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Abstract: Down syndrome is a result of trisomy of chromosome 21, but about 4-5% of cases 
are caused by a translocation. The most common translocation is of chromosome 21 to 
chromosome 14 (or less commonly to chromosome 13,21,22 or another chromosome). 
Approximately 1-2% of patients have mosaicism with two cell populations, one normal and one 
trisomic for chromosome 21. Patients with Down syndrome are mentally retarded and have 
highly characteristic appearance.
Keywords: trisomy, translocation, mosaicism, nondisjunction, advanced maternal and 
paternal age.

A Down-szindróma meglehetősen régi tünetegyüttes. A Mexikóban és 
Dél-Amerikában található 3000 éves agyag és kőszobrocskák közül egyesek 
a Down-kóros ember tipikus vonásait mutatják. Európa kultúrtörténe-
tében számos utalás vall arra, hogy e kórkép már évszázadok óta ismert. 
Igy például az aacheni dóm oltárán található, 1500 körül festett kép Down-
kóros gyermeket ábrázol. Jacob Jordaen (1593-1678) flamand festő egyik 
képe, egy anyát ábrázol, karján Down-kóros gyermekével. 

E szindrómára vonatkozó írásos közlemények viszont csak a XIX. 
században jelentek meg. A francia E. Séguin 1846-ban megjelent 
közleményében, melynek címe „Le traitement moral d’hygine et 
l’education des idiots”, találó leírását olvashatjuk e betegek tipikus 
ismertetőjegyeinek. A kórkép első részletes .leírása 1866-ban John 
Langdon Down érdeme, aki a Londoni Egyetemen dolgozott 
pszichiáterként, valamint a szellemi fogyatékosok intézetének igazgatója 
volt. A szellemi fogyatékosok tanulmányozása során három típusú 
gyengeelméjűséget írt le. Ezek a következők: „negroid típusú 
gyengeelméjűség”, „maláj típusú gyengeelméjűség”, valamint a 
„mongoloid típusú gyengeelméjűség”. Nemcsak morfológiai jellegeiket írja 
le, hanem az érintett személyek közötti meglepő hasonlóságokról is 
említést tesz. Elsőként teremt kapcso7latot a kórkép tünetei és a 
mongoloid embertípus testi, fizikai jellegei között: jellegzetes 
koponyaforma, sajátos szemállás, belső szemrésben található bőrredő, stb. 
A mongoloidizmus elnevezés is tőle származik, mely meglehetősen hosszú 
ideig, megközelítőleg egy évszázadig volt használatos, és nemcsak a 
mongoloid rassznál, hanem az összes többi emberi populációnál fellelhető, 




