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Anotace

KAPUSTOVA, Veronika. Dité s Downovym syndromem. Hradec Kralové: Pedagogické
fakulta Univerzity Hradec Kralové, 2020. 91 s. Diplomova prace.

Diplomova prace se zabyva Downovym syndromem. V teoretické ¢asti jsou
popsany znaky typické pro clovéka s Downovym syndromem. Popis se vztahuje
k vzhledu osob s Downovym syndromem, ale také k mentalni otazce. Prace tedy
popisuje retardaci, demenci a dalsi pfidruzené zdravotni komplikace, které se Casto
vyskytuji u osob s Downovym syndromem. Prace popisuje pti¢iny vzniku Downova

syndromu, diagnostiku i specifika vyvoje jedince s timto syndromem.

V praktické ¢asti je rozhovor s maminkou syna, ktery se narodil s Downovym
syndromem. Rozhovor mapuje zivot syna 0d prvotniho naznaku mozné diagnozy
Downova syndromu az po soucasnost, kdy studuje na zdkladni Skole. Déle praktickd ¢ast
obsahuje navrh projektového dne, ktery mohou ucitelé vyuzit na druhém stupni zakladni
Skoly. Cilem tohoto projektového dne je osvéta zaki zakladni Skoly, podpora tolerance

k lidem s ur¢itym handicapem, zde konkrétné¢ s Downovym syndromem.
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Annotation

KAPUSTOVA, Veronika. A child with Down syndrome. Hradec Kralové: Faculty
of Education, University of Hradec Kralové, 2020. 91 p. Diploma thesis.

The diploma thesis deals with Down syndrome. The theoretical part describes the
features typical of a person with Down syndrome. The description relates to the
appearance of people with Down syndrome, but also to a mental issue. Thus, the work
describes retardation, dementia and other associated health complications that often
occur in people with Down syndrome. The work describes the causes of Down
syndrome, diagnosis and the specifics of the development of an individual with this
syndrome.

The practical part is an interview with the mother of a son who was born with Down
syndrome. The interview maps the son's life from the initial hint of a possible diagnosis
of Down syndrome to the present when he is studying in elementary school.
Furthermore, the practical part contains a proposal for a project day, which teachers can
use at the second stage of primary school. The aim of this project day is to educate
primary school pupils, support tolerance for people with certain disabilities, here
specifically with Down syndrome.
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Uvod

Diplomové prace se zabyva tématem Downova syndromu. Vyskyt tohoto
syndromu se na prvni pohled mnohym mozna jevi jako novodoby fenomén, ktery
vyplyva z pozdéjsiho zalozeni rodiny. Mnoho mladych lidi preferuje studium na vysoké
Skole a vybudovani kariéry a s tim souvisejici materidlni zajisténi budouciho ¢lena
rodiny. Z tohoto zdanlivé rozumného piistupu budoucich rodi¢t ale vyplyva zvysujici
se moznost, ze se jim narodi dit¢ S Downovym syndromem. Vyvoj tohoto syndromu
stale pokracuje, nicméné do dnesni doby je vyzkoumano, ze vék matky nad 35 let a vék
otce nad 50 let je vyrazné rizikovy faktor pro vznik tohoto postizeni. Neni to vSak jediny
faktor, ktery jasné vede ke vzniku Downova syndromu.

Teoreticka cast prace definuje tento syndrom z hlediska ptiznaki, které
se pri diagnostikovani Downova syndromu u déti objevuji. Prace popisuje mentalni
stranku ditéte z hlediska vyvoje a porovnava jednotlivé stupné vyvoje se zdravymi
détmi. Dotyka se tématu demence a retardace, které se bohuzel u téchto jedinci velice
Casto vyskytuji a jsou jednim z nepiehlédnutelnych znaki onemocnéni Downovym
syndromem. Teoretickd Cast popisuje i dal§i znaky a pfidruzend onemocnéni, ktera
se Casto u déti s Downovym syndromem vyskytuji. Prace se vénuje také Cestnosti
vyskytu a popisuje vlivy, které nepfiznivé podminuji ¢astéjsi vyskyt tohoto syndromu.

Diplomova préace teoreticky popisuje zivot ditéte s Downovym syndromem
od prvotnich moznosti, jak tento syndrom diagnostikovat u plodu v téle matky
az po stafi jedince. Je zde zachycen vyvoj se zamé&fenim na détsky v€k, nebot’ to je velice
dilezité jak pro rodice, kterym se dit€ s Downovym syndromem narodilo, tak pro ucitele
a dalsi osoby, které o tyto déti pecuji nebo je vzdélavaji.

Pro bliz§i predstavu realného Zivota ditéte s Downovym syndromem
byl do praktické ¢asti diplomové prace vloZen rozhovor s maminkou, které se narodilo
dité s timto syndromem. Je zde odpovéd’ na otazky tykajici se diagnostiky, zvazovaného
preruseni téhotenstvi, narofnosti péée o miminko, pozdé€ji zaflenéni do kolektivu
Vv matetské Skole az po soucasnost, kdy je dotycny ve Skole. Jsou zde kladeny otazky
na piijeti diagnozy ze strany matky, otce, sourozenct i fungovani rodiny s timto ditétem.

V praktické casti je také navrh aktivit pro ucitele, prostfednictvim kterych
je mozné piiblizit zdravym zadkim onemocnéni Downovym syndromem. Tento

projektovy den je vhodné zatadit na 21. bfezna, kdy je Svétovy den Downova syndromu.



Tento den si jako pfipominku tohoto onemocnéni lidé po celém svété oblékaji rizné
barevné ponozky, aby si uvédomili jinakost déti s Downovym syndromem. Cilem tohoto
projektového dne je uvédomit si, Ze mezi nami Zziji 1lidé s Downovym syndromem,
nemohou za své onemocnéni a mohou plnohodnotné Zzit, studovat, sportovat
bez posméchu nebo nezadouciho zajmu ostatnich déti.
Cilem diplomové prace je zlepsit informovanost lidi 0 Downové syndromu,

o diagnostice, o tom, jak se chovat k lidem s Downovym syndromem, jak je podpofit,
jak je vychovavat, co od nich ¢ekat za reakce. Prace pfinasi uceleny obraz o vyvoji

jedince s Downovym syndromem od momentu diagnostikovani po dospélost.
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Teoreticka ¢ast

1 Historie vyzkumu Downova syndromu

V roce 1505 byla popsana prvni osoba s typickymi rysy této poruchy na oltdinim
obraze v Cachach v Némecku (Selikowitz, 2005). Pti zkoumani novéjsich artefaktl
ruzni autofi hlasili zjevna zobrazeni syndromu v obrazech 15. a 16. stoleti. Na zéklad¢
téchto ditkazt je pravdépodobné, Ze 1lidé s trizomii 21. chromozomu byli po tisice let
soucasti lidské kultury (Mégarbané , Ravel a kol., 2009).

Downiiv syndrom jako prvni popsal v roce 1866 anglicky doktor pracujici
v Surrey John Langdon Down (Lejeune, Gautier, Turpin, 1959). Ten otisknul zpravu,
ve které popsal typické znaky syndromu. Uvetejnil nasledujici: ,, Viasy nejsou tak cerné,
Jjako je maji pravi Mongolové, nybrz jsou vice hnédé, rovné a ridké. Oblicej je rovny
a Siroky, oci jsou posazeny Sikmo a nos je maly. Tyto déti maji pozoruhodny
napodobovaci talent.“ Lékar pfiinu stanovené diagnozy neznal. Jeho syn Reginald
zahy zavrhl jeho hypotézu, ze Downlv syndrom je navratem k primitivnimu
mongolskému etnickému plemeni (Bartonova, Bazalova, Pipekova, 2007).

Esquirol, psychiatr ze Skoly Pinel, se zajimal o fenotypové rozdily mezi
mentalni retardaci a psychozou: jako prvni napsal fenotypicky popis Trisomy 21 v roce
1838. Soucasn¢ Seguin zalozil prvni vzdélavaci program pro mentalné retardované déti
a v roce 1846 vydal dilo popisujici vzdélavani lidi s trizomii 21. chromozomu
(Mégarbané, Ravel a kol., 2009).

V roce 1932 Iékar Waardenburg pfisel s domnénkou, ze pficinou Downova
syndromu by mohla byt chromozomdlni abnormalita. (National Human Genome
Research Institute, 2013). Po ur¢ité dob¢ byl jeho navrh potvrzen. V roce 1959 Jerome
Lejeune se svymi kolegy v Pafizi odhalil, Ze Downiv syndrom souvisi s jednim
nadbytecnym chromozomem (Selikowitz, 2005).

Az do roku 1959 nebyla zadna testovaci metoda, diky které byl bylo mozné urcit,
zda dit¢ syndrom ma ¢i nikoliv. Z tohoto diivodu se rozliSovalo velké mnozstvi ptiznakt
a dopodrobna se studovaly nékteré charakteristiky, napf. otisky prsti. V soucasné dobé

to neni uz nutné (Selikowitz, 2005).
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2 Vnitirni charakteristika Downova syndromu

Downtliv syndrom je vrozeny syndrom, ktery je patrny okamzité po narozeni.
Vznika vlivem abnormalniho vyvoje plodu (Selikowitz, 2005). Jedna se
o nejrozsifenéjsi formu mentéalni retardace. Lidé s touto nemoci tvoii ptiblizné 10 %
vSech lidi s mentalnim postizenim. Diive se uzival termin ,,mongolismus*, ktery vznikl
dle urcitych fyziognomickych zvlastnosti lidi s Downovym syndromem, je zavadéjici
a mize pasobit hanlivé (Svarcova, 2003). Jedna se o nejéastdj§i chromozomalni aberaci
(Bartonova, Bazalova, Pipekova, 2007).

Syndrom je oznaceni pro soubor ptiznaki, které se projevuji spolecné. Jestlize
se u ¢loveka objevuje soucasné nekolik ptiznakil charakteristickych pro ur€ity syndrom,
vyplyva z toho, ze trpi danym syndromem (Selikowitz, 2005).

Jednim z vyraznych pfiznaki Downova syndromu je mentéalni retardace.
Pipekova (2006) uvadi, Ze ,,mentdalni retardace je vyvojovd porucha integrace
psychickych funkci postihujici jedince ve vsech slozkdach jeho osobnosti — dusevni,
telesné i socialni. Nejvyraznéjsim rysem je trvale porusend poznavaci schopnost, kterd
se projevuje nejndpadnéji predevsim v procesu uceni. Mentdlni retardace je stav
charakterizovany celkovym snizenim intelektovych schopnosti (schopnosti myslet, ucit
se a prizpusobovat se svému okoli), k nemuz dochdzi v priitbéhu vyvoje jedince. “

Svarcova (2003) uvadi, ze ,,mentalni retardace predstavuje snizeni urovné
rozumovych schopnosti v psychologii oznacovanych jako inteligence.” Inteligenci
Svarcova (2003) definuje jako ,,schopnost ucit se z minulé zkusenosti a prizpiisobovat
se novym zivotnim podminkam a situacim. “ Pojem inteligence je spojen s nasi fyziologii,
konkrétn¢ s naSim mozkem (Pekarkova, Labusova, Rendl, Nikolai, 2010). Rychlost
vedeni nervovych impulsi miize souviset s inteligenci métenou pomoci IQ testi. Jedinci
s vysSim 1Q maji celkové niZ§i metabolismus glukézy v mozku. Jaky je vztah mezi
velikosti mozku a inteligenci? Vétsi velikost mozku muize zpusobit vetsi inteligenci,
vetsi inteligence muize zpisobit vétsi velikost mozku. Obvykle maji muzi vétsi mozek
nez zeny, ale Zeny maji mezi obéma hemisférami lepsi spojeni diky corpus callosum.
Inteligence se 1isi v pribéhu Zivota a také v generacich (Sternberg, 2012).

Definovani mentalni retardace zavisi na tad¢ faktorG a kritérii. Na zaklade¢

inteligen¢niho kvocientu (IQ) se jedné o kvalitativni vyjadifeni rozsahu postizeni podle
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vySetieni stupné intelektu. Z hlediska biologickych faktori je mentalni retardace
chéapana jako trvalé poskozeni pozndvaci ¢innosti, které se vytvoftilo vlivem organického
poskozeni mozku. Z pohledu socidlnich faktori se jedna o Uplné snizeni schopnosti
jedince se socializovat (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006). Diive se pro mentalni
retardaci uzival nazev oligofrenie nebo slabomyslnost (Pipekova, 2006). Mentélni
retardace se Castéji vyskytuje u muzl, coz je dané kvili ¢etnym genovym mutacim
v chromozomu X (Vasconcelos, 2004). Mentalni retardace se vyskytuje ptiblizné u 1-3
% obyvatelstva. Pfi¢iny mohou byt vrozené (do 3 let véku ditéte), ¢i ziskané. Dle obdobi
vzniku je mozné pii¢iny rozd¢€lit na obdobi prenatalni, perinatalni a postnatalni. Déti
s mentalni retardaci vySetfuje obvodni pediatr, détsky neurolog, détsky psycholog,
pedopsychiatr. Dité¢ podstoupi laboratorni vySetfeni (iontogram, hepatalni testy,
kreatitin, urea, kyselina mocova, glykemie, amoniak, laktat, zanétlivé parametry),
vySetieni dédiénych poruch metabolizmu, magnetickou rezonanci mozku, ptipadné CT
vysetfeni mozku, EEG vySetfeni, vySetfeni ve spankové laboratofi. Ke genetickému
vySetieni je urCeno dit¢, u kterého vSechny ziskané vysledky anamnézy, klinického
stavu, laboratornich, zobrazovacich a konzilidrnich vySetfeni nezjisti pfi¢inu vzniku
mentalni retardace, ¢i dité, kde zfejmy klinicky a fenotypovy projev doklada genetickou
pri¢inu mentalni retardace (napf. Downiv syndrom). Genetické vysetfeni zahrnuje
podrobnou anamnézu — informace o perikoncepénim a postkoncepnim obdobi,
zdravotnim stavu matky a plodu béhem intrauterinniho a perinatalniho obdobi, vysledky
prenatalnich screeningovych vysetfeni. Velmi dilezité jsou tdaje o pritbéhu a vedeni
porodu, stavu ditéte béhem postnatalni adaptace. Klinicky genetik v rodinné anamnéze
zjistuje chronické onemocnéni matky (diabetes mellitus, epilepsie). Podstatny je vék
matky v dobé porodu potomka, nebot’ ve vy$$im véku matky je vétsi pravdépodobnost
vyskytu chromozomalnich abnormalit. Dulezita je také informace o potratech,

o virovych hore¢natych stavech matky v pribéhu prvniho trimestru, o uzivani 1ékt
v prubéhu prvnich tydnt gravidity. Vys$$i ve€k otci mize vést Kk autosomalné
dominantnim nebo gonosomalnim mutacim. Po vySetfeni rodiny, ditéte a vytvoreni
rodokmenu klinicky genetik provede vysetfeni karyotypu — chromozomalni analyzu.
Zjisti se genetické syndromy (Downiv, Patatv, Edwardstv, syndrom cri du chat —
kocic¢iho kiiku), které jsou spojeny s riznym stupném mentalniho postiZeni, ale 1 rizné
typy chromozomalnich pfestaveb, a to numerické i1 strukturdlni (translokace, inverze

nebo ring-chromozomy), které¢ se tykaji autozomu i heterochromozomi (X a Y).
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Piiblizn€ u 10 % déti s nevysvétlitelnou mentalni retardaci byly objeveny piestavby
Vv subtelomerické oblasti (Hladikova, Gre¢malova a kol., 2012).

S Downovym syndromem souvisi i demence. Pipekova (2006) uvadi,
ze ,,demence je proces zastaveni, rozpadu normalniho mentdlniho vyvoje po 2. roce
Zivota. “ Demence je zpusobena pozd¢jsi poruchou, nemoci, irazem mozku. Ve vétSing
pfipadl se jednd o zanét mozku (encephalitis), zanét mozkovych blan (meningitis),
poruchy metabolismu, intoxikace, nadory na mozku, duSevni poruchy. Pro demenci
je typické postupné zhorSovani a prohlubovani symptomii. Na rozdil od oligofrenie
demence nezasahuje vSechny slozky osobnosti najednou, ale postupné, nékteré
mechanizmy mentalnich funkei jsou poniceny, jiné zachovany (Pipekova a kol., 2006).
V Ceské republice nékterou zdemenci trpi pfiblizné 150 tisic lidi. RozliSujeme
dvé zakladni skupiny — skupina neurodegenerativnich demenci a demence cévné
podminéné (Krombholz, 2011). Pfiznaky demence se mohou lisit podle toho, kter¢ ¢asti
mozku jsou ovlivnény. Castym prvnim ptiznakem byva zapomnétlivost. Lidé s demenci
mohou pouzivat nezvykla slova pro oznaceni znamych objektl, zapomenout jméno
blizkého ¢lena rodiny nebo pfitele, zapomenout na staré vzpominky, potiebovat pomoc
pii zvladani ukolt, které sami provadéli. Lidé s demenci ¢asto nemohou ovladat
své emoce a jejich osobnost se miize zménit. Casto se stavaji apatickymi, tj. nezajimaji
se jiz
0 b&zné denni ¢innosti ¢i udalosti. Demence je ztrata mentalnich funkci, ovliviluje
kazdodenni zivot a ¢innosti. Tyto funkce zahrnuji pamét, jazykové znalosti, vizualni
vnimani (schopnost pochopit, co vidime), feSeni problému, problémy s kazdodennimi
ukoly, schopnost sousttedit se a vénovat pozornost (Ballard, Mobley a kol., 2016). Mezi
dalsi projevy demence patii porucha orientace, Usudku, schopnosti abstraktniho
mysleni, motivace, emotivity, chovani, komunikace a dochazi ke kompletni degradaci
osobnosti. Demence byva oznacovana jako ziskana mentalni retardace (Pipekova a kol.,
2006).

Je obvyklé, ze lidé s v€kem trochu zapominaji, ale demence neni normalni
soucasti starnuti. Jedna se o vaznou poruchu, kterad narusuje kazdodenni zivot. Stadia
demence se projevuji od mirnych po t€zké. V prvotnim stadiu byva ovlivnéno fungovani
Cloveéka, v nejzavaznéjSim stadiu je osoba uplné zavisla na druhych. Mezi faktory, které
mohou zvysit riziko vzniku demence, patii starnuti, kouteni, nekontrolovatelny diabetes,
vysoky krevni tlak, velké mnoZstvi alkoholu, blizky kontakt se ¢leny rodiny, ktefi maji

demenci (Ballard, Mobley a kol., 2016).
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Na vétSinu typt demence neexistuje zadny 1€k. Lécbou se mohou déle udrzet
duSevni funkce, zvladnout symptomy chovéni a zpomalit pfiznaky nemoci. Léky
docasné mohou zlepsit pamét’ a myslent, tzkost, depresi, problémy se spankem
a ztuhlost svald. Pracovni terapie slouzi k nalezeni feSeni, jak 1épe provadét kazdodenni
&innosti. Re¢ova terapie poméha s polykanim a potiZemi pii mluveni nahlas. Poradenstvi
V oblasti duSevniho zdravi se snazi lidem s demenci a jejich rodindm pomahat zvladnout
obtizné emoce a chovani a naplanovat budoucnost. Hudebni ¢i arteterapie slouzi
ke sniZeni izkosti a zlepSeni pohody (Ballard, Mobley a kol., 2016).

Nejcastéjsi formou demence u starSich lidi je Alzheimerova choroba, ktera
zaCina pomalu. Nejprve zasahuje ¢asti mozku, které ovladaji myslenky, pamét’ a jazyk.
Symptomy se postupné zhorsuji. Pacienti nemusi rozpoznavat ¢leny rodiny. Mohou mit
problémy s feci, ¢tenim nebo psanim. Alzheimerova choroba se zafind projevovat
vétSinou ve veku nad 60 let. Pokud se tato nemoc vyskytla u nékterych ¢lent rodiny,
riziko vyskytu se zvysuje (Oboudiyat, Glazer, 2013).

Ke klasifikaci mentalni retardace se vyuziva 10. revize Mezinarodni klasifikace
nemoci, zhotovena Svétovou zdravotnickou organizaci v Zeneve, platna od roku 1992
(Svarcova, 2003). Sleduje se psychomotoricky vyvoj, inteligenéni, emoéni a socialné-
adaptacni uroven, fecové a spolecenské dovednosti (Hladikova, Gre¢malova a kol.,
2012). Je vhodné pouzit standardizované psychologické testy, rozhovor s rodi¢em
¢i pecovatelem (Pekarkova, Labusovd, Rendl, Nikolai, 2010). Na zékladé této

klasifikace se mentalni retardace rozd¢luje do Sesti zékladnich kategorii:

lehka mentalni retardace
stredn¢ tézka mentalni retardace
té€zka mentalni retardace
hluboka mentalni retardace

jind mentalni retardace

nespecifikovana mentalni retardace (Svarcova, 2003).

Lehka mentalni retardace, 1Q 50-69 (F70)

Popis této rovné mentalniho postizeni Svarcova (2003) uvadi, Ze , lehce
mentdadlné retardovani vétsinou dosahnou schopnosti uzivat rec¢ ucelné v kazdodennim
Zivoté, udrzovat konverzaci a podrobit se klinickému interview, i kdyz si mluvu osvojuji
opozdené. “ VétSina je Upln€ nezavisld v osobni péci (jidlo, myti, oblékéani, hygienické
navyky) 1 v praktickych domdcich dovednostech. Velké potize mivaji pii teoretické

15



praci ve Skole, maji specifické problémy se c¢tenim a psanim. Takovym détem
se doporucuje vychova a vzdélani orientované na rozvijeni jejich dovednosti

a kompenzovani nedostatkt. Dtsledky retardace se projevi, jestlize je jedinec i emoc¢né
a socialn¢ nezraly, napft. htife se pfizptisobuje kulturnim tradicim, normam

a ocekavanim, neni schopen pfijmout pozadavky manzelstvi ¢i vychovy ditéte,
nedovede samostatné feSit ziskdni a udrzeni pracovni pozice, finan¢ni zabezpeceni,
obstarani urovné bydleni, zdravotni péce. Lehce mentaln¢ retardovani jedinci mohou
mit i dal$i pfidruzené chorobné stavy, jako je autismus, dal$i vyvojové poruchy,
epilepsie, poruchy chovani, télesné postizeni. Tato diagnéza obsahuje slabomyslnost,
lehkou mentalni subnormalitu, lehkou oligofrenii (Svarcova, 2003).

Stiredné téZka mentalni retardace, 1Q 35-49 (F71)

Jedinci spadajici do této skupiny maji vyrazné opozdény rozvoj chapani, uzivani
fe¢i, opozdénou schopnost starat se sam o sebe a zru¢nost. Nékteii Zaci se stiedné tézkou
mentalni retardaci se pod vedenim pedagoga nauci zaklady ¢teni, psani a pocitani.
Dospéli jedinci se stfedné tézkou mentalni retardaci dokazou vykonavat jednoduchou
manudlni ¢innost, pokud jsou tkoly dikladn¢ strukturovany a pokud je obstaran
odborny dohled. V dospélosti je vyjimecné mozny Uplny samostatny Zivot. VétSinou
byvaji jedinci naprosto mobilni, fyzicky aktivni, dokazou navazat kontakt, komunikaci
S druhymi, ucastni se jednoduchych socidlnich aktivit. V této kategorii jsou velké
rozdily v povaze schopnosti, a to v senzoricko-motorickych, verbalnich, komunika¢nich
a v socialni interakci. Uroven rozvoje fedi je rtiznd. U vétiny je pfitomen détsky
autismus ¢1 jiné pervazivni vyvojove poruchy, které maji vliv na klinicky obraz
a zpusob, jak s postizenym pracovat. Obvykle se vyskytuji télesna postizeni
a neurologicka onemocnéni, pfedev§im epilepsie. Tato diagnoza obsahuje stfedné
t&zkou mentalni subnormalitu, stfedné t&Zkou oligofrenii (Svarcova, 2003).

Tézka mentalni retardace, 1Q 20-34 (F72)

Jedinci spadajici do této skupiny trpi poruchou motoriky ¢i jinymi ptidruzenymi
vadami, které projevuji pfitomnost klinicky signifikantniho poSkozeni nebo vadného
vyvoje ustfedniho nervového systému. Krozvoji jejich motoriky, rozumovych
schopnosti, komunika¢nich dovednosti, samostatnosti, celkovému zlepSeni kvality
jejich zivota pomahé vCasna systematicka a kvalifikovand rehabilitacni, vychovna
a vzdélavaci péce. Tato diagndza obsahuje téZzkou mentalni subnormalitu, tézkou

oligofrenii (Svarcova, 2003).
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Hluboka mentalni retardace, IQ je nizsi nez 20 (F73)

Jedinci zatfazeni do této skupiny maji snizenou schopnost porozumét
pozadavkiim nebo instrukcim. VéEtSina je imobilni ¢i hodné omezena v pohybu. Jedinci
byvaji inkontinentni, schopni jen rudimentarni neverbalni komunikace. Maji snizenou
schopnost pecovat o své zakladni potieby, potiebuji stadlou pomoc, staly dohled. Uroveti
jejich vychovy a vzdélavani jsou velmi omezené. Schopnost chapani je velmi omezené,
odpovidaji na uplné jednoduché pozadavky. U osob tazenych do této kategorie jsou
Casté neurologické ¢i jiné télesné nedostatky, predevsim hybnost, epilepsie, poskozeni
pervazivnich vyvojovych poruch, ptedevsim atypicky autismus. Tato diagn6za obsahuje
hlubokou mentalni subnormalitu, hlubokou oligofrenii (Svarcova, 2003).

Jina mentalni retardace (F78)

Do této kategorie se zafazuji jedinci v piipad€, Ze je nesnadné uréit stupen
intelektové retardace na zakladé béznych metod nebo dokonce nemozné pro ptidruzené
senzorické ¢i somatické poskozeni, napt. u nevidomych, neslysSicich, nemluvicich,

u jedincl s tézkymi poruchami chovéni, osob S autismem nebo u tézce télesné
postizenych osob (Svarcova, 2003).
Nespecifikovana mentalni retardace (F79)

Tato kategorie se vyuziva, pokud je mentalni retardace rozpoznana, ale neni dost
informaci, aby se dalo zaclenit pacienta do jedné z vySe uvedenych kategorii. Tato
diagnéza obsahuje mentadlni retardaci NS, mentalni subnormalitu NS, oligofrenii
NS (Svarcova, 2003).

Pseudooligofrenie

Pseudooligofrenie neboli zdanliva mentalni retardace ve skutecnosti se nejedna

o mentalni retardaci. Zastaraly ndzev pr0 pseudooligofrenii je socidlni debilita.
Pseudooligofrenie je vyvolana vlivy vnéjsiho prostfedi, nikoliv poruchou centralni
nervové soustavy (CNS). Dité je vychovné zanedbané, trpi psychickou deprivaci
¢i pochazi se sociokulturné znevyhodnéného prostredi. 1Q byva okolo 10 az 20 bodt.
Pro tento podpriimér se pouziva termin hrani¢ni pdsmo mentélni retardace ¢i mentalni
subnorma. Mezi nejcastéj$i projevy patii opozdény vyvoj feci, mysleni, schopnost
socialni adaptace, infantilismus, hravost, negativismus, apatie. D¢&ti nedokazi
zobeciovat, jsou spjaté na danou realitu, vyzaduji nazorny ptiklad. Uceni si osvojuji

delsi dobu a byva méné efektivni. Uptednostituji mechanickou praci. Motorika nebyva
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poskozena. Nejde o trvaly stav, pod vlivem vhodného vychovného piisobeni dochazi
ke zlepseni stavu (Pipekova a kol., 2006).

Dulezitou soucasti k uskute¢néni vychovné-vzd€lavaci prace patii volba
pomiicek. Nazornost velmi ovlivituje proces zapamatovani. Pomucky se vybiraji dle cile
vychovné-vzdélavaci prace a dle hloubky postizeni. Pti praci s mentalné postizenymi
je vhodné postupovat od konkrétnich predmétii az k abstraktnim (mluveni, slySent).
Pii praci s osobami s tézkym postizenim se vyuzivaji netradi¢ni technické prostredky,
které vychazeji z jejich moznosti, schopnosti a snazi se respektovat jejich zajmy. Jedna
se naptiklad o snoezelen (vyraz pochazi z Nizozemska, je sloZen ze slov snuffelen =
¢ichat, doezelen =diimat) Snoezelen je sestaven jako mistnost s neobvyklou nabidkou
pro vyuziti volného Casu pro tézce postizené, kteti maji velmi omezenou moznost pro
vyuziti jinych aktivit. Ve svém vnimani a poznavani jsou tak odkézdni na primérni
smyslové vjemy, které v béZzném Zivoté nemohou byt ndlezité prozity a zpracovany.
Pravé snoezelen jim dovoluje vyjit z jejich bézného prostiedi a piejit do jinych prostor,
kde mohou ziskat nové zkuSenosti. Smyslem snoezelenu je celkové uvolnéni, umoziuje
jim moznost seberealizace (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006).

Riznymi obménami specidlné upraveného prostiedi jsou psychorelaxaéni
mistnosti, tzv. bily pokoj. Psychorelaxa¢ni pokoj je separovan od ruSivého vlivu
okolniho prostiedi a jedinci se tady mohou ptesunout do svéta zvuki, barev, svétel
a fantazie. Jsou tady vyuZity ¢tyfi barvy (Cervend, modra, zelend, Zluta), prostrednictvim
nichz se ovladaji rlizna technicka zafizeni. Psychorelaxaéni pokoje se od snoezelenu lisi
hlavné svym obsahem, ktery spociva ve sloZitosti technického zafizeni, které tézce
mentalné postiZzeny jedinec na zdklad€ barevnych tlacitek ovlada a utvaii si prostiedi
adekvatni jeho potfebam. Existuji tzv. zahrady pocitl, které davaji dalsi moznost

seberealizace téZce mentalné postizenym (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006).
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3 Vnéjsi charakteristika Downova syndromu

Kazdy ¢lovék narozeny s Downovym syndromem muze byt jiny (Crawford,
Dearmun, 2016). Diagnézu u vétsiny déti s Downovym syndromem Iékat uréi hned
pii narozeni nebo kratce po ném na zdklad€ vzhledu ditéte, dle vysledkl vySetfeni
chromozomill. Obcas nejsou piiznaky ocividné, a proto u ditéte ani zkuSeny lékar
zpocatku syndrom nepozna. U Downova syndromu bylo rozpoznéno ptes 120 typickych
priznakd, ale zadné dit€¢ s Downovym syndromem nema vsechny ptiznaky (viz obrazek

1). U vétsiny déti neni popsano vice nez Sest nebo sedm piiznaku (Selikowitz, 2005).

Obr. 1 Dit¢ sDownovym syndromem (Centers for Disease Control
and Prevention, 2019)
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Oblicej. Pokud se podivame zepiedu na dit¢ s Downovym syndromem ma obvykle
kulaty oblicej, ze strany je profil obvykle plochy (Selikowitz, 2005). Malé déti maji
nedostate¢nd vyvinuté obli¢ejové kosti a maly nos (Svarcova, 2003).

Hlava. Hlava ditéte s Downovym syndromem je mensi (Svarcova, 2003). Hlavu mivaji
lidé s Downovym syndromem vzadu mirn¢ oplostélou, coz oznacujeme jako
brachycephalia (Selikowitz, 2005).

O¢i. Rada lidi s Downovym syndromem ma o¢i mirné ze§ikmené vzhiru, vyskytuje se
u nich mala kozni fasa (tzv. epikanticka tasa), kterd smétuje vertikdln€¢ mezi vnitinim
koutkem oka a kofenem nosu. Mivaji ji 1 zdravi novorozenci. U zdravych, ale i u déti
s Downovym syndromem se po urCité dob¢ ztraci, sristem mize vymizet, kiize
se zvedne a napne pres kofen nosu. Pokud je epikanticka fasa velka, mize se chybné
zameénit za $ilhani. Po okraji duhovky mohou byt bilé ¢i lehce nazloutlé tecky. Oznacuji
se jako Brushfieldovy skrvny. Tyto skvrny se mohou vyskytovat i u zdravych déti.
Jestlize duhovka zhné&dne, pozd&ji skvrny zmizi. Epikantickd fasa ani tyto skvrny
nezabranuji vidéni (Selikowitz, 2005).

Usi. Usi mivaji déti s Downovym syndromem mensi (Svarcova, 2003).

Vlasy. Déti s Downovym syndromem maji obvykle jemné a rovné vlasy (Selikowitz,
2005).

Krk. Novorozenci s Downovym syndromem mivaji vétS§inou na zadni strané krku
volnou kuzi, ktera se s riistem vyhladi. Star$i déti a dospéli maji kratky a Siroky krk
(Selikowitz, 2005).

Usta. Ustni otvor mivaji mensi, naopak jazyk vétsi. Toto vede k tomu, Ze déti si zvyknou
vyplazovat jazyk. Lze to odnaucit, pokud rodi¢e budou dbat na to, aby dité zaviralo tsta
(Selikowitz, 2005). Velmi casto mivaji déti s Downovym syndromem Usta oteviena.
Patro v ustech byva nizsi a Celisti jsou malé, a to zplisobuje chybné postaveni nekterych
zubi. Ruist zubti byva opozdén, aviak jejich kazivost je pomérné nizka (Svarcova, 2003).
Ruce. Ruce mivaji Siroké, s kratkymi prsty. Malicek misto dvou kloubli miva jen jeden,
byva lehce ohnut smérem k ostatnim prstiim (viz obrazek 2). Na dlani maji pouze jednu
pricnou ryhu, jestlize jsou tam dvé ryhy, obé se tdhnou rovné naptic dlani. Otisky prsti
ditéte maji velmi typickou kresbu (Selikowitz, 2005). V minulosti se pouzivaly
ke zjistovani Downova syndromu (Svarcova, 2003). Malé déti s Downovym

syndromem mohou mit problém cokoliv udrzet v rukou (Selikowitz, 2005).
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Obr. 2 Siroka, étvercovita ruka, kratké prsty 12letého chlapce s Downovym syndromem

(Leifer, 2004).

Nohy. Nohy maji silné se Sirokou mezerou mezi palcem a ukazovackem. Maji kratkou
ryhu na chodidle, kterd vychazi od mezery a tdhne se nékolik centimetrti vzad
(Selikowitz, 2005). Kvuli nedostate¢né pevnosti §lach mivaji ploché nohy, u né€kterych
je nutna korekce pomoci vhodné obuvi (Svarcova, 2003).

Srdce. Déti s Downovym syndromem mivaji zvétsené srdce v disledku vrozené srdeéni
vady. Vrozenou srdeéni vadou trpi az 40 % déti s Downovou nemoci (Svarcova, 2003).
Svalové napéti. Koncetiny a krk maji malé déti s Downovym syndromem ochably. Tato
svalova ochablost se oznacuje jako hypotonie neboli maly tonus. Tonus znamena napéti
neboli odpor svall proti pohybu ve volném stavu. Svaly maji ochablé, ale vétSinou
nejsou slabé. Obvykle se vyskytuje nizky svalovy tonus. Béhem prvnich let byva
nejnizsi a postupné se s vékem samovolné zvySuje (Selikowitz, 2005).

Velikost postavy. Déti s Downovym syndromem mivaji niz§i porodni vahu a jsou
mensi. V détstvi rostou rovnomérné, ale pomalu, v dospélosti dosahuji mensich vysek.
Muzi dorustaji do 168 cm, zeny do 155 cm (Selikowitz, 2005). Jejich rust zavisi také
na genetickych, etnickych faktorech, na vyzivé, hormonech, na vlivu Zivotniho prostiedi

(Svarcova, 2003).
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4 Priciny vzniku Downova syndromu

Pti vzniku nového jedince mohou nastat chromozomové aberace, ty zptisobuji
reprodukéni ztraty. Pfitomnost chromozomové aberace lze zjistit cytogenetickym
vySetienim tkan¢ potraceného plodu, tedy vySetfenim metafaznich chromozomi
barvenych pomoci G-pruhovani v optickém mikroskopu. Timto vySetfenim lze zjistit
veskeré numerické odchylky chromozomt, vcetné chromozomalni mozaiky,
balancovanych chromozomovych piestaveb a rozsahlejsich delaci a duplikaci (Friedova,
Mihalova, a kol., 2019).

Chromozomové aberace rozdélujeme na strukturni a numerické. Mezi numerické
aberace patii euploidie, kdy je znasobena celd chromozomova vybava (triploidie,
tetraploidie) a aneuploidie, kdy se pocetni odchylka tyka jen né¢kterého chromozomu
(trizomie, monozomie). Tyto aberace zt€Zuji rovnomérné rozdéleni genetické informace
do dcefinych bunék pii bunééném déleni. Numerické aberace se vytvareji na zakladé
chyby pfi rozchodu chromozomt do dcefinych bunék v prubehu bunééného déleni (tzv.
nondisjunkce). Tetraploidie i triploidie ve vét§iné ptipadii kon¢i ¢asnym samovolnym
potratem. Strukturni aberace vznikaji vlivem chromozomovych zlomt. Bud’ mohou
vznikat samovolné, nebo jako disledek piisobeni riznych wvné&jSich faktort.
Rozdé€lujeme aberace na heterozygotni (zmény uvnitt jednoho chromozomu z péru),
homozygotni (totozné zmény U obou chromozomid homologniho paru),
intrachromozomalni (zmény uvnitf jednoho chromozomalniho paru — delece, duplikace,
inverze, kruhovy chromozom, izochromozom) a interchromozomalni (zmény mezi
chromozomy vice homolognich pari, pfedev§im dvéma — translokace a chromozomalni
fize) (Stejfa a kol., 2007). Se vzristajicim vékem matky takovych poruch piibyva.
Na vzniku numerickych aberaci ma podil také vék otce (Kukla a kol., 2016).

Dale chromozomalni aberace délime na balancované (plivodni mnoZstvi
genetického materialu je zachované) a nebalancované (ast genetického materialu chybi
nebo piebyva) (Stejfa a kol., 2007).

Numerické odchylky autozomt se poji i s malformaci srdce, jedna se o Downiiv
syndrom (trizomie 21. chromozomu), Edwardstiv syndrom (trizomie 18. chromozomu),
Patauiiv syndrom (trizomie 13. chromozomu). Vrozené vady srdce se nachazi
i u nékterych strukturalnich chromozomovych aberaci (napt. syndrom cri-du-chat)

(Stejfa a kol., 2007).
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Selikowitz (2005) uvadi, ze ,, Downiv syndrom je jednim z nejcastéjsich
vrozenych syndromi. Patii k nejbeznéjsim chromozomalnim porucham a je také
nejcasteji rozpoznatelnou pricinou mentalni retardace. “ Vyskytuje se ptiblizné
u jednoho ze 700 narozenych déti. Vice se rodi chlapcti s Downovym syndromem
nez dévéat. Sance, Ze se matce narodi dité s Downovym syndromem, se zvysuje s jejim
veékem v dobé¢ poceti. Vzrusta predevsim po dosazeni 35. roku véku (Selikowitz, 2005).
Vyskytuje se kdekoliv na svété (Bartoniova, Bazalova, Pipekova, 2007).

Downtiv syndrom vznikd, pokud je na 21. misté nadbyte¢ny jeden chromozom,
nemusi byt ale zptsoben pritomnosti celého 21. chromozomu. Tento chromozom
zpisobuje, ze se v bufice tvori urCité nadbytecné bilkoviny. Dochdzi k poruSeni
normalniho ristu téla plodu. Pii riistu se buniky v té¢le nedéli tak rychle jako normalné,
a proto ma dité mensi pocet télovych bunck a je tedy mensi. Byva naruSena migrace
bungk, a to predev§im v mozku. Vsechny tyto rozdily ma dit¢ s Downovym syndromem
ihned po narozeni. Pokud dit¢ ma méné¢ mozkovych bun€k a odlisnou stavbu mozku,
bude se pomaleji ucit. Vyskyt nadbytecného chromozomu se negativné podili
na zivotnosti plodu: zhruba 80 % takovych té€hotenstvi kon¢i potratem (Selikowitz,
2005).

Nadmérma exprese proteinii spojend s genovou triplikaci urcuje konstelaci
abnormalit zahrnujicich srdce, nervovy systém a gastrointestinalni trakt. Obvykle
je pozorovan naru$eny vyvoj mozku zptsobujici strukturalni anomalie a snizené objemy
frontalnich a temporalnich kortik, hippocampu, mozecku a mozkového kmene. Témet
kazdy aspekt fenotypu Downova syndromu vsak podléha vyznamnému stupni
interindividuélni variability kvili jeho polygenni povaze a interakcim s faktory prostiedi

(Asim, Kumar, Muthuswamy a kol, 2015)

4.1 Dalsi vybrané chromozomalni aberace

Edwardsiv syndrom je druhou nejéastéjsi poruchou po trizomii 21 (Mudaliyar,
Mudaliyar, 2017). Jedna se o chromozomalni onemocnéni, které je zplsobené
nadpodetnym chromozomem 18. Zeny byvaji postizeny &tyfikrat Gastji nez muzi,
prevalence je 1: 8000 zivé narozenych. Ve vét§in€ piipadi se jedna o Cistou trizomii
vzniklou vlivem meiotické nondisjunkce, vyjimeéné nachazime mozaiku. Vyskyt
onemocnéni stoupd s vékem matky (Kukla a kol., 2016).

Hlavnim symptomem je flek¢ni postaveni prstii ruky: 2. a 5. prst piekryvaji

3. a4. prst, nizko posazené usi, mikrognatie, dolichocefalie, kratké sternum, tizka panev,
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ktera omezuje abdukci kycelnich kloubti a deformity nohou. Déti se obvykle rodi
S nizkou porodni védhou. Ve vétSiné piipadl je pfitomna srdecni vada, snizena doba
preziti, u chlapct 2-3 mésice, u divek 10 mésict (Kukla a kol., 2016). VétSina zemie
V prvnim mésici, pfiblizn€ 10 % je mentalné retardovano (Mudaliyar, Mudaliyar, 2017).

Dalsi syndrom je Patautiv. Jednd se o chromozomalni onemocnéni zpusobené
nadpocetnym chromozomem 13. Prevalence je 1: 4000 az 1: 10 000 zivé narozenych.
Ve vétsSiné piipadi se jedna o Cistou trizomii, kterd se vytvaii vlivem meiotické
nondisjunkce, vyjimeéné nachazime mozaiku ¢i translokaci (Kukla a kol., 2016). Dalsi
kopie chromozomu 13 narusuje normalni embryonalni vyvoj a je hlavni pfi¢inou mnoha
defektd. Patauiv syndrom byva diagnostikovan prenatalné, ¢i pifi  narozeni.
Cytogenetické abnormality byvaji u 50 % umrti plodu pted 20. tydnem téhotenstvi
au 6 az 13 % mrtvé narozenych. Trizomie a dalsi cytogenetické abnormality se Castéji
vyskytuji u Zen v pokroéilejsim veéku (Williams, Brady, 2020).

Hlavnim symptomem je mikrocefalie, o¢ni vady jako mikrooftalmie a kolobomy,
kapilarni hemangiomy, rozstépové vady, hexadaktylie (Sest prstil na ruce). Nejvice byva
postizené srdce a ledviny. Psychomotoricky vyvoj byva tézce retardovany, obvyklym
nalezem byva epilepsie. Progndza je Spatna (Kukla a kol., 2016). Primérné doba pieziti
u zivé narozenych pacientll byva 7 az 10 dni a 90 % Zzije méné nez 1 rok (Williams,
Brady, 2020).

Je vysledovany také Cri-du-chat syndrom, ktery se také nazyva syndrom

koci¢iho kiiku. Ve vétsiné piipadi jde o de novo delaci ¢asti kratkého raménka
chromozomu 5, ve vyjimecnych ptipadech se jedna o nebalancovanou translokaci,
u které probihd ptenos spodni casti kratkého raménka chromozomu 5 na jeden
z ostatnich chromozomu. Prevalence je 1 : 50 000. Vyskyt neni spojen s vékem matky.
Mezi hlavni symptomy patii vysoky, monotoni kiik ditéte (koci¢i kiik), tézka
psychomotorickéd retardace, nizka porodni véha, mikrocefalie, kulaty oblicej, nizko
posazené usni boltce a mikrognatie. Obvykle se déti nenau¢i mluvit a jsou trvale
upoutany na lizko (Kukla a kol., 2016). VétSina pacientll umira v raném détstvi. Pacienti
mivaji problémy s jidlem kvtli obtizim pfi polykani a sanim od raného détstvi. Jejich
kognitivni a jazykové schopnosti jsou vyrazné€ zpozdény. Mivaji behavioralni problémy,
poruchy pozornosti s hyperaktivitou (ADHD) (Kim, Kim, 2018).

Mezi numerické odchylky gonozomu patii Turneriv syndrom (monozomie
chromozomu X), Klinefeltertiv syndrom (karyotyp 47XXY, 48XXXY, 48XXYY ¢i 49
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XXXXY), superfemale (47XXX), supermale (47XYY) — vétSinou nepiinaseji
fenotypovou poruchu srdce &i cév (Stejfa a kol., 2007).

Turneriv syndrom je porucha, ktera je zpisobena gonozomalni monozomii,

u fenotypicky zenského pohlavi se vyznacuje typickym dysmorfismem, poruchou rastu
a vrozenymi organovymi vadami. Prevalence je 1 : 2500. Ve vétSing piipadi je absence
druhého X chromozomu vytvofena vlivem meiotické nondisjunkce, Casta je také
mozaika ¢i strukturdlni zmény chromozomi. Vék matky nezéavisi na vyskytu poruchy.
Mezi hlavni symptomy patii rastova retardace (bez 1€cby je praimérna vyska okolo 144
cm), Stitovity hrudnik, prsni bradavky daleko od sebe, nizka vlasova hranice na $iji,
tézka osteoporoza (Kukla a kol., 2016). Dale vysoky krevni tlak, problémy s ledvinami,
cukrovka, problémy se Stitnou zldzou (Paolucci, Bamba, 2017). Pacienti mivaji
postizeny velké cévy (Kukla a kol., 2016). Lékati Turneriiv syndrom diagnostikuji dle
symptomu a genetického testu (Paolucci, Bamba, 2017). Terapie spociva v uzivani
rustovych hormont, pacient mtize dosdhnout az vysky nad 150 cm (Kukla a kol., 2016).
Na Turnertiv syndrom neexistuji zadné léky. VétSina Zen s Turnerovym syndromem
je neplodna. Diky technikam asistované reprodukce mohou nékteré Zeny s Turnerovym
syndromem ot¢hotnét (Paolucci, Bamba, 2017).

Klinefelteriv syndrom je porucha, ke které dochazi u muza, kteti maji navic
chromozom X (Bird, Hurren, 2016). Jde o numerickou gonozomalni aberaci
s genotypem XXY, pro kterou je typickd mentilni retardace a emocni labilita.
Prevalence je 1 : 1000 Zivé narozenych chlapci. Vznik poruchy zéavisi na véku rodicu.
Ve vétsing piipadd jde o nondisjunkci chromozomu pii meioze, Casty je také vyskyt
mozaik (Kukla a kol., 2016). Syndrom mtize ovlivnit riizna stadia fyzického, jazykového
a socialniho vyvoje (Bird, Hurren, 2016). Mezi hlavni symptomy patii mentalni
retardace, psychické poruchy, jako je tuzkostlivost, stydlivost, nezralost, agresivita
(Kukla a kol., 2016). Chlapci s Klinefelterovym syndromem byvaji vyss§i nez ostatni
chlapci jejich véku (Bird, Hurren, 2016). Diagnoza se da urcit pfedevSim az kolem
puberty (Kukla a kol., 2016). Po puberté mohou mit kluci s Klinefelterovym syndromem
mensi varlata a penis, mén¢ vlasi, sniZzeny svalovy tonus, uzsi ramena a $ir$i boky, slabsi
kosti, snizeny sexualni zajem, nizsi energii. Muzi s Klinefelterovym syndromem mohou
mit problémy s ucenim, jazykem, mohou byt tissi a plassi. Na Klinefelteriv syndrom
neexistuje 1€k. Je nezbytné zahgjit 1é¢bu co nejdiive. K 1é¢b¢ patii substituéni 1écba

testosteronem, chirurgie prsu, fecova, jazykova terapie (Bird, Hurren, 2016).

25



5 Diagnostika Downova syndromu

K urc¢eni Downova syndromu béhem téhotenstvi existuji dva zakladni typy testi
— screeningové testy a diagnostické testy. Screeningovy test odhali, zda téhotenstvi
ma niz§i nebo vysSi Sanci na Downlv syndrom. Screeningové testy neumoziuji
testy mohou vétSinou odhalit, jestli bude mit dit¢ Downlv syndrom, ale mtze byt
pro matku
a vyvijejici se dité riskantni (Centers for Disease Control and Prevention, 2019).

Screening Downova syndromu se sklada zvysledki nékolik testt (vek,
biochemicky screening, ultrazvukové vySetieni), na zdklad¢ kterych se urci riziko. Poté
lékai porovna toto riziko postizeni plodu s rizikem invazivni diagnostické metody.

(Roztocil a kol., 2017).

Mezi kritéria méfeni nuchalni translucence ($ijového projasnéni) patii:

11. az 13. + 6 tyden (CRL 45-84 mm)
neutralni flexe (ani flexe, ani extenze)
75 % zorného pole tvoteno plodem
stfedni — sagitalni fez

nezaménit s amniem

kalipery ,,vnitiné-vnitiné* (Rozto¢il a kol., 2017).

Biochemicky screening chromozomalnich aberaci

Prvnim nalezenym sérologickym markerem zvySeného rizika Downova
syndromu byva niz8i hladina MS — AFP (mateiského sérového alfafetoproteinu). Diive
se myslelo, Ze senzitivita screeningu postaveného na tomto jediném ¢initeli (ba dokonce
bez ohledu na vek t€hotné Zeny) bude dostatecnd. Poté vSak bylo dokazano, ze vyssi
efektivity je dosazeno pii vyuziti vSech dostupnych informaci (nejen jinych
biochemickych markera, ale 1 v€ku a UZ ndlezu) a na zakladé nich Ize vypocitat
individualni riziko kazdé t€hotné zeny. Béhem devadesatych let bylo k dispozici dalsich
pét sérologickych markert: lidsky choriovy gonadotropin (hCG), jeho volna
podjednotka beta-hCG, pregnancy associated plasma protein A (PAPP-A), inhibin A
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a nekonjugovany estriol. Hladina vSech vySe uvedenych markert zavisi na gestacnim
veéku (Roztocil a kol., 2017).

U plodi s trizomii 21 byva zvySené NT. Ptiblizné 70 % plodi s Downovym
syndromem ma hodnotu NT nad 95. percentilem. Ptiblizn€ 97,5 % trizomii 21 je mozZné
rozpoznat pfi kombinaci $ijového projasnéni, délky nosni kosti a biochemického
screeningu pii hrani¢ni hodnoté 1 : 300 a falesné pozitivit¢ 5 %. V 11. az 13. av 6. tydnu
téhotenstvi je mozné rozpoznat vétSinu zavaznych morfologickych vrozenych vad plodu
(Roztocil a kol., 2017).

Roztocil a kol. (2017) definuje ultrazvukové markery chromozomalnich aberaci
takto: ,, Ultrazvukové markery chromozomdlnich aberaci nejsou patologii v pravém
slova smyslu. Jsou to urcité odchylky od normalniho ultrazvukového nalezu, pri jejichz
pritomnosti prehodnocujeme riziko chromozomalni aberace pro plod, resp. navysujeme
riziko stanovené na podkladé véku a biochemického screeningu. Mezi ultrazvukové

markery patfi:

cysta chorioidniho plexu

nuchalni ztlusténi > 6 mm

echogenni intrakardidlni fokus (hyperechogenni intrakardialni fokus lokalizovany
Vv jedné z komor)

echogenni stfevo

rozsifeni kalicho-panvickového systému (anterio-posteriorni primeér panvi¢ky > 4 mm)
zkraceni femuru a zkradceni humeru

absence — porucha osifikace nosni kosti (Rozto¢il a kol., 2017).

Kombinovany screening (screening v 1. trimestr)

Test kombinuje krevni vySetfeni, které mefi mnozstvi riznych latek v matetské
krvi, a ultrazvuk, ktery vytvari obraz ditéte (Centers for Disease Control and Prevention,
2019). Ultrazvukové vySetieni se provadi ve 12. a 14. tydnu té€hotenstvi v centru
prenatalni diagnostiky. Kombinace téchto dvou metod zajiStuje detekei az 85 % plodi
s DS. Tradi¢ni screening v 2. trimestru (triple test) se provadi v 16. tydnu t€hotenstvi,
dokaze zachytit jen 65 — 70 % déti s DS. Kombinovany screening je vysoce citlivy
pro objeveni vétSich malformaci plodu a Cetnych genetickych syndromt. Ptinasi
minimalni riziko. Kombinovany test v prvnim trimestru se povazuje za nadstandardni

a neni tedy hrazen zdravotnimi poji§tovnami. Kombinovany test stoji 1. 500,- K¢.

27



Z prosttedkil zdravotniho pojisténi je hrazeno vySetfeni provadéné v druhém trimestru
téhotenstvi
a vySetfeni mezi 16.- 17. tydnem gravidity (Prediko, 2001-2019).

Velkou vyhodou screeningu v 1. trimestru je to, Ze vysledek screeningu je sdélen t€hotné
zené ihned po provedeni ultrazvukového vySetfeni. Nevyhodou screeningu v 1. trimestru
je to, ze test detekuje i ty plody s Downovym syndromem, které by do druhého trimestru
skoncily spontannim potratem. Obvykle 30 % plodi s Downovym syndromem po 12. tydnu
téhotenstvi konci spontannim potratem nebo intrauterinnim imrtim, po 14. tydnu 25 % a po 16.
tydnu téhotenstvi je to 20 % (Belosovicova, Calda, 2012).

Z krve matky se vySetiuji latky — PAPP-A, free-beta hCG v 10. — 13. tydnu
tehotenstvi, které se vytvari v placenté a koluji do matetské krve. Hladina téchto latek
je abnormalni u té¢hotenstvi s Downovym syndromem (Prediko, 2001-2019).

Nuchélni testovani prisvitnosti je provadéno mezi 11. a 14. tydnem téhotenstvi.
Tento test pouziva ultrazvuk k méteni volného prostoru v zahybech tkan€ za vyvijejicim
se krkem ditéte. Nuchalni prisvitné testovani se vétSinou provadi spolecné s krevnim
testem matky (Gavin, 2015). Pfitomnost vétSiho mnozstvi tekutiny v oblasti zatylku
byva spojen S chromozomalnimi aberacemi plodu — napf. s Downovym syndromem
(Prediko, 2001-2019).

Mezi 11. — 14. tydnem t¢hotenstvi se provadi vySetfeni nosni kistky. Nosni
kistku je mozné zachytit pii vétsSim zvétSeni profilu plodu. Absence nosni kistky
Vv tomto obdobi miiZe naznacovat postizeni Downovym syndromem (Prediko, 2001-
2019).

Vypocet rizika chromozomalni aberace je dan vékem matky, tloustkou §ijového
projasnéni, pfitomnosti nebo absenci nosni kosti a hladinou biochemickych markeri
Vv krvi téhotné zeny. Vysledkem je Cislo, které urcuje riziko narozeni ditéte s Downovym
syndromem. Riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem je nizké, pokud vypoctené
riziko je mensi jak 1 : 100. Nizké riziko vSak neni stejné s vyrazem zadné riziko.
I pfi negativnim vysledku je dobré podstoupit triple test a ultrazvukové vySetieni mezi
16. — 20. tydnem téhotenstvi se zaméfenim na mozny vyskyt vrozenych vyvojovych vad
plodu. Pokud je vypoctené riziko vyssi jak 1 : 100, je vyssi pravdépodobnost narozeni
ditéte s Downovym syndromem. To vSak neznamend, Ze dit€¢ ma Downliv syndrom.
Tento syndrom je mozné vyloucit na 100% az po provedené genetického vySetieni

Z bun¢k plodové vody nebo choriovych klkt (Prediko, 2001-2019).
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Diagnostické testy

Diagnostické testy se vétSinou provadeji po pozitivnim screeningovém testu,
aby se potvrdila diagnoza Downova syndromu (Centers for Disease Control and Prevention,
2019). Diagnostické testy jsou na 99 % piesné pti urcovani Downova syndromu a dalSich
chromozomalnich abnormalit. Provaddény jsou uvnitf d€lohy, proto jsou spojeny
s rizikem potratu a dal$ich komplikaci (Gavin, 2015).

Diive bylo doporucovano invazivni diagnostické testovani pouze pro Zeny
ve veéku 35 a vice let, pro zeny s rodinnou anamnézou genetickych defekt. V soucasné
dob¢ se vSak doporucuje, aby vSechny téhotné zeny podstoupily screening s moznosti
invazivniho diagnostického testovani na Downlv syndrom bez zfetele na vék (Gavin,
2015).

Typy diagnostickych testi:

Odbér choriovych klkii — material z placenty (Centers for Disease Control and Prevention,
2019). Odbér chloridovych klkti se provadi v prvnim trimestru mezi 9. a 14. tydnem
(National Down syndrome society) Odbér vzorki choriovych klkti zahrnuje odebrani
malého vzorku placenty, které je provadéno déloznim hrdlem ¢i jehlou zasunutou
do bficha (Gavin, 2015). Tento test mad o néco vétsi riziko potratu Vv porovnani
s aminocentézou (Gavin, 2015).

Odbér choriovych klkti tzv. biopsie choria se provadi transabdominalné (stejnou jehlou
jako aminocentéza) ¢i transcervikalné (vyuziva se specidlni katétr dobte
vizualizovatelny ultrazvukem). Choriové klky =ziskané biopsii je mozné piimo
bez kultivace zpracovat, nebo se mohou kultivovat podobné jako amniocyty.
V porovnani s amniocentézou je biopsie choria vyhodnd vtom, Ze jsou vysledky
k dispozici diive. Vyjimeéné se mtize vyskytnout tzv. omezeny placentarni mozaicismus
(mozaika se tyka pouze placenty, nikoliv plodu). Nésledné je nutné vysledek ovéfit
amniocentézou. Riziko ztraty t€hotenstvi u biopsie choria je 0,22 % (Roztocil a kol.,
2017).

Amniocentéza — zjiStuje plodovou vodu (Centers for Disease Control and Prevention, 2019).
V roce 1966 byla provedena prvni chromozomalni analyza z plodové vody a o dva roky
pozdéji byla zdarné provedena prenatalni diagnostika Downova syndromu. Tento test
se provadi transabdomindlnim pfistupem, jehlou sily 0,9 mm a 12 cm délky.
Pro kultivaci se nepouzije prvni milimetr kvili nebezpe¢i kontaminace matetskymi

bunikami. Ziska se vzorek 15-20 ml plodové vody. Zakrok se provadi za sterilnich kautel,
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bez anestezie nebo sedace matky. Vhodné je punktovat mimo placentu, dovoli-li
to anatomické poméry. Material je vyhodnocen v cytogenetické laboratofi, kultivuji
se odloupané epitelie plodu, amniocyty. Zjisti se tak cely karyotyp, ktery zjistuje
1 detekci strukturdlnich anomalii chromozomi. Dalsi metodou je molekularni
diagnostika (FISH, amnio-PCR). Dle zvolené sondy je mozné diagnostikovat konkrétni
poruchy (trizomie 21, 13,18). Karyotypizace slouzi k ziskani obrazu kompletniho
karyotypu. Nevyhodou amniocentézy je potfebnd kultivace bun¢k, kterd trva 10 i vice
dni. Ptipadny indukovany potrat vV pokrocilém stadiu t€¢hotenstvi byva ¢asto doprovazen
komplikacemi (krvéaceni, infekce, riziko ruptury délozni) a vzdy je provazen tézkou
emocionalni zatézi pacientky (citi pohyby plodu, potrat plodu na hranici
zivotaschopnosti). Amniocyty podobné jako choriové klky jsou pouzivany
pro molekularné¢ biologickou analyzu DNA (PCR, FISH) — napf. Duchennova
muskularni dystrofie, vrozené vady metabolismu, skeletalni dystrofie, cysticka fibroza,
hemofilie A/B, typizace Rh. Riziko ztraty t€hotenstvi je

u aminocentézy 0,11 % (Rozto¢il a kol., 2017).

Amniocentéza se vétSinou provadi ve druhém trimestru mezi 15. a 20. tydnem
téhotenstvi (National Down syndrome society) Tento test zahrnuje odstranéni malého
mnozstvi plodové vody jehlou zasunutou do bficha. Bunky pak mohou byt zkoumany
na pfitomnost chromozomadlnich abnormalit. Amniocentéza pifinaSi malé riziko

pred¢asného porodu a potratu (Gavin, 2015).

Odbér perkutanni pupeéni krve — zjistuje krev z pupecni sitry (Centers for Disease
Control and Prevention, 2019). Tento test se vétSinou provadi po 18. tydnu a vyuziva
jehlu k odebrani malého vzorku krve z pupeéni $itry (Gavin, 2015). Tento test se také
nazyva jako punkce pupecniku — kordocentéza (viz obrazek 3). Riziko této metody
je podobné jako u amniocentézy. Vyjimecné se muze objevit bradykardie, zvySena

drazdivost délohy nebo muze dojit k chorioamniitidé (Roztocil a kol., 2017).
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amniocentéza
(plodova voda)

kordocentéza
(pupeénikova krev)

Obr.3 Amniocentéza a kordocentéza (Roztocil a kol., 2017)

Obr. 4 Biopsie choria (Rozto¢il a kol., 2017)
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Tyto testy zjistuji zmény v chromozomech, které by naznacovaly diagnézu Downova
syndromu (Centers for Disease Control and Prevention, 2019). Po narozeni, pokud
ma lékar podezieni na DS dle fyzickych charakteristik ditéte, mize k ovéfeni diagnozy
provést karyotyp — vzorek krve ¢i tkdn€ obarveny pro znazornéni chromozomu
seskupenych dle velikosti, poctu a tvaru (Gavin, 2015).

Stanoveni karyotypu z lymfocytd byva k dispozici béhem 48—72 hodin. Pokud
je prokazan fetalni ptivod krve, je stanoveni diagnézy velmi vysoké. Z tohoto divodu
se odbér fetadlni krve vyuziva jako kontrola nalezu mozaiky pii biopsii choria

(viz obrazek 4) a amniocentéze. Detekce ke karyotypizaci z fetalni krve jsou:

neuspésna amniocentéza (oveéieni amniocentézy)

pozdni zachyt pozitivity biochemického screeningu

chromozomalni mozaika: Pokud pfi cytogenetické analyze je ve vzorcich z placentarni
biopsie krom¢ normélnich mitdz ptitomnost jest¢ dvou nebo vice aberantnich mitdz,
je potieba zjistit, jestli se jednd o skutenou mozaiku plodu nebo jde
o pseudomozaicismus zpusobeny kontaminaci matefskymi bunikami ¢i diskrepance

cytogenetickych nalezu z placenty, choria a plodu nebo kultivaéni artefakty (Roztocil
a kol., 2017).

Nedavno byl zaveden dal$i mozny pfistup k 1écbé Downova syndromu s moZznosti
zasahnout do embrya. Soucasna studie zatim posoudila rizné vysledky tykajici se 1écby
Downova syndromu u zvifeciho modelu, konkrétné u mysi Ts65Dn. Kromé toho byly
zkouSeny rizné léCebné strategie, které zahrnuji genetickou modifikaci, lécbu
vazoaktivnimi derivaty sttevniho peptidu nebo fluoxetinu. Hlavni pfekdZkou pouZzivani

téchto moznych zplsobu 1é¢by jsou etické problémy (Tayebati, Cecchi a kol., 2019).
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6 Formy Downova syndromu

Downtliv syndrom muize mit troji podobu dle celkového poctu 21. chromozomu
v somatickych bunkéach a poc¢tu bunck, ktery tuto poruchu nese a zptsobu, jakym
porucha vznika (viz tab. 1). Tyto tfi odlisné formy je nutné rozliSovat, nebot’ Sance,
ze rodice budou mit dalsi dité se syndromem, zavisi na tom, jakou z forem poruchy
ma jejich dité. Jedna z forem ovliviiuje stupen postizeni ditéte. Mezi formy Downova
syndromu fadime trisomii 21. chromozomu, translokaci a mozaicismus (Selikowitz,
2005).

Nejbeéznéjsim piipadem (95 % ptipadl) je standardni trizomie 21-TR 21-
(karyotyp 47 + 21). Je charakterizovana trojnasobnym Hsa21 v kazdé burice tcla.
V mozaice TR21 (1 az 2 % ptipadi) nese pouze cast bunck jednu dalsi Hsa21. Pomér
zavisi na okamziku, kdy dojde k trojnadsobeni Hsa21 (prvni, druhé nebo tieti déleni
bunck). V ptipadé€ centralni fize se zacastnéné chromozomy (pary 13, 14, 15, 21 nebo
22) zlomi v jejich centromerech a dlouhé paZe se spoji a vytvoii jediny velky
chromozom s jednou centromérou. Kratké segmenty jsou obvykle ztraceny (Lyle, Bena,
Gagos a kol., 2009)

Tab.1 Formy Downova syndromu (Selikowitz, 2005)

Forma Vyskyt | Nalezy na Fyzické
(%) chromozomech priznaky a

mentalni
retardace

Trisomie 21. 95 nadbytecny 21.

chromozomu chromozom v kazdé bézna forma

burce
Translokace 4 presunuti urcitého stejné jako u

segmentu chromozomu trisomie
na jiny chromozom
V kazdé bunce

Mozaicismus 1 nékteré bunky maji mirng;si
nadbytecny 21. fyzické
chromozom ptiznaky,

mentalni
retardace
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6.1 Trisomie 21. chromozomu

Priblizné 95 % déti s Downovym syndromem ma nadbytecny cely
21. chromozom v kazdé burnce. Trisomie 21. chromozomu (viz obrazek 5) je nejcastéjsi
formou Downova syndromu u déti narozenych matkam ve vSech vékovych kategoriich.
Vzniké tim, ze jeden zrodi¢i pteda potomkovi z vajicka ¢i spermie misto jednoho
21. chromozomu dva chromozomy. Obvykle se pfi vzniku vajicka €1 spermie buiika
ve vaje¢niku ¢i ve varleti rozdéli, aby se vytvofily dvé nové buiky, kazda s polovinou
puvodniho poctu chromozomi. Vajicko ¢i spermie ziskaji jest¢ jeden nadbytecny

21. chromozom (Selikowitz, 2005).

Trizomie —
Downtv
syndrom
(trizomie 21)

3 4 5
s 8 9 10 1 12
‘ i 16 17 18

14 15 Navic

21.chromozom |
Autozomy XX (zensky) XY (muzsky)

o om3

33 33 33 "
20 21 22

of Medicine Pohlavni chromozomy

Obr. 5 Trisomie 21. chromozomu (U.S. Department of Health & Human
Services, 2020).

Tento proces se oznacuje jako nondisjunkce, protoze z plivodni bunky
se 21. parovy chromozom neodd¢li (d€leni = disjunkce), ale zlistava v jedné z novych
bun¢k tUplny (viz obrazek 6). V pribéhu vyvoje vajicka ¢i spermie se dva
21. chromozomy puvodni buiiky spoji jesté pred bunécnym délenim. Oba chromozomy
spolecné piejdou jednim smérem do nové bunky. Tak dojde ke vzniku jedné buiky,
ktera obsahuje oba 21. chromozomy a druhé bunky, vkteré neni ani jeden
21. chromozom. Druha buiika se zanedlouho rozpadd. Mezi pti¢iny nondisjunkce se fadi
pfedevsim v€k matky, geneticka dispozice, radioaktivni ozafeni, pfitomnost tyroidnich

protilatek v krvi matky (Selikowitz, 2005).
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Vajicko Spermie

- Meidza

Obr. 6 Nondisjunkce (National Down syndrome society)

Tab. 2 Vyskyt Downova syndromu dle véku matky (Selikowitz, 2005).

Vék matky Vyskyt Vék matky | Vyskyt
Downova Downova
syndromu syndromu

20 1z 2000 35 12350
21 121700 36 12300
22 1z 1500 37 12250
23 121400 38 12200
24 121300 39 12150
25 121200 40 12100
26 121100 41 1280
27 121050 42 1270
28 121000 43 1260
29 12950 44 1250
30 12900 45 1240
31 12800 46 1230
32 12720 47 1225
33 12600 48 1220
34 17450 49 1210

Pravdépodobnost narozeni ditéte s Downovym syndromem se zvysuje s vyS$im
vékem matky (viz tabulka 2). Nondisjukce nema ptivod jen u matky, pfiblizn€ ve 20 %
pfipadl nadbytec¢ny chromozom pochézi ze spermie. Piivod nadbyte¢ného chromozomu
se zjistuje pomoci specialniho testu, ktery je technicky velmi naro¢ny (Selikowitz,
2005).
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6. 2 Translokace
Pfi¢inou vzniku Downova syndromu zfidka neni cely nadbyteény chromozom,

ale nadbytecna ¢ast 21. chromozomu. K tomu dochézi, pokud se odlomi telomerni tiseky
21. chromozomu a jiného chromozomu a spoji se zbyvajici ¢asti obou chromozomd.
Tento d¢j se oznacuje jako translokace (pfilnuti segmentu chromozomu na jiny
chromozom). U translokace na rozdil od nondisjunkce nehraje Zadnou roli vék rodict.
V translokaci s 21. chromozomem se vyskytuji jen urcité chromozomy, a to 13, 14, 15,
2. VSechny chromozomy maji malé geneticky neaktivni vrcholky, které se mohou
odlomit a zaniknout. Pomoci chromozomového testu se zjisti, zda nositelem Downova
syndromu je jeden z rodici. Nositel Downova syndromu je jedinec, ktery zadny ptiznak
syndromu nema, ale je u ného vyssi pravdépodobnost, Ze se mu také muze narodit dité
s touto poruchou. Nositel translokace ma 23 normalnich parovych chromozomu. Jeden
z jeho 21. chromozomu je propojen s jednim z ostatnich chromozomu. Toto nositeli
nezpusobuje zadnou obtiz, ale pokud dojde k produkci vajicka ¢&i spermie,
je komplikovanéjsi rozdélit pocet chromozomull rovnocenné pravé kvuli t€émto dvéma
spojenym chromozomiim. Ve vét§ing piipadd, kdy ma dit¢ Downtliv syndrom zpiisobeny

translokaci, neni nositelem poruchy matka ani otec (Selikowitz, 2005).

6.3 Mozaicismus

Vyjimeéné ma dit€¢ s Downovym syndromem nadbytecny 21. chromozom
jen v nékterych télovych bunkach (viz obrazek 7). Dalsi buiiky jsou normalni. Tento
jev oznaCujeme jako mozaicismus, nebot’ buriky v jejich téle pfipominaji mozaiku
poskladanou z riznych kouski, bud’ jsou normalni nebo maji nadbytecny chromozom.
Lidé trpici mozaicismem nemaji napadné fyzické ptiznaky Downova syndromu a obcas

maji normalni Groven intelektovych schopnosti (Selikowitz, 2005).
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Vajicko Spermie

Oplodnéné vajicko

Obr. 7 Mozaicismus (National Down syndrome society)

Bez ohledu na typ Downova syndromu, ktery mtze ¢lovék mit, vSichni lidé
s Downovym syndromem maji navic kritickou ¢ast chromozomu 21 nachézejici
se ve vSech nebo nékterych bunikach. Geneticky material méni pribéh vyvoje
a zpusobuje vlastnosti spojené s Downovym syndromem. Pfi¢ina Uplného nebo
¢astetného chromozomu je neznama. Jedinym faktorem je ve€k matky, ktery se poji
se zvySenou pravdépodobnosti, Ze dit¢ bude mit Downliv syndrom, ktery je disledkem
nondisjunkce nebo mozaiky. Downiv syndrom neni zptsoben faktory prostiedi nebo
¢innosti rodici pied t€hotenstvim nebo v jeho prabéhu. Dalsi ¢aste¢na nebo tplna kopie
21. chromozomu, ktera zpusobuje Downtv syndrom, miiZze byt od otce nebo matky.

Zhruba 5 % ptipadi bylo zjisténo od otce (National Down syndrome society).
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7 Pridruzené zdravotni obtize

Vétsinou trpi obvyklymi détskymi nemocemi, které nemaji Zadnou souvislost
s poruchou. Jejich 1éCba se obvykle neodliSuje od 1é¢by zdravych jedinch. Piesto
se n¢které nemoci u déti s Downovym syndromem vyskytuji ¢astéji. Nemoci, kterymi
trpi déti s Downovym syndromem byvaji mirné a snadno se 1€¢i (Selikowitz, 2005).
Infekce hornich cest dychacich (usi, nosu, krku)

Casto trpi déti s Downovym syndromem kaslem, rymou, zanéty stiedniho ucha.
Infekce byvaji Castéjsi po prvnim zaclenéni ditéte do kolektivu mezi ostatni déti, napf-.
v mateiské Skole, v prvni tfidé zékladni Skoly. Déti mivaji zvySenou teplotu, suchy
kasel. Vyjimecné nemoc pieroste do zapalu plic, kasel spiSe vznika na zaklad¢ infekce
v krku nez infekce v priaduskach. Je nutné nechat dité vySettit Iékarem, aby zjistil, jestli
vV uchu nejsou projevy zacinajici bakterialni infekce. Po odhaleni mize piedepsat
antibiotika. Nékteré déti trpi Castéji nachladnutim v disledku tzkych cest pro pruchod
vzduchu. Nékteré déti maji porad rymu (Selikowitz, 2005).

Ucpani ucha

Jedna se o zadvazné onemocnéni, protoze muze byt piicinou ztraty sluchu
u jedincii trpicich syndromem. Ucpani postihuje stfedni ucho, zde se nachazi Eustachova
trubice, ktera vede z dolni c¢asti stiedniho ucha do zadni ¢asti krku. Slouzi k odvadéni
sekretu vytvareného sliznici sttedniho ucha a slouzi také jako ptivod a odvod vzduchu
ze stfedniho ucha. Pokud se Eustachova trubice ucpe, tekutina se hromadi ve stfednim
uchu. Tento stav Casto vede k pocitu ,,zalehnuti* postizeného ucha. Nékteré déti mivaji
zvétSené nosohltanové mandle, které pak brani Eustachové trubici. Po prvnim ucpani
sttedniho ucha u ditéte s Downovym syndromem nasleduje ctyitydenni 1écba
antibiotiky. Détem trpicim sennou rymou ¢i jinymi pfiznaky alergie se podavaji
antihistaminika po dobu ¢tyf tydnt. Dva tydny po ukonceni 1é¢by je nutné sluch
zkontrolovat a dale ho po Sesti mésicich vySetfit. Pokud potize pretrvavaji i po dobrani
1€k, je nutné navstivit 1ékafe pro usni, nosni a kréni nemoci. Otorinolaryngolog
prohlédne zadni ¢ast krku a zjisti, jestli se zde nenachdzi néjakd prekazka, ktera
by omezovala Eustachovu trubici. Rentgen odhali zvétSené nosohltanové mandle, které
je nutné odstranit. Drendz stfedniho ucha se provadi pii celkové anestezii. Vykon
se provadi tak, ze se v bubinku vytvofi maly otvor, kterym miize vytékat tekutina,
a do sttedniho ucha se muze dostavat vzduch. Aby se otvor rychle neuzaviel, do otvoru

se zastrkuje drobna silikonova trubicka (kanyla), ktera ho udrzi otevieny. Kanyla ptebira
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poslani Eustachovy trubice a slouzi ke komunikaci mezi stfednim uchem a vnéjSim
prostiedim (Selikowitz, 2005).

Po operaci se vétSinou slySeni zlepsi, zlepsi se chovani déti, zvysi se pozornost,
a ud¢laji pokroky ve vyvoji fe¢i. Je nutné slySeni kontrolovat, nebot’ se kanyly mohou
ucpat, napt. uSnim mazem. Kanyly se obvykle zavad¢ji na Sest az dvanact meésicti.
Ve skole je vhodné, aby dité sedélo v predni lavici, aby ucitele dobie slySelo. Pokud dité
trpi mirnou nebo vaznou nedoslychavosti i po zavedeni kanyly, doporucuji se sluchadla

(Selikowitz, 2005).

Zrak a vidéni

Déti s Downovym  syndromem mivaji  Casto sklon k dalekozrakosti
(hypermetropii) a kratkozrakosti (myopii), proto je nutné zrak pravidelné prohlizet.
Dalekozrakost byva castgj$i. Dalekozraké déti mivaji potize s vidénim blizkych
predmétli, proto musi nosit bryle na ¢teni a psani. Kratkozrakost se fesi brylemi, které
je nutné stale nosit (Selikowitz, 2005).

Strabismus neboli Silhdni je pro déti s Downovym syndromem typicky.
Pii Silhani se osa vidéni posunuje, nebo je permanentné zkiiZzena. U Downova syndromu
se jedna o konvergentni (sbihavé) Silhani, tj. ob¢ o¢i se staceji dovniti smérem k nosu.
Pokud dojde ke zkfiZeni zrakovych os, ob& o€i najednou dit€¢ nemiize pouzit, aniz
by vidélo dvojité, nebot’ kazdé oko se diva jinam. Mozek pohled jednoho oka pomiji.
Jev se oznacuje jako ,.liné oko*. Pokud nedojde k odstranéni, 1iné oko po urcité dobé
ztrati schopnost vidét, protoZe se tolik nevyuziva. Pokud dité trpi pferuSovanym nebo
trvalym S$ilhanim po ukonceni Ctyf let, je nutné vySetfeni ocnim lékafem. ,,Stfidava
fixace* oznacuje stav, kdy dité pouZziva sttidavé jedno a druhé oko. Pokud trvale uziva
pouze jedno oko, jsou nutné bryle, ptipadné ,,lepsi“ oko kazdy den po néjakou dobu
zakryt, aby druhé oku muselo pracovat. Pokud déti odmitaji nosit o¢ni klapku (okluzor),
o¢ni 1ékaf mize predepsat specidlni o¢ni kapky, které ve zdravém oku ptechodné zaostii
vidéni. Opravu kiiZeni o¢nich os je mozné také fesit operativné. Diilezité to je pro vidéni
a vzhled ditéte. Operace byva v celkové narkdze a trva zhruba jednu hodinu. Pfi operaci
se oko vrati na pfislusSné misto zkrdcenim nebo prodlouZzenim okohybnych svali.
Par dni po operaci déti pocit'uji mirnou bolest, oko byva zarudlé s oteklé. U nékterych
déti je nezbytné operaci pozdéji zopakovat a polohu o¢i jesté doupravit (Selikowitz,

2005).
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Nystagmus
Nystagmus provazi velkou skalu centralnich postizeni, pfedev§im mozkového

kmene a mozeCku. Pii vySetieni se sleduje intenzita a smér nystagmu. Pii analyze
se také pozoruji o¢ni pohyby, zména sméru pohledu, vliv polohové stimulace a pohyby
hlavy. Nystagmus mtze vzniknout akutné, chronicky nebo miize byt pripadné vrozeny.
Zjistuje se, zda se patologicky pohyb interferuje se zrakovou percepci. Béznym
priznakem byva oscilopsie, pii které nemocny vidi pohyb (kmitdni) zorného pole
V rytmu nystagmu. U kongenitalniho nystagmu byva zrak pIné normalni, i kdyz

u nemocného byva sledovan jasny patologicky pohyb o¢i. Dal§im piiznakem byva
diplopie a pokles zrakové ostrosti. Mezi doprovodné piiznaky patii predevsim
kochlearni (hypakuze, tinnitus) a fokalni (poruchy hybnosti a €iti v obliceji, parestézie,
dysartrie, dysfagie, parézy). Pii vySetfeni nystagmu je nutné vySetieni spontanni

a provokované okulomotoriky, které se zac¢ina fixaci bodu ptiblizné 50 cm vzdaleného
od o¢i pacienta v primarnim postaveni bulbl (pohled ptfimo pted sebe). Nasleduje
vySetfe ni pohledu do deviti fixaénich bodl podle Heringa (sekundarni polohy
horizontalni a vertikalni, terciarni — §ikmé polohy v diagonale). V kazdé vyse uvedené
poloze se zjistuje pritomnost nystagmu. U nystagmu se vzdy stanovuje smér, intenzita
a charakter. Smér nystagmu se vzdy stanovuje dle rychlé faze, podstatna je rovina,
ve které bije — horizontalni, vertikdlni, rotacni, diagondlni. Intenzita nystagmu
je klinicky rozdé€lovéana do ti stupiili — nystagmus I. stupné se objevuje jen pii pohledu
ve sméru rychlé faze nystagmu, nystagmus II. stupné se objevuje 1 pii pohledu pfimo
pied sebe

a nystagmus III. stupné trva i pii pohledu proti sméru rychlé faze nystagmu. Podstatny
je také charakter nystagmu. Sleduje se, jestli je nystagmus pravidelny ¢i nepravidelny,
konjugovany ¢i disociovany, jestli je amplituda velka (hruby nystagmus) ¢i nizka (jemny
nystagmus). Dle charakteru dale uréujeme nystagmus bifazicky, u kterého je pomala

a rychla faze a nystagmus monofazicky — oscilace s nerozlisitelnou rychlou a pomalou
fazi, obvykle kyvadlovy ¢i nepravidelného pribéhu. Pfi nystagmu se sleduje kresha
skleralnich cév, diky které je mozné spolehlivé urcit smer pohybu oka i pohyby rotacni.
Nystagmus velmi nizké intenzity lze zjistit pfi pozorovani oftalmoskopem. Pacient
jednim okem fixuje vzdaleny bod, do druhého oka se diva Iékat oftalmoskopem, zachytit

staci papilu ¢i vétsi cévu. U drobného nystagmu jsou ziejmé znatelné zaskuby. Zrakovou
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fixaci pfi vySetfeni vylouc¢ime nejlépe pomoci Frenzelovych bryli, ktera maji silné
spojky a vnitini osvétleni (Cerny, Jetdbek, 2007).

rw w

Katarakta (Sedy zakal o¢ni ¢oc¢ky)

Déti s Downovym syndromem obvykle mivaji Sedy zakal ocni cocky
(Selikowitz, 2005). Jedna se o zakaleni ¢oCky v oku, které nejdiive sméfuje k tfisténi
svétla vstupujiciho do oka, poté se postupné zhorsuje vidéni. Jestlize neni katarakta
odstranéna, miize vést i k slepoté. Cocku tvoii tenké pouzdro, na jehoZ vnitini strand
se nachézeji epitelové bunky, které¢ se prodluzuji, vznikaji dlouha vladkna, ktera tvofi
hmotu ¢ocky. Cocka je prizraéna struktura bez cév. Hlavni tlohou ¢o¢ky je ménit lom
paprskli svétla pronikajicich do oka tak, aby vzdy dopadaly na sitnici do mista
nejostiejSiho vidéni — Zluté skvrny. Slouzi také jako filtr, ktery brani sitnici
pred poskozenim ultrafialovym zafenim. Onemocnéni kataraktou souvisi se snizovanim
obsahu
a denaturaci proteint, vznikem nerozpustnych agregati hlavnich ¢o¢kovych proteint
a kumulaci hnédoZlutych proteinovych pigmentl, které zachycuji stale vice svétla.
Postupné je oslabovana integrita ¢o¢kovych vladken, absorbovdna voda, vytvareji
se vakuoly, vznikaji nezddouci mezibunéna hmota a cocka se stale vice zakaluje. Jedna
se o onemocnéni, na kterém se podili vice Cinitelli. Obvykle je spojeno se starnutim
organizmu. Nejcastéj$i pfic¢inou u déti byvad virové onemocnéni matky béhem
téhotenstvi (zardénky) ¢i rizné genetické poruchy. Na tvorbé katarakty se podili
1 ultrafialové zateni, toxické latky v okolnim prostfedi, vyziva, celkovy stav organismu
spolu s genetickymi a biochemickymi faktory. Katarakta se vyskytuje
1 po mechanickych trazech oka, Grazech elektrickym proudem, vystaveni ionizujicim
zafenim, které vede k tvorbé€ volnych kyslikovych radikalt. Ty poté poSkozuji normalni
transkripci DNA a syntézu ¢oc¢kovych proteinti. Pti tvorbé katarakty ma dulezitou roli
ptitomnost obrannych latek — glutathion, kyselina askorbova a vitamin E, ktery ¢ocku
pfed oxidacnim poskozenim chrani. Komplikovana katarakta souvisi s jinymi
onemocnénimi oka, jako jsou chronické nitroo¢ni zanéty, vysoka kratkozrakost
a sitnicové dystrofie. Katarakta se vyskytuje Castéji u zen nez u muzu. Na vzniku
se podili sniZeni estrogend po menopauze. Vznik katarakty u Zen miiZze snizovat ¢asny
nastup menstruace, 1écba estrogeny, uzivani antikoncepce a vyssi pocet porodi béhem

zivota. Rizikovym faktorem je ultrafialové zafeni, kataraktu je mozné vyvolat
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experimentalni expozici zafeni. ZvySenym rizikem tvorby katarakty jsou silné prijmy
spojené s dehydrataci. Vyssi riziko vzniku katarakty je u kutraka, ktefi kouti dlouhodobé
15 a vice cigaret denné. Pied vznikem katarakty chrdni mirnd konzumace Cerveného
vina. Kratkozraci pacienti s okem del$im nez 25 mm trpi kataraktou Castéji neZ pacienti
s okem kratsim nez 25 mm. Katarakta mize vzniknout pii dlouhodobém kapani o¢nich
kapek (obsahujicich kortikosteroidy nebo miotika) a pfi celkovém tstnim ¢i inhalacnim
podavani 1éka (kortikosteroidu a fenothiazinovych preparatt, naptiklad chlorpromazin)
(Filipec, 2005).

Hlavnim pfiznakem katarakty je Sedé =zakaleni Cocky (viz obrazek 5).
Pti diagnostice se vyuziva vySeteni zrakové ostrosti pii snizeném svételném kontrastu.
Denzitometrie (méfeni hustoty) pomoci Scheimpflugovy kamery zjistuje zmény
prizracnosti cocky. K diagnostice klinicky malo zfetelné katarakty, kterd se projevuje
zvySovanim aberaci vyS$$ich 1ada, se vyuziva aberometr. Tato metoda je vhodna k Casné
diagnostice katarakty, kdy jeSté neni vidét biomikroskopicky zakaleni ¢oc¢ky a neni
postizeno vidéni, pacient pfecte vSechny fadky na vySetfovaci tabuli. Kvalita vidéni
je v8ak jiz hodné postiZena, pfedevsim za Sera. DlleZita je v€asna operace. Odkladana
operace smétuje jen ke zhorSeni kvality vidéni a Zivota. U déti je nutné co nejdiive
provést operaci katarakty a implantaci umélé nitroo¢ni ¢ocky. Odkladani operace vede
k rozvoji tupozrakosti, ktera se v pozdéjsim veéku neda ovlivnit (Filipec, 2005).

V prevenci vzniku katarakty ma dilezitou roli uzivani vitamina A, C, E a beta-
karotenu, které maji antioxida¢ni ucinky. Na vzniku katarakty se podili zvySena
expozice ultrafialového zafeni, a proto je vhodné oc¢i chranit slune¢nimi brylemi.
Zakladem 1é¢by je chirurgické odstranéni katarakty s implantaci umélé nitroo¢ni ¢ocky.
Operace katarakty probihd po nakapani anestetika na povrch oka a aplikaci malého
mnozstvi anestetika do pfedni ocni komory po priiniku do oka. Provede se tunelovy iez
mensi nez 3 mm. Nejdiive se odstrani ¢ast pfedniho pouzdra zakalené cocky, na zéklade
vodniho proudu dojde k uvolnéni jadra a kiry Cocky, tvrdé jadro se rozdrti, odsaje
se ultrazvukovou sondou. Poté¢ se odsaje mekkd Cockova hmota aspira¢ni sondou.
Do vycisténého pouzdra se vlozi uméld nitroo¢ni cocka. Uméld Cocka musi mit
parametry podobné, jaké ma pacientova piirozena ¢ocka piiblizné ve véku okolo 20 let.
Tato uméla cocka musi mit schopnost vyborného vidéni na vSechny vzdalenosti
(na cteni, na stfedni vzdalenosti do 6 metrti a do dalky), nesmi snizovat kontrastni

citlivost. Primér optické ¢asti by mél byt minimalng 6 mm. Co¢ka by méla byt vyrobena
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z pruzné¢ho materialu, material 1 tvar umélé cocky by mély byt schopny potlacit déleni
epitelovych buné¢k (Filipec, 2005).

Nejbéznéjsi komplikaci po operaci katarakty byva sekundarni katarakta, ktera
se tvoii zasednutim zadniho pouzdra pivodni cocky (viz obrazek 8). Muze se objevit
po 2 mésicich az 5 letech po operaci. Katarakta jako takova se nemuze po operaci vratit.
Utinnou 1é¢bou je kapsulotomie (perforace sekundarni katarakty) pomoci laseru.

Neexistuje zadna ucinna preventivni lécba katarakty (Filipec, 2005).

Obr.8 Katarakta u sedmiletého chlapce (Filipec, 2005).
Keratokonus

Jedna se o chorobu, pfi které je rohovka kuzelovité zakiivena (Selikowitz, 2005).
Zacinajici keratokonus je mozné korigovat brylemi ¢i mékkymi kontaktnimi ¢ockami.
Pti zhorSeni je mozné pfejit na korekci tvrdou plynopropustnou kontaktni ¢ockou
(Kuchynka, a kol., 2016). Onemocnéni se zhorSuje velmi vyjimecné a je mozné
ho odstranit transplantaci rohovky. Keratokonus se vétSinou nejvice zhorSuje v obdobi
pozdniho dospivani a rané dospélosti, poté dochézi ke stabilizaci (Selikowitz, 2005).

U déti do 15 let je keratokonus zcela vyjimeény (Kuchynka, a kol., 2016).
Svaly, kosti a klouby

Déti s Downovym syndromem vétSinou maji velmi pohyblivé kosti a jevi se, jako
by byly z gumy. Dé&ti s Downovym syndromem maji nizky svalovy tonus a velkou
hybnost kloubt, proto se koncetiny nachazeji v abnormalnim postaveni a mize dojit
k deformaci kosti. Kvili nizkému svalovému tonu déti s Downovym syndromem
obvykle sedi s nohama do W, dlouhodobé sezeni v této pozici vede k nespravnému
postaveni stehennich kosti, je vhodné dité naucit sezeni v tureckém sedu ¢i s nohama
natazenyma pied sebe (Selikowitz, 2005). Hypotonie (viz obrazek 9) je Casto piiznakem

svalové poruchy. Hypotonicti kojenci maji pii odpocinku lokty a kolena volné natazena,
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hlava jim obvykle klesa do strany, dozadu nebo dopiedu (MedlinePlus, 2020). Nizky tonus

zpusobuje u déti s Downovym syndromem ploché nohy (Selikowitz, 2005).

Hypotonie
(snizeny
svalovy tonus)

FADAM.

Obr. 9 Hypotonie (MedlinePlus, 2020)
Krk

Lid¢é s Downovym syndromem maji extrémné pohyblivé spojeni mezi atlasem
(nosi¢em) a axisem (Cepovcem), oznacujeme to jako atlantoaxidlni instabilita, ktera
muze zpusobit dislokaci (subluxaci) krénich obratlti. K dislokaci dochazi, pokud se atlas
pfesune pies axis, poté nastava stlateni a poskozeni michy, coz vede k ochrnuti koncetin,
poskozeni dalSich télesnych funkci, naptiklad dychdni nebo ovladani mocového
méchyte. Dislokace nastava postupné, ale i nahle, mize trvat mésice nebo celé roky
(Selikowitz, 2005).

Pokozka

Vétsina déti s Downovym syndromem ma suchou pokozku, ktera se olupuje,
sveédi a praskd. Doporucuje se ptidavat do koupele trochu jedlé sody, vyhybat se mydlu,
nebot’ mydlo odstranuje pfirozenou mastnotu pokozky, nepiidavat do koupele olej,
nebot’ zamezuje pruniku vody do pokozky a zabranuje jejimu zvlh¢eni. Doporucuje
se nechat vodu vsaknout, poté pokoZzku oSetfit hydratacnim krémem ¢i olejem okamZité
po koupeli, do té doby, co je pokozka vlhka (Selikowitz, 2005).

Zuby

Zuby se détem s Downovym syndromem profezavaji pozdéji nez ostatnim
détem. I mlééné zuby jim vypadavaji pozd€ji. Déti s Downovym syndromem jsou
nachylnéjsi k onemocnéni déasni. Od dvou let by dit¢ mélo jedenkrat rocné navstivit
zubniho Iékate. Doporucuje se vyloucit nadbytecny cukr z jidelnicku a uzivat fluoridové
dopliiky. U malych déti s Downovym syndromem je obtizné ¢isténi zubti dentalni niti,

nebot’ jejich Usta jsou mala. Tento zplsob CiSténi zubl je podstatny, protoze déti maji
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tendenci k onemocnéni dasni, vhodné je zacit uz od Sesti let. K ¢isténi zubu je vhodny
sttedné tvrdy kartacek s malou hlavou a nylonovymi $tétinami. Na kartacek je nutné
nanést jen malé mnozstvi pasty, nebot” dité vétSinu pasty spolkne (Selikowitz, 2005).
Stitna 714za

Stitnd Zlaza produkuje hormon tyroxin, ktery se dostava do krve. U jedincil
s Downovym syndromem miize byt piitomna hypotyredza (nedostatek tyroxinu v Krvi)
Jiz pti narozeni (vrozend) nebo se vyviji pozd¢ji (ziskand). Pti¢iny, projevy a dusledky

téchto dvou forem hypotyreozy se lisi.

Vrozena hypotyredza — vyskytuje se u jednoho ze 150 déti s Downovym syndromem.
Pticinou je Spatny vyvoj Stitné zlazy plodu. Nutné je vcasné zjisténi a lécba ihned
po narozeni. Pti nedostatku tyroxinu v prvnich dvou letech zivota, kdy se mozek jesté
dale vyviji, mize dojit k trvalému poSkozeni intelektu. Neléena vrozend hypotyredza
muze u ditéte s Downovym syndromem zplsobit vys$si stupeit mentalniho postiZzeni.
Hypotyredza se projevuje Spatnym piijimanim potravy, zacpou, plactivosti a spavosti.
Je snizeny svalovy tonus a opozd'uje se vyvoj. Hypotyredza se zjist'uje ihned po narozeni
na zaklad¢ krevniho testu. LéCba vrozené hypotyredzy je provadéna po cely zivot

na zéklad¢ peroralniho podani chybéjiciho hormonu.

Ziskana hypotyredza — postihuje ptiblizné 30 % jedincti s Downovym syndromem. Tato
forma poruchy vznik4 v disledku onemocnéni, které se oznacuje jako Hashimotova
tyroiditida (chronicky zanét S§titné zlazy). Hashimotova tyroiditida je autoimunitni
choroba, ktera se vytvari, pokud organismus vytvaii protilatky proti Stitné zlaze.
Protilatky cirkuluji v krvi a postupné ni¢i zlazu, coZ vede k tomu, Ze hladina tyroxinu
v krvi klesa. Je to nejCastéjSi pficina ziskané hypotyredzy i u jedincth, ktefi netrpi
Downovym syndromem. Prvnim pfiznakem u déti byva pomaly rast. U dospélych patii
K nejcastéjsim piiznakim slabost, sucha drsna kize, otoky kolem o¢i, zacpy, poruchy
paméti, Spatna odolnost vic¢i chladnému pocasi. Pokud se choroba neléci, mize dojit
k onemocnéni srdce nebo ke zhorSeni mentalniho postizeni. Pokud se za¢ne hypotyredza
rozvijet po druhém roce zivota, je nutné podat hormon tyroxin. Lécba probiha cely Zivot.
V 19. stoleti se n¢ktefi 1ékati domnivali, Ze Downiv syndrom je zplisoben nedostatkem
tyroxinu, coz ale neni pravda. Lidem s Downovym syndromem obvykle funguje Stitna

zlaza normalné (Selikowitz, 2005).
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Duodenalni atresie

Duodenalni atresie se vyskytuje u 10 az 15 % déti s Downovym syndromem.
Pii duodenalni atresii dochéazi k zGzeni dvanactniku (duodena) (Selikowitz, 2005).
Vrozenou poruchu priichodnosti duodena je mozné prenatalné zjistit az po 20. tydnu
gestace. Chorobu je mozné potvrdit pomoci ultrazvuku. Novorozenci jsou operovani
prvni den po narozeni. Obvykle je mozna primarni anastomoza. Stejné ucinny
a bezpecny je laparoskopicky ptistup. U novorozence s duodenalni atrésii se v pribéhu
prvnich hodin zivota dostavuje zvraceni se zlu¢ovym obsahem (Mihal, MiSuth, Maly
a kol., 2016).
Hirschsprungova nemoc

wHirschsprungova choroba je skupina vrozenych onemocnéni strevniho
nervového systému, kterd je charakterizovana chybénim ganglii submukdzniho
Meissnerova a myenterickeho Auerbachova plexu.* (Mihal, Michalkova, Maly a kol.,
2009). Neptitomnost gangliovych bunék je spojovana se zbytnénim parasympatickych
nervovych vlaken s pozitivni reakci na prukaz acetylcholinesterazy. Tato choroba
se vyskytuje u 1z 5 000 Ziveé narozenych déti, vyssi vyskyt je u sourozenct déti s Giplnou
absenci parasympatické inervace tlustého stfeva. Hirschsprungova nemoc je spojovana
s neurologickymi, kardiovaskuldrnimi, urologickymi a stfevnimi anomaliemi. Downtv
syndrom je az v 10 % asociovan s Hirschsprungovovou nemoci. Patogeneze nemoci
je urovana porusenou kraniokaudalni migraci gangliovych bun€k v obdobi mezi 4. az
12. gestatnim tydnem. Postizeny jsou ruzn¢ dlouhé tseky stfeva podle rozsahu
patologické parasympatické inervace. Projevy mohou nastat béhem nékolika hodin
po narozeni, bficho je vzedmuté, dit€ zvraci 1 Zlu¢. Objevuje se 1 porucha krmeni
a pii fyzikalnim vySetfeni nalez tésného analniho svérace s prazdnym rektem. Obvykle
byva Hirschsprungova nemoc zjiSt€éna az v batolecim obdobi. U vétSiny déti
je Hirschsprungova nemoc zjisténa do veéku 2 let. U déti se vykytuje chronicka zéacpa,
velké prominujici bficho s hmatnymi skybaly, neprospivani, porucha ristu, porucha
vyprazdnovani, meteorizmus, enterokolitida (Mihal, Michalkova, Maly a kol., 2009).
Zacpa

Zacpa u déti s Downovym syndromem souvisi s nizkym napétim btisnich svali.
Je vhodna l1écba pomoci projimadel. Je nutné, aby déti s Downovym syndromem mély
Vv jidelni¢ku dostatek ovoce, zeleniny a vlakniny. Obili, obilné vyrobky z loupanych zrn,

jako je bila mouka, loupand ryze, bilé té€stoviny je vhodné nahradit celozrnnymi
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potravinami. Détem s Downovym syndromem, ktefi trpi zacpou by mélo byt provedeno
vySetieni, které vylou¢i mozny nedostatek tyroxinu (Selikowitz, 2005).
Leukémie

Leukémie je nadorové onemocnéni krevnich bunék, obvykle bilych krvinek.
Pii leukémii vznikaji v kostni dieni tzv. atypické blasty, které se nekontrolovatelné
mnozi a zamezuji tak kostni dfeni, aby tvofila zdravé krevni butiky. Po urcité dob¢ se
usazuji v organech jako jsou lymfatické uzliny, jatra, slezina, centralni nervovy systém,
varlata, kiize. ZasaZeny organ piestava plnit svoji funkci (Sramkova, 2016). Leukemie
se u déti s Downovym syndromem vyskytuje 15 - 20x castéji nez u zdravych déti.
V dospélosti uz tak velky rozdil neni. Akutni leukémii onemocni pfiblizné jedno az dvé
procenta déti s Downovym syndromem. Leukémie se vyskytuje pfedev§im v prvnich
pcti letech Zivota, a to akutni megakaryocytarni leukémie. Deset procent déti
s Downovym syndromem m4 po narozeni transientni myeloproliferativni reakei, kterou
neni mozné odlisit od akutni leukémie. U déti se vyskytuje hepatosplenomegalie,
trombocytopenie, leukocytoza s blasty v periferni krvi a vyssi procento blastl ve dieni,
blasty jsou piivodem z megakaryocytt. Do 3 mé&sict reakce vétSinou samovolné odezni
bez 1écby. U 30 % déti s Downovym syndromem se po 1 aZ 3 letech rozvine akutni
megakaryocytarni leukémie. Déti s Downovym syndromem a myeloidni leukémii
bez Downova syndromu, nebot” se u nich ¢asté&ji vyskytuji toxické komplikace. U déti
starSich 5 let  se vyskytuji typy AML, které se nelisi od déti bez Downova syndromu
a jejich prognéza je velmi $patna kviili nizké toleranci intenzivni chemoterapie. Cast&ji
se také¢ u déti s Downovym syndromem vyskytuje ALL. Jejich leukémie nema
charakteristické cytogenetické zmény a vysledky jeji 1écby jsou horsi nez u déti bez
Downova syndromu kviili vy$§imu vyskytu toxickych relapst (Stary, 2010).

K rozvoji leukémie mohou piispét geneticke faktory, faktory imunologické a vliv
neptiznivého prostfedi (radioaktivni prostedi, chemické latky) (Sramkova, 2016). Mezi
hlavni ptiznaky patii infekce, horecka, ztrata chuti K jidlu, unava, tvorba modfin,
krvaceni, oteklé lymfatické uzliny, no¢ni poceni, problémy s dychanim, bolest v kostech
a kloubech (Seth, Singh, 2015). Ugelem 1é¢by leukémie je dostat pacienta do remise,
coz je stav, kdy v kostni dfeni nejsou nadorové bunky (atypické blasty). Zakladem l1écby
je chemoterapie pomoci cytostatik. Mezi nezddouci ucinky chemoterapie patii
vypadéavani vlasl, nevolnost, zvraceni, prijem, zacpa, bolesti v krku a dutin€ ustni,

unava, slabost, krvaceni z nosu, snadné tvorba modfin, neutropenie (sniZeni poctu bilych

47



krvinek). Dalsi formou 1é¢by leukémie je radioterapie — ozafovani. DalSim Ié¢ebnym
postupem byvé transplantace kostni diené, podpirnd 1é¢ba. Podplrna 1écba zahrnuje
transfuzi krevnich derivati, prevenci a 1é¢bu infekénich komplikaci, vyzivu
a rehabilitaci (Sramkova, 2016).

Klinefelteriv syndrom je nej¢astéj$i chromozomalni aberace. Postizeny
ma karyotyp 47, XXY, vyjimecné ma jiny karyotyp (mozaika 46, XY/47, XXY, 48,
XXXY, 48 XXYY, 49 XXXXY). Vysetfeni karyotypu se vétSinou provadi z Krve.
Ke wvzniku aneuploidie dochazi obvykle v pribéhu vyvoje pohlavnich bunck
mechanismem meiotické nondisjunkce, vyjimeéné¢ v prabéhu ranych stadii
embryogeneze. Incidence je 1:500 zivé narozenych chlapci. VSichni jedinci
s Klinefelterovym syndromem nejsou v prub&hu zivota diagnostikovani. Pfiblizné 10 %
je diagnostikovano prenatalng, 25 % v prib&hu zivota, 65 % neni zjisténo vibec. Mezi
Casté¢ divody, které smétuji k diagndze, patii infertilita, gynekomastie, projevy
hypoandrogenizace ¢i opozdéna puberta. Klinickym ptiznakem Klinefelterova
syndromu byva palpa¢ni nalez malych tuhych varlat vétSinou pii obvykle vyvinutém
zevnim muzském genitdlu. Poruchou rlstu testes byvaji degenerativni zmény
seminiformnich kanalki. Vysledkem byva azoospermie a infertilita. Pacienti jsou vyssi
postavy, coz je dusledkem pfitomnosti nadpocetného pohlavniho chromozomu a treti
kopie SHOX genu, ktery ma zasadni tGlohu v ristu dlouhych kosti. Leydigovy bunky
jsou vyvinuty, pacienti maji tedy zachovanou produkci androgenti, kterd je vétSinou
dostacujici pro zacatek puberty s riznym stupném spontanniho rozvoje sekundarnich
pohlavnich znakti. Muzi s Klinefelterovym syndromem maji vétsi riziko vzniku
karcinomu prsu, ktery souvisi se zménou hladin pohlavnich hormoni (zvySeny pomér
estradiol/testosteron) a pfitomnosti gynekomastie. Jedinci s Klinefelterovym
syndromem maji vyssi riziko rozvoje autoimunitnich onemocnéni (Sjogrentiv syndrom,
systétmovy lupus erythematodes, Addisonova choroba, diabetes mellitus 1. typu,
roztrousena skler6za, revmatoidni artritida, autoimunni hypotyredza). Riziko
autoimunit je spojovano s karyotypem a se vztahem chromozomu X Kk imunitnimu
systému. Chlapci s Klinefelterovym syndromem maji normalni 1Q, zmény byvaji
Vv kognitivnich funkei, vyskytuji se poruchy soustfedéni, horsi verbalni skore, dyslexie,
zvySend impulsivita. Pacienti maji normalni nebo sniZzenou hladinu testosteronu, vysoké
séroveé koncentrace gonadotropind, estradiol byva normalni ¢i mirn€ zvySeny, maze byt

pfitomna anémie. Zakladem 1éEby je androgenni substituce. Androgeny netesi problém
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s fertilitou, proto se vyuziva metoda asistované reprodukce. Androgenni substituce fesi
ptiznaky hypogonadismu

a je 1 prevenci dalSich nasledkti ve formé osteoporédzy ¢i kardiovaskularnich problémd.
Metody asistované reprodukce s pouzitim vlastnich spermii pacienta pomahaji
s fertilitou, jejich uspéch je vSak podminén na pokrocilosti degenerativnich zmén

V testes, které rychle postupuji s vékem (Vesely, 2017).

V soucasné dobé¢ srde¢ni chirurgie, vakcinace, antibiotika, tyreoidalni hormony
a antikonvulziva (napt. Vigabatrin) vyrazné zlepsily kvalitu zivota a stiedni délku zivota
jedincti s Downovym syndromem. Primérna délka zivota, kterd v 60. letech 20. stoleti
byla sotva 30 let, nyni dosahuje vice nez 50 let. Soucasna vcasna rehabilitace umoznila
lepsi socializaci. U pacienti se vSak stale projevuje detekce bolesti, spankova apnoe,
deprese a prevence piedCasného starnuti. Klinické studie zaméiené na zlepSeni
kognitivnich funkci byly dosud klamavé. Vétsina z nich spoléhala na doplnéni vitaminQ
nebo stopovych prvki. Navzdory zapojeni lékafd je zpusob, jakym se tyto studie
provadély, do jisté miry sporny kvili klinické variabilité a omezenému poctu pacientd,
ktefi jsou ochotni se do testt psychologickych zapojit (Bennett, McClelland a kol.,
1983).
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8 Vyvoj ditéte s Downovym syndromem

Selikowitz (2005) uvadi, Ze ,,dité s Downovym syndromem se vyviji cely Zivot.
Od doby, kdy se narodi, je zavislé s veskerymi svymi potiebami na rodicich, kazdy dalsi
rok je jeho vyvoj télesny, intelektudlni a emocionalni zdatnéjsi. Na rozdil od ostatnich
déti vyvoj déti s Downovym syndromem probihd stale. Déti s Downovym syndromem
se vyvijeji razné, nékteré pomaleji, jiné rychleji (viz tabulka 3). Lidé s Downovym
syndromem jsou schopni se ucit novym vécem i v pozdé&jsim veku. V dospélosti lidé
s Downovym syndromem mohou udélat velky pokrok a naucit se nové dovednosti
podstatné pro samostatny zivot. Vyvoj reguluje mozek. Na zéklad¢ odlisného mozku
je u déti s Downovym syndromem méné efektivni proces uceni. Divky s Downovym
syndromem se vyvijeji o néco rychleji nez chlapci (Selikowitz, 2005).

Tab. 3 Hlavni vyvojova stadia (Selikowitz, 2005).

Downiiv syndrom Normalni vyvoj

Hruba motorika

sedi bez pomoci 11 6-30 6 5-9 meésict
meésicli | mésicti | mésicl

Leze 12 8-22 9 6-12 mésict
meésicll | mesicl | mésich

stoji 20 1-3Y, |11 8-17 mésici
mésicti | roku mésicu

chodi bez pomoci 2 1-4 14 9-18 mésict
mésice | roky mésicl

Jazyk a re¢

prvni slovo 23 1-4 12 8-23 mésich
mésici | roky m¢ésicl

dvouslovné véty 3roky |2-7,5 2 roky | 15-32 mésicu

roku

Sebeobsluzné dovednosti

opétuje usmev 3 1,5-5 1,5 1-3 mésice
mésice | mesic | mésice

ji rukama 18 10-24 |10 7-14 mésict
mésici | mesici | mésicll

pije ze Salku (bez pomoci) | 23 12-32 | 13 9-17 mésict
mésici | mesici | mésicll

pouziva lZici 29 13-39 |14 12-20 mé&sict
mésici | mesici | mésici

chodi na no¢nik 3Y, 2-7let | 19 16-42 meésict
roku meésict

obléka se (bez zapinani) | 7%4 3,5-8Y4 | 4roky | 3Y4-5let
roku roku
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8. 1 Novorozenec (prvni mésic Zivota)
Vyvoj hrubé motoriky
U novorozence s Downovym syndromem se vyskytuje nizsi svalovy tonus.
Pti roztazeni nohou neklade takovy odpor jako normalni dité. Vleze na zadech rozklada
nohy jako zéba. Pokud lezi na bfichu, nohy ma natazené v prodlouzeni trupu a zadecek

ma o néco plossi nez normalni déti (Selikowitz, 2005).
Vyvoje jemné motoriky

Novorozenci s Downovym syndromem mivaji zatnuté ruce v pést. Maji
tzv. uchopovy reflex — vSe, co vlozi do rukou, pevné uchopi. Nejedna se o védomou

reakci. Dé&ti ovladaji ruce Spatné (Selikowitz, 2005).
Osobnostni a socidlni vyvoj

Osobnostni a socialni vyvoj u novorozencti s Downovym syndromem
je individudlni. Nékteré déti s Downovym syndrome hodné spi, vzbudi se pouze
na krmeni, naopak jiné déti s Downovym syndromem jsou velmi ¢ilé a vétSinu casu jsou
vzhiru. Nékteré déti s Downovym syndromem bez jasného divodu placou. Kiik déti
s Downovym syndromem je jemny, nebot’ mezizeberni a bfisni svaly maji maly tonus.
Pii placi dochazi k tomu, zZe tyto svaly tla¢i vzduch z hrudniku ven. Z podobného

duvodu se to objevuje u sani a krmeni, které muze trvat delsi dobu (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jazyka a tfeci

Novorozenci s Downovym syndromem dobfe reaguji na zvuky. Casty je u nich
tzv. Morouv reflex — pokud slysi hlasité¢ zvuku, roztdhne ruce od sebe a poté je opét
pfitahne k sobé a soucasné pokréi nohy. Miminka s Downovym syndromem reaguji
na fe¢. Pokud rodi¢ za¢ne na dité¢ mluvit, dité prestane délat nahodné pohyby. Pokud
rodi¢ ptrestane mluvit, dité na to reaguje riznymi zvuky, zaéne pohybovat rty, rychleji
pohybovat koncetinami. Pokud rodi¢ na dit€¢ s Downovym syndromem mluvi, je vhodné,
aby na chvili rozhovor pferusil a dal mu ¢as na ,,odpovéd™ (Selikowitz, 2005).

U novorozenct s Downovym syndromem je velmi dilezita blizkost rodi¢t, pocit
bezpeci, uspokojeni potieb jidla, tepla. Dale pottebuji vidét tvar svych rodici

(Selikowitz, 2005).
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8.2 Prvni rok (od jednoho mésice do jednoho roku)

V tomto obdobi udé€la dit€ s Downovym syndromem veliké pokroky ve svém

vyvoji. Nejvice byvaji rozvinuty jeho reakce na okolni svét (Selikowitz, 2005).
Vyvoj hrubé motoriky

Piiblizné v ptl roce Zzivota byva hruba motorika pomaleji rozvinuta kvuli
nizkému svalovému tonu. Na konci prvniho roku je dit¢ s Downovym syndromem
schopné samo a bez opory sedét. Pokud je polozeno na bticho, ma aktivni snahu 1ézt

(Selikowitz, 2005).
Vyvoj jemné motoriky

Okolo Sesti mésicu se dit¢ s Downovym syndromem natahuje po predmétech
kolem sebe, které vklada do ust, tfepe a boucha s nimi. V tomto obdobi se zlepSuje
uvédoméla prace rukou, dité se u¢i s predméety manipulovat a objevovat jejich vlastnosti.
Na konci prvniho roku Zivota dokaze piedméty drzet obéma rukama, predavat z jedné
ruky do druhé a sebrat pomoci prsti malé predméty. Na konci prvniho roku je dité
s Downovym syndromem schopno dotvaiet pojem objektu. Pokud ditéti zmizi né&jaky

predmét, za¢ne ho hledat (Selikowitz, 2005).

Osobnostni a socialni vyvoj

Béhem prvniho roku se u dit¢ s Downovym syndromem vyrazné zvySuje
schopnost reagovat na okoli. Ve dvou az tiech mésicich dité€ rozpoznava zndmé tvare
a pii pohledu na n¢ se zeSiroka usmiva. Na konci tohoto obdobi byva dité pribojnéjsi,
urputnéj$i, odporuje, pokud mu nékdo bere néjaky predmét. V tomto veéku je dite

schopno pit ze $alku, pokud mu ho n¢kdo drzi (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jazyka a feci

Dité s Downovym syndromem se v tomto obdobi dorozumiva pomoci vykiikda.
V tomto vyvojovém obdobi jsou rodi¢e schopni na zakladé place urcit, zda ma dité hlad,
je pocurané ¢i unavené. U ditéte s Downovym syndromem se okolo Sestého mésice

projevuje hlu¢né Zvatlani. Je to jeden z druht, jak se dité ptipravuje na fe¢ (Selikowitz,
2005).
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Kognitivni vyvoj

Od Sesté¢ho mésice zacind dit¢ s Downovym syndromem zfetelnéji myslet,
pamatovat si, rozliSovat znamé tvare, uvédomovat si skutecnost, ze predmét, ktery

zmizel ze zorného pole, nezmizel docela (Selikowitz, 2005).

8.3 Druhy rok (od jednoho roku do dvou let)

Ve druhém roce zivota se u ditéte s Downovym syndromem rozviji pohybové

schopnosti. Velmi nerovnomérné se rozviji fec a zru¢nost (Selikowitz, 2005).
Vyvoj hrubé motoriky

V tomto obdobi se dité s Downovym syndromem posune od samostatné¢ho sezeni
pres lezeni az dokonce ke stani. VétSina déti jesté nechodi bez pomoci az do zacatku
dalsiho roku. Nekteré déti s Downovym syndromem neprojdou stddiem lezeni a zacinaji
rovnou chodit. Déti s Downovym syndromem tahaji nohy za sebou a posunuji
se doptfedu pomoci rukou, coz zpusobuje nizky svalovy tonus v dolnich koncetinach.

Nékteré déti ,,valeji sudy®, aby se posunuly z mista na misto (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jemné motoriky

Pted zacatkem druhého roku dité s Downovym syndromem dokaZe sbirat malé
predméty a ukazovat na né¢ ukazovackem. Vyuziva tzv. uchop Spetkou, tj. uchopeni
drobného predmétu pomoci ukazovacku a palce. Dité se v této fazi nauci soucasné
predmét drzet a pustit ho. Obcas se déti s Downovym syndromem v této fazi pozastavi.
Dité poté hazi nebo vrha riznymi predméty, tato etapa byva u vétSiny déti s Downovym
syndromem dlouha. V tomto obdobi se ne doporucuji hry, které vyzaduji dovednosti
jemné motoriky (Selikowitz, 2005).

Osobnostni a socialni vyvoj

V tomto obdobi déti s Downovym syndromem negativné reaguji na cizi osoby
a mohou zacit i plakat nebo se mohou tisknout k matce. Po urcité dobé€ si zvykne a bude
reagovat ptatelsky a pfirozené. Na konci druhého roku dit¢ s Downovym syndromem

se dokaze samostatné napit z ¢aste¢né plného salku a jist rukama (Selikowitz, 2005).
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Vyvoj jazyka a feci

Ve druhém roce dit¢ s Downovym syndromem za¢ina rozumét jazyku. Rozumi
jednotlivym predmétiim, k cemu slouzi, naptiklad 1zicku dava do ust, hieben na hlavu.
Kolem druhého roku dit€¢ s Downovym syndromem fekne své prvni slovo, coz patii
k jednomu z vyvojovych mezniki, ktery mize nastat v nejdelSim ¢asovém rozmezi.
Za slovo se povazuje jakékoliv seskupeni zvuku, které dit¢ pouzije konzistentné
a spravn¢. Osvojovani novych slov je mozné rozvinout ,,referencnim divanim®, tj. dité
sleduje pfedmét a rodic jeho pohled, aby odhalil, co jeho pozornost upoutalo. Nasledné
rodi¢ predmét, na ktery se oba divaji, pojmenuje. Na zéklad¢ toho se dité u¢i pojmenovat

predmét (Selikowitz, 2005).
Kognitivni vyvoj

Na konci druhého roku ma dit€¢ s Downovym syndromem ucelenégj$i pfedstavu
o predmétech. Dité chape tvar predmétu, napt. dokdze vkladat kulaté predmeéty
do kruhovych otvorii. Pofad bouchd do predméti a strka si je do pusy. Lépe chape,
ze skryté predméty neprestdvaji existovat a snazi se je hledat. Uvédomuje si,
ze predméty se daji vyuzivat také jako nastroje. Lépe chape souvislost mezi ¢innosti
a nasledkem. Naprtiklad stahuje ze stolu ubrus, aby ziskalo pfedméty, na které¢ nemtze

dosahnout (Selikowitz, 2005).
8.4 Batole (od dvou do tfi let)
Pokud je dité schopno chodit, dél& tim velké kroky smérem k vétsi samostatnosti.
Dité by m¢lo byt schopno brat pfi ¢innostech ohled na druhé (Selikowitz, 2005).
Vyvoj hrubé motoriky

V tomto obdobi u ditéte s Downovym syndromem dochazi k velkému rozvoji
hrubé motoriky, coz vede k tomu, Ze je dité aktivni a zvidavé, ma vSak malou piedstavu
o moznych nebezpecich. Ke konci tfetiho roku dité s velkou jistotou ovlada chtzi, pokud
dité n¢kdo drzi za ruku, dokdze jit i po schodech. Ve tfech letech byva u ditéte rozvinuta

koordinace, dokaze sedét na malé zidli, kopnout do mice (Selikowitz, 2005).
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Vyvoj jemné motoriky

V tomto véku je mozné dité¢ s Downovym syndromem snadno vyrusit od néjaké
¢innosti a neni schopno se na dany kol sousttedit del$i dobu. Nejedna se vsak
o hyperaktivitu, ale o vyvojovou nezralost. Dité v tomto obdobi jiz nehazi, netluce,
netfepe a nestrka do pusy ruzné piedméty. Jedinec s Downovym syndromem v tomto
obdobi zvladne slozit jednoduchou stavebnici, skladanku, stavét véze z nékolika kostek.
Na konci tietiho roku zvladne ptelévat tekutinu z jednoho hrnku do druhého bez vyliti.

V tomto obdobi ma dité snahu napodobovat své rodi¢e (Selikowitz, 2005).
Osobnostni a socidlni vyvoj

V tomto obdobi dité prochazi etapou tzv. negativismu, vSechno popira. Touto
etapou si dité zvySuje sebevédomi. Dit€¢ miize mit i zdchvaty vzteku. VSechny ¢innosti
si chce délat samo. Velmi Casto se objevuji ndhlé¢ zmény nélady, v uréitou dobu ma dité
zachvat, za okamzik je opét milé. Déti s Downovym syndromem maji obvykle problémy
s kousanim, a proto upiednostiiuji mekei jidla. Kolem poloviny tietiho roku zvladnou
1 tuzsi stravu. Nékteré déti s Downovym syndromem do péti az Sesti let nechtéji kousat

maso. Od tficeti m&sich je vhodné dité ucit chodit na no¢nik (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jazyka a feci

V pribéhu tretiho roku dochazi u ditéte s Downovym syndromem k velkému
rozvoji jazyka a feci. Lépe rozumi a na zadost pfinese znamé véci. Na konci tietiho roku
spojuje dve slova do véty. Zatim uziva jednoduché véty, presto se jedna o velky pokrok
ve schopnosti vyjadfit se. Prvni véty jsou obvykle sloZzeny z podstatného jména
(podmétu) a slova, které nese vyznam d¢je (napt. ,tata jde®, ,tata pa pa“). U déti
s Downovym syndromem byva jazykovy vyvoj opozdén oproti zdravym détem. Pokud
ma dité se syndromem potize s jazykem, je vhodné vyhledat logopeda. Ditéti mutize
pomoci tzv. znakovani. Znak je pro dité jasn€jSi nez slovo. Vyuzitim znakt se dité
uklidni, zlepsi své komunika¢ni schopnosti a ukotvi si pfedpoklady pro osvojeni jazyka.
VétSina déti se prostiednictvim znakové fe€i nauc¢i mluvit zietelngji a pozdéji znaky
pfestanou Uplné pouzivat. Malym détem pomaha tzv. Makaton, tj. systém jednoduchych
grafickych symbold a znakt, které doprovazeji fe¢. Znaky jsou odvozeny z britské
znakoveé feCi pro neslySici. Déti se na zacatku uci znaky, které jsou potfebné

pro kazdodenni komunikaci, napt. susSenka, piti, toaleta (Selikowitz, 2005).
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8. 5 Predskolak (od tii do péti let)

V tomto obdobi se dit¢ s Downovym syndromem zacind radovat ze spole¢nosti
jinych déti. Od svych vrstevniki a od rodi¢t se uci délit o véci. V tomto véku zkusenosti

ziskava piedevsim od svych vrstevnikt (Selikowitz, 2005).
Vyvoj hrubé motoriky

V tomto obdobi ma dit€¢ jiz zcela vyvinutou hrubou motoriku. Umi chodit
po schodech. Nejdiive chodi vzdy stejnou nohou a od péti let pti chlizi po schodech
nahoru nohy stiida. Od sedmi let to zvladne smérem dold. Ve tiech a ptl letech si umi
prinést zidli ke stolu a posadit se. Hazi a kope do mice s velkou presnosti. Do péti let
velmi dobfe zvlada koordinovat pohyb pii béhu, vyhnout se piekdzkam. V tomto véku

se vétSina déti naudi jezdit na tiikolce (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jemné motoriky

Do tfi let se dit¢ s Downovym syndromem nauci otvirat vicko od sklenice,
dle predlohy nakreslit svislou a vodorovnou ¢aru, po jedné obracet stranky. Ve ¢tyfech
letech zvlada navlékat koralky. Rad uklizi hracky, pokldda malé pfedméty do krabice,
peclivéji sklada skladanky, stavi véze z kostek. Do péti let Zivota se dité nau¢i nakreslit
kolecko (Selikowitz, 2005).

Osobnostni a socialni vyvoj

Mezi tfetim a Ctvrtym rokem se dit€¢ s Downovym syndromem zklidni, byva
samostatnéj$i. Vyzaduje velkou trpélivost s hygienickymi navyky. Ve Ctyfech letech
zvlada jist samostatné u stolu. Pomoc pottebuje jen s krijenim jidla. Lépe snési
vrstevniky, ale stale upfednostiiuje vlastni hry nez hry s ostatnimi. Dit¢ s Downovym
syndromem se ve tfech az ¢tyfech letech bez problémi odpoutdva od rodict, je mozné

je tady dat do matetské skolky (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jazyka a feci

Predskoldk se syndromem zvladne fici, jak se jmenuje a zvldd4d pojmenovat
mnoho predmét. Pouziva delsi véty, zdjmena, pfidavna jména a ptislovce. V tomto
obdobi stale déla gramatické chyby, nékterd slova vyslovuje Spatné nebo je vynechava

ve vétach. Zaméiuje hlasky a nckteré ze slov vypousti. V tomto obdobi dokéaze
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o 24

dialogem. Poklada otazky typu ,,co, neuziva jesté otazky typu ,.kde®, ,kdo®, ,,proc*

(Selikowitz, 2005).
Kognitivni vyvoj

V tomto obdobi se u déti s Downovym syndromem zlepSuje pamét’, zvladnou
opakovat kratké ¢iselné fady. Zacind rozumét velikostem, chape rozdil mezi velkym
a malym. Na problémy a feSenim zacina vice pfemyslet, uz nepouziva metodu ,,pokus-
omyl“. Napftiklad pti skladani skladanek dité€ konkrétni dil pred umisténim nalezité otoci

(Selikowitz, 2005).

8. 6 Skoldk (od péti do dvanacti let)

V tomto obdobi si dit¢ s Downovym syndromem rozviji pfedstavu o vlastnich
schopnostech. Schopnost plnit $kolni povinnosti vede dité k vétsi sebejistoté,

coz ovliviigje i jeho schopnost vytvaret socialni vztahy (Selikowitz, 2005).
Vyvoj hrubé motoriky

Hrub4d motorika se na prvnim stupni zadkladni Skoly u ditéte s Downovym
syndromem stale upevnuje. Svalovy tonus se zvySuje, klouby ztraceji abnormadlni
hybnost. Do deseti let je dit€ schopné Splhat, houpat se na houpacce, klouzat
se na klouzacce, chytat mi¢. U déti se zvysuje sila, koordinace a vytrvalost (Selikowitz,
2005).

Vyvoj jemné motoriky

Do deseti let je primérné dit€¢ S Downovym syndromem schopné jasné nakreslit
lidskou postavu, jednoduchy obrazek domu. Piesnéjsi a rychlejsi byva skladani papiru,
sttihani, navlékani a vystfihovani. Mezi desatym a dvanactym rokem je dit¢ schopné

naucit se n¢kolik pismen abecedy a rozpoznat a napsat ¢islice (Selikowitz, 2005).
Osobnostni a socialni vyvoj

Déti s Downovym syndromem byvaji v kazdodennich ¢innostech a v socialni
oblasti zdatn€j$i, nez bychom ptedpokladali dle jejich intelektualnich schopnosti.

Od deseti let zvladne dit¢ pouzivat ntiz ke krajeni. V oblékani je samostatnéjsi,
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ale pomalejsi. Na konci desatého roku zvlada zapindni knofliki, ucesat se, vycistit

si zuby, vysmrkat se a samo se vykoupe ve van¢ (Selikowitz, 2005).
Vyvoj jazyka a feci

Béhem skolni dochazky se fec ditéte zlepSuje, byva zietelnéjsi a uziva delsi véty.
Slovni zasoba ditéte S Downovym syndromem do dvanacti let obsahuje ptiblizné 2 000
slov. Pred cizimi lidmi byvaji déti s Downovym syndromem stydlivéjs$i a malomluvni,
Vv rodinném prostiedi vSak hovornéjsi a pokladaji mnoho otazek. Mezi Sestym a sedmym
rokem pokladaji otazky typu ,,kde* a ,.kdo*, v deseti letech pokladaji otazku typu ,,proc*.

Jazyk u déti s Downovym syndromem byva velmi proménlivy a u vétSiny déti zaostava

za ostatnimi vyvojovymi oblastmi (Selikowitz, 2005).
Kognitivni vyvoj

V tomto obdobi byva dit¢ s Downovym syndromem v mysleni velmi konkrétni
a véci doslovné chape. Selikowitz (2005) v tomto obdobi dit¢ s Downovym syndromem
charakterizuje takto: ,, Veri, Ze priciny jsou motivacni: napriklad jablko pada ze stromu,
protoze chce. Okolni svet vidi ve sveétle vnitrniho modelu svéta, bez modifikace
na zakladeé viastni zkuSenosti (napriklad: capi nosi deti, ke kazdému chodi Jezisek).
Pravidla chape rigidné, miize byt zmatené flexibilitou nebo vyjimkami.* (Selikowitz,
2005).

8.7 Dospivani

Obdobi dospivani je naro¢né jak pro rodic¢e normalnich déti, tak pro rodice déti
s Downovym syndromem. U vétSiny adolescentli s Downovym syndromem ptichazi
telesné zmény ve stejném veéku jako u normalnich déti (Selikowitz, 2005). Selikowitz
(2005) popisuje rozdilnost dospivani takto: , Pri Downové syndromu vSak
K hormondlnim zméndm a souvisejicim fyzickym a emociondlnim projeviim dochdzi
u ditéte, které neni intelektualné zralé a u kterého nenastava prudky vyvoj abstraktniho
myslent, ktery je pro normalni pribéh dospivani charakteristicky.” Adolescenti
s Downovym syndromem proZivaji pubertalni zmény v primérné stejném véku jako
jedinci bez syndromu. Také pubertalni vyvoj adolescentd probihda dle normalniho
vzorce. Hmotnost ditéte je nutné pravideln¢ kontrolovat, protoze pravé obdobi puberty
muze byt poc¢atkem obezity u déti s Downovym syndromem. Starsi déti s Downovym

syndromem mohou navstivit lazeniské pobyty s programem pro sniZzeni nadvéhy,
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vitomto prostiedi ziskaji pocit vzajemné podpory a povzbuzeni 1 moznost
pro spolecenské vyziti. Vhodné pro déti s Downovym syndromem je tfeba plavani nebo
pohyb pii hudbé (aerobik). VétSina jedincl s Downovym syndromem do puberty
nevyuziva mydlo kvili suché pokozce, v puberté je mydlo dulezité. Po koupeli
je vhodné pouzit zvlhcujici krém s glycerinem zabranujici vysuSovani pokozky

(Selikowitz, 2005).

8. 8 Dospélost

Jedinci s Downovym syndromem se dozivaji vysokého véku ve zdravi. VéEtsina
zZ nich zije do padesati, Sedesati let. To, jaky jedince v dospélosti bude, zavisi na povaze
ditéte, vychové, inteligenci a na konkrétnich okolnostech, s kterymi se jedinec
Vv dospélosti setkd. Mezi dospélymi jedinci s Downovym syndromem jsou velké rozdily
v povaze i schopnostech. Vzdy budou potiebovat vétsi pomoc nez primérny ¢lovek.
Obvykle potiebuji pomoc s finanénimi zalezitostmi, pii jednani s utady, pfi komunikaci
S lidmi. VétSina dospélych jedincii s Downovym syndromem je schopna do urcité miry
si obstarat sv¢é vlastni potfeby a pottebuji spi§ stfedni nez stdlou péci. Dospéli jedinci
s Downovym syndromem by mé&li mit stejnou svobodu jako ostatni dospéli. Pokud
je dospély s Downovym syndromem schopen provadét ve vlastnich zaleZitostech
kvalifikovana rozhodnuti, rodi¢e mu nejlépe pomohou, tim, Ze jeho nezavislost piijmou.
V ptipadé, kdy dospély jedinec s Downovym syndromem neni schopen zvladat vlastni
zélezitosti, je nutné jim poskytnout uréitou formu ochrany. V Ceské republice jsou
obvykle dospéli jedinci s mentalnim postizenim, ktefi nezvladaji kvalifikovana
rozhodnuti, zbaveni zpusobilosti k pravnim tkonim. Soud urci opatrovnika a predlozi
rozsah opatrovnickych prav a povinnosti. V piipadég, ze se zlepsi duSevni stav jedince,
je mozné pozadat o vraceni zptsobilosti k pravnim tkoniim. Navrh na toto vraceni miize
podat 1 jedinec, ktery byl zplsobilosti zbaven. Lidé s mentalnim postizenim mohou
pracovat Vv otevienych pracovistich, v chranénych pracovistich, v centru pracovni

terapie (Selikowitz, 2005).
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9 Socialni péce a sluzby

Socialni sluzby poskytuji podporu, opatieni, pomoc, ktera vychézi z potteby fesit
tézkou zivotni situaci lidi s postizenim. Pokud jedinec neni schopen Zzit samostatné,
muze vyhledat umisténi v zafizeni s pobytem nebo podporu v domacich podminkach
(Novosad, 2000).

Ustavy socialni pé&e jsou instituce vétiinou ziizované statem, s celoroénim nebo
tydennim pobytem, které zajist'uji ucelenou péci o jedince, tj. poskytuji jim ubytovani,
stravovani, zdravotni péc¢i, pracovni rehabilitaci a volno¢asové aktivity. Jedna se
o kolektivni zafizeni, jeho funkce zavisi na ptislusném organiza¢nim fadu, proto jedinci
nemaji k dispozici prostor pro své soukromi, identitu. Jejich osobnost byva ovlivnéna
deprivac¢nimi vlivy a patrna je zde i socialni izolace. Velice zalezi na tom, Kolik ¢asu
a péce zaméstnanci Ustavu vénuji kazdému jedinci na vytvoreni hodnotného programu
a prijemného prostfedi v Gstavu. Dilezitd je 1 spoluprdce mezi rodinou jedince
s Downovym syndromem a ustavem, protoze povzbuzujici rodina mize velkou mirou
kompenzovat negativni piisobeni tstavniho prostfedi na jedince (Novosad, 2000).

Dalsim pobytovym zafizenim pro postizené jedince jsou domovy ¢i penziony,
kde byvéa mensi pocet klientl a rodinné souziti. Jedinci se syndromem jsou vice zapojeni
do chodu a programu, mohou rozhodovat o zatizeni svého pokoje, o stylu svého
oblékani. Vazby na zdzemi v roding jsou tésné&jsi. Pobyty jsou celoro¢ni nebo tydenni,
kdy jedinci s Downovym syndromem travi vikendy doma. Zfizovatelem tohoto zafizeni
je stat, ale prosazuji se zde i ob¢anska sdruzeni ¢i nadace. Jedna se napf. o aktivity
SdruZeni pro pomoc mentalné postizenym (Novosad, 2000).

Stacionafe jsou zafizeni urcené pro denni pobyt. ZajiStuji péci o malé skupiny
lidi s postizenim. Jejich pocet na jednoho pracovnika (pedagoga, vychovatele, terapeuta)
byvav poméru5:1az2: 1. Program ¢innosti stacionait se sklada z vychovné a 1é€ebné
— napravné péce (fyzioterapie, ergoterapie, psychoterapie, logopedie). Ztizovatelem
staciondilt je obec, obCanska sdruZeni nebo nadace. Staciondie jsou nejvhodnéjsi
variantou instituciondlni péce s funkénim a spolupracujicim rodinnym zazemim. Rodice
maji moznost chodit do zaméstnani a soucasné¢ se mohou pfiméfené vénovat ditéti
s Downovym syndromem (Novosad, 2000).

Ptidruzenou soucasti vySe zminénych typt subjektli zdravotné — socidlni péce
jsou Skolské zatizeni — specidlni, pomocné Skoly a také matetské Skoly a tzv. chranéné

dilny, jako prostfedek ergoterapie a socioterapie (Novosad, 2000). Mezi dalsi terapie,

60



které¢ je mozné vyuzit ve vyuce na zékladni nebo specidlni Skole, patii naptiklad
psychoterapie, terapie hrou, terapie sucasti zvifete, muzikoterapie, canisterapie,

hipoterapie (Adamus, Franiok, Kaleja, Zezulkova, 2015).
Psychoterapie

Adamus, Franiok, Kaleja, Zezulkova (2015) definuji psychoterapii jako:
., Lécebnou cinnost, lécebné piisobeni, specializovanou metodu léceni nebo soubor
lécebnych metod, zamérné ovliviiovani, proces socidlni interakce. Psychoterapie
je lecebné pusobeni psychologickymi prostiedky na nemoc, poruchu nebo anomdalii,
ma odstranit nebo zmirnit potize a podle moznosti i odstranit jejich priciny, v pribéhu
dochazi ke zménam v prozivani a chovani jednotlivce a provadi ji kvalifikovanda osoba. *
Dale Adamus, Franiok, Kaleja, Zezulkova (2015) psychoterapii definuji jako:
,,Odbornou, zamérnou a cilevedomou aplikaci psychologickych prostredkii pouzitou
za ucelem pomoci lidem zmeénit jejich chovani, mysleni, emoce ¢i osobnostni strukturu

I3

spolecensky i individualne prijatelnym smerem.* Cilem psychoterapie je odstranéni
chorobnych ptiznaku, reedukace resocializace, reorganizace, restrukturalizace, rozvoj

a integrace osobnosti (Adamus, Franiok, Kaleja, Zezulkova, 2015).
Terapie hrou

Terapii hrou je odborné, zamémé a cilevédomé zaméfend. Smyslem hry
je zménit chovani, mysleni, emoce a osobnostni strukturu jedince s Downovym
syndromem. Je nezbytnym prvkem ve vyvoji ¢lovéka. Jedna se o néstroj komunikace

(Adamus, Franiok, Kaleja, Zezulkova, 2015).
Terapie s ucasti zviiete

Zvitata pomahaji pfi psychické stimulaci, rozvoji socidlni komunikace, k urcitému
stupni samostatnosti a uspokojovat potfeby bezpeéi a jistoty. Radi se sem hipoterapie

a canisterapie. Hipoterapie je rehabilitaéni metoda, ktera uziva pohybu koné a jeho
ptrenosu na ¢loveka, soucasné s psychologickym ptisobenim jizdy na koni. Hipoterapie
je fyzioterapii, psychoterapii i socioterapii. Canisterapie (z latinského slova canis = pes)
je alternativni a podpirna metoda, ktera vyuziva zvifata k riznym formam

terapeutického kontaktu s clovékem (Adamus, Franiok, Kaleja, Zezulkova, 2015).

61



Ergoterapie (z Feckého slova ergon = prace a therapia = 1é¢ba)

Ergoterapie je zdravotnickd disciplina, kterd je zamétfend na zdravi jedince.
Smyslem ergoterapie je umoznit jedinci s Downovym syndromem zucastnit se ¢innosti
kazdodenniho Zivota. Ergoterapie se zaméfuje na rozvoj jemné i hrubé motoriky,
na rozvoj smyslovych podnétt, koordinace oko — ruka, rozvoj grafomotoriky, celkovy
pohybovy rozvoj, rozvoj komunikac¢nich dovednosti (Adamus, Franiok, Kaleja,
Zezulkova, 2015).

Muzikoterapie (z latinského slova musika = hudba, therapeia = lé¢eni, cvi€eni,

vzdélavani)

Muzikoterapie je terapeutickd metoda, ktera se snazi pomoc jedinci hudbou
(zvukem, rytmem, melodii, harmonii) za u€elem zmeénit jeho chovéni, mysleni, emoce,
rozvinout komunikaci, vztahy, uceni, pohyblivost, sebevyjadieni, tak, aby to smétovalo
K naplnéni télesnych, emocionalnich, mentalnich, socialnich a kognitivnich potieb.
Smyslem muzikoterapie je rozvinout schopnost nebo obnovit funkce jedince tak,
aby mohl dosédhnout lepsi intrapersondlni a interpersondlni integrace a poté také vyssi
kvality zivota na zaklad¢ prevence, rehabilitace ¢i 1é¢by (Adamus, Franiok, Kaleja,
Zezulkova, 2015).

Hospicova centra jsou pobytova zafizeni, ktera maji odlisné, ale eticky narocné
poslani. Jejich cilem je zmirnit straddni, utrpeni, bolest, které doléhd na jedince
s Downovym syndromem. Poslanim hospicovych center je poskytnuti veskeré péce,
zabezpeCeni duchovni utéchy, podpory, smifeni sosudem. Provozovatelem
hospicovych center je cirkev nebo obcanska sdruzeni (Novosad, 2000).

Osetfovatelka pro domdaci péci zajiStuje zdravotné socialni péci, dochdzi
za jedincem sDownovym syndromem do domacnosti, pomaha mu s hygienou,
Suzivanim 1éki, oblékanim, vafenim, rehabilituje s nim, pomahd mu s uklidem
a s dalsimi domacimi pracemi, vyfizuje S nim pochlizky a nakupy. Provozovatelem
domaéci péce jsou obce, cirkve (katolickd Charita, evangelicka Diakonie), zdravotnicka
zatizeni a soukromé agentury. Rozsah péce je smluvné, respektive taxativné stanoven,
na nékteré sluzby pfispiva zdravotni pojiStovna a obce a néco musi hradit klient

(Novosad, 2000).
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Osobni asistent zajiStuje jedinci s Downovym syndromem ty ¢innosti, které
nemtize vykonavat sdm a které ho omezuji v zZivoté, v uspokojeni osobnich potieb,

pii vzdélani, v zaméstnani. Potieba osobniho asistenta se posuzuje podle dvou kritérii:

Jedinec s Downovym syndromem neni schopen existovat v domacim prostiedi
bez asistence, a proto by musel byt v né¢jakém pobytovém zatizeni

Jedinec s Downovym syndromem je schopen danou pomoc specifikovat, profilovat,
organizovat tak, aby asistence dbala na jeho potfeby a soucasné¢ zohlediiovala ¢as a mzdu

asistenta (Novosad, 2000).

Jedinec s Downovym syndromem ma stalého asistenta, ktery s nim muize
1 dlouhodobé Zzit, nebo potieby zaznamenidva kompetentni agentura, ktera
V pozadovaném cCase a rozsahu posila k jedincovi s Downovym syndromem asistenta,
ktery ma zrovna sluzbu. Asistent byva zaskolen, informovan o specificich daného
jedince s Downovym syndromem o jeho psychohygiené¢, komunikativnich

dovednostech a podobné (Novosad, 2000).
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10 Vzdélavani déti s Downovym syndromem

Déti s Downovym syndromem se musi systematicky naucit nakupovat, cestovat,
varit, komunikovat s ostatnimi, peCovat o sebe, aby pozd¢&ji dosdhly co nejvéetsi
nezavislosti (Selikowitz, 2005).

Hlavnim ukolem specidlné pedagogickych center je pravidelna a dlouhodoba
spoluprace s ditétem se syndromem od raného véku az do ukonceni Skolni dochazky.
Spoluprace je navazana také s rodi¢i. Byva provadéna ambulantné v centru, ve skole
nebo v rodiné ditéte (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006).

Specialni matetské Skoly se snazi respektovat postizeni a situaci v rodiné,
kde ziji déti s Downovym syndromem. Proto je hlavnim ukolem specialnich matefskych
Skol diagnostické, vychovné a socialni poslani (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006).

Ve zvlastni Skole (dnes se pouziva nazev specialni $kola) je vychovny
a vzdélavaci proces pfizplisoben urovni psychofyzického rozvoje zaki. Pti vzdélavani
je nutné uplatnovat individualni pfistup, ktery odpovidd vyvojovym a Osobnostnim
zvlastnostem ditéte. Vzdélavaci proces vyzaduje specialni u¢ebni metody, vhodny vybér
uciva a individudlni pfistup pedagoga. Pfi mimoskolnich ¢innostech je dobré pti hrach,
sportu a riznych druzich zajmovych aktivit détem se syndromem umoznit kontakt
s détmi nepostizenymi (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006).

V rehabilitac¢nich tfidach pomocné Skoly probiha vzdélavani zaki se zdvaznym
mentalnim postizenim, kde si v upravenych podminkach a pod vedenim specialniho
pedagoga osvojuji nékteré elementarni védomosti, dovednosti, navyky, které jim
pomohou ziskat alesponi jistou miru sobéstacnosti, pomohou jim objevit néjakou
vhodnou formu komunikace sokolim a povedou krozvoji jejich motoriky.
V téchto rehabilitatnich tfidach pomocné Skoly mohou déti realizovat sviij rozvojovy
télesny a dusevni potencial (Renotiérova, Ludikova a kol., 2006).

Po ukonceni povinné §kolni dochézky ve zvlaStnich a pomocnych Skolach
a u integrovanych zaki v zakladnich Skolach mohou jedinci se syndromem pokracovat
ve svém vzdélani v odbornych ucilistich ¢&i v praktickych skolach (Renotiérova,

Ludikova a kol., 2006).
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Prakticka ¢ast
11 Rozhovor

Prakticka cast diplomové prace byla doplnéna o rozhovor s maminkou ditéte,
které se narodilo s Downovym syndromem. Maminka méla dv¢ starsi zdravé déti
a u tretiho se v prib¢hu te€hotenstvi objevily jisté nesrovnalosti. Cilem rozhovoru bylo
postihnout diagnostiku a myslenkové postupy matky od pocatku diagnostikovani
Downova syndromu u jejiho dité. Dale rozhovor mapuje piijeti diagnozy celou rodinou
a jeji fungovani po pfichodu chlapce na svét. Otazky se tykaji také praktického
fungovani matky a celé rodiny s timto chlapcem, je zde feSena otdzka pomoci od statu,
asistence, prispévki. Dalsi otazky se tykaly zdravotniho stavu a pfidruzenych nemoci,
které chlapec prodé¢lal. Rozhovor odkryvé problematiku vybéru skolky a pfijeti chlapce
kolektivem, jak chlapec zvladal odlouc¢eni od maminky a zaclenil se do kolektivu cizich
déti. Posléze je zde popsan stejny problém s vybérem a adaptaci na skolu. Maminka
zodpovidala i otazky tykajici se soucasného zivota Skoldka, tedy jak chlapec zvlada
Skolni povinnosti a co ho bavi ve volném case.

Maminka souhlasila s uvefejnénim rozhovoru i fotografii syna v diplomové
praci. Byla telefonicky kontaktovana S prosbou o spolupraci, souhlasila a podepsala
souhlas, ktery je v pfiloze diplomové prace. S ohledem na soucasnou situaci, ktera
nastala na jate 2020, byl rozhovor na pfdni maminky proveden pomoci mailové
komunikace, kdy maminka vyplnila pfipravené otazky. Pro redlnou ptedstavu chlapce
s Downovym syndromem probé¢hl rozhovor pies Skype, ten ale nebylo mozné nijak

zpracovat, nebot’ chlapec vyjadiuje verbaln¢ své myslenky velmi Spatn€. Za pomoci

maminky si ale z jeho projevt ¢loveék dokaze piedstavit, co asi chlapec mysli.
Tt j i I IEE"
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Jméno: Vojtéch

Vék: 9 let

Pohlavi: muzské
Fyziognomie: Vojtik ma dost
typicky oblicej chlapce s DS,
pomérné velké o€i posazené
bliz k sobé, malé odstaté usi.
Celkové ma svou ,jinakost®,
ale velmi hezké hnédé vlasy. |
Dale ma také pomérné velky

jazyk, ktery tézko udrzi

V ustech.

1. Kdy jste se dozvédéla, Ze se u Vaseho ditéte vyskytl néjaky problém?

V dobé tehotenstvi pii 1.ultrazvukovém vySetieni se projevily urc¢ité anatomické znaky
tuto diagnozu nasvédcujici, dale se ale t¢hotenstvi vyvijelo normalné, az v poslednim
mesici byl problém-pritok pupecnikem byl odlisny, nez jsou hodnoty u béznych
téhotenstvi.

2. Kdo Vas informoval?

Muyj oSettujici gynekolog.

3. Zvazovala jste potrat? (I kdyZ jsem asi pochopila, Ze diagnostika nebyla tplné
prikazna a myslela jste si, Ze budete mit zdravé dité, nebo ne?)
Ne, byla jsem si jista, Ze si dit€¢ ponecham! Pfes diagnostiku, ktera skute¢né nebyla zcela

jasna, jsem stale doufala, Ze se syn narodi zdravy.
4. Rozhodla byste se jinak?

vvvvvv

rozhodnuti by se nic nezménilo.
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5. Vyhledavala jste si informace o DS? Kde?
Na internetu, sousedka mi dala dulezitou informaci o Stredisku rané péce v HK, s nimz
jsem se vzapéti kontaktovala. Potom nam po objednani v prazské organizaci zamétujici

se na Downtliv syndrom pravideln¢ zacal chodit ¢asopis PLUS 21.

6. Ovlivnilo narozeni VaSeho ditéte Vas Zivot?
Ur¢ité ano. UZ jen to zjistovani, jak je odlisna starost o dité s DS, vyzadovalo obrovskou

trpélivost.

7. Ovlivnilo narozeni Vaseho ditéte s DS fungovani rodiny?
Celkové se postupné ménily priority nasi rodiny. Zivot nas rodict zpo¢atku el od jedné

kontroly u odbornych lékatii ke druhé.

8. Byla jste seznamena o mozZnosti ziskani socialniho prispévku na péci o Vase dité?

Ano.

9. Jak na diagno6zu reagovala Vase rodina?
Bylo to pro celou rodinu néco docela nového, ale vSichni Vojtu pfijali s obrovskou

radosti a slzami, 1 kdyZ asi nejen, ale hlavné s radosti v o€ich.

10. Jaky maji vztah VaSe dalSi déti k ditéti s Downovym syndromem?
Velmi kladny, s postupem veéku je ale péfe o Vojtu Casoveé vice narocnd, proto

uz ani pro n¢ neni lehké se vS§emu vZdy pfizplisobit, a ani to neni spravné.

11. OdliSovala se néjak VaSe vychova od vychovy dalSich zdravych déti?
I pfes védomi, ze by to tak byt mélo, se to minimalné zpocatku Uplné nedatilo, pfece

jen to byl benjaminek rodiny. Ted’ uz ano, ale neni to snadné.
12. Jak zvladate péci o Vase dité?

Je to o veliké trpélivosti, které se ¢im dal Castéji nedostava, vse, véetné vnimani pokynti

sméiujicich k néjaké samostatnosti, je 0 mnoho pomalejsi.
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13. Ma VasSe dité néjaké pridruZené onemocnéni? Jaké?
V raném détstvi se objevila srde¢ni vada, v jednom roce Zivota byl Vojta uspésné
operovan. Pozdé¢ji se ukézalo, ze ma zluCové kaminky ve Zlu¢niku. Dale trpi mensi

nedoslychavosti a nosi dioptrické bryle.

14. Bylo Vase dité hospitalizované v nemocnici?
Ano.

15. Jak Vase dité reaguje na pobyt ve zdravotnickém zarizeni?

Celkem pozitivné, pii vétSim zakroku lékate se ale snazil vzdy branit.

16. Jaké bylo chovani sester k Vam a k VaSemu ditéti v priibéhu hospitalizace?

Vzdy velmi vlidné a pozitivni, trpélivé.

17. Jaky byl pribéh hospitalizace VaSeho ditéte? Vyskytl se néjaky problém
se zdravotnickym personalem?

Ne, nikdy.

18. Jaké na ditéti pozorujete rozdily od doby, co chodi do Skoly?

Chodi do speciélni Skoly a jeho mentalni rozvoj postupuje pomaleji.

19. Délal mu prechod do Skoly néjaké potize?

Ani ne, je velmi adaptabilni a vcelku dobfe reaguje na zmény komplexné, az na vyjimky.
20. Byly néjaké problémy v mateiské Skolce?
Pravé v MS se nepiiznivé projevila na jeho pokroku i zaélenéni do kolektivu velmi asta

zména asistentky pedagoga.

21. Ma Vase dité ve §kole asistentku?

Ano.
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22. Uvitala byste néjakou dal§i pomoc se synem? Chybi Vam néjaka dalsi
asistentka nebo je moZnost néjakého stacionare? Musi byt dost naro¢né se starat,
vodit do Skoly a ze Skoly a doma zase byt na vSe sami. Uvitali byste néjakou pomoc?
Pomoc bych v soucasné dobé, kdy je Vojta jiz Skolak a opravdu je nékdy nelehké vse
zvladat, urcCité uvitala a také jiz cilené zvazuji s pomoci organizace ,,Dobry andél*
osobniho asistenta Vojtovi zajistit. Stacionaf neni, myslim, jesté potieba néjakou dobu

zvazovat, ale v pozd¢jsim véku tu ta moznost je.

23. Jak reaguji ostatni déti ve tfidé na Vaseho syna?
Vojta byl zaélenén do tiidy s autistickymi détmi velmi rozdilného véku (rozmezi
cca 6 - 14 let). Vzajemné reakce mély podle informace tfidni ucitelky vic negativnich

vlivll na rozvoj syna, Vojta se jednoho spoluzdka i bal.

24. Jak jde VaSemu synovi uceni?
Velmi riizné, ve vlnach, jsou obdobi vétsiho posunu, pak najednou i kroky zpatky.
Hodné¢ zalezi na ptistupu formou laskavé duslednosti, Vojta potfebuje jasné a strucné

vyjadfovani.

25. Myslite si, Ze stat dostate¢né podporuje rodiny s handicapovanym ditétem?
Nemohu jednozna¢né souhlasit, mnohdy nejsou dostatecné informace o téchto

moznostech.

26. Jak travi Vas syn volny ¢as?
Ma rad hudbu, hudebni nastroje, je sportovné zdatny (zde je ale zapotiebi vé&tsi
spolupréce s dospélym), silnym magnetem jsou v posledni dob¢ pohadky na PC, kterym

predchazely lidové pisnicky (s o dost vétSim pozitivnim efektem).
27. Jak se vyviji jemna a hruba motorika u Vaseho syna?

Hrubé vcelku dobfe, je Sikovny na manudlni praci, ale jemna motorika se vyviji velmi

pozvolna, v ur¢itém véku mam za to, Ze se spis prestala rozvijet.
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28. Jak se synem komunikujete? Jak se u néj vyviji
rec?

Zacali jsme zpocatku znakovat s pomoci poradkyné
ze Stfediska rané péce v Praze (kvili sluchové vadeé).
Zhruba po 1,5 roce, kdyz bylo zfejmé, ze Vojta docela
slysi, jsme prestali znakovat. Pozd¢€ji se u néj projevila
velka snaha o rozvoj verbalniho projevu, k tomu jsme
pouzivali metodu VOKS (ukazovani karticek s obrazky).
Zacali jsme s rozvojem fe¢i spomoci logopeda
(pokratujeme stale). Re¢ je ale stile vzhledem k véku
velmi nedostatecnd, vSe je zavislé na pravidelném
tréninku a posilovani slab&é vyvinutych orofacidlnich
svald, toto je potfeba provadét vicekrat denné, coz zatim

stale neni v naSich silach.
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12 Projektovy den

Dalsi soucast praktické casti diplomové prace je navrh projektového

dne na podporu déti s Downovym syndromem a zvySeni povédomi zak
o tomto genetickém onemocnéni. Tento projekt je vhodny pro zaky druhého stupné,
specidlné pro zakladni Skoly, kde se takto nemocné dité vyskytuje. Projektovy den
je vhodné zaradit na bfezen, idealné na 21.3., kdy se celosvétové piipomind Downiiv
syndrom.
Navrh projektového dne je pfipraven pro ucitele druhého stupné zakladni Skoly.
S ohledem na nutnost pfedchozich znalosti o genetice, lidském téle, je vhodné zatadit
tento projektovy den do 8. nebo 9.tfidy, popiipadé do odpovidajici tfidy viceletého
gymnazia.

Cilem projektu je seznamit zaky s tim, jak onemocnéni vznika, jak se projevuje
a jak se kdotyénému s Downovym syndromem chovat. Aktivity rtznorodého
charakteru byly navrzeny tak, aby zaci zapojili mySleni, praci s textem, praci
v kolektivu, vyvozovani myslenek, ptenesli informace z textu do malby a prezentovali
vysledky prace. Text obsahuje odborné terminy nad ramec bézného uciva, je tak vhodny
1 pro nadané zaky. Je vhodné Zaky upozornit, Ze cilem je pochopit text jako celek
a vytézit zng maximum srozumitelnych informaci. Na konci projektového
dne probéhne reflexe, povysvétleni ucitelem. Je také mozné¢ umoznit zakim pfistup
na internet ¢i pfinést slovnik nebo vysvétlivky jednotlivych terminti v textu.

Vzhledem k soucasné situaci, ktera nastala na jafe 2020, nebylo mozné
projektovy den redlné vyzkousSet na zakladni Skole, a proto zde neni popséana reflexe

aktivity.
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Plakat

Navrh plakatu, ktery upozorni zaky na akci, ktera se uskuteéni v jejich skole 21.

bifezna, kdy je Své€tovy den Downova syndromu.
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Brainstorming:

Co vite 0 Downové syndromu?

Ucitel nehodnoti, pfijima napady od zaku, zapisuje napady na tabuli.

Uvedeni do tématu:

Svétovy den Downova syndromu- lze pouzit video dokument voln¢ dostupny
na internetu pro lepSi pfedstavu o tématu nebo alespon sdélit zakim nasledujici
informace:

Kazdy rok 21. bfezna si lidé na celém svété piipominaji toto genetické onemocnéni.
Datum neni ndhodné, symbolicky odkazuje na podstatu postizeni, kdy mé doty¢na osoba
v genetické vybavé o jeden 21. chromozom navic, tedy celkem tfi (Down Syndrome

International, 2020).
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Obr. 9 Trizomie 21.chromozomu (National Down Syndrome Society, 2020)

Symbolem Svétového dne Downova syndromu se staly ponozky. Dtvod je ten,
ze ponozky patami k sobé pfipominaji chromozom X. Lidé mohou vyjadfit 21. bfezna
podporu lidem s Downovym syndromem tim, ze tento den obléknou rtizné barevné

ponozky.




Obr. 10 Ponozkova vyzva (Spole¢nost rodicu a pratel déti s Downovym syndromem,
2018)
Stanovisté:

Z4ci se rozdéli do 4 rovnomérnych skupin. B&hem 15 minut na jednom stanovisti
splni dany kol a na pokyn ucitele se kazdych 15 minut stfidaji po sméru hodinovych
rucicek.

Po splnéni tkolu ucitel vybira praci predchozi skupiny. Po dokonceni vSech
stanovist’ prezentace jednotlivych splnéni kol Zaci porovnavaji, kritizuji, shrnuji

informace. Porovnavani kreslenych obrazkti mezi sebou a s predlohou. Reflexe aktivity.

1. stanovisté — precist text a péti vétami popsat Downiiv syndrom
Downliv syndrom

Downitv syndrom je jednou z nejcastéjsich chromozomalnich abnormalit.
starsich 35 let. Vek otce je také dulezitym faktorem, zejména pokud je otec starsi 55 let.
Neékdy se stava, zZe mladé mamince se narodi prvni dité s Downovym syndromem a dalsi
déti se rodi bez této genetické poruchy. Déti s touto vrozenou vadou byvaji postizeny
riiznym stupném mentalni retardace a nejriznéjsimi télesnymi poruchami. V minulosti
se tyto deti nazyvaly ,,mongoloidni‘‘ kvuli mongoloidnimu vzhledu obliceje, dnes se
tento nazev jiz neuzivd.

Existuji t7i fenotypové skupiny Downova syndromu. Jsou to: 1) trizomie 21.
chromozomu, 2) mozaika a 3) translokace chromozomu.

Nejcastejsim typem je trizomie 21. chromozomu, je jim postizeno 95 % pacientii.
V tomto pripadé existuji tii chromozomy 21. Vznik tohoto poctu byva diisledkem selhdni
rozestupu chromozomii pii déleni do dcerinych bunck. Cim casnéji v embryondlnim
vyvoji k selhani procesu separace dojde, tim vice télnich bunék je postizeno.
Jestlize k nemu dojde pozdéji, ma novorozenec jak postizené bunky, tak bunky normalni.
Pak mluvime 0 mozaice. Pacienti s mozaikou nebyvaji tak tézce postizeni ani na téle,
ani na mentalnich funkcich. Tretim typem je translokace. Pri translokaci se oddeli cast
Z parového chromozomu 21 a pripoji se k druhému chromozomu.
Pricina téchto poruch neni znama. V soucasné dobé se uvazuje o multifaktorialnim

Vlivu. Downitv syndrom byl dokumentovdn u vsech lidskych ras.
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2.stanovisté — namalovat podle popisu hlavu, ruku a nohu

Projevy — Downiiv syndrom byvad diagnostikovan podle klinickych projevii,
ale skutecny typ poruchy osvétli az chromozomalni analyza. Mezi znamky Downova
syndromu patrné pri narozeni patri oci polozené blizko sebe a sesikmené vzhiru, mala
hlava s kulatym oblicejem, Siroky nos a velky jazyk, ktery miize branit sani a dychani
usty. Ruce ditéte jsou kratké a silné, malicek je zakriveny. Pres dlan se tahne hluboka
ryvha, které se rika opici ryha. Mezi prvnim a druhym prstem na nohou je velky prostor.
Malo vyvinuté svaly a uvolnéné klouby umoznuji ditéti zaujimat neobvyklé polohy.
Fyzicky riist a vyvoj miize byt pomalejsi nez u normalniho ditéte. Inteligence ditéte byva
do riizné miry postizena. U nékterych déti zjistujeme 1Q na spodni hranici pruméru.
S Downovym syndromem byvaji spojeny i riizné vrozené vady srdce.

Tyto deti byvaji velmi roztomilé. Miize se u nich projevovat neklid a casto se uci
hiire nez jejich zdravi vrstevnici. Maji malou odolnost viici infekci, takze maji vétsi sklon
onemocnét respiracnimi a usnimi infekty. Mivaji také problémy s rozvojem reci
a sluchem. Délka Zivota downikii se podstatné prodlouZila zavedenim Sirokospektrych
antibiotik. U déti s Downovym syndromem je vyssi incidence akutni leukemie a u téch,
které dosahly stredniho véku, je vyssi vyskyt Alzheimerovy choroby neZ u normdlni
populace.

Ochablé drzeni téla kojence zpiisobené hypotonem svalii c¢ini polohovaini
a drZeni ditéte znacné obtiznym a navic pusobi vySsi ztratu téla z exponovanych casti
tela. Kojenec musi byt teple zabaleny, aby nedoslo k podchlazeni. Hypotonus svalu
zpuisobuje také dechové obtize a hromadeni hlenii. Pred krmenim je zapotrebi dité odsat
balonkovou odsavackou. Maly tonus svalii md za nasledek také obstipaci, které

se muzeme branit dietnimi opatrenimi.

75



3.stanovisté — sepsat pét vét s udaji z tabulky

Tab. Obdobi projevu vyvojovych mezniki u normdlnich déti a u déti

s Downovym syndromem (v mésicich)

Déti s Downovym | Normalni déti

Meznik syndromem

Primér Rozmezi Priamér Roz-mezi
Smich 2 15-4 1 05-3
Ptevalovani 8 4-22 5 2-10
Samostatné 10 628 7 5-9
sedéni
Plazeni 12 7-21 8 6-11
Lezeni 15 9-27 10 | 7-13
Stani 20 11-42 11 | 8-16
Chiize 24 12 -65 13 | 8-18
Re¢- slova 16 9-31 10 [6-14
Red — véty 28 18 — 96 21 |14-32
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Tab. Obdobi projevu samostatnosti u normalnich déti a u déti s Downovym

syndromem (v mésicich)

Meznik Déti s Downovym Normalni déti
syndromem
Primér rozmezi priamér rozmezi
Jidlo
Pouzivani 12 8-28 8 6-16
prstl
Pouzivani lzice 20 12 -40 13 8-20
a vidlicky
Toaleta
Moceni 48 20-95 32 18 - 60
Stolice 42 28 -90 29 16 — 48
Oblékani
Svlékani 40 29-72 32 22 - 42
Oblékani 58 38 -98 47 34 -58
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4. stanovisté — vypsat pét dulezitych bodu z textu
Osetrovatelskeé ikoly

Konzultace srodici — konzultace rodin sdétmi postizenymi Downovym
syndromem s klinickymi pracovniky jsou kontinudlni. Akceptace této diagnozy si Zada
cas a vyjimecnou dusevni silu. Porodi asistentky museji ovladat vlastni pocity, aby byly
schopny dostatecné efektivné pomahat postizenym rodicum. Samozrejmé i ony jsou
velmi sklicené z narozeni postizeného ditéte. Mohou se s rodici identifikovat. Nekdy
se tim dosahne prthodného porozumeéni pocitu bezmocnosti a povzbudi to rodice
K vyjadreni jejich obav. Osetrujici osoba vsak musi umét predevsim naslouchat
a poskytovat taktni, upiimnou a soucitnou podporu.

Neékdy se rodice nedokazou smirit S faktem, Ze se jim narodilo postizené dite,

a stav ditéte pred okolim ze studu taji. OSetiujici osoba by méla podporit i povzbudit
rodice k tomu, aby ventilovali sviij smutek, treba placem. Schopnost empatie osetrujici
0soby je v tomto pripadé naprosto nezbytna. Navdzani vztah podpori zapojenim rodicii
do planovani péce o dité i do péce samotné. Potreba vrouciho zdajmu persondalu
by se neméla podcenovat. Napriklad zkraslenim détske hlavicky maslickou na vidskach
dd persondl najevo, ze se ditéti dostava stejné laskyplné péce, i kdyz je odlisné.

Péce o rodinu — sourozenci ditéte by o jeho stavu méli byt informovani a meéli
by se ucastnit diskusi o novém ditéti v rodiné. Velmi malé deti citlive vnimaji napéti
rodicu, a jejich predstavivost je tak miize vystrasit vice, nez odpovida realité. Oteviena
komunikace predchazi izolaci, nedorozuméni a pomuze snést prechodné obdobi.
Osetrujici osoba by méla rodinu spojit s podpiirnou skupinou pro Downitv syndrom,
pokud je v okoli dostupnda. Jini rodice s détmi postizenymi Downovym syndromem jsou

totiz neocenitelnym zdrojem podpory.

(Pievzato z: Uvod do porodnického a pediatrického osetiovatelstvi — Gloria Leifer)
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Diskuze

V praktické casti je vlozen rozhovor s maminkou ditéte, které se narodilo
s Downovym syndromem. Cilem tohoto rozhovoru je porovnat teoretické znalosti
Z publikaci s rodi¢em, ktery Zije realny kazdodenni zivot s ditétem s touto diagnozou.
Downtv syndrom je do urit¢ miry individudlni v projevech, jak uz vyplyva
z rozhovoru, velice zalezi na trovni vyvoje ditéte. Jak dobfe je vyvinuta fe¢ nebo jiny
zpisob komunikace, velice zavisi na tom, jak Casto se s nim matka trénuje. Je nutné
si najit k takovému ditéti cestu a postupné s nim délat pokroky. Maminka v rozhovoru
priznala, Ze si se synem rozumi, pfestoze s nim je velice obtizna komunikace a ¢asové
narocna, a tak neni v jejich silach trénovat tak ¢asto, jak by bylo potieba. A to je jen
jedna z oblasti, které je nutné se vénovat, aby se dostavily pokroky. Do jakychkoli
melo na vSe dost Casu a vSe se nékolikrat opakovalo pro fixaci poznatki. Jako velky
problém vidi obménu lidi v blizkém okoli (naptiklad stfidaji pani asistentky).
Rozhovor se dotkl i problematiky statni podpory, piispévki a organizaci, které pomahaji
rodinam s détmi s Downovym syndromem. Tato konkrétni zpovidanda maminka
ale nema pfili§ pfehled o tom, na co vSechno mé nérok a jak tyto naroky uplatiovat.
Snazi se vzdélavat pomoci odebirani Casopisu a internetu, ale zajima se spise o rozvoj
ditéte nez o finance.

Z rozhovoru s maminkou vyplynulo, Ze se syn narodil do rodiny, ktera i ptes
urcité nejisté naznaky diagndzy Downova syndromu, byla rozhodnuté pfijmout nového
¢lena rodiny. Pfiznava, ze vychova tietiho ditéte, navic s Downovym syndromem
je velice odlisna od vychovy predchozich déti. Nicméné se rodina snazi Zit normalnim
zivotem. Ve Skole ma syn asistentku, o stacionafi zatim neuvazovali, ale do budoucna
tato moznost tady je. Lidé s Downovym syndromem se mohou doZit i 40 let, a tak neni
mnohdy mozné, aby se o né starali jejich rodi¢e sami v dichodovém véku.

Vyiceni diagnézy Downova syndromu stavi budouci rodic¢e pied otdzku, zda si dité
nechaji s védomim, Ze to zcela zméni jejich zivot. Péce o toto dit€¢ je dopredu
nepiedvidatelnd. Kazdé dit¢ se liSi stupném mentdlni retardace, od toto se odviji
moznosti vzdélavani a celkového rozvoje. Nékteré déti s Downovym syndromem
zastavaji pomyslnymi malymi détmi cely zivot, nebot’ jejich mentalni rozvoj
je na urovni malého ditéte. Je tedy nutné osoba, ktera o tohoto jedince neustale pecuje.
V ptipadé, Ze se narodi chlapec, je neplodny, rodina se tedy nedocké dalSich potomk

od tohoto syna. Toto je jen nékolik diivodl, pro¢ je rodicim po sdéleni diagnézy
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Downova syndromu nabidnuta moznost ukonceni t¢hotenstvi. VSechny vySetfeni
probihaji i z tohoto diivodu do 3.mésice t¢hotenstvi. Rozhodnuti je vzdy na rodicich,
nebot’ diagnostika mnohdy naznac¢i moznost Downova syndromu, ale jak uz vyplyva
z rozhovoru, neni to vzdy 100 % jisté.

Pro lepsi pochopeni, co to znamend mit Downiim syndrom a obecné¢ si uvédomit,
Zze mezi nami tito lidé ziji, je v praktické casti diplomové prace vlozen navrh
na projektovy den. Jedna se o navrh pro ucitele zakladnich $kol, jak uchopit tuto
problematiku a 21.bfezna na Svétovy den Downova syndromu obléknout rizn¢ barevné

ponozKy a vénovat se tomuto tématu v ramci vyuky.
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Zavér

Cilem prace je seznameni s problematikou Downova syndromu. Diplomova
prace ptehledné mapuje pti¢iny vzniku Downova syndromu, vcetné rizikovych faktori
od rodicd. V teoretické casti je popsan vzhled ditéte s Downovym syndromem, tedy
typické tvary oci, krku, koncetin. Velky prostor je vénovan mentalni strance téchto déti,
nebot’ jednou ze zakladnich otdzek budouciho rozvoje je mira mentalni retardace.
Ze zdravotniho hlediska jsou zde popsany pfidruzené nemoci, které se u déti
s Downovym syndromem casto vyskytuji, mnohdy uz po narozeni je potieba tyto
zdravotni obtize operativné fesit, jiné je potieba pravideln¢ kontrolovat a poptipadé
opakovang odstranovat.

Teoreticka ¢ast diplomové prace popisuje vyvoj ditéte s Downovym syndromem
od narozeni az po dospélost. Vyvoj tohoto ditéte je pomalejsi, mnohdy postupuje
ve vlnach, nékdy se zastavi, potom rychle akceleruje. Nicméné Ize vysledovat ptiblizné
veékové rozmezi pro konkrétni vyvojové posuny a porovnat je se zdravymi jedinci.
Je zde fesena otdzka vzdélavani, informace o tom, co v jakém obdobi miize zvladnout,
jsou podstatné pro rodice, asistenty, ucitele a dal§i osoby, které pecuji o dité
s Downovym syndromem.

V praktické c¢asti je rozhovor s maminkou, kterd pecuje o svého Syna
s Downovym syndromem. Cilem rozhovoru bylo dokresleni teoretické Casti prace
o konkrétni ptiklad jedince, ktery sitimto syndromem prosel nékolika zdravotnimi
komplikacemi, zaclenil se do matetské i zdkladni Skoly a zije relativné normalnim
zivotem. Dé¢la pokroky ve S$kole, snazi se zlepSovat v komunikaci, sportuje.
Vse s asistentkou nebo s nékym z rodiny, ale v mezich svého mentalniho stupné zvlada
riznorodé ¢innosti.

Pro zlepSovani mezilidskych vztahli a respektu k druhym lidem, konkrétné
k toleranci k lidem se syndromem, muzZe uéitelim poslouZzit navrh na projektovy den.
Cilem tohoto projektového dne je uvédomit si jinakost a zaroven rovnocennost zdravych
déti a déti s Downovym syndromem. Takto nendsilné si zaci 21.biezna obléknou
rozdilné ponozky a pomoci kol na jednotlivych stanovistich se sezndmi se znaky
Downova syndromu. Pokud takto informovany Zdk nékdy potka n€koho s Downovym
syndromem, nebude piekvapeny. Béhem aktivit si zdravy zak uvédomi, jaké ma Stésti,
7e je zdravy, samostatny, muze studovat, sportovat nebo si jen povidat s kamarady

bez omezeni.
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Seznam pouzitych zkratek

1Q inteligen¢niho kvocientu

CT  vysetfeni Computer tomography (pocitacova tomografie)
EEG Elektroencefalografie

CNS Centrélni nervova soustava

AML  Akutni myeloidni leukémie

ALL  Akutni lymfoblasticka leukémie

CRL  Crown rump length

NT  nuchdlni transluence

FISH Fluorescencni in situ hybridizace

PCR Polymerase Chain Reaction (Polymerazova fetézova reakce)

DNA Deoxyribonukleova kyselina
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Informovany souhlas
Vazeni rodice,

dovolte, abych Vias pozadala o rozhovor o Vasem ditéti v rdmci vypracovani mé
diplomové prace. Veskeré osobni informace, rozbory provedené béhem rozhovoru
budou pouzity vyhradné k ucelu sepsani této kvalifikacni prace. Zaroven jsou
povazovany za diavérné a dodrzuji zasady ochrany informaci vyplyvajici ze Zakladni
listiny prav a svobod.

Dekuji za duvéru a ochotu spolupracovat.
V Hradci Kralové dne 10.7. 2020 Bc. Veronika Kapustova

Souhlasim s rozhovorem o mém ditéti s Downovym syndromem pro vypracovani této
diplomové¢ prace.
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23.
24,
25.
26.
27.
28.

Dité s Downovym syndromem — rozhovor
Jméno:

Vek:

Pohlavi:

Fyziognomie:

Kdy jste se dozvédela, Ze se u Vaseho ditéte vyskytl néjaky problém?

Kdo Vas informoval?

Zvazovala jste potrat? (I kdyz jsem asi pochopila, ze diagnostika nebyla Gpln¢ prukazna
a myslela jste si, Ze budete mit zdravé dité, nebo ne?)

Rozhodla byste se jinak?

Vyhledévala jste si informace o DS? Kde?

Ovlivnilo narozeni Vaseho ditéte Vas zivot?

Ovlivnilo narozeni Vaseho ditéte s DS fungovani rodiny?

Byla jste seznamena o moznosti ziskani socialniho ptispévku na péci o Vase dité?

Jak na diagndzu reagovala Vase rodina?

. Jaky maji vztah Vase dalsi déti k ditéti S Downovym syndromem?

. Odlisovala se n¢jak Vase vychova od vychovy dalSich zdravych déti?

. Jak zvladate péci o Vase dite?

. Ma Vase dit¢ n¢jaké pridruzené onemocnéni? Jaké?

. Bylo Vase dité hospitalizované v nemocnici?

. Jak VaSe dité reaguje na pobyt ve zdravotnickém zatizeni?

. Jaké bylo chovani sester k Vam a k VaSemu ditéti v priibéhu hospitalizace?

.Jaky byl pribéh hospitalizace VaSeho ditéte? Vyskytl se né&jaky problém se

zdravotnickym persondlem?

Jaké na ditéti pozorujete rozdily od doby, co chodi do skoly?

Dé¢lal mu ptechod do skoly n&jaké potize?

Byly né&jaké problémy v mateifské Skolce?

Ma Vase dité€ ve Skole asistentku?

Uvitala byste n¢jakou dal$i pomoc se synem? Chybi Vam néjaké dalsi asistentka nebo
je moznost néjakého stacionaie? Musi byt dost naro¢né se starat, vodit do Skoly a ze
Skoly a doma zase byt na vSe sami. Uvitali byste né¢jakou pomoc?

Jak reaguji ostatni déti ve tfidé na VaSeho syna?

Jak jde Vasemu synovi uéeni?

Myslite si, Ze stat dostate¢né podporuje rodiny s handicapovanym ditétem?

Jak travi Vas syn volny ¢as?

Jak se vyviji jemnd a hrub4 motorika u Vaseho syna?

Jak se synem komunikujete? Jak se u n¢j vyviji rec?
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