaps, uit te
sluiten voordat de diagnose gesteld wordt. Ontwikkelingsstoornissen, zoals autis-
mespectrumstoornis, ADHD en agressieve gedragsstoornis komen eveneens vaker
voor. Ook bij gedragsstoornissen is het belangrijk om een organische oorzaak te
evalueren.

Musculoskeletale aandoeningen (zie tab. 1) vinden hun oorsprong in het zwakke
bindweefsel met ligamentaire laxiteit, die kenmerkend is voor trisomie 21, en in
degeneratieve veranderingen, die met de leeftijd toenemen. Daarnaast komt inflam-
matoire artritis voor. Deze aandoeningen kunnen een grote impact hebben op de
kwaliteit van leven vanwege de pijn en vermindering van mobiliteit en autonomie.
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Het is daarom belangrijk bij de periodieke controles actief te zoeken naar pijn, be-
wegingsbeperking, zwakte of gevoelsstoornissen en abnormale reflexen (door aan-
tasting van het cervicale ruggenmerg bij hoogcervicale instabiliteit).

Regelmatige controle door de tandarts en een goede orale hygiéne zijn van be-
lang, omdat er verschillende tandheelkundige problemen kunnen optreden bij per-
sonen met trisomie 21. Oraal motorische problemen en mondademhaling leiden
tot accumulatie van voedselresten, tandsteenvorming, en verminderde protectieve
functie van speeksel, wat, naast dysplasie van de tanden, cari€s bevordert. Daar-
naast komen bij personen met trisomie 21 gingivitis en destructieve periodontitis
vaker voor.

Slikproblemen en risico van aspiratie komen frequent voor (prevalentie respec-
tievelijk 25 en 50 %), maar worden vaak niet onderkend. Bij symptomen van aspi-
ratie, zoals verslikken en hoesten, keelschrapen tijdens voeding, zuchten bij slikken
(dysfagie), is evaluatie van de slikfunctie aangewezen (logopedisch advies en ra-
diografisch onderzoek van de slikfunctie) [10]. Functionele gastro-intestinale pro-
blemen, zoals constipatie en gastro-oesofageale reflux, komen veel voor. Coeliakie
begint meestal op de kinderleeftijd, maar kan ook nog ontstaan op volwassen leef-
tijd. In Nederland wordt met HLA DQ2 en HLA DQS8 bepaald wie vatbaar is voor
coeliakie en bij wie verdere opvolging door periodiek bepalen van anti-tissue-trans-
glutaminase IgA-antistoffen zal plaatsvinden. In Belgi¢ wordt een HLA-bepaling
niet vergoed en worden bij kinderen periodiek antistoffen bepaald. Dat wordt ook
bij volwassenen aanbevolen. Bepaling van antistoffen maakt het ook mogelijk om
te controleren of het glutenvrij dieet correct wordt gevolgd bij bekende coeliakie.

Congenitale hartafwijkingen komen voor bij 40-60 % van de kinderen met triso-
mie 21. Ongeveer 60 % daarvan is ernstig en wordt op jonge leeftijd geopereerd. De
andere zijn hemodynamisch niet-belastende atriale of ventriculaire septale defecten,
waarvan een deel spontaan sluit. Cardiale opvolging moet op de volwassen leeftijd
voortgezet worden. Los van congenitale afwijkingen bestaat er bij volwassenen een
belangrijk risico van mitralisklepprolaps (tot 57 %). Dit kan asymptomatisch zijn of
symptomen geven als vermoeidheid, prikkelbaarheid, duizeligheid, hartkloppingen,
gewichtstoename. Regelmatige cardiale opvolging wordt aanbevolen.

Pneumonie en respiratoire infecties komen frequent voor en zijn de belangrijkste
oorzaak van mortaliteit bij personen met trisomie 21 [2, 28, 29]. Bijdragende fac-
toren zijn een verhoogde vatbaarheid voor infecties en chronische aspiratie. Verder
is er een neiging om snel pulmonale hypertensie te ontwikkelen bij respiratoire
infecties en vermindering van de pO,. Het is van belang bijzondere aandacht te heb-
ben voor slikproblemen en infecties die zijn te voorkomen door vaccinatie (griep,
pneumokokken).

25% van de volwassenen, vooral degenen die bedlegerig zijn, heeft recurrente
urineweginfecties. Dit moet ook een aandachtspunt zijn in de zorg.

Behalve leukemie, die vooral op de kinderleeftijd voorkomt, en testiskanker,
waarvan de incidentie bij mannen groter is dan in de algemene bevolking, is de
incidentie van maligniteit kleiner bij personen met trisomie 21.

Verschillende factoren verhogen het risico van obstructieve slaapapneu (OSA):
maxillaire hypoplasie, nauwe nasofarynx, hypotonie van de bovenste luchtwegen,
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Tabel 2 Aanbevelingen voor de periodieke opvolging van volwassenen met trisomie 21.

schema

algemeen klinisch
onderzoek

bloedonderzoek

gedrag

centraal zenuwstelsel

oogonderzoek en
gezichtsvermogen
kno- en gehooronderzoek

tandheelkunde
obstructieve slaapapneu
hart

musculoskeletaal stelsel

gastro-intestinaal stelsel

nieren
gynaecologisch onderzoek

testes

frequentie follow-up

jaarlijks + opvolgen gewicht

om de 2 jaar: bloedbeeld en formule, schildkliertesten (TSH,
FT4, anti-TPO-antistoffen, eventueel anti-TSH-receptor antistof-
fen), nierfunctie

verder op indicatie

vraag naar gedragsproblemen bij jaarlijkse opvolging

evaluatie van cognitieve functies/dementie:
tussen 20 en 30 jaar basale evaluatie
na 40 jaar: om de 3 jaar

om de 2 jaar

jaarlijks otoscopie (verwijderen cerumen)
ten minste om de 2 jaar audiologisch onderzoek

om de 6 maanden
evalueer jaarlijks OSA-symptomen

bij congenitale hartproblematiek follow-up op advies cardioloog
indien geen congenitaal hartgebrek: ECG en echocardiografie bij
18 jaar en daarna om de 5 jaar

jaarlijks evaluatie van symptomen van atlanto-axiale instabiliteit
en degeneratieve osteoartritis
denk aan osteoporose, vooral na menopauze

anti-tissue transglutaminase IgA (indien IgA-deficiéntie anti-
gedeamineerd antigliadine 1gG)

bij symptomen suggestief voor coeliakie

eventueel voor controle van bekende coeliakie bij geplande
bloedafhame

urinesediment om de 2 jaar en op indicatie
om de 2 jaar nierfunctie bij bloedonderzoek

PAP-uitstrijkje om de 1-3 jaar bij seksueel actieve vrouwen
borstkankerscreening na 50 jaar volgens algemene richtlijnen

jaarlijks onderzoek

obesitas, gastro-oesofageale reflux, hypothyreoidie. OSA komt zeer frequent voor:
abnormale polysomnografie werd tot bij 94% van volwassenen met trisomie 21
gevonden [30]. Ongewone slaperigheid, snurken, ongewone slaaphoudingen, on-
rustige slaap met ontwaken zijn symptomen die aan OSA moeten doen denken. Een
belangrijk gevolg is ook cognitieve disfunctie (die reversibel is met CPAP) [31]. De
neiging om bij pO,-vermindering snel pulmonale hypertensie te ontwikkelen werd

al vermeld.

Bij trisomie komt ook een aantal aandoeningen minder voor dan in de algemene
bevolking: coronair lijden, hypertensie, hyperlipidemie en vaste epitheliale tumo-

ren.
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Schema voor periodieke opvolging van volwassenen met
trisomie 21

In 2012 werden, op basis van de prevalentie van aandoeningen, richtlijnen in de
literatuur en het Vlaams gezondheidssysteem, aanbevelingen voor de opvolging
van volwassenen met trisomie 21 gepubliceerd [9]. Dit schema is weergegeven in
tab. 2. Deze aanbevelingen dienden ook als basis voor een project ‘downpas 18+,
waarvan een proefversie getest werd bij 44 volwassenen met trisomie 21 en hun
gezin [32]. Vanwege problemen om een definitieve versie te financieren, heeft dit
project stilgelegen, maar wij verwachten dat het binnenkort weer opgenomen zal
kunnen worden.

Casus Jan

Jan ken ik een kleine tien jaar. Hij is nu 61 jaar oud en verblijft sinds het over-
lijden van zijn ouders in het zorgtehuis. Nooit heb ik met hem een gesprek
kunnen voeren. Jan heeft van die twinkeloogjes, die je zo kunnen aanstaren,
maar emotie of ‘begrijpen’ kan ik er niet in vinden. De enig andere lichaams-
taal is een handdruk, die soms wat krachtiger aanvoelt. Met de heteroanam-
nese van de begeleider in het zorgtehuis, probeer ik min of meer te begrijpen
wat er gaande is.

Jan heeft heel wat kwaaltjes, zoals alle bewoners daar. Hij heeft een triso-
mie 21, hij is obees, heeft diabetes type 2 en een matig verhoogde bloed-
druk. We denken dat hij niet meer goed hoort en de oogarts heeft cataract
vastgesteld.

De laatste maanden gaat hij gestaag achteruit. Hij is nog aanwezig in de
leefgemeenschap, maar rolstoelgebonden. Lopen of actief deelnemen kan hij
niet meer, de transfers verlopen moeizaam, hij is incontinent geworden. Eten
laat hij zich nog welgevallen, de aandacht van de medebewoners ook. Toch
is hij steeds meer afwezig tot zelfs apathisch. Er is minder oogcontact, er is
beven. De neuroloog spreekt van neurodegeneratief verval en vermoedt een
dementieel beeld. Jan ontwikkelt epilepsie met vooral myoklonieén, en wordt
ingesteld op anti-epileptica. Vanwege de verdere achteruitgang, met steeds
meer klonieén en spasmen wordt clonazepam toegevoegd, wat zijn alertheid
nog sterker vermindert.

Uiteindelijk is het zoeken naar wat de kwaliteit van leven van Jan nog is,
en in welke mate de medische problemen adequate verzorging toelaten (eten,
drinken, verslikken). De begeleiding krijgt het steeds moeilijker om Jan te
‘interpreteren’, en de zorg goed te richten. In overleg met de voogd, met het
palliatieve team, en met alle begeleiders wordt beslist om alleen nog comfort-
zorg te geven.
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Casus Bea

Bea is op dit moment 56 jaar oud. Zij is geboren met het syndroom van Down,
in een familie met verder een gezonde broer en zus. Zij volgt het klassieke
parcours van bijzonder onderwijs en op 27-jarige leeftijd gaat ze naar een
dagverblijf voor personen met een matig fysicke en mentale beperking. Bea
functioneert haast normaal in de leefomgeving, zij is altijd opgewekt, doet
veel aan sport (haar kamer hangt vol met medailles die ze gewonnen heeft).
Je kunt een gesprek met haar voeren, een anamnese is dus ook redelijk moge-
lijk. Ze heeft hypothyreoidie, een vitamine D-tekort en verhoogde choleste-
rolwaarden. Dat controleren we regelmatig. Acht jaar geleden liep ze bij een
val een bekken- en heupbreuk op, waarvoor een heupprothese werd geplaatst.
Ze is goed gerevalideerd, en weer volop aan het sporten.

Ik hoef slechts zelden op bezoek bij Bea. Zonder de trisomie (en de intrin-
sieke aandoeningen die ermee is verbonden) was zij een 56-jarige zoals er wel
meer zijn in de praktijk.

Besluit

De levensverwachting van personen met trisomie is nu gemiddeld 60 jaar. Meer dan
vroeger het geval was zullen volwassenen met trisomie 21 een beroep doen op de
huisarts, die de ideale positie bekleedt om multidisciplinaire zorg te codrdineren.
Met deze bijdrage trachten we een leidraad te geven, waarmee de huisarts aan de
slag kan, en de cooérdinerende rol voor patiént, familie, en begeleiders kan vervul-
len.
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