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Otazka: Downlv syndrom (morbus Downi)
Predmeét: Biologie, Genetika

Pridal(a): Elda

Uvod

Jako téma své seminarni prace jsem si vybrala DownUv syndrom. Od doby, kdy jsem zahdjila
své studium na Gymnaziu Trinec, jsem kazdé rano jezdivala v autobuse se skupinou lidi

s rznymi vadami a postizenimi. Tato skupina lidi se pohybovala okolo 25. roku Zivota,
vzhledove ale vypadali mladsi. Navstévovali specialni Skolu v Trinci.

Vzdy, kdyz jsem neékoho z této skupinky potkala, snazila jsem se na n€j nedivat pfilis dlouho,
aby mu to nebylo nepfijemné a neobvinil mé, Ze je tak pozoruji. Pravdou ale je, ze jsem se
snazila pochopit jejich chovani a také jsem se Casto nedokazala soustredit na viastni myslenky,
kdyz si tato skupina lidi zrovna o néem nahlas povidala. Zajimalo mé totiz, jak vidi svét a o
cem premysleji. Musim ale pfiznat, ze fyzickému kontaktu s nimi jsem se vyhybala, pokud to
bylo mozné.

Také se mi nedavno stalo, ze mé po cesté do Skoly zastavil muz tim, ze mé chytil za rameno a
drzel, nez jsem si ho zacala vic vSimat. Vzapéti za mnou pfisla jeho pecCovatelka, kterd me
ujistila, Ze je vSe v poradku a on se snazi navazat jen kontakt a udélat si kamarady. Muz mi
ukazal véty, které meél napsané na papirku a poté mi dal Cisty papir s tim, abych mu napsala
své jméno a mohli jsme si dopisovat na Facebooku. Takto se seznamoval - neumi totiz mluvit,
ale slysi a rozumi, co mu ostatni fikaji a dokaze na to reagovat. V souCasné dobé si na
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Facebooku dopisujeme.

To, jak jsem v minulosti pfistupovala k lidem s postizenim, mi nepfiSlo spravné a rozhodla jsem
se pro zménu. Rozhodla jsem se, Ze chci, aby se na svété a mezi ostatnimi lidmi citili vitani.
Také jsem se zacala vice zajimat o jejich Zivot a to, jak vidi svét.

Zatim jsem vidéla mnoho lidi s rliznymi vadami a postizenimi, ale jesté nikoho s Downovym
syndromem. Proto jsem se rozhodla svou seminarni praci napsat na toto téma. Chtéla bych se
béhem psani moji prace dozvédét co nejvice jak z biologického hlediska (priciny, vyskyt,
priznaky, |é¢ba), tak i z toho psychologického (jak vidi tito lidé svét a jakym zplsobem
premysleji).

1 HISTORIE

Béhem staleti se objevovaly zaznamy a malby lidi, ze kterych se mizeme dozvédét o existenci
jisty abnormalit u lidi - jak psychickych, tak i fyzickych. JelikoZ dnes vime, co je pfi¢inou DS a
jak se projevuje fenotypové, mizeme se domnivat, ze tato chromozomalini porucha neni
prdvodnim jevem moderni doby, jelikoz nejstarsi archeologicky doklad vyskytu nemoci je nélez
saské lebky ze 7. stoleti. Jsou i doklady plastik olmécké kultury, které mohou predstavovat
jedince postizené Downovym syndromem; podobné i dité na obraze Panna s ditétem Andrea
Mantegny (1430-1506) nebo na portrétu Joshuy Reynoldse Portrét lady Cockburnové s jejimi
tfemi starsimi syny z roku 1773.

Za diagnodzu byl tento syndrom oznacen az v roce 1866, kdyz John Langdon Down, britsky lékar,
poprvé popsal jeho charakteristické rysy. | kdyz byl syndrom pojmenovan pravé po tomto muzi,
J. L. Down jeho pfic¢inu neznal. Domnival se, ze jde o navrat k primitivnimu mongolskému
etnickému plemeni, coz brzy vyvratil jeho syn Reginald, ktery byl také Iékarem.

V roce 1932 se objevila myslenka, ze pfi¢inou DS by mohla byt abnormalita na chromozomu.
S touto myslenkou pfriSel doktor Waardenburg. Potvrdit to ale trvalo néjaky ¢as. Az v roce 1959

dokazal doktor Lejeune se svymi kolegy v Pafizi, ze DS je zplsobem jednim nadbyte¢nym
chromozomem.

2 PRICINY VZNIKU A DRUHY DS (Cytogenetika)
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Downdv syndrom je nejobvyklejsi a nejznamé;jsi chromozomalni anomalie. Lidskym okem je
velmi dobre rozpoznatelny podle typického vyrazu tvare a jednotlivych charakteristickych rysu
dalSich Casti téla.

Lidské télo je tvoreno velkym mnozstvim bunék, jejichz jadro obsahuje genetickou informaci.
Geny jsou nositeli vSech dédi¢nych znak{ (barva oci, dédi¢né nemoci atd.). Buriky zdravého
¢lovéka obsahuji 46 chromozomd, tedy dvé sady po 23 chromozomech. Jednu sadu ziska plod
od otce, druhou od matky.

Dispozice pro vznik DS jsou uloZzené na jednom z ramen chromozému €. 21. Tento chromozém
je nejmensim lidskym chromozémem, ale je jednim z nejpodrobnéji studovanych. Obsahuje asi
1,5 procenta vSech gend, lokalizovanych v jadre kazdé lidské bunky.

Problém nastava v pripadé, kdy u plodu dojde k trisomii 21. chromozomu, jednd se tedy o
pritomnost trfi chromozom 21 v karyotypu. (Znamena to, Ze misto 46 chromozomd maji bunky
plodu chromozom 47. Toto zapficinuje proces nondisjunkce - tedy chybného rozestupu
chromosom v prdbéhu 1. ¢i Il. meiotického déleni. Tato nondisjunkce nastava nej¢astéji na
strané matky - tedy v prdbéhu vyvoje oocytu. Tento pfipad se vyskytuje az u 95 % pacientd.

Robertsonska translokace je dalsi moznou pricinou DS. Tento typ je zplsoben volnym
presunem nebo spojenim jednoho chromozomu k druhému. Vyskytuje se ve 3 - 4 % pripadd.

U translokacni formy trisomie 21 je 21. chromozom pfipojen na jiny chromozom napf. na 15.
nebo 15. Samotna Robertsonskd translokace predstavuje balancovanou chromosomalni
aberaci, kterd u svého nositele nevede ke klinickym projevim (prislusny jedinec ma vsak v
karyotypu pouhych 45 chromosom{ - nebot dva jsou spojené v jeden celek). U téchto jedincl
existuje vyznamné riziko, ze predaji svému potomkovi jak chromozom slozeny (21 + jiny
spojené do jednoho), tak i samotny 21. Po splynuti této vybavy s vybavou druhého rodice dojde
k tomu, Ze plod bude mit sice spravnych 46 chromozomd, ale bude mit 3 kopie 21.
choromozomu. U této formy DS se déti néjak neliSi od téch s obycejnou trisomii 21. Vék matky
ani otce v tomto pfipadé nehraje zadnou roli.

Nejméné zastoupenou formou Downova syndromu je tzv. mozaicismus, ktery se vyskytuje asi u
1 % lidi postizenych DS. Nékteré bunky maji 47 chromozomd, zbytek méa spravnych 46
chromozom{. Pomér téchto tvou typl bunék pak rozhoduje o vysledném postizeni ¢lovéka. Tito
lidé ale obecné nemivaji tak napadné fyzické znaky DS a jejich vyvoj a chovani jsou témér
prdmérné.
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3 RIZIKOVE FAKTORY DS

Za nejrizikovéjsi faktor je povazovan vék matky. Pokud bereme v potaz moznost vyskytu DS,
pak nejvhodné;jsi vék pro poceti zdravého potomka je mezi 20 a 24 rokem zivota matky.

V tomto pripadé je DS postizen asi 1 novorozenec z 900. Pokud vék matky presdhne 35 let, pak
se toto riziko mUze zvysit aZ na 1 novorozence ze 400, u 40letych matek na 1 novorozence ze
100. Cetnost vyskytu Downova syndromu je také vy$si u déti matek, které pocaly mezi 15 - 19
rokem.

Nékteré zdroje uvadi, Ze vék otce jakozto rizikovy faktor nehraje Zadnou roli. Jiné zase tvrdi, ze
¢etnost vyskytu DS je zaloZena na vékovém faktoru matky i otce. Podle jistych vyzkumu by
tedy mél i vék otce nad 50 let spadat do rizikovych faktord.

Zvysené riziko rovnéz predstavuji rodice, ktefi maji uz dfive narozené dité s DS nebo jinou
chromozomalni poruchou a také rodice, ktefi sami takovymi chorobami trpi (Robertsonova
translokace).

Na kazdych 800 az 1000 zZivé narozenych se narodi jedno dité s Downovym syndromem. V USA
je to napf. priblizné 5000 déti ro¢né. V soucasné dobé zije v USA vic nez 250000 lidi s
Downovym syndromem. V Ceské republice se v poslednich letech rodilo pfiblizné 70 déti ro¢né,
tj. 1 dité s Downovym syndromem na 1500 Zivé narozenych déti.

4 TELESNE PRiZNAKY DOWNOVA SYNDROMU

DS ma mnoho télesnych priznaky, zalezi ovsem na druhu DS a mire postizeni. U kazdého
jedince s diagndzou DS je tedy vzhled individudlni, jako u zdravych lidi. Pfesto existuji typické
télesné priznaky, pozorovatelné u vétsiny postizenych. Prvni znamkou problémd mdze byt
snizeny svalovy tonus, tzv. svalovd hypotonie novorozence. Dalsi abnormality fyzického
vzhledu se mohou objevovat jiz par dni po narozeni.

Postava je mald a zavalita. Dospély vzrlst se pohybuje na dolni hranici prméru. U muzl je to
145 az 168 cm, u Zen 132 az 155 cm. Pri chlzi se tito lidé kolibaji, délaji kratsi a rychlé kroky a
jejich télo byva lehce naklonéné dopredu. Diky nizSimu svalovému napéti a zvySené kloubni

pohyblivosti je u déti typické chabé drzeni téla.

Oblicej téchto lidi byva kulaty, profil je plochy. Jejich hlava je vzadu lehce oplostéla, c¢emuz se

| Strana 4 | Studijni-svet.cz - databaze 15 000 studijnich materiall a skvélych online kurzu.


https://studijni-svet.cz/kurzy/?utm_source=material&utm_medium=offline&utm_campaign=stazeny-material

;3¢ Studijni-svet.cz| Downlv syndrom (morbus Downi) - semindrni prace

rika brachycephalia.

Krk je vétSinou velmi kratky s uvolnénou kdzi na tylu. Usni boltce se nachazeji nize a maji
nezvykly tvar.

Oc¢i pacientl jsou mirné zesikmené vzhiru a navic je pro né typicka pritomnost epikantu. Jedna
se o0 kozni fasu, ktera se tahne vertikalné mezi vnitfnim koutkem oka a kofenem nosu. Tato
rasa dodava oc¢im ,asijsky vzhled“, proto je historicky ndzev pro DS mongolismus. Na krajich
duhovky mizeme najit malé bilé aZ nazloutlé tec¢ky. Nazyvaji se Brushfieldovy skvrny. Pokud
duhovka pozdéji zhnédne, je dost pravdépodobné, ze skvrny vymizi.

Ustni otvor je 0 néco mensi, nez je b&Zné. Jazyk je naopak zvétseny a rozbrazdény. Casto jsou
nuceni mit pootevrend Usta, jelikoz se jim tak jazyk Uplné nevleze. Rty jsou pomérné malé a
Uzké. Rlst chrupu je zna¢né opozdény, ve vétsiné pripadl chybi jeden nebo vicero zubl, které
byvaji mensiho vzrdstu a jsou chybné postavené.

Vlasy jsou jemné a rovné.

Ruce jsou typicky Siroké s kratkymi prsty. Na dlanich mtZzeme nalézt jednu az dvé ryhy, které
se tahnou napfri¢ celou dlani (tzv. opi€i ryha). Tito lidé maji specifické otisky prstd.

Nohy jsou silné. Na chodidlech mivaji Sirokou mezeru mezi palcem a ukazovackem. Diky
nedostatecné pevnosti Slach dochazi u vétsiny postizenych k plochym noham.

5 MENTALNi RETARDACE

Mentalni retardace je u lidi s diagn6zou Down(v syndrom vzdy pfitomna. Ve vétsiné pripadd se
jedna o formu lehké (IQ mezi 50 a 70 body) a stfedné tézké (1Q mezi 35 a 50 body) mentaini
retardace. Vyjimkou vSak mize byt tézka az hluboka mentaini retardace (1Q 20 az 35 ¢i nizsi),
stejné tak i IQ na hranici normalniho pasma (kolem 80 bodd). Lidé s timto syndromem tvori
okolo 10% vsSech lidi s mentalnim postizenim.

5.1 LEHKA MENTALNI RETARDACE (u dospélych odpovida mentalnimu véku 9 -
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12 let):

5.2

opozdény recovy vyvoj - v dospélosti uzivani reci icelné v kazdodennim Zzivoté
zvladani vyuku ve zvlastni, resp. pomocné Skole

ve vétsiné pripadl pInd nezavislost v sebeobsluze (jidlo, myti, oblékani, ovladani
mocového méchyre a strev)

schopnost vykonavat jednoducha zaméstnani

v socialné nenaro¢ném prostredi schopnost pohybovat se bez omezeni a problém
velky vyznam ma u téchto klientd vychovné prostredi

STREDNE TEZKA MENTALNi RETARDACE (u dospélych odpovida mentalnimu

véku 6 - 9 let)

5.3
let)

mysleni a fec jsou vyrazné omezené, stejné jako schopnosti sebeobsluhy

klienti vyZaduji chrdnéné prostredi (tj. hlavné chranéné bydleni a zaméstnani) po cely
Zivot

moznosti edukace omezeny na minimum

re¢ byva obsahové chuda i v dospélosti, nékdy dokonce zlstava na nonverbalni Grovni
uceni je jen mechanické, predevsim na praktické Urovni

schopnost zvladnout bézné navyky a jednoduché dovednosti

dospéli obvykle schopni vykonavat jednoduchou manuaini praci (peclivé strukturované
Ukoly + odborny dohled)

postizeni psychického vyvoje je ¢asto kombinované epilepsii, neurologickymi, télesnymi,
smyslovymi a dalSimi dusevnimi poruchami

TEZKA MENTALNIi RETARDACE (u dospélych odpovida mentalnimu véku 3 - 6

vyrazné opozdéni psychomotorického vyvoje (pozorovatelné jiz v pfedskolnim véku)
moznosti sebeobsluhy jsou vyrazné a trvale limitované

reCovy vyvoj stagnuje na predrecové Urovni

kombinace s motorickym postizenim a s pfiznaky celkového poSkozeni CNS

velmi casté jsou stereotypni pohyby, sebeposkozovani, afekty a agrese
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5.4 HLUBOKA MENTALNi RETARDACE (dospélych odpovida mentalnimu véku
pod 3 roky)

« IQ je 20 bodd

nutnd trvald péce i v nejzakladnéjsSich Zivotnich dkonech

Casto tézké senzorické a motorické postizeni a tézké neurologické poruchy
komunika¢ni schopnosti maximalné na Grovni porozuméni jednoduchym poZadavkim a
nonverbalnich odpovédi (ne vzdy tomu tak je)

vétsSinou jsou imobilni ¢i tézce omezeni v pohybu

obzvlasté casté (zejména u mobilnich pacientd) jsou nejtézsi formy pervazivnich
vyvojovych poruch - zvlasté atypicky autismus

6 ZDRAVOTNIi PROBLEMY SPOJENE S DS

6.1 NEUROLOGICKE PROBLEMY

6.1.1 Hypotonie

Jedna se o snizené svalové napéti, které se mdze projevovat rizné intenzivné. Mize se

spontanné zlepSovat s vékem, ale vétsSinou se tito lidé uz od détstvi zapojuji do rehabilitacnich
programd.

6.1.2 Atlanto-axidlni instabilita
Oslabenim krénich svall trpi priblizné 10 - 20 % déti s DS. Pri zjisténi tohoto problému musi tito
lidé omezit vysoce rizikové télesné aktivity jako je potdpéni, skakani apod. V tézsich pripadech

(s dalsimi doprovodnimi symptomy- bolesti hlavy, snizend ohebnost Sije, inkontinence moci a
stolice) se doporucuje chirurgicky zakrok (umély spoj mezi obéma obratli).

6.1.3 Epileptické zachvaty
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Vyskyt epileptickych zachvatl u déti s DS se 0 moc nelisi u bézného vyskytu u lidi, kteri DS
nemaji. Jedna v obou pripadech pfriblizné o 8 %. Po 20. az 30. roce zivota se ale riziko téchto
zachvatd u lidi s DS zvysSuje. Pri vyskytu se uplatriuje bézna terapie pomoci konvulzivnich 1éka.

6.1.4 Alzheimerova nemoc
Tato degenerativni neurologickd porucha postihuje osoby s DS v dospélosti 3 - 5x vice nez

dospélé ostatni populaci. U osob s DS m{ze nastoupit uz okolo tricatého roku Zivota (8 %), u
ostatni populace pak od padesati let.

6.2 PORUCHY ENDOKRINNIHO SYSTEMU

Asi 10 % déti a 13 - 50% dospélych lidi s DS trpi poruchami funkce Stitné ZIazy. Nejcastéjsi
poruchou je hypotyredza neboli snizena Cinnosti Stitné zlazy.

6.3 KARDIOVASKULARNi PORUCHY A ONEMOCNENI

Témeér u 50 % déti s DS se vyskytuji vrozené srde¢ni vady, mezi které patfi napf. defekt

komoroveé - predsinové prepazky, defekt mezikomorové prepazky ¢i Fallotova tetralogie.
Znacna Cast téchto vad se odstranuje chirurgicky, coz v disledku vede k dlouhodobému

zlepseni zdravotniho stavu a prodlouzeni délky Zivota. DileZita je ale v¢asna diagndza (v
prvnich dvou mésicich Zivota) pomoci EKG.

6.4 PORUCHY SMYSLOVEHO USTROJi

Mezi méné zavazné nemoci patfi ¢asté infekce hornich cest dychacich a zanéty dasni a usi.
Zrak byva Casto postizen kratko ¢i dalekozrakosti a Silhanim (strabismus).
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7 DIAGNOSTIKA DOWNOVA SYNDROMU

U kazdého téhotenstvi se provadi ultrazvukové vysetreni, které nabizi moznost jednoduchou
cestou urcit morfologické znaky plodu. Prvni ultrazvuk se provadi kolem 11. az 13. tydne
téhotenstvi. Soucasti tohoto vysetreni je i tzv. méreni Sijového projasnéni - kazdy plod ma
prechodné tekutinu v k(Zi na zatylku, ale u DS je v 70 % toto projasnéni zretelné vétsi.

DalSi vySetreni, které se provadi mezi 16. a 20. tydnem téhotenstvi, se nazyva triple test. Je pfi
ném stanovena hodnota tfi sérovych bilkovin (alfafetoproteinu (AFP), lidského choriového
gonadotropinu (hCG) a estriolu (E3)) a jejich vzajemny pomér. Hladina AFP signalizuje vadu
nervového systému (mozek, micha), hCG urcuje riziko Downova syndromu a E3 stanovy riziko
téhotenstvi.

Biochemicky screening se provadi z krve matky kolem 9 az 11 tydne téhotenstvi. UrCuje se
hladina PAPP - A a volného beta-hCG, coz jsou plazmatické bilkoviny, jejichz zvySena hladina je
¢astym projevem u Downova syndromu.

Kombinaci téchto tri testl se dari odhalit priblizné 87 az 90 % déti se zvySenym rizikem
Downova syndromu. Na jejich zakladé byva stanovena pravdépodobnost, na jejimz zakladé
dojde k rozhodnuti o provedeni invazivniho testu. Ten je doporucovan zendm nad 35 let a
vSem, u nichz ultrazvuk nebo krevni testy objevili abnormality.

Jediny zcela spolehlivy zplsob diagnostiky nebo vylou¢eni Downova syndromu u plodu je
pomoci amniocentézy (odbéru vzorku plodové vody) nebo biopsie choria (odbér vzorku
placenty). Jedna se o invazivni vysSetfeni.

Biopsie choria se provadi mezi 11. az 14. tydnem téhotenstvi a spociva v odbéru
mikroskopického vzorku placentarni tkané. Odbér vzorku plodové vody se provadi po 15. tydnu
téhotenstvi. V obou pripadech se ziska material stejného genetického slozeni, jako mé plod.
Vysledkem vysetreni je detailni posouzeni chromosomd plodu.

Tyto metody sebou nesou necelé procento moznych komplikaci jako je amniotitida a riziko
potratu. Dalsi nevyhodou téchto diagnostickych vysSetieni je pomérné velkd psychicka zatéz
téhotné a ekonomicka naroc¢nost. O provedeni invazivni prenatdlni diagnostiky rozhoduje vzdy
téhotna Zena.
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8 LECBA

Downdv syndrom nelze vylécit Zzadnym zplsobem, jelikoz se jedna o genetické onemocnéni.
Lécba tedy spociva ve stabilizaci, utlumeni nebo vyléceni doprovodnych nemoci. Timto Ize
docilit zlepSeni kvality Zivota lidi s DS a také prodlouzeni jejich délky Zivota. Presto se tito lidé
v priméru doZivaji padesati let.

Je nutné zahajit prdbézna vysetreni a nasledujici 1é¢bu jiz od narozeni ditéte. Nejcastéji se

v tomto obdobi urcuji predevsim srdecni vady, které jsou pro DS typické. Toto vySetfeni se
provadi pomoci ultrazvuku. Mezi dalsi velmi dllezitd vySetreni patri vysSetreni stitné Zlazy, zraku
a sluchu.

K ddlezitym lé¢ebnym proceduram patii ORT (orofacialni regulaéni terapie), ktera
napomahd ve schopnosti udrzeni jazyka v Ustech. Soucdsti éCby je naudit dité spravné sat a
polykat, regulovat jeho Zvykaci funkce, upravit a stimulovat dychani, normalizovat svalové
napéti Ust, rozvijet re¢ a celkovy psychomotoricky vyvoj.

Lidé s DS se také od utlého détstvi podrobuji psychoterapiim a navstévuji zvlastni vzdélavaci
programy. Dllezity je také pristup rodiny, kterad by méla své dité zahrnout laskou a dodat mu
pocit, Ze je pfijimano a chdpano. Mentalni vyvoj déti, které jsou umistény do specializovanych
Ustavd, je poznamenan nezvratnou diagndzou budouciho celkového rozvoje ditéte.

Lécba by také méla byt dopinéna konzumaci potravinovych doplikd bohatych na vitaminy,
enzymU a také aminokyselin, které snizuji Groven mentalni retardace.

Zaver

Downdv syndrom je genetické onemocnéni doprovazené mnohymi dalSimi nemocemi, které se
tykaji téla i lidské psychiky. A i kdyZ ma mentaini retardace téchto lidi rlizné stupné intenzity a
ovliviiuje jejich zivoty v rliznych oblastech, tak lidé s DS se od zdravé populace néjak zdsadné

nelisi zakladnimi potfebami, ale i potfebami socialnimi, citovymi, psychickymi. Tyto potfeby se
samozrejmé vice projevuji u jedincd s leh¢imi stupni mentalini retardace.
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Lidé s DS chtéji mit dobré misto k Zivotu, smysluplné zaméstnani, moznost spolecnosti pratel a
rodiny, maji vlastni intimitu a maji svoji roli s nasi spole¢nosti.

Nicméné dosazeni téchto cilll je pro osoby s DS mnohem tézsi, nez je to pro vsechny ostatni
zdravé jedince. Mnohdy potfebuji pomoc a podporu ostatnich.

Dnes lidé s DS ziji odliSné, nez tomu bylo kdysi. Kdysi byli vy¢lenéni ze spolecnosti, Zili jen
v Ustavnich pecovatelskych zafizenich a nikdo u nich neoCekaval néjaky pokrok. V dnesni dobé
ale probiha velikd podpora rodin s postizenymi détmi a to jak ve Skolkdch, Skolach, zdravotnich

zafizenich, tak i u zaméstnavatell. Diky tomu je prechod téchto lidi do dospélosti usnadnén a
podporuje jejich smysluplné zaclenéni do spolecnosti.
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3. Pohlavni chromozomy - maturitni otazka z biologie
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