Downuv syndrom

Komplexni pohled na nejcastéjsi chromozomalni aberaci, jeji charakteristiku,

diagnostiku a moznosti podpory




KAPITOLA 1

Co je Downuv syndrom?

Downtiv syndrom (morbus Downi) predstavuje nejrozsirenéjsi formu
mentalniho postiZzeni a zaroven nejcastéjsi chromozomalni aberaci
vyskytujici se na celém svéteé bez ohledu na etnickou prislusnost ¢i

geografickou polohu.

Roc¢né se na svété narodi priblizné 100 tisic déti s Downovym syndromem. V
Ceské republice je to kolem 70 déti rocné. Rodi se o néco vice chlapct nez

divek, rozdil je vsak nepatrny.

Historicky kontext

Prvni zaznamenana podoba ¢lovéka s charakteristickymi
rysy tohoto syndromu byla nalezena na oltari v Cachach v

Némecku, datovana rokem 1505.

Jako samostatna diagnoéza byl syndrom popsan v roce 1866
anglickym lékarem Johnem Downem, podle néhoz nese své

jméno.



Historie objevu a pojmenovani

"Viasy nejsou tak cerné, jako je maji pravi Mongolove, nybrz jsou vice hnedé, rovné a ridké. Oblicej je rovny a siroky, oci jsou posazeny

Sikmo a nos je maly. Tyto déti maji pozoruhodny napodobovaci talent.”

— John Down, 1866

Doktor Down pricinu syndromu neznal. Jeho domnénka o navratu k primitivni mongolské etnické rase byla brzy zavrhnuta jeho synem

Reginaldem, ktery byl také 1ékar. Pro typické fyziognomické zvlastnosti se dirive tomuto postizeni rikalo mongolismus.

V roce 1932 prisel doktor Waardenburg s myslenkou, ze pri¢cina Downova syndromu by mohla byt v chromozomalni abnormaliteé.
Chromozomalni ptivod nemoci byl dolozen az v roce 1959, kdy francouzsky badatel Jerome Lejeune se svymi kolegy uverejnil zpravu o

prebytecném chromozomu 21.



KAPITOLA 2

Intelektové schopnosti a charakteristické znaky

Mentalni postizeni Charakteristické priznaky

Déti s Downovym syndromem mivaji vétsinou stredné tézké U Downova syndromu bylo popsano vice nez 120

mentalni postizeni s IQ v rozmezi 35-49 bodu. charakteristickych priznakd.

Nekteré déti mohou mit lehké mentalni postizeni ¢1 naopak tézké, Mnoho déti ma vsak pouze sest ¢1 sedm z nich. Kazdé dité je

jiné mohou dosahovat témer primeérné inteligence. jedinecné a projevy se znacné lisi.



Fyzicke charakteristiky — oblicej a hlava

Oblicej Hlava a krk

«  Kulaty vzhled Rada jedinct m4 vzadu lehce oplos$télou hlavu (brachycephalia).

- Plochy profil pii pohledu ze strany Starsi déti a dospéli mivaji siroky, kratky krk.

*  Mirné zesikmené oci smérem vzhtru Vlasy a tsta

- Kolma kozni fasa ve vnittnim koutku oka (bilateralni epikantus) . . _ . , .

Deéti maji vetsinou jemné a rovné vlasy. Usta jsou o néco mensi,

Oc1 naopak jazyk trochu vétsi. Nékteré déti maji obéas zvyk vyplazovat
jazyk.

Po okraji duhovky se nekdy vyskytuji bilé nebo lehce nazloutlé tecky,

tzv. Brushfieldovy skvrny. Jakmile duhovka zhnédne, skvrny ¢asto

zcela vymizi a nebrani vidéni. [J Poznidmka: PaedDr. Eva Matejé¢ikov4, odbornice na

Orofacialni regulacni terapii, ve svych vyzkumech

makroglosii (zvétseny jazyk) nepotvrdila.



Fyzické charakteristiky — koncetiny a svalovy tonus

Ruce

Siroké s kratkymi prsty. Malidek mtize mit
pouze jeden kloub a lehce ohnuty smeérem k

ostatnim prstim (k/inodaktylie).

Na dlani byva pouze jedna piiéna ryha (tzv.
opi¢i ryha). Otisky prstl jsou specifické a

odlisné.

Vzrust

Nohy

Mivaji sandé4lovou (Sirokou) mezeru mezi

ukazovackem a palcem a byvaji silné.

Casto se vyskytuji ploché nohy a déti mohou

mit tendenci sedét s nohama do W.

Svalové napéti

Vyskytuje se snizeni svalového napéti

(hypotonie).

Nizky svalovy tonus ztustava u dospivajicich
¢1 dospélych pouze zridka zasadnim

problémem.

P11 narozeni vazi déti s Downovym syndromem méneé oproti prumeéru a byvaji mensi. V détstvi rostou rovnomeérne, ale rast je pomaly. V

dospeélosti dortastaji mensiho vzrastu na dolni hranici primeéru:

*  Muzi: 145-168 cm
. Zenyi 132-155 cm



KAPITOLA 3

Zdravotni obtize — dychaci cesty a us1

Infekce hornich cest dychacich Ucpani ucha

Déti s Downovym syndromem trpi ¢astéji kaslem, rymou a Predstavuje zavazné onemocnéni, ponévadz muze byt éastou a
zaneéty stredniho ucha. Divodem je pomeérné tizka cesta pro pritom lécitelnou pricinou ztraty sluchu.

prichod vzduchu (Eustachova trubice, nosni dutiny a usi). Ucpéni postihuje stiedni ucho za usnim bubinkem. Uepan

Pravidelné kontroly a vcasna lécba jsou nezbytné. Eustachova trubice neodvadi sekret, ktery se hromadi ve

strednim uchu.

MtzZe byt obéasné, trvalé (chronické) ¢i prechodné. Pri¢ina
vetsinou nejasna, roli mlize hrat infekce, alergie nebo zvétsené

nosohltanové mandle.



Zdravotni obtize — zrak a videni

U déti s Downovym syndromem je nutné pravidelné vysetrovat zrak, jelikoz mivaji znacny sklon k rdznym o¢nim problémtm.

. Kratkozrakost a dalekozrakost

Déti mivaji sklon ke krdtkozrakosti (myopii) a dalekozrakosti (hypermetropii). Dalekozrakost je ¢astéjsi, ackoli obvykle mirnéjsi nez kratkozrakost.

B Silhani (strabismus)

U Downova syndromu jde vétsinou o silhani konvergentni (sbihavé) — obé o¢i se stac¢eji dovnitt, smérem k nosu.

. Nystagmus

Vyskytuje se tehdy, kdyz mozek neridi presné pohyby okohybnych svalt. Oci vykonavaji rychlé zaskuby sem a tam, coz omezuje schopnost vidéni.

B Katarakta

Sedy zakal ocni ¢ocky. Nekdy jsou mala zrnka na periferii cocek tak husta, ze omezuji vidéni a problém se musi resit operativne.

. Keratokonus

Onemocnéni, pri kterém je rohovka kuzelovite zakirivena. U lidi s Downovym syndromem je castéjsi, ale ve velmi mirné forme. Obvykle se da odstranit

brylemi.



Zdravotni obtize — pohybovy systéem

Svaly, kosti a klouby

Déti s Downovym syndromem zpravidla mivaji velmi pohyblivé klouby, vypadaji jako
by byly z gumy. Velka hybnost kloubt a nizky svalovy tonus ma za nasledek

abnormalni postaveni nékterych casti téla.

Pokud se tak déje castéji, muze dojit k deformaci kosti. Kviili nizkému svalovému
napeéti déti ¢asto sedi s nohama do W, coz miize zpusobit nespravné postaveni

stehennich kosti.

Atlantoaxialni instabilita

U nékterych déti a dospélych je extrémné pohyblivé spojeni mezi obratli atlas a axis. Ta
muze privodit dislokaci krénich obratla a stlaceni michy. Nasledkem muize byt ochrnuti

koncetin a zasazeni dalsich télesnych funkeci.



Zdravotni obtize — dalsi systémy

Pokozka

Mnoho déti ma suchou pokozku, ktera praska, olupuje se nebo

svedi. Je dulezita pravidelna péce a zvlhcovani.

3 | Pokozka

Asi jedna tretina déti se rodi se srdec¢ni vadou, ktera mutze mit
mnoho riuznych podob. Nejcastéjsi jsou defekty prepazek a

problémy s chlopnémi.

Zuby

Détem se zuby prorezavaji pozdeji a mlécné zuby vypadavaji
pozdéji. Déti jsou nachylnéjsi k onemocnéni dasni, proto je

dulezité vénovat patricnou pozornost péci o chrup.

Stitna zlaza

U jedinct jsou éastéjsi obé formy hypotyredzy (vrozena i
ziskana). Nedostatek hormonu tyroxinu mutiZze ovlivnit riist a
vyvoj. Lécba spociva v celozivotnim podavani chybéjiciho

hormonu.



Srdecni vady u Downova syndromu

Asi jedna tretina déti s Downovym syndromem se rodi se srdec¢ni vadou. Tyto vady mohou mit mnoho rtznych podob a vyzaduji odbornou

kardiologickou péci.

. Defekt predsinkomorové prepazky

Postihuje 1 ze 6 déti. V prepazce mezi predsinémi a komorami
je otvor, chlopné byvaji deformované. Dité mtze byt dusné a

snadno unavitelné.

. Otevrena Botallova duce;j

Vyskyt u jednoho z 50 déti. Tepna, ktera méla byt zavirena po

narozeni, zustava otevrena a c¢ast krve pronika zpét do plic.

Defekt mezikomorové prepazky

Vyskytuje se u jednoho z deseti déti. Mezi komorami je
otevirena prekazka, ¢ast krve se dostava z levé komory do

pravé. Nasleduje dusnost a spatny prirtistek vahy.

Fallotova tetralogie

Trpi ji jedno ze 100 déti. Jde o ¢tyri soucasné se vyskytujici
abnormality. Dité mtze mit namodralou barvu. Vyzaduje

slozitou srdec¢ni operaci.



KAPITOLA 4

vV SV e

Genetické priciny a formy

Vyskyt tohoto postizeni je v kazdé populaci priblizné stejny. Uvadi se primérny vyskyt u jednoho ze 700 narozenych déti vsech etnickych

skupin.

Rizikové faktory Geneticka podstata

- Matky nad 35 let Downtv syndrom je vrozena chromozomalni vada a patii mezi
. Piilis mladé matky (15-19 let) tzv. genomové choroby. Oznacuje se jako trisomie 21.

chromozomu.
Otcové nad 50 let

. Radiace a fyzikalni vlivy Pritomnost nadbytecného chromozomu negativné ovlivnuje

zivotnost plodu — cca 80 % téhotenstvi konci potratem.



T11 formy Downova syndromu

o

Nondisjunkce (voln4 trisomie)

95 % pripadi — Kazda bunka misto 46 chromozomt ma 47 chromozomu. Jeden z rodicli preda ditéti ze spermie nebo vajicka misto obvyklého

jednoho 21. chromozomu chromozomy dva.

Vék matky je pro nondisjunkeci zasadnim faktorem. Asi ve 20 % pripadt pochazi nadbytecny chromozom ze spermie.

Translokace

4 % pripadd — Pricinou neni cely nadbytecny chromozom, ale nadbytecna ¢ast 21. chromozomu. U jedné tretiny téchto déti je zjisténo, zZe

nositelem je jeden z rodicu.

U translokace nehraje zadnou roli vék rodict. Nositel translokace je bez Downova syndromu, ale ma vyssi pravdépodobnost narozeni ditéte se

syndromem.

Mozaika

1 % pripada — Nékteré bunky maji 46 chromozomd, jiné 47. Jedinec ma nadbytecny 21. chromozom pouze v nékterych télovych bunkach.

Jedinci s touto formou nemivaji tolik napadnych fyzickych priznaku, jejich projevy a vyvoj se blizi obecnému primeéru. Normalni Groven

intelektovych schopnosti maji velmi zridka.



KAPITOLA 5

Prenatalni diagnostika — neinvazivni metody

Téhotné zeny podstupuji v prubéhu téhotenstvi ¢etna vysetreni, ktera mohou odhalit vrozené vady plodu. Vysetreni se déli na neinvazivni

(nezasahujici do téla matky) a invazivni (zasahujici do téla matky).

Triple test

Ultrazvukové vysetreni 3 | Vysetteni nosnich kistek

Provadi se mezi 14.-16. tydnem
tehotenstvi. Kvantitativni
biochemické vysetreni z krve matky
méfé trl létk&f

nizenou hladinu alfafetoproteinu

(AFP)

*  Snizenou hladinu volného estriolu
(E3)

«  Zvysenou hladinu lidského

choriového gonadotropinu (hCG)

Pravdépodobnost odhaleni vrozené

vyvojové vady: 54-65 %

11.-13. tyden — vysetreni Sirokého
projasnéni v podkozni oblasti sije
plodu. Pritomnost vétsiho mnozstvi
tekutiny casto spojeno s

chromozomalnimi aberacemai.

18.-22. tyden — podrobné vysetreni
muze odhalit zkraceni stehenni kosti,
rozsireni mocovych cest, vrozené

srdecni vady atd.

Provadi se v 1. trimestru. Pokud
klistky chybi, je moznou pricinou
chromozomalni vada. Toto vysetreni se

moc nevyuziva.



Prenatalni diagnostika — invazivni metody

Biopsie choriovych klkd (CVS) Kordocentéza
6.-11. tyden téhotenstvi Po 20. tydnu gravidity
Odbeér vzorku z budouci placenty plodu. Kratsi doba ¢cekani na vysledky Odbér krve plodu z pupecnikové cévy pod kontrolou ultrazvuku.
oproti amniocentéze. Indikovano pro objasnéni nejasného nalezu.
Nevyhoda: Zvysené riziko potratu, nejista interpretace vysledkua Nevyhoda: Dvojnasobné zvysené riziko potratu oproti amniocentéze

Amniocentéza
16.-18. tyden téhotenstvi

Odbér vzorku plodové vody obsahujici plodové bunky. Spolehlivost az 99,5
%

Nevyhoda: Dlouhé trvani (nep¥ijemné obdobi nejistoty), riziko

spontanniho potratu 0,5-1 %

[ Ddlezité: V pripadé pozitivniho nalezu lze zamezit dalsimu vyvoji plodu. U dvojcat jednovajecnych, kdy jedno ma Downtv syndrom, bude mit i druhé

tento syndrom. U dvojvajecnych dvojcat se syndrom nemusi vyskytnout u obou.



KAPITOLA 6

Vyvoj ditéte — novorozenecké a kojenecké obdobi

Novorozenec (prvni mésic) Obdobi do jednoho roku

*  Nizsi svalovy tonus Obrovsky vyvojovy skok ve vsech oblastech. Na konci prvniho roku:
*  Spatna kontrola rukou «  Samo & bez opory sedi

*  Muze byt spavé nebo naopak velmai cilé . Aktivns se snas{ 16zt

" Krik byva obvykle jemny *  Natahuje se po predmétech
*  Méné ucinné sani, delsi krmeni o B et ik clo ol
*  Velmi dobre reaguje na zvuky

+  Zesiroka se usmeéje pri pohledu na dospélého

*  Intenzivni zvatlani

+  Dokaze pit z salku

Vcasné zah4ajena odborna péce je nesmirné dilezita. V CR vykonava zasluznou praci Specialné pedagogické centrum pri Materské skole specialni v Praze 8, které ma ve
své péci déti jiz od véku Sesti tydnu.



Vyvoj ditete — batole a predskolni vék

Batole (2-3 roky)

Vyvoj pohybovych schopnosti, ale zpomaleni v ostatnich oblastech. Vétsina déti nechodi bez pomoci az do zacatku tretiho roku.

«  Zvlada chtzi s oporou

*  Sbira drobné predmeéty

*  Rozezna znamé lidi od cizich

+  Samo se napije z ¢astecné plného salku
*  Prvni slovo kolem druhého roku

*  Obdobi negativismu, zachvaty vzteku

Ptedskolni vék (3-5 let)

Dité zac¢ina vyhledavat spolecnost jinych déti. Oblast hrubé motoriky jiz vyzralejsi.
*  Samostatné chodi po schodech

« V péti letech koordinuje pohyb pri béhu

*  Naudi se jezdit na trikolce

*  Znacny pokrok v chozeni na toaletu

«  Delsi a obsahlejsi véty

*  Posloucha slozitéjsi rikanky a pohadky

+  Klade otazky typu "co" a "kde"




Vyvoj ditéte — skolni vék a dospivani

Skolni vék (6-12 let)

Dospivani

B Hormonalni zmény a s tim souvisejici fyzické a emocionalni projevy ve stejném
veku jako u ostatni populace.

Pubertalni zmény:
*  Sklony k tinaveée
c Nahlé navaly vzteku a vzdoru

*  Potreba trpélivosti a jasnych hranic

Dulezité: V tomto obdobi by mélo dojit k sexudlni vychové ve srozumitelné
forme, také z divodu prevence sexualniho zneuzivani.

Dité si uvédomuje své schopnosti, roste sebejistota a schopnost navazovat nové socialni vztahy.

*  Zvysuje se svalovy tonus a koordinace

. Od 10 let umi napsat néktera pismena a cislice
. Samostatnéjsi pri oblékani

*  Dokaze se samo vykoupat, vycistit si zuby

«  Slovni zasoba kolem 2000 slov

*  Mduze byt stydlivé a malomluvné

c Mysleni je konkrétni




7ivot v dospélosti

1 Re¢ a komunikace

Nesrozumitelna rec¢ casto komplikuje zivot dospélym osobam s
Downovym syndromem. Je to pro né velmi frustrujici a ¢asto proto

odmitaji zahajovat konverzaci.

3 | Pracovni uplatnéni

Dospély clovéek s Downovym syndromem je schopen pracovniho

zarazeni. Vhodné jsou:

*  Podporované zaméstnavani
*  Chranéna pracovni mista

*  Socialné terapeutické dilny

Délka zivota

Lidé s Downovym syndromem se ve zdravi dozivaji padesati az
sedesati let. Vzdy potrebuji vétsi pomoc nez primérny clovek, mira

pomoci muze byt rlizna.

Samostatné bydleni

Dospélé osoby s Downovym syndromem jsou schopny samostatného

bydleni nebo chranéného bydleni s rtiznou mirou podpory.



Zaverecné shrnuti

Kazdé dité s Downovym syndromem je jedine¢nou osobnosti s vlastnimi kvalitami,

schopnostmi a potrebami.

Individualni pristup

Dét1 mohou mit vsechny znamé odchylky nebo jenom nékteré, mohou mit tézké
mentalni postizeni nebo témeér prumeérnou inteligenci. Kazdé dité vyzaduje

individualni pristup.

Vyznam rané intervence
Vcasné zahajena odborna péce je nesmirné dulezita. Primérenym cvicenim a

soustavnou stimulaci 1ze vyrazné ovlivnit télesné a mentalni omezeni téchto déti.

Role rodiny

Vliv rodiny pii vychové déti s Downovym syndromem je nesporny. Akceptujici

pratelské prostredi je klicové pro optimalni vyvoj ditéte.

Kvalita zivota

S odpovidajici podporou a péci mohou lidé s Downovym syndromem vést spokojeny a

naplnény zivot, pracovat a byt aktivnimi ¢leny spolecnosti.




