DOWNUV SYNDROM

Uvod

Downiv syndrom (DS), zvany také jako Downova nemoc je nejrozsifenéjsi formou mentalni
retardace. V literatufe se uvadi, Ze timto syndromem je postizeno okolo 10% lidi s mentalni
retardaci. Onemocnéni bylo poprvé popsano anglickym pediatrem Johnem Downem roku
1866. Chromozomalni pavod nemoci byl dolozen az v roce 1959, kdy francouzsky badatel
Lejeune v tisku uverejnil zprdvu o svém zjisténi, Ze v karyotypu téchto déti se nachazi
prebytec¢ny chromozom 21.

Termin trisomie nebo Downilv syndrom se dnes uZivd misto dfive uzivaného terminu

,mongolismus”, které vzniklo na zakladé urcitych fyziognomickych zvlastnosti lidi s
Downovym syndromem. Lidem s DS naleZi vSechna lidska prdva, v€etné ochrany Zivota pred
narozenim, pravo na vzdélani, na zaméstnani atd. Nadbyteény chromozom v kazdé jejich
bunice viak zpUsobuje, Ze tito lidé maji ¢asto rizné zdravotni a télesné vady a téz jinak
vypadaji. Jejich charakteristickym rysem je také to, Ze maji vétsinou snizené intelektualni
schopnosti. Jejich inteligence se vyviji pomaleji, a to az do 29 let a vice. Maji potize s fedi,

abstraktnim myslenim apod. Na druhé strané jsou vSak velmi citlivi a vnimavi.

PFi¢iny vzniku Downova syndromu

DS je chromozomalni vada. V soucasné dobé se vyskytuje v ¢eské populaci u jednoho z 1500
Zivé narozenych déti. Jiz od roku 1959, kdy bylo zjisténo, Ze pfi¢inou Downova syndromu je
neparovy chromozom ¢. 21, se patra po tom, co je pfriinou, Ze se tento neparovy
chromozom vytvofi, ale dodnes pravy divod vzniku trisomie 21. chromozomu neni znam.
Vyskyt Downova syndromu je v kazdé populaci pfiblizné stejny, na jeho vznik nema zadny
vliv pfislusnost rodici k urcitému etniku, ani jejich socidlni postaveni nebo misto bydlisté.
Vznik DS neni ani zavisly na zdravotnim stavu matky, kvalité jeji stravy, pfisun( vitamind, ani
zpUsob jejiho Zivota v obdobi téhotenstvi. Pouze u faktoru véku rodicl je prokazana urdcita

souvislost. Matky starsi 35 let a otcové starsi 50 let jsou narozenim ditéte s DS ohroZeni vice

nez rodi¢e mladsi. Jak je uvadéno v literature, vyssi riziko je i u matek ve véku 15 - 19 let.

V minulosti mnoho déti s DS umiralo do jednoho roku a okolo 25% do deseti let. V
soucasnosti se néktefi jedinci s DS doZivaji i véku okolo Sedesati. Z genetického hlediska se

lidé s DS lisi od ostatni populace stavbou bunék. Kazda bunka jejich téla obsahuje jeden



chromozom navic, takZze misto obvyklych 46 chromozomu (usporadanych ve 23 parech) jich
maji 47 (22 parQ a jednu trojici). Dispozice pro vznik DS jsou uloZeny na jednom z ramen 21
chromozomu, proto se DS oznacuje jako trisomie 21. chromozomu.

Bylo zjisténo, ze v 93% pripadech DS dochazi k chybé jiz pfi prvnim déleni pohlavni buriky,
kdy dochazi k presunu obou chromozomi €. 21 do buriky, z niZz se po oplodnéni stava vajicko
s celkovym poctem 47 chromozomtu. Tato chyba se pak v kazdé dalsi burice opakuje. Toto
chybné déleni je oznacovano jako nondisjunkce. Asi ve 3% pripadli dochazi k
chromozomalni chybé aZ po spojeni pohlavnich bunék s normalnim poctem chromozom,
tedy v pribéhu nasledného intenzivniho déleni vzniklé buriky. Vysledkem pak je vznik
urcitého procenta bunék obsahujicich 46 chromozomU a procento bunék s poétem 47

chromozomU. Jednd se o tzv. mozaikovou formu DS. Treti typ DS se oznacuje jako

translokacni. Vyskytuje se pftiblizné ve 4% pripadt DS, kdy je chromozom €. 21 navic jiz v
nékterych zarodecnych pohlavnich bunkach budouciho rodice. Jeden z rodic¢d je nositelem
a prenasecem této chromozomalni aberace, aniz by sdm mél znaky DS.

Nondisjunkéni typ trisomie 21 a chromozomalni mozaika nejsou dédicné. U translokacniho
typu vSak existuje urcitd mira rizika narozeni ditéte s touto chromozomalni odchylkou. Pfi
pldnovaném téhotenstvi je proto zapotrebi podstoupit geneticka vysetfeni, ktera se provadi
na zakladé rozboru vzorku krve. V soucasnosti neexistuje zadna funkéni metoda, jak vyskytu
tohoto postiZeni zabranit. Screeningové testy u téhotnych Zen ukazou, zda tu existuje
zvySend moznost narozeni ditéte s DS. Pro vylouceni nebo potvrzeni této moznosti mlze
budouci matka podstoupit amniocentézu nebo jiné diagnostické vySetfeni. V pozitivnhim
pfipadé se rodice mohou rozhodnout, zda si preji narozeni tohoto ditéte nebo chtéji

téhotenstvi predc¢asné ukoncit.

Fyziognomie a anatomické zvlastnosti lidi s DS

Fyzické rysy déti s DS jsou ovlivnény jejich genetickou vybavou obdobné jako vSechny déti.
Vzhledem ke specifické genetické vybavé predurcené ztrojenim 21. chromozomu maji vSak
déti s DS nékteré rysy, které je od rodicl, sourozencl a dalsi populace odliSuji:

Hlava ditéte s DS ve srovnani se zdravymi détmi je mensi, zadni ¢ast je plossi, coz zplsobuje
jeji kulaty vzhled. Oblicej ma, vzhledem k nedostateé¢né vyvinutym obli¢ejovym kostem a
malému nosu, ploché rysy. Jejich oéni vicka jsou ponékud Uzka a Sikmd a ve vnitfnim koutku

oka je u vétsSiny déti vyraznd kolma kozni tfasa (bilateralni epikantus), coz dava jejich o¢im



charakteristicky ,,Sikmy“ tvar. Usi byvaji u nékterych déti s DS mensi a i Usta jsou pomérné
mala. Ta jsou u nékterych déti stale oteviena a jazyk mlze ponékud vycnivat mezi rty. Jazyk
je totiz pro ustni dutinu relativné velky a pfi svalové hypotonii, kterd postihuje i svalstvo Ust a
Zvykaci svaly, se snadno dostava z pootevienych Ust ven. Malé celisti a nizsi patro v ustech
muzou vést k chybnému postaveni nékterych zubd. Rlst zub(l byva ponékud opozdén, ale
jejich kazivost je nizka. Déti s DS maji Sirsi a mohutnéjsi krk.

AZ 40% déti s DS trpi vrozenou srdecni vadou, ktera zplUsobuje, Ze nékteré déti maji zvétsené
srdce.

Koncetiny déti s DS maji obvykle normalni tvar, ruce a chodidla byvaji malé a silné. Asi u
poloviny déti je pozorovdna jen jedna ryha pres dlan. Vzhledem k celkové ochablosti vazu
maji déti s DS volné klouby, mnoho z nich ma slaby svalovy tonus, mensi svalovou silu a
omezenou koordinaci, coz se ¢asto v pribéhu jejich Zivota zlepsSuje. Déti s timto syndromem
Casto rostou pomaleji nez jejich vrstevnici. Jejich rust je ovlivnén genetickym a etnickym
faktorem, vyzivou, hormony, zdravotnimi podminkami a vlivem Zivotniho prostfedi. Muzi se
v primeéru dorUstaji vysSky 147 - 162 cm a Zeny asi 135 - 155 cm.

Mnoho déti s DS ma problémy se zrakem. Uvadi se, Ze asi 50% z nich byva kratkozrakych,
20% dalekozrakych a pomérné znacny pocet jich Silha. V literatufe se uvadi, Ze az 60% déti s
DS jsou lehce az stfedné sluchové postizené. Zrakové postiZzeni mize témto détem zpUsobit
potiZze s uéenim a omezit jejich celkovy vyvoj, nedoslychavost narusuje jejich psychicky a

emocionalni vyvoj. Proto je nutné, aby schopnosti téchto déti byly pravidelné testovany.

Nékteré dalsi zdravotni problémy osob s DS:

Atlanto - axidlni dislokace - svédci o oslabeni krénich svall, kterym trpi priblizné 10 - 20%
déti s DS.

Epileptické zachvaty - u déti s DS se objevuji ve stejné cetnosti jako u ostatni populace
stejného véku. Po dvacdtém az tricatém véku se ale incidence k zachvatlm u lidi s DS v
porovnani s ostatni populaci zvysuje.

Poruchy endokrinniho systému - priblizné 10% déti a 13 - 50% dospélych lidi s DS trpi
poruchami Stitné Zlazy, mezi kterymi je nejcastéjsi hypothyreéza (snizena cinnost stitné
zlazy).

Alzheimerova nemoc - tato degenerativni neurologicka porucha postihuje osoby s DS v

dospélosti 3 - 5 krat Castéji nez dospélé v ostatni populaci. U jedincl s DS se mGze vyskytnout



jiz kolem véku 30-ti let. Posledni vyzkumy ukazuji pfi¢innou souvislost trizomického genu 21

a Alzheimrovy nemoci.

Péce o déti s Downovym syndromem

Péce o déti do 1. roku véku

Lékarska péce se tyka komplexniho vySetfeni po narozeni. U vSech novorozencl je
provadéno vysetieni funkce stitné Zlazy, které by se mélo opakovat do 1. roku véku a
prabéziné sledovat v dalSich letech Zivota.

Oc¢ni vysetfeni by mélo byt provedeno do % roku véku, audiologické vysetreni mezi 6. mésici
do 1. roku. Je tfeba se zaméfit na rehabilitacni cviceni. Problémy s vyZivou je nutné resit s
détskym lékarem, nezbytna je také péce o pokozku.

Péce o déti 1 - 12-ti leté

Vysetfeni funkce Stitné zlazy 1x rocné. Ve véku 3 - 13 let kazdé dva roky provést audiologické
vysSetfeni, vySetfeni oftalmologické a ORL. Od dvou let véku kazdého % roku kontrola
stomatologicka. Cisténi zubt minimalné 2x denné. Logopedickd péce. Pokud je u ditéte
zjisténa vrozena srdecni vada, jsou zajistovany kontroly kardiologické. Specidlni edukacni
programy zajistuji specializovana détska centra (psycholog, specialni pedagog).

Déti maji sklon k obezité, proto je nutnd racionalni vyziva. Péce o vyprazdriovani vzhledem k
Castéji se vyskytujici obstipaci u déti s DS.

Dalsi specializovand péce

Stomatologickda péce v pripadé problémO s vétsim jazykem, mozZnost specidlnich
stomatologickych desti¢ek. Rovnéz oSetfovani zubnich kaz(. Nutné je také 1x rocné rtg.
vysSetfeni z divodu moznosti atlanto - axidlni instability. Ve véku adolescentnim 1x roc¢né
sledovat funkce stitné Zlazy, 2x ro€né stomatologickd péce, pokracovani v dietni stravé. 1x za
dva roky vySetfeni ocnim lékafem a lékafem ORL. Divky mezi 17 - 20 rokem by mély

absolvovat pravidelné gynekologické prohlidky 1x roc¢né.

Rozumové schopnosti lidi s Downovym syndromem

Uroveri rozumovych schopnosti déti s DS neni stejnd. U viech téchto déti se vyskytuje
mentalni retardace, ktera je vSak u jednotlivych déti rizné hluboka a ma rozmanita specifika.
Pramérna hodnota IQ odpovida pfiblizné urovni stfedni mentalni retardace. U divek a Zen se

uvadi tato hodnota v priiméru o néco vyssi nez u chlapcd a muzl. Také déti vychovavané v



rodiné vykazuji obecné vyssi Uroven intelektovych schopnosti nez déti vychovavané od
narozeni v Ustavu. Doposud nebyly potvrzeny a ani vyvraceny hypotézy o vlivu 1Q rodicl na

uroven rozumovych schopnosti déti s DS.

V oblasti pohybového vyvoje existuji mezi jednotlivymi détmi s DS velké kolisajici rozdily.
Rozvoj hybnosti téchto déti brzdi mentalni retardace, svalova ochablost, nizké svalové napéti
(hypotonie), srdecni vady nebo jind postizeni. Motoricky vyvoj ditéte postupuje v typickém
sledu jako u ostatnich déti. PrestoZe lze vychovou pohybovy vyvoj ditéte s DS pozitivné
ovlivnit, vykazuji tyto déti v priméru asi polovi¢ni opozdéni ve vyvoji ve srovnani se svymi

nepostizenymi vrstevniky.



