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UvVOD

Downtliv syndrom je nejcastéjsi chromozomalni abnormalita u novorozenct a zaroven
nejcastéjsi pricina mentalniho postizeni. Prvni komplexni popis Downova syndromu vystihl
ve své knize britsky 1ékatr John Langdon Down v dile s nazvem ,, Observations on an Ethnic
Classification of Idiots* jiz roku 1866 (Wajuihian, S. O., 2016, s. 1-2).

V 19. stoleti se jednalo spiSe o spekulace, co je pfi¢inou vzniku Downova syndromu.
Konkrétni zptisob vzniku Downova syndromu objevil az roku 1959 Jerome Lejeune
(Arumugam, A. et al., 2016, s. 569).

Tato anomalie se vyznaCuje tim, Ze se builkky plodu vyviji s odliSnym poctem
chromozomti. Abnormalita vznikd na chromozomovém paru 21, ktery se poji nespravnym
zpusobem a ovliviluje tim vyvoj plod jak po strance fyzické, tak i dusevni (Wajuihian, S. O.,
2016, s. 1).

Vysledné projevy Downova syndromu se ale mohou u riznych pacientt lisit v zavislosti
na rozsahu a zptsobu poskozeni chromozomu. Pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu
se pohybuje zhruba od 0,1 % do 0,15 % u zivé narozenych déti (PLAIASU, V., 2017, s. 208).

Nejvétsi zavislost na vzniku této abnormality ma veék matky a familiarni vyskyt. Tato
chromozomalni abnormalita postihuje plod bez jakékoli spojitosti s rasovou, ¢i geografickou
zavislosti (Wajuihian, S. O., 2016, s. 1-2).

Jediné, co vyrazn€ ovliviluje pocet narozenych déti s touto genetickou anomalii, je
moznost detekce vrozenych vad v dané zemi a jeji legislativa v oblasti potrati. Downtv
syndrom je také spojen s vysSim rizikem vzniku kardiologickych, endokrinologickych,
hematologickych a respiranich onemocnéni (Glivetic, T. et al., 2015, s. 2-3,5).

Diky velkému pokroku v mediciné jak v oblasti kardiologie, neonatologie ¢i péci o
nemocné se vyrazné zvysila doba pteziti u lidi s Downovym syndromem, aZ na ptiblizné 60

let (Arumugam, A. et al., 2016, s. 569).

Cil 1: Sumarizovat aktualni dohledatelné informace o zptisobu vzniku Downovu syndromu.

Cil 2: Zmapovat pouzivané zptsoby diagnostiky Downova syndromu.

Cil 3: Zmapovat vyvojové vady spojené s Downovym syndromem.
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1. POPIS RESERSNI STRATEGIE

Vyhledavaci kritéria:

kli¢ova slova v CJ: Downilv syndrom, druhy Downova syndromu, trizomie 21, predporodni
vySetfeni, klinické projevy, péle, volna trizomie, translokace, mozaicismus,
chromozomalni aberace

klicova slova v AJ: Down syndrom, Down syndrome types, trisomy 21, prenatal screening,
clinical manifestations, care, free trisomy 21, translocation trisomy 21, mosaic trisomy
21, chromosomal aberrations

jazyk: anglictina, CeStina, slovenstina

obdobi: 2014-2020

Databaze: PubMed, Medvik, EBSCO, Obgyn

Celkem nalezeno 63 dokument. Z toho vyrazeno 48 dokumentd.

Vyrazujici kritéria:
duplicitni dokumenty
dokumenty nesplnujici kritéria
dokumenty netykajici se cilt

kvalifikacni prace

Sumarizace vyuZzitych databazi a dohledanych dokumenti:

PubMed - 4
Medvik — 3

EBSCO -7
Obgyn — 1

Sumarizace vyuZitych periodik a dohledanych dokumentii:
African Vision & Eye Health — 1 dokument

PLoS ONE- 1 dokument

Maedica — a Journal of Clinical Medicine- 1 dokument
American Journal Of Medical Genetics- 2 dokumenty

Clinical Anatomy- 1 dokument



IMAJ- 1 dokument

Actual Gyn — 3 dokumenty

Ital J Pediatr- 1 dokument

Journal of Biomedical Science — 1 dokument

Care, Health & Developmen — 1 dokument

Biomedical Research— 1 dokument

Birth Defects Res A Clin Mol Teratol — 1 dokument

European Journal Of Obstetrics, Gynecology, And Reproductive Biology- 1 dokument
Cesky statisticky ufad — 1 dokument

UZIS CR — 1 dokument

Pro tvorbu teoretickych vychodisek bylo pouzito 18 dokumentt.

Pro tvorbu bakalaiské prace byly déle pouzity 4 odborné knihy. Celkem tedy bylo pouzito 22
podkladii.
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2. TIPY DS

RozliSujeme tfi cytogenetické formy Downova syndromu (s karyotypem 47 XX, + 21
pro zeny a 47XY, + 21 pro muze), které délime podle zptisobu vzniku této abnormality a to na
tzv. volnou trizomii (trizomie 21), kterd je oznacovana jako soubor tfi chromozomi 21,
v souboru vSech chromozomu jedince. Déale na mozaiku, ktera je ¢astou chybou mitotického
dé€leni, diky kterému ma ¢ast bunék normalni slozeni chromozomu a ¢ast bunck s jednim
nadbytecnym chromozomem. Posledni udédvana forma Downova syndromu je translokace,
ktera se vyznacuje pfipojenim nadbytecného chromozomu na jiny nezli 21. chromozom
(PLAIASU, V., 2017, s. 209).

Nositeli chromozomt jsou oocyty zeny a spermie muZze. Kazdd z téchto pohlavnich
bunék nese 23 jednotlivych chromozomi. Aby po vzajemném spojeni vytvofili zygotu se 46
chromozomy, konkrétné 22 homolognich parti a jednim parem, ktery urcuje pohlavi plodu.
Razeni chromozomt je dle jejich velikosti od 1 do 22. Chyba zapiigifiujici vznik Downova
syndromu je nesprdvnd separace chromozomil. Abnormalita zac¢ind jiz ve fazi migrace
jednotlivych chromozomt, kvili ¢emuz vznikaji buiiky s celkovym poc¢tem 47 chromozomd,
misto obvyklych 46 (Wajuihian, S. O., 2016, s. 2-3).

Pokud se v genomu jednice vyskytuji tfi chromozomy 21 misto klasickych dvou
hovofime tedy o trizomii 21 (PLAIASU, V., 2017, s. 208). Tato chyba nejcastéji vznika hned
v prvni bunce, kterd se dale déli. Tim zapficinuje, Ze vSechny bunky embrya maji jistym
zpusobem abnormalni pocet chromozomi. Z toho vyplyva, Ze je odliSny 1 karyotyp jedince
(Wajuihian, S. O., 2016, s. 3).

21. chromozom, na kterém vznika tato genetickd chyba nejcastéji, je nejmenSim ze
vSech lidskych chromozomt a obsahuje ptes dvoustovku gentt (PLAIASU, V., 2017, s. 208).

Vyse popsana genetickd nehoda charakteristicky ovliviiuje vyvoj plodu po strance

fyzické, intelektualni i zdravotni (Wajuihian, S. O., 2016, s. 1).

2.1. Volna trizomie

Volna trizomie, oznacovana také jako trizomie 21. chromozomu, je nejbéZnéjsi typ
Downova syndromu. Vyskytuje se asi v 95 % vSech pfipadi. Chyba je v neseném poctu
chromozomli u spermie nebo vajicka. Procesu, pfi kterém vznikne jeden nadbytecny
chromozom 21, se také tikd nondisjunkce. Nonsdisjunkci mlzeme popsat tak, Zze

chromozomy pfi vytvaieni oocytu nebo spermie se pfi bunééném déleni neoddéli. Z diivodu
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chyby v zarode¢ném déleni, vznikaji buiiky s nadbytecnym chromozomem 21 (Arumugam,
A.etal., 2016, s. 568-569).

Oznaceni 21 u trizomie znamena ¢islo chybného chromozomu nebo misto kde se
piipojil jeden chromozom navic. Volna trizomie je zplisobena piitomnosti tii chromozomii,
misto klasickych dvou, ve 21. chromozomovém paru. U zdravého jedince obsahuje, kazda
gameta haploidni pocet chromozom, to ale neplati v piipad¢ trizomie (Wajuihian, S. O.,
2016, s. 3).

Dtivod pro¢ chyba nastava Castéji ve vajicku, nez ve spermii je ten, Zze Zeny se jiz rodi s
oocyty takika vyvinutymi, kdezto muzim se jejich pohlavni buniky zacinaji tvofit, az okolo 13
let Zivota. Neni se tedy cemu divit, Ze se procesem starnuti v oocytech vyskytuji chyby Castéji

nez ve spermiich (Selikowitz, M., 2011, s. 49-51).

2.2. Translokace

Casto oznaGovana jako Robertsonova translokace. Tento druh Downova syndromu je
méné Casty, protoze je divodem pouze ve 2-4 % ze vSech piipadi tohoto syndromu.
Rozlisujeme dvé formy Robertsonovy translokace, a to jsou familiarni a de novo forma.
Rozdil mezi témito formami je v tom, ze u familidrni formy je nositelem translokace jeden z
rodicu, ktery tak miZe pfimo ovlivnit vyvoj embrya. Naopak u formy de novo maji rodice
karyotyp bezchybny a chromozom vznikne spontanné v matei'ské meidze. Proto se v takovych
pripadech doporucuje obéma rodicim podstoupit genetickou analyzu karyotypu. Pokud ani
jeden zrodi¢l neni nositelem translokace, jedna se o formu de novo, u které je pfi
opakovaném t€hotenstvi pravdépodobnost Downova syndromu stejnd jako u bé&zného
té¢hotenstvi (PLAIASU, V., 2017, s. 209,211).

Na tuto chromozomalni abnormalitu jako jedinou nemé Zadny vliv v€k matky, ale
karyotyp obou rodict. U tzv. nositelli mize nastat jev, ktery nazyvame vyvazena translokace.
Tito lidé nemusi mit Z4dné zdravotni problémy, nebo ukazatele na tuto abnormalitu, avSak
maji zvySené riziko narozeni potomka s Downovym syndromem. Robertsonova translokace
se take liSi tim, Ze Spatné zatazeni chromozomu se déje mezi chromozomy 13,14,15,21 a 22.
V ptipadé, Ze dochédzi k chybné vyméné mezi kterymikoli jinymi chromozomy, nazyvame

tuto translokaci recipro¢ni (Wajuihian, S. O., 2016, s. 3).
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2.3. Mozaicismus

Nejméné béznym zplsobem vzniku Downova syndromu je tzv. mozaika, kterd je
zjisténa pouze u 1-2 % zivé narozenych novorozenct. K této abnormalité¢ dochdzi, az pii
chybném déleni bunc¢k po splynuti vajicka se spermii, takze stejné jako v pfipadé volné
trizomie 21 nema na vznik vliv dédi¢nost ze strany rodict (Wajuihian, S. O., 2016, s. 3).

Tento zplsob se 1isi tak, ze béhem déleni bun€k se vytvoii dvé bunécné linie. Prvni linie
se poji normalnim béznym zplUsobem, ale ve druhé linii nastavd abnormalita opét na
chromozomu 21. Dochézi k ni nékolika zptsoby, bud’ pomoci anafazového zpozdéni, nebo
segregaci homologickych chromozomt (PLAIASU, V., 2017,
s. 209).

Vyvoj dale pokracuje tim zplisobem, Ze n€které buitkky maji obvyklych 46 chromozom
a nckteré chybnych 47 chromozomi. Procentualni pomér abnormaélnich bunék vaci tém
normalnim ve vysledku uréuje miru projevu Downova syndromu ovliviujici dité, jak po
fyzické, tak 1 mentalni strdnce (Wajuihian, S. O., 2016, s. 3).

Vétsina deti postizenych mozaikovym typem Downova syndromu nemd proto tak
napadné viditelné oblicejové a fyzické defekty, coz je pravé dano zastoupenim i normalnich

bun¢k s béznym poctem chromozomi (Selikowitz, M., 2011, s. 54).

3 OVLIVNUJICi FAKTORY VZNIKU DS

Mezi nejvyznamnégjsi rizikové faktory ovliviiujici vznik Downova syndromu je vyse
véku matky ditéte. Coz je samo o sobé divodem ke zvySené pozornosti a podmét k
dikladnému prenatalnimu vySeteni na zjisténi této abnormality (Zhao, W. et al., 2015, s. 2).

Nebezpeci vzniku téhotenstvi s trizomii roste v zavislosti s vékem matky a to tak, ze
zeny ve veéku 20 let maji nebezpeci vzniku jen 1:925, dale u té¢hotnych ve véku 30 let je riziko
spocteno na 1:885, naeZ se po 35. roku Zivota riziko rapidné zvysi a to na 1:365. Ve 40
letech je pak nebezpeci vycisleno jiz na 1:110 a po prekroceni 45 roku je dokonce Sance na
narozeni ditéte s Downovym syndromem 1:50 (Miirsel, K. at al., 2019, s. 109).

Genetickd chyba se vyskytuje castéji ve starSich bunkach, a tak je spojovéna
s biologickym starnutim vajecniki. Az v 88 procentech piipadi Downova syndromu je
zjiSténa chyba v poctu chromozomii u vajicka matky. Vék jako rizikovy faktor pro vznik
Downova syndromu plati hlavné pro nej€astéjsi variantu Downova syndromu, kterou je volna
trizomie 21. AZ 80 % déti s Downovym syndromem se sice rodi Zenam ve véku do 35 let

Zivota, avSak tento ukazatel je nerelevantni, kvlli primérn€ niz§imu véku rodicek. Jedinym
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relevantnim ukazatelem zGstavd tedy pomér poctu zdravé narozenych déti, vuci
novorozencim s Downovym syndromem pfifazeném k véku matky.

Dalsim faktorem je dédi€nost, ta je ale pfi¢inou této abnormality jen v méné nez 5 %
pfipadi. Riziko vzniku Downova syndromu se ale zvySuje v ptipad¢, Zze se zené jiz nékdy
narodilo dit¢ s Downovym syndromem ¢i jinym defektem a to ptiblizn€ o 1 % (Wajuihian, S.
0.,2016, s. 2,4).

Vyznamné procento vrozenych vyvojovych vad vznikéd bez jakékoliv objevené priciny
¢1 varovani. Jsou zde ale i faktory, u kterych je pfece jen vyssi prevalence genetickych vad.
Témi mohou byt napt. t¢hotné diabeticky, u té¢hotenstvi s vice jak jednim plodem v déloze
nebo u Zen po opakovanych zamlklych graviditach, nebo samovolném potraceni (Polak,
Loucky, Tomek, 2017, s. 17).

Cytogenetické a epidemiologické studie naznacuji, Ze vznik Downova syndromu by
mohly ovliviiovat i jiné faktory, jako je napfiklad uzivani alkoholu, omamnych latek, nebo
1€k, jako je naptiklad oralni antikoncepce, hormonalni 1é¢ba, nebo 1éky na plodnost, ale do
jaké miry ovliviiji tyto latky vznik genetickych anomalii, bohuZzel jest¢ nikdo neprokézal
(Wajuihian, S. O., 2016,

s. 4).

4. VYSETRENI NA ZJISTENI DS

Chromozomalni nepravidelnosti se objevuji, aZ u necelého procenta zivé narozenych
déti. Z tohoto mnoZstvi déti narozenych s chromozomalni abnormalitou se v nejvétSim poctu
vyskytuje pravé Downlv syndrom. Chromozomadlni aneuploidie neboli nespravny pocet
chromozoml ma velky vliv na vlastnosti a znaky jedince.

Ve vSech zemich s vyspélym zdravotnictvim se provadi screeningové testovani na
zjisténi nejriznéjSich onemocnéni a chromozomalnich abnormalit. VySetieni se déla u vsech
téhotnych Zen bez rozdilu véku, socioekonomické situace ¢i predchozi genetické indikace
(Krofta, L., 2017, s. 148).

Studie z roku 2016 uvadi, Ze trend Ziv€ narozenych jedinct s Downovym syndromem
klesa, zatimco pocet prenatdlné¢ diagnostikovanych trizomii stoupd (Kurtovic-Kozaric, A.,
2016, s. 80).

V prvnim trimestru se testovani provadi mezi 11-14 tt a zachyti velké mnozstvi
vrozenych vyvojovych vad. Screening druhého trimestru se idedln¢ koné v rozmezi 20-21 tt a

je dulezity pro kontrolu spravného vyvoje miminka (Arumugam, A. et al., 2016, s. 569).
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V piipad€¢ nejasného vysledku screeningovych testli je mozné si vybrat spolehlivéjsi
metodu prenatdlni diagnostiky. Jako je naptiklad CVS (biopsie choriovych klkii placenty)
nebo aminocentéza. Tyto invazivni metody byvaji velmi presné, ale nesou s sebou az 1%
riziko potratu, a proto se provadi jen v ptipad¢ velkého podezieni na aneuploidii (Ambreen,
A.etal., 2015, s. 4).

Vsechny prenatdlni diagnostické metody je nutné provadet, pokud mozno v nizsich
tydnech téhotenstvi. Vysledky by mély byt sdélovany tak, aby bylo ¢asové mozné piipadné
ukonceni t€hotenstvi. To Ize v ptipadé¢ zadvazného postizeni nebo vady plodu do 24.tydne
(Krofta, L., 2017, s. 148).

I pfes nespocCetné mnozstvi prenatidlnich vySetfeni je mozné, Ze se bez varovani
prenatalnich testi narodi novorozenec s Downovym syndromem. V tomto pifipadé se
v nejbliz§i dobé na zdkladé podezieni lékaii musi provést postnatalni testovani nejen
k potvrzeni diagndzy, ale i ur€eni piesného typu Downova syndromu (PLAIASU, V., 2017, s.
209).

Podle vysledkil studie, se nejvice osob s Downovym syndromem diagnostikuje do
jednoho roku véku. K postnatdlnimu vySetfeni se odebira periferni krev, pomoci které se

stanovi karyotyp jedince (Kurtovic-Kozaric, A., 2016, s. 80).

4.1 Prenatalni vySetieni

V prenatalni diagnostice na pfitomnost vrozenych vyvojovych vad se vyuZzivaji metody
jak invazivni, tak 1 neinvazivni (Sysak, R. et al., 2014, s. 2).

Prenatalni screeningy se neustdle zdokonaluji a také zavedeni rutinniho testovani
umoznuje zendm a jejich partnerim Iépe se rozhodnout a pfipravit na narozeni ditéte
s Downovym syndromem. Ve spousté zemi Evropy se zvysil pocet interrupci po predeslém
pozitivnim screeningu, coz snizilo prevalenci déti narozenych s vyvojovymi vadami (Glivetic,
T.etal., 2015, s. 5).

Na prenatalnim testovani se podili spoluprace né€kolika zdravotnickych/medicinskych
oborti, jako jsou napfiklad klinickda biochemie, genetika, ultrazvukova diagnostika,
gynekologie porodnictvi. Hlavnim ukolem prenatalniho vySetfeni je zjistit genetické
pfedpoklady k dédi€né podminénym onemocnénim a také vyloucit, ptipadné potvrdit
vrozenou vyvojovou vadu (Sysak, R. et al., 2014, s. 2).

Rychlost a ¢as hraji velkou roli nejen u prenatalniho screeningu. Pokud by se piece

jenom prokazala vrozena vyvojova vada ¢i jind zavaznd abnormalita plodu, rodi¢e by pak
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méli mit dostatek asu na zvaZeni svého rozhodnuti. Zda podstoupi preruseni t¢hotenstvi ¢i
v ném budou pokracovat. Musi se tak pfipravovat na narozeni ditéte, které bude potiebovat

daleko vice péce nez dit¢ zdravé (Krofta, L., 2017, s. 13).

4.1.1 Neinvazivni

Metody neinvazivniho testovani pro detekci vrozenych vad, zejména Downova
syndromu jsou stale vice zdokonalovany. Jejich obliba roste u téhotnych hlavné z divodu
jejich bezpecnych a bezbolestnych postupt. Naptiklad komplikaci spojenych s potratem jako
u aminocentézy nebo choriocentézy se t€hotné obavat vilbec nemusi. Existuji, uz i relativné
pfesné neinvazivni metody, které nenesou riziko potratu. Napiiklad matefsky serologicky
screening (MSS), ktery byl jiz prekonan dokonalejsim a pfesnéj$im neinvazivnim prenatalnim
screeningem — NIPS. Od roku 2011 je NIPS novou metodou diagnostiky, kterd vynika svou
ptesnosti. Odebira se vzorek matetské plazmy, ze kterych ziskame volné bunééné DNA. Tuto
techniku diagnostiky mizeme vyuzit jiz od 10.tydne (Higuchi E. C. et al., 2015, s. 375-376).

Tzv. prvotrimestrialni screening se provadi od 11. tydne gravidity. VySetfeni je
zalozeno na hodnotach biochemickych markeri a ultrazvukovém méteni.

V pribéhu gestace se v mateiské krvi vyplavuji biochemické latky a jejich odchylka od
normdlnich hladin mlZe znamenat embryondlni postiZzeni. V soucasné dob& se pracuje
scelkem 6 biochemickymi parametry (hCG-, AFP, PAPP-A, inhibin a a uE3) a 6
ultrazvukovymi ukazateli a vékem matky. V prvnim trimestru se u plodu pomoci UZ sleduje
Sijové projasnéni, nosni kustka, temeno-kostréni délka (CRL), fronto-maxilo-facialni uhel,
krevni pritoky a srdecni frekvence. Diky tomuto kombinovanému testovani se zvysila
detekce Downova syndromu, az na 95 % s 5 % mirou fale$né pozitivity.

Dalsi metodou k vylou€eni Downova syndromu je screening provadény ve druhém
trimestru. Screening 2. trimestru je star$i a podstatné dfive pouZivany neZ screening prvniho
trimestru. Casové je screening proveditelny od 15. do 22. tydne, oviem optimalni je testovat
mezi 15.—16.tydnem. Tento interval je ideédlni v pfipad€ potvrzeni zdvazné vady, protoze
rodi¢e maji dostatek Casu se rozhodnout, zda vyuZziji moznosti umélého ukonceni t€hotenstvi

do 24. tydne tehotenstvi (Poldk, Loucky, Tomek, 2017, s. 37).
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Ultrazvuk

Ultrazvukové vySetfeni patii mezi zakladni a nejdilezitéjsSi metody neinvazivni
prenatalni diagnostiky. Ultrazvuk viak nemiizeme brat jako samostatnou metodu. V Ceské
republice plati od roku 2006 zdkon o prenatadlnim screeningu anomadlii a vrozenych
vyvojovych vad. Ten kromé biochemickych markert vyuziva také ultrazvukové meéteni plodu
(Sysak, R. et al., 2014, s. 2).

Ultrazvukové vySetfeni nemusi byt brano pouze jako vyhledavani odchylek plodu. Diky
sonografickému vySetfeni mizeme stanovovat stari gestace, umisténi a pocet plodi/embryi,
nebo urceni polohy plodu pfi nejriznéjsich operacnich tkonech (Krofta, L., 2017, s. 14).

V soucasnosti se provadi 3 ultrazvukova vySetieni, a to v téchto obdobich:

e 11. az 14. tyden téhotenstvi: nejveétsi senzitivita pro zachyceni abnormalit a jinych

nepravidelnosti

e 18. az 22. tyden téhotenstvi: v tomto obdobi je mozné zaméfit se na jednotlivé fetalni

organy a srdce a tim padem i zachytit abnormality

¢ 30. az 32. tyden te¢hotenstvi: kontrola placentarni funkce, polohy plodu a nékterych

defektti vznikajicich v pozd¢&jSim obdobi jako naptiklad hydrocefalie
(Polék, Loucky, Tomek, 2017, s. 27).

Sledované abnormality u Downova syndromu na UZ

Downiiv syndrom muizeme pomoci ultrazvuku odhalit sledovanim téchto dysmorfii:
velikost nosni kustky, sledovani prostoru v oblasti zatylku tzv. nuchélni translucence (NT),
srdeCni abnormality (atrioventrikularni kanal ¢i septum nebo hypoplazie levého srdce),
nepruchodnosti duodena, ¢asto zkracena kost pazni a stehenni, mensi boltce ucha, dilatace
ledvinovych panvicek, velky jazyk, odchylny pribéh podklickové arterie oproti zdravému
plodu, hydrocephalus nebo hyperechogenita kli¢ek stieva (Poldk, Loucky, Tomek, 2017, s.
240).

e Nuchdlni translucence neboli §ijové projasnéni znamena vétsi mnozstvi nahromadéné
tekutiny v oblasti zdhlavi plodu. U plodu bez chromozomalnich odchylek se NT
zvétsuje v zavislosti na CRL (Krofta, L., 2017, s. 253-255).

V prvnim trimestru je S$ijové projasnéni nejbézngjSim ukazatelem Downova
syndromu. V 70 % dokéaze tento parametr odhalit trizomii, a to i bez pouziti

biochemickych markeri. Pokud je NT > 3 mm je povaZovéna za patologii.

e Hydrocephalus rozsifeni lateralni komory o vice nez 12 mm.
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e Pyelektdzie dilatace ledvinové panvicky v pfedni ¢asti > 3 mm.

e Nosni kiistka a jeji hypoplazie nebo uplnd absence nosni kustky neni spolehlivym
ukazatelem, a proto se bere jen jako jeden z markerid do celkovych vysledkt
kombinovanych testl (Bronshtein, E. et al., 2017, s.8-10).

Nosni kost je pomérné nové mefeny parametr. Studie, kterd probéhla v roce 2001,

dokazuje, ze velikost nosni kosti zavisi i na rase (Krofta, L., 2017, s. 272).

VySetieni z materské krve

Extracelularni matei'ska DNA

Genetické vySetieni plodu z matefské krve bylo pfedmétem zkoumani mnoha let. AZ ve
21. stoleti se zacala pouzivat metoda fetdlni extracelularni DNA (cffDNA) (Poladk, Loucky,
Tomek, 2017, s. 254).

V matefském krevnim fecisti jsou fragmenty volné fetdlni DNA prokazatelné asi od
4. tydne gravidity. Obsah extracelularni DNA plodu v poméru k volné matetské DNA je
v priméru okolo 10 %. Nevyhodou je skutecnost, Ze fetdlni DNA plodu je v matefském
ob¢hu ptitomna asi jen 24 hodin. Za zajimavost se bere skute¢nost, ze po porodu ziistavaji
v krevnim ob¢hu matky fetalni bunky, které jsou zde dalSich az 27 let zastoupeny. Jejich
mnozstvi je ale v daleko menSim mnozstvi neZ v DNA plodu. Z tohoto diivodu nemiiZeme
vyuZit neinvazivniho vysetfeni fetalnich bun¢k v ptipad¢ dal§iho té¢hotenstvi, protoZe nelze
rozlisit, z kterého téhotenstvi tyto abnormalni buiiky pochazi.

Pfed vySetfenim cff-DNA by mély téhotné Zeny nejdiive absolvovat genetickou
konzultaci. Zde jsou lékafem informovany, Ze detekce volnych fragmenti DNA neni schopna
zachytit vSechny chromozomalni a genetické abnormality. V piipad¢ vysledku zvySeného
rizika by t€hotna méla zvazit invazivni metodu prenatalni diagnostiky (Sysak, R. et al., 2014,

5. 2-3).

Metoda neinvazivni prenatalni testovani (NIPT)

Jedna se o velmi citlivy prenatalni screening, ktery miiZzeme brat jako kompromis mezi
bezpec¢nosti pro plod a ptesnosti vysledkli. Velkou vyhodou je jeho ptesnost blizici se
k hodnotam invazivniho testovani. Metoda je finanén¢ dosti nékladnd, proto muze byt pro
spoustu té¢hotnych Zen neakceptovatelna (Bronshtein, E. et al., 2017, s. 11).

Od 10. tydne t€hotenstvi 1ze odebrat vzorek matetfské plazmy na analyzu extrahovaného

bezbunécného screeningu fetdlni DNA (PLAIASU, V., 2017, s. 209).
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V krevnim vzorku se izoluje volna extracelularni DNA plodu a ziskany vzorek se
nasledné vySetii na nejobvyklejsi aberace jako je trizomie 21. chromozomu (Higuchi, E. C. et
al., 2015, s. 376).

Ptesnost NIPT lze povazovat za témét 100%, ale 1 pfes tuto hodnotu pifesnosti by méla
téhotna v pfipadé pozitivity podstoupit jinou zmetod prenatdlni diagnostiky. Falesna
pozitivita se blizi hodnotadm invazivniho testovani (Polak, Loucky, Tomek, 2017, s. 260-261).

Stale vSak musime brat v potaz skutecnost, Ze testovana DNA nepochazi z plodu, nybrz
z placenty. A tedy nemusi byt zcela totozna dopadem mozaicizmu placenty (Putzova, M. at
al., 2017, s. 12).

Falesnou pozitivitu zptisobuje jesté tumor, nebo syndrom mizejiciho dvojcete. Také by
se mélo pamatovat na to, ze NIPT vylucuje jen nékteré genetické vady a tim padem neni
schopen vylou¢it jina onemocnéni. Pokud je s pomoci NIPT uréeno pohlavi nenarozeného
ditéte, z moralnich divodi mélo by byt sdéleno rodi¢im, az po ukonceni 12. tydne
téhotenstvi (Polak, Loucky, Tomek, 2017, s. 264).

Mezinarodni spolecnost prenatalni diagnostiky doporucuje, aby metoda testovani
NIPT byla nabizena vSem téhotnym bez vyjimky, a to 1 Zendm bez rizika narozeni ditéte
s vrozenou vadou (Higuchi, E. C. at al., 2015, s. 376).

Pokud se n¢kdy stane metoda NIPT v nadchazejicich letech normou prenatalniho
testovani, bude se jednat o velky pokrok. Metoda NIPT vsak nemulze nikdy kompenzovat
vyhody ultrazvukového screeningu v prvnim a druhém trimetru, nybrZz by toto testovani
dokonale doplnila (Putzova, M. at al., 2017, s. 12).

Diky studii bylo zjisténo, ze pokud by se toto relativné piesné prenatalni testovani
dostalo do rutinni diagnostiky, mohlo by to mit negativni dopad. Mohl by se zménit postoj a
pohled vetejnosti vii¢i osobam s Downliv syndrom, nebo lidem s jinymi vyvojovymi vadami.
Dalsi obavou, pro¢ se NIPT nestane soucasti pravidelného testovani je negativni vyjadieni

obhajct zdravotniho postizeni a bioetikti (Higuchi, E. C. at al., 2015, s. 382).

4.1.2 Invazivni

Invazivni metody prenatilni diagnostiky jsou nabizeny Zenam hlavné na zékladé
néjakého podezieni, naptiklad na chromozomalni aberaci ¢i geneticky podminénou chorobu.
Tato vySetieni jsou spojena s jistym rizikem ztraty t¢hotenstvi. Udava se riziko potratu 0,5-1
%. Mezi dal$i nevyhody patii finan¢ni nakladnost téchto metod. Pro nastdvajici maminky

byvaji invazivni vySetfeni velkou psychickou zatézi a mimo to jsou také dosti nepiijemné.

19



Z tohoto ditvodu je snahou dneSni doby vytvofit co nejpfesnéjsi screeningové vysetieni.
Jednou ze zajimavosti ohledn¢ invazivniho testovani je, ze v mnoha statech svéta je zakazano
z etickych dtvoda sdélovat pohlavi plodu, jelikoz by mohlo ovlivnit rozhodnuti rodi¢t o

ukonceni t¢hotenstvi (Sysék, R. et al., 2014, s. 2).

Amniocentéza

Nejpouzivanéjsi metoda invazivni prenatalni diagnostiky je odbér plodové vody neboli
amniocentéza. Odbér plodové vody podstupuji nastdvajici matky nejcastéji po vysloveni
podezieni genetika na moznou chromozomalni odchylku nebo na vlastni prani (Syséak, R. et
al., 2014, s. 2).

Amniocentéza se provadi vrozmezi mezi 15. az 22. tydnem téhotenstvi za Ucelem
podrobného genetického vysetieni plodu. Cely vykon se provadi ambulantné pod
ultrazvukovou kontrolou, aby nedoslo k poranéni plodu. Tenka sterilni jehla o délce (9-12
cm) se zavadi pies sténu bfisni, kterou se pomoci punktovani odebere 10-20 ml plodové
vody. Odebrany material se odesila na cytogenetickou nebo molekularni analyzu DNA. Zena
je poucena porodni asistentkou o riziku potratu, které je u tohoto zptisobu diagnostiky cca
0,5-1 % a také o tom, ze by se méla minimaln¢ 14 dnl vyhybat télesné zatézi a odpocivat.
Pokud je t¢hotnd Rh negativni, podava se ji pfed odchodem ze zdravotnického zatizeni anti-D

(Polék, Loucky, Tomek, 2017, s. 251).

Kordocentéza

Odbér fetalni pupecnikové krve se provadi za icelem vylou€eni vad plodu, jako je praveé
Downitiv syndrom. Nejlepsi doba pro odbér z pupecnikové vény je po 20. tydnu gravidity. Po
tomto tydnu maji vény pupecniku jiz dostatecnou Sitku pro odbér. Punkce se vykonava pies
sténu biisni, co nejblize vstupu pupecniku do placenty pod kontrolou sonografisty. Odebira se
2-4 ml fetdlni krve. Riziko intrauterinniho amrti plodu po kordocentéze ¢ini 1-2 %. Pred
vykonem je velmi dilezité, t€hotnou poucit o dvou tydennim klidu bez fyzické zatéze (Polak,

Loucky, Tomek, 2017, s. 251).

Odbér choriovych klki

Odbér choriovych klki (CVS) se ve vétSin€ piipadu provadi po pozitivnich vysledcich
screeningu a nasledné genetické konzultaci, nebo na vlastni zZadost t€hotné zeny. Vyhodou

CVS je, ze ji 1ze provadét diive nez aminocentézu.
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CVS se fadi mezi punkéni metody, pfi niz ziskdvame cenny material pro genetické
vySetfeni nenarozen¢ho ditéte. Metoda se provadi v obdobi mezi 11. az 14. tydnem
té¢hotenstvi. V tomto ¢asovém rozmezi je chorion (vn€j$i obal embrya) zieteln¢ rozdéleny na
tzv. ,,chorion leave* a ,,chorion frondosum* a neni zde jest¢ mnoho plodové vody, ktera by
vykon komplikovala. Zakrok se provadi tenkou sterilni jehlou pod ultrazvukovou kontrolou.
Vykon je mozné provadét bud’ skrz délozni hrdlo nebo pies sténu biisni, ktery je pro CVS
typictejsi (Polék, Loucky, Tomek, 2017, s. 247-249).

Ziskané vzorky se daji vyhodnotit témito zptsoby:
¢ Cytogenetickd analyza
e Metoda QF-PCR pfi niz znadme vysledek jiz do 24 hodin po provedeni vykonu.
(v dnesni dobé se jednd o nejpouzivanéjsi metodu)

e Metoda FISH u které zname vysledek do 5 dnii od odbéru (malo pouzivana metoda)

(Syséak, R. et al., 2014, s. 2).

Pted vykonem by Zena méla byt vzdy fadné informovana o riziku potratu. Potratovost
po tomto vykonu je 0,5-1 %. Je tu i riziko netispé$né punkce ¢i maternalni kontaminace, které
je velmi nizké, pfesto by t¢hotné mélo byt sdéleno. Samotny zékrok se provadi ambulantné.
Po nésledné ultrazvukové kontrole Zivotaschopnosti plodu a pouceni gynekologem ¢i porodni
asistentkou, je zena propusSténa domi. M¢la by absolvovat minimalné dvoutydenni klidovy

rezim. (Polak, Loucky, Tomek, 2017, s. 247).

4.2 Postnatalni vySetieni

Postnatalni testovani se provadi u kazdého jedince s podezienim na Downliv syndrom.
Prvnim podmétem k vySetfeni karyotypu ditéte byva pfitomnost nékterych z typickych ryst
pro Downilv syndrom. Malému pacientovi se odebere periferni krev, ze které se stanovi
karyotyp (PLAIASU, V., 2017, s. 208).

Analyza karyotypu pomoci cytogenetického vySetfeni se standardné provadi u vSech
jedinct podezielych na nékterou z aneuploidii (Ambreen, A. et al., 2015, s. 4).

Cytogenetické vySetfeni zjiStuje vlastnosti a struktury chromozomdi. Sleduje chovani
chromozomt pii d€leni somatickych a zarode¢nych bunék a v neposledni fad¢ fenotyp a
chromozomalni odli$nosti jedince (Pandey, P. at al., 2018, s. 3557).

Kazdy typ Downova syndromu ssebou nese jiné predispozice k nemocem.

Cytogenetické vySetfeni je nejen diilezité pro stanoveni diagnézy ,,Downtiv syndrom*, ale i
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pro zjisténi jeho typu, dédi¢nosti a procentualni vycisleni pfedpokladu narozeni dalSiho
potomka s Downovym syndromem (Zhao, W. et al., 2015, s. 2).

V soucasné dob¢ se pouzivaji dvé formy cytogenetického vysetieni. Jednou metodou je
metoda FISH, ktera umoZnuje detekovat chromozomalni odlisnost pomoci malych segmentt
DNA v tkénich.

Bézné pouzivané je vySetieni karyotypu. Principem této metody je plisobeni trypsinu,
kdy dochazi k ¢astecné degradaci proteinovych slozek u odebraného materialii a nasledné

barveni Giemsovam barvivem. (Pandey, P. at al., 2018, s. 3557).

5. KLINICKE PROJEVY

Downlv  syndrom je charakteristicky nejriznéjSim mnozstvim  klinickych
nepravidelnosti 1 nezaménitelnych ryst tykajicich se kardiovaskularniho, dychaciho,
hematologického, endokrinniho, muskuloskeletdlniho, gastrointestinalniho, renalniho,
smyslového, neurologického i pohlavniho systému (Arumugam, A. et al., 2016, s. 570,574).

VSechny tyto anatomické, fyziologické i1 biochemické jedine€nosti vyplyvaji z DS
vyvolaného nondisjunkci, translokaci nebo mozaikou. Jednotlivé hendikepy jsou navzijem
propojeny a uzce spolu souvisi. Napiiklad mentalni postizeni vyrazné ovliviiuje fec,
uchovavani vjemu, projevovani se ve spoleCnosti i schopnost se ucit novym vécem.
Endokrinni hypofunkce ¢i naopak hyperfunkce miiZe mit za nésledek obezitu, diabetes,
omezeni plodnosti nebo dokaze ztetelné ovlivnit rtst. I horsi imunitni obrana ma u Downova
syndromu vliv na spoustu onemocnéni napiiklad: vypadavani vlasa, vitiligo, zanétlivé
choroby kloubi, i nespecifické zanéty stiev (Wajuihian, S. O., 2016, s. 3,5).

Kazdy jedinec trpici Downovym syndromem se zna¢né odliSuje nejen svym
nezaménitelnym vzhledem, ale 1 povahovymi vlastnostmi a vlohami. I dité¢ s Downovym
syndromem je jedine¢né a nedd se presné popsat to, jak se takové dité chova a jak vypada.
Nékteré déti s Downovym syndromem jsou klidné jiné naopak nezvladatelné. Vyvojové etapy
postupuji vici zdravym détem pomaleji, proto Casto jejich chovéani neodpovidé jejich stari
(Selikowitz, M., 2011, s. 105).

V dtsledku zdravotnich komplikaci, které vznikaji u osob s Downovym syndromu je
témto osobam poskytovana nejlepsi mozna péce, jak ze strany zdravotnikd, tak i odbornik
pfes socialni sféru. Cilem je co mozna nejvice zmirnit projevy Downova syndromu a tim i

zlepsit kvalitu jejich Zivota. (Mirsel, K. at al., 2019, s. 113).
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5.1 Fyziologické rysy

Vzhled jedincii postizenych Downovym syndromem je charakteristicky. Downlv
syndrom je typicky az 120. rysy. Pfesto neexistuje jediny symptom objevujici se u kazdého
z postizenych. Jiz v dob¢ hospitalizace ditéte po narozeni, miizeme pozorovat nékteré
s urCujicich ryst. Déti nejsou zcela podobny na své rodice ani jiné piedky, nybrz jsou
podobny samy sobé¢. Srodi¢i a sourozenci se shoduji moznad jen v barvé o¢i a vlast.
(Selikowitz, M., 2011, s. 39, 40).

Kraniofacialni abnormality jsou pro Downtv syndrom velmi obvyklé. Mensi hlava,
ktera je az neobvykle kulata a v zadni ¢asti lehce zplostéla. Toto zplosténi na dorzalni strané
hlavy je patrné hlavné pii pohledu z boku. Oblic¢ej byva kulaty a pti pohledu z profilu je tvar
ploché s neobvykle malou bradickou. Oc¢i jsou mandlovitého tvaru. Tento tvar je zptisoben
epikantem, coz je zadhyb z kiiZze horniho vi¢ka. Ten piekryva vnitini koutek oka (Wajuihian, S.
0.,2016,s.2,5).

Vnitini koutky o¢i jsou vzdalengji od sebe, nezli je to typické u zdravych jedinct, tzv.
hypertelorismus. Podle studie se vyskytuje tato fyzicka abnormalita, az u 84 % osob
s Downovym syndromem (Arumugam, A. et al., 2016, s. 571).

Na duhovkéch se u nékterych novorozenct vyskytuji Zluto-bilé teckovité skvrny tzv.
Brushfieldovy skvrny, ty mohou s rostoucim vékem vymizet. Usta byvaji mensi, velmi ¢asto
pooteviena s vycnivajicim mohutnym jazykem, ktery se nevleze do dutiny ustni. Nos ma téz
odli$ny vzhled, je plochy a kratky, zato ¢elo je na pomér velikosti hlavy nepfiméfené vysoké.
Usi jsou malé a nizko posazené. Hlava nasedd na mohutny kratky krk, na kterém je jakoby
prebytek klize, ten je oznaCovan jako nuchalni fasa. Dolni i horni koncetiny jsou kratsi oproti
zdravym osobam a na dlanich maji pouze jeden pti¢ny zahyb, oproti klasickym dvéma. Zahyb
se nese pres celou dlan tzv. opi¢i ryha. Prsty na rukou i nohou jsou vyrazné¢ kratsi a silnéjsi
tzv. brachydaktylie (Wajuihian, S. O., 2016, s. 5).

Mali¢ek na ruce muzZe byt naklonény smérem k prsteniku. Vyjimkou neni ani
pfitomnost jednoho malikového kloubu na rukou misto klasickych dvou. Ke zvlaStnostem
patii 1 otisky prstii. Otisky prst diive slouzily jako jeden z prostfedkli k odhaleni syndromu.
V disledku Spatného svalového tonu byvaji u déti s Downovym syndromem casto vidana
plocha chodidla. Také mezi palcem a ukazovdkem na chodidlech je vyrazn€ vétsi volny

prostor (Selikowitz, M., 2011, s. 40,43).
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Deficit kolagenu, Spatny svalovy tonus, laxni vazy to vSe ma vliv na drzeni t¢la.
Acetabularni dysplazie se vyskytuje unecelych 10 % osob s Downovym syndromem
(Arumugam, A. et al., 2016, s. 573).

Novorozenci pfi narozeni trpi nejen Spatnym svalovym tonem, ale primérné i nizsi
porodni hmotnosti. Z ditvodu velké hybnosti kloubl a niz§iho svalového tonu vypadaji déti
s Downovym syndromem jako ,,gumové panenky®. Béhem ristu se svalovy tonus vlivem
rehabilitaci mtize upravit. Tyto potize by se mély postupné upravovat do 10. roku véku ditéte
(Selikowitz, M., 2011, s. 41-43, 87). Ktze celého téla je sussi, mize svédit, praskat nebo se
loupat (Wajuihian, S. O., 2016, s. 5).

V dospélém veéku je postava mohutnéjsi, ale nizsi vzrastem. U muzi se konecna vyska
pohybuje jen mezi 145-168 cm a u Zen je to jeSt¢ méné a to 132—-155 cm. (Selikowitz, M.,

2011, s. 41-43, 87).

5.2 Zdravotni stav

Osoby postizeny Downovym syndromem trpi casto velkym mnoZstvim chorob.
Hlavnim divodem, proc¢ jsou lidé s Downovym syndromem vice predisponovani k nemocem
jsou anatomické, fyziologické a biochemické odlisnosti téchto pacienti (Wajuihian, S. O.,
2016, s. 3).

Zdravotni stav dle vyzkumu zavisi na mnoha faktorech. Mezi kterymi je typ trizomie,
rasa, zZivotni styl a péce poskytovand v dané zemi (Zhao, W. et al., 2015, s. 2).

V soucasné dobé, diky vyspélé mediciné a v€asnému odhaleni ptidruzenych chorob
s Downovym syndromem pohybuje, az okolo 55let (Ambreen, A. et al., 2015, s. 1).

NejcastéjSimi zdravotnimi problémy vedouci k hospitalizaci pacienta jsou respiracni
problémy, které jsou infekéniho plivodu z diivodi hor$i imunitni obrany (Arumugam, A. et

al., 2016, s. 570).

Mozek

Jiz pouhym pohledem na dité¢ s Downovym syndromem mizeme pozorovat vyrazné
mensi hlavu. Mozek ma aZz o 20 % mensi objem neZ u zdravého jedince. Velikostné mensi
jsou 1 tylni, ¢elni a spankové laloky déale pak mozkovy kmen, mozecek, kalézni télo nebo
hippocampus. Tyto morfologické zmény s sebou nesou specifické problémy. Nasledkem

menSiho mozecku u osob s Downovym syndromem je Spatna artikulace, motorické
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koordinace pohybi, horsi svalovy tonus a samoziejmé sniZend inteligence. Proporciondlné
mens$i kalézni télo odpovida za men$i kapacitu paméti a problémy s vyjadiovanim
(Wajuihian, S. O., 2016, s. 3).

Primérnd hodnota inteligence zdravého clovéka netrpicim zddnym syndromem se
pohybuje v rozmezi mezi 90-109 IQ. Za nadprimérné IQ mizeme brat hodnoty mezi
110-130. Inteligen¢ni kvocient mezi 89-80 povazujeme za podprimérny dale pak rozmezi
80-70 je uvadéno jako hranice mezi normalem a mentalni retardaci (Selikowitz, M., 2011, s.
123-125).

Inteligenéni kvocient se u jedincti s Downovym syndromem casto pohybuje okolo 35—
70, ale i presto se najdou osoby u kterych je IQ o néco vyssi. Inteligence jako takova nemusi
mit vliv na socidlni chovani a dovednosti. Tyto vlastnosti byvaji u osob s Downovym
syndromem na pokrocilejsi urovni (Miirsel, K. at al., 2019, s. 109, 112).

Po 50. roku zivota se zvysuje pravdépodobnost demence. Ta se vyskytuje, az u 70 %
jedincti s Downovym syndromem (Ambreen, A. et al., 2015, s. 2).

Demence a zapomindni mize byt jednim z mnoha ptiznaku Alzheimerovy choroby, pii
niz dochazi k patologickym zméndm na mozku. Ackoliv ptesny diivod vzniku Alzheimerovy
choroby neni znam, je pravdépodobné, ze nemoc vznikd v zavislosti na vice faktorech.
Predispozice k nemoci jsou rtizné, od genetické faktorti, pres zivotni prostiedi az ke zdvojeni
chromozomu 21. Na 21. chromozomu se vyskytuje gen zvySujici ndchylnost k Alzheimerové
nemoci. To je diivodem proc lidé s trizomii €astéji trpi Alzheimerovou chorobou (Selikowitz,
M., 2011, s. 175).

Psychiatrické poruchy téZ nejsou Zadnou vyjimkou. Vyskytuji se ve vSech vékovych
skupinach. Prevalence vyskytu se pohybuje mezi 22-38 %. Dlvodem je spousta
predisponujicich faktort jako naptiklad: dysfunkce serotoninu, hypotyredza nebo metabolicky
syndrom. D¢ti Casto trpi Sirokym spektrem fobii. U adolescentl jsou ve vysoké mife hlaSeny
psychézy a deprese. Déle se mohou vyskytovat problémy se spankem, poruchy piijmu
potravy (napf. anorexie), obsedantné¢ kompulzivni poruchy, sexudlni deviace a jiné

psychopatologie (Arumugam, A. et al., 2016, s. 574).

Srdce
Vyskyt vrozenych srdecnich vad u déti s Downovym syndromem se pohybuje kolem 40

az 50 %. U téchto déti se vyskytuji nejCastéji kardidlni poruchy, jako jsou atrioventrikularni
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defekty tzv. defekt endokranialniho polstare 45 %, ventrikularni septalni defekty 35 %, nebo
mén¢ Casto pak Fallotova tetralogie a oteviena Botallova duce;.

Castou potizi ventrikularniho septalniho defektu u osob s Downovym syndromem je
arterialni plicni hypertenze, ktera maze vést az ke kardiogennimu Soku. V nejhorsim ptipad¢ i
smrti. Plicni hypertenze vznikd diky komorovému septu (Arumugam, A. et al., 2016, s. 571).

Skrze nepomér mezi vstupem a vystupem levé komory se dostava ¢astecné mnozstvi
krve z komory levé do komory pravé, coz zpusobi jeji pietizeni a naslednou plicni hypertenzi
(Ambreen, A. et al., 2015, s. 3).

Podle studie je vétsi incidence vrozenych srde¢nich ve vyssich nadmotskych vyskach.
To je nasledek niz$i koncentrace kysliku ve vzduchu. Béhem nizkého stupné gravidity se
vlivem nedostatku kysliku samovolné¢ uzavird komorové septum. Z tohoto divodu je
v zemich s vysokou nadmoiskou vySkou vice vrozenych srde¢nich vad (Arumugam, A. et al.,
2016,

s. 571).

Tvorba sept zacind od 4. tydne zivota embrya v déloze. Dle vyzkumu Downiv
syndrom sam o sob& srde¢ni vadu nezpiisobi. K riziku vzniku srde¢ni vady mulze ptispét ve
spojeni s vlivem prostiedi ¢i dalsi genetickou variaci (PLAIASU, V., 2017, s. 211-212).

Jiz v d&loze je mozné odhalit vrozenou srdeéni vadu. V Ceské republice téhotné Zeny
podstupuji screeningové vySetieni srdce plodu, které je provadéno gynekologem. Po zjisténi
chromozomalni vady je t¢hotnd odeslana na prenatdlni vySetfeni u détského kardiologa
(Tomek, V. et al., 2014, s. 69).

Pokud se zavazna srde¢ni vada diagnostikuje jesté v déloze matky, vétSinou se fesi do
prvnich 6 mésicli od porodu chirurgickou korekci. Operaci v nizkém v€ku miiZeme zabranit

zavaznym Zivot ohroZujicim komplikacim (Arumugam, A. et al., 2016, s. 571).

Oci

Typické pro tento syndrom je mandlovity vzhled oc¢i, tudiZ mirné zeSikmeni, které
zpusobuje epikanticka kozni fasa ptekryvajici vnitini koutky oka. (Wajuihian, S. O., 2016,
s. 5).

Casto se vyskytuji problémy s vidénim. Refrakéni vady oka se objevuji, az u 50 % osob

s Downovym syndromem. Asi v 15 % muizeme diagnostikovat kataraktu — Sedy zakal o¢ni

¢ocky (Arumugam, A. et al., 2016, s. 572).
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Pocinajici katarakta se 1é¢i konzervativng, pokrocilé formy vyzaduji operaéni feSeni
(Selikowitz, M., 2011, s. 87).

Strabismus, tzv. Silhani ¢i  sbihavost oc€i  k vnitinimu koutku, obstrukce
nasolakrimalniho kanalu, nekontrolovatelné kmitavé pohyby o¢i, tupozrakost, pokles vicka
prekazejici vidéni, vzacné i krvaceni ze sitnice jsou dalsi potize lidi s Downovym syndromem.
Velmi dilezité je v€asna diagnostika a 1écba oc¢niho postizeni, nejlépe v détském veéku. U déti
s Downovym syndromem se jiz ve véku 3 let provadi oftalmologické vySetieni, které zahrnuje
prohlidku oftalmoskopem, ortoptické vySetfeni a cykloplegickou refrakci. Pokud to stav oci

vyzaduje, dit¢ dochézi na pravidelné kontroly (Arumugam, A. et al., 2016, s. 572).

Zazivaci a vyluCovaci trakt

Problémy s travenim potravy se u déti s DS vyskytuji dle studie 33x castéji, oproti
zdravé populaci. (Ambreen, A. et al., 2015, s. 3).

Studie dokazuji, ze neexistuje Zadna spojitost mezi pohlavim novorozence, v€kem
matky a gastrointestindlnimi problémy pacienta s Downovym syndromem. Mezi Casté potize
patii duodendlni stendza/atrézie, kterou trpi 3,9 % jedinci s Downovym syndromem
(Arumugam, A. et al., 2016, s. 572).

Velmi casto se duodenalni atrezie odhali jiz u malych déti, mnohdy v kojeneckém véku.
nerovnovahu kojence. Dal§im stfevnim onemocnénim vyskytujici se Castéji u Downovym
syndromem je Hirschsprungova choroba (Ambreen, A. et al., 2015, s. 3-4).

Hirschsprungova choroba se objevuje u 0,8 % osob s Downovym syndromem
(Arumugam, A. et al., 2016, s. 572).

Toto onemocnéni je typické nepfitomnosti myenterickych gangliovych bunc¢k v misté
esovité klicky tlustého stfeva. Absence myenterickych gangliovych bunék ma za pfic¢inu
nevytvareni peristaltickych vin. Ty maji posouvat natravenou potravu smérem k anu.
Projevem onemocnéni muze byt nafouklé biicho, zvraceni ¢i enterokolitida. Je nutnd
okamzita chirurgicka 1écba, vytvoteni tzv. vyvodu (Selikowitz, M., 2011, s. 94).

Castym zaZivacim problémem byva i celiakie, tedy nesnasenlivost lepku (glutenu).
Vyskytuje se u 5 % pacientl s Downovym syndromem. Celiakie ma riizné projevy, nejcastéjsi
znamkou priijem a zvraceni (65 % piipadi). Castd je i asymptomatickd forma a v 11 %
pfipadl se objevuji zvlastni symptomy jako tieba anémie. U déti s Downovym syndromem se

doporucuje prubézné¢ provadét screening na vcasné zjiSténi celiakie, aby se piedeslo
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navazujicim problémim. Témi mohou byt chudokrevnost nebo podvyziva (Arumugam, A. et
al., 2016, s. 572).

U osob s Downovym syndromem by se méla vénovat velka pozornost na slozeni stravy,
ktera by méla obsahovat velké mnozstvi luSténin a vlakniny. Strava bohata na vlakninu mize
pozitivné ovlivnit zacpu, kterou tito lidé Casto trpi. Nejen Spatné stravovani muze vést
k problémim s defekaci. Spatna funkce bfisnich svalti ma také velky vliv na vyprazdiovani
(Selikowitz, M., 2011, s. 95).

Vrozené vyvojové vady (VVV) cest moCovych a ledvin patii aktualné k nejCastéjSim
anomaliim u déti. Ultrazvukové postnatalni vySetfeni pak odhali pfesny typ postizeni. Lékati
se zam¢tuji na velikost ledvinové panvicky, velikost mocové trubice a jak moc je redukovan
parenchym ledviny. Ke stanoveni diagnozy a vySetfeni funkcénosti ledvin slouzi podrobnéjsi
urodynamicka prohlidka v prvnich 6 tydnech véku ditéte (Dort, J. et al., 2018, s. 93).

U Downova syndromu se uvadi prevalence vyskytu malformace ledvin a mocovych cest
3,2 %. Obecné je u Downova syndromu vyssi riziko rendlni ageneze, hypoplazie ledviny,
cystické dysplastické ledviny, obstrukce pifedni strany mocové trubice, glomerularni
mikrocysty ¢i hydronefrozy. Méné se vyskytuje dystopickd ledvina nebo obstrukce
uretropelvické junkce. DalSim urologickym problémem muze byt neurogenni nebo non-
neurogenni dysfunkce mocového méchyte. Urologické anomalie je vhodné fesit co nejdiive.
Leh¢i vady miizeme 1écit konzervativng, t€Z8i dle potieby i1 chirurgicky (Arumugam, A. et al.,

2016, 5. 572).

Poruchy cest dychacich

Déti s Downovym syndromem trpi rozmanitymi respiranimi problémy. A to nejen
v disledku odlisné stavby hornich cest dychacich, zuzenych cest dychacich, zvétSenych
nosnich a krénich mandli. Velky jazyk, zuZeni nosohltanu, laryngomaldcie, trachealni sten6za.
To vSe miiZze zpiisobit obstrukei v dychacich cestdch. Osoby s Downovym syndromem casto
postihuje ryma, kaSel, angina, astma bronchiale, nebo alergické potize. Vyjimkou nejsou ani
infekce hornich a dolnich cest dychacich jako je pneumonie, sinusitida, bronchiolitida.
Dopadem Spatné nervové koordinace a dystonie ustnich svalil byvd u déti Casta spankové
apnoe a aspirace. Ta se vyskytuje, az u 50 % jedincti s Downovym syndromem (Arumugam,
A.etal., 2016, s. 570-571).

Porodni asistentka, by rodi¢e mé¢la edukovat o vyuziti apnoe podlozky k monitoraci

apnoickych pauz ditéte. Novorozenci s Downovym syndromem castéji potiebuji respiracni
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podporu kyslikem, a to az v 13 % pfipadi. Asi u 11 % novorozenych déti s Downovym
syndromem je oxygenoterapie potieba i po pfichodu z neonatologické jednotky do doméciho

prostiedi (Mann, J. P. at al., 2016, s. 471-471).

Stitna Zlaza

Stitna 7laza je endokrinni organ lalo¢natého tvaru, ktery se nachazi na piedni strané
krku a produkuje hormon tyroxin (Selikowitz, M., 2011, s. 91).

Spatna funkce $titné 7lazy se daleko ¢ast&ji vyskytuje u osob s Downovym syndromem.
Prevalence se pohybuje od 3 % az do 54 % a velmi se li§i v zavislosti na véku a pohlavi.
Daleko castéji je porucha Stitné Zlazy objevuje u Zenského pohlavi. Dle studie se u
novorozencl s Downovym syndromem sniZzend funkce $titné Zlazy vyskytuje 28krat Castéji
nez u zdravych jedinct. Ve veéku 10 let Zivota se incidence onemocnéni §titné z1azy zvysila na
49 % z ptvodnich 30 %, které byly zjistény hned po narozeni.

Vyssi vyskyt poruch S§titné Zlazy u Downova syndromu se vysvétluje nezralosti
hypotalamo-hypofyzarni osy, necitlivosti a nepfimétenou sekreci TSH. Dulezitd je v€asna
diagnostika v raném véku ditéte na zdklad¢ vySetteni z krevniho vzorku. Hypotyredza muze
zavazné ovlivnit vyvoj a rast ditéte. Lécba se provadi substituci chybéjiciho hormonu a také

pribéznym sledovanim jeho hladiny (Arumugam, A. et al., 2016, s. 572).

Sluch

Poruchy usSi a sluchu jsou pro Downiv syndrom casté. Studie udavaji vyskyt,
az rozmezi 60—80 %. Vrozené poruchy sluchu plynou z odlisného tvaru a velikosti hlavy déti
postizenych Downovym syndromem. Zkraceny zvukovod, hypoplazie, dysplazie vnitiniho
ucha, vestibularni malformace nebo neurosenzorické poruchy, to v§e mize mit za nasledek
ztratu sluchu. Kromé toho je u Downova syndromu vysoka prevalence chronického zanétu
sttedniho ucha s vypotkem, ktery také miize vést aZ ke ztrat¢ sluchu. Eustachova trubice je u
osob s Downovym syndromem uZzsi, tudiz se zde hromadi usni maz a tekutina vedouci
k zanétu (Arumugam, A. et al., 2016, s. 571).

Jako pfic¢ina zanétu se uvadi alergie, nékdy také zvétSeni nosnich mandli, které mohou
zpiisobit utlak Eustachovy trubice. Castéji na zanétlivé potize usi trpi déti do 10 let véku.
Zavet je vétSinou nutné feSit antibiotiky. Pokud je 1écba neuspéSnd nebo se zancty cCasto
opakuji, lékaf voli jiné varianty terapie jako je tfeba drendZz ucha nebo podavani

antihistaminik (Dort, J. et al., 2018, s. 83-84).
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Diulezitd je edukace rodi¢i o dikladné usni hygiené novorozence bud porodni
asistentkou nebo pediatrem, aby nedochézelo k recidivujicim zanétim (Selikowitz, M., 2011,

s. 80, 83-84).

Krev

Ihned po narozeni ditéte s Downovym syndromem se provadi odbér krve na zjisténi
hematologickych odchylek krevnich bun¢k a odhaleni hematologickych abnormalit. Studie,
kterd se provadéla v letech 2009-2015 zjistila, ze 74 % déti postizenych Downovym
syndromem trpi alespoil jednim z nésledujicich patologickych krevnich nélezii. Mezi ty
nejCastéj$Si poruchy patii neutrofilie, trombocytopenie, polycytémie nebo leukocytoza.
Naopak trombocyt6za, neutropenie a makrocytéza se u novorozenci s Downovym
syndromem vyskytuji velmi ojedinéle (MARTINEZ-MACIAS, F. J. at al., 2017, s. 897-898,
901).

Studie potvrzuji, Ze lidé s Downovym syndromem trpi 10krat az 20krat Castéji
zhoubnymi onemocnénimi krve. Poprvé se =zafalo mluvit o spojitosti mezi touto
chromozomalni abnormalitou a leukémii v roce 1930 (Ambreen, A. et al., 2015, s. 3).

Je zjistény Castéjsi vyskyt akutni lymfoblastické leukemie, kterd je typicka pro hlavné
déti. Dle studie se sice tato akutni lymfoblastické leukemie Ccastéji vyskytuji u déti
s Downovym syndromem, ale paradoxné tito pacienti maji lepsi prognézu pro pieziti nez déti
bez Downova syndromu (Arumugam, A. et al., 2016, s. 572).

Dale pak jsou casté akutni myeloidni leukemie a akutni megakaryoblastick4 leukemie.
Riziko onemocnéni nékterou zleukemii roste v zavislosti na véku osoby s Downovym
syndromem. Napfiiklad v péti letech Zivota je riziko asi 2 %, avSak ve 30 letech uZ je toto
riziko 2,7 % (Ambreen, A. et al., 2015, s. 3).

Projevy malignit krve mohou byt rizné, od bolesti kloubl a kosti, pies zvySenou
krvacivost a podlitiny, aZ k Ginavé a bledosti. Pfi podezfeni na toto onemocnéni se odebira
krev na zjiSténi mnoZzstvi leukocytll. VEasna a spravna 1é€ba mlize pomoci vylécit vice jak 50

% pacientt (Selikowitz, M., 2011, s. 95).

6. PREDCASNE UKONCENI TEHOTENSTVI

Ptiblizné€ 80 % tehotenstvi s Downovym syndromem kon¢i spontannim potratem, nebo

intrauterinnim amrtim plodu pied 10 tydnem téhotenstvi (Zhao, W. et al., 2015, s. 2).
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Tyto té¢hotenské ztraty jsou vazany na zavazné anomalie ve stavbé plodu a malformace.
Zejména srdce nebo ristova omezeni (Miirsel, K. at al., 2019, s. 109).

Nové zakon definuje potrat jako ukonceni t€¢hotenstvi vypuzenim nebo vynétim plodu

v

zivota (CSU, 2015, s. 4).

Ume¢lé ukonceni gravidity je pro spoustu rodin citlivé a psychicky néaro¢né na
rozhodnuti a pro nékteré dokonce i eticky nepiipustné (Selikowitz, M., 2011, s. 185).

V Ceské republice je ze zékona povoleno, v piipadé zavazného Zivot ohroZujiciho
onemocnéni matky ¢i plodu, ukoncit t€hotenstvi do 24 tydne gravidity. Seznam veskerych
zavaznych chorob, chromozomalnich aberaci a tézkych vad plodu, které jsou brany jako
legélni podnét k vyvolani umélého ukonceni t€hotenstvi, se uvadi ve vyhldSce ministerstvo

zdravotnictvi CSR v pfiloze &islo 75/ 1986 Sb (CSU, 2015, s. 4).

7. PECE

Anglicka studie dokazuje, ze déti narozené s Downovym syndromem zistavaji mnohem
déle v péci neonatologli, pediatrli, détskych sester ¢i porodnich asistentek v porovnani se
zdravymi novorozenci. Dle studie primérné¢ jedna ctvrtina novorozencli s Downovym
syndromem travi 11 dni na jednotce intenzivni péce. Vyznamné procento t€chto novorozenct
potfebuje respira¢ni podporu a asi 10 % déti s Downovym syndromem je propusténo domu
s podporou kysliku. Pfes veskerou péci je umrtnost téchto déti v novorozeneckém véku okolo
3 % a to hlavné kvuli ¢astému vyskytu vrozenych srde¢nich vad a respiracnim problémim
(Mann, J. P. at al., 2016, s. 471-472).

Prvni vySetteni ditéte s vrozenou vadou se provadi jesté na novorozeneckém oddéleni.
Pediatr ma za ukol peclivé vysettit dit€ a vSe zkonzultovat s jeho rodi¢i. Soucasti této prvni
novorozenecké prohlidky je dikladné ultrazvukové vySetfeni srdce a jeho cév. Dale pak
vySetieni krve k diagndze chromozomalni odchylky a vySetfujeme také hladinu hormonu
Stitné zlazy tyroxinu (Selikowitz, M., 2011, s. 61).

U vSech nové narozenych déti s Downovym syndromem se klade diraz na kompletni
vySetieni krve a krevnich bunck. Déti Casto trpi hematologickymi problémy jako je
trombocytopenie, neutrofilie, leukocytdza nebo polycytémie. (MARTINEZ-MACIAS, F. J. at
al., 2017, s. 902).
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Podle prizkumu néklady na 1écbu déti s Downovym syndromem jsou od narozeni do
veéku 4 let, az 13krat vyssi oproti ndkladim na péci ditéte bez Downova syndromu. Rodiny
vyhledavaji Castéji jak odborné 1ékare, tak i1 terapeuty (Marshall, J. et al., 2015, s. 365).

Stejn¢ jako, kazdy zdravy cloveék pottebuje dostatek pohybové aktivity, komplexni
ziviny a milujici rodinu, ktera mu da pocit bezpeci a jistoty. To vSe potfebuje i dit¢ trpici
Downovym syndromem.

Kazdy zpacienti s Downovym syndromem musi podstupovat fadu pravidelnych
zdravotnich vySetieni. Patii k nim prohlidka praktickym/détskym lékafem v 6 tydnech zivota
a pak kazdy rok zivota. Dale oftalmologické a usni vySetieni, které se provadi kazdy rok do
véku 10 let a poté s frekvenci co 2 roky. Kontrolni vysetfeni funkce §titné zlazy se provadi 1x
ro¢n¢. Poslednim a velmi dilezitym pravidelnym vySetfeni je rentgenové snimkovani kréni

patete. To se provadi od 3 let véku ditéte 1x rocné (Selikowitz, M., 2011, s. 80).

7.1 Kojeni

Kojeni je nejidedlnéjsi forma vyZzivy novorozenych déti. Prispiva k lepSimu prospéchu a
vyvinu ditéte. Sani matetského mléka je dulezité i pro péstovani vztahu mezi novorozencem a
jeho matkou. Dle svétové zdravotnické organizace (WHO) je dobré piedevsim kojit do pil
roku véku ditéte, a dale pak pokracovat s postupnym ptidavanim piikrmti do dvou let véku
ditéte. Matefské mléko obsahuje presné ty slozky, které dité potiebuje. Jeho slozeni se méni
s pozadavky kojence a pisobi protektivné proti infekcim, alergiim a onemocnénim dne$ni
moderni doby, jako je kornaténi tepen, vysoky krevni tlak ¢i cukrovka. Neposledni vyhodou
je zcela urcité finanéni vyhodnost a dostupnost (Dort, J. et al., 2018, s. 23).

Novorozenci s Downovym syndromem jsou prokazatelné¢ méné kojeni oproti zdravym
détem. Tato skutecnost je ovlivnéna spousty faktory. Jednim z nich je disledek oblicejovych
anomalii souvisejicich s Downovym syndromem (Glivetic, T. et al., 2015, s. 5).

Oralni defekty nejsou vyjimkou, novorozenci s Downovym syndromem trpi vysoce
klenutym patrem, viditelné¢ mensi bradou, makroglosii, nebo rozstépy jazyka, a to vSe muze

Kojenci trpici Downovym syndromem nebo jinym onemocnénim mohou také Castéji
pospavat a to i pti krmeni. V takovém ptipad¢ je dilezité stanovit si pesny reZzim krmeni a
dité pravidelné probouzet. Ale i1 ptes obtiznosti spojené s facialnimi defekty a inavou kojenct
s Downovym syndromem muizeme pomoci dobré polohy a techniky kojeni, dosahnout

spravné vyzivy novorozence (Dort, J. et al., 2018, s. 25).
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Dalsim ukazatelem, pro¢ jsou déti s Downovym syndromem méné kojeny je pramérné
niz§i porodni hmotnost, az o 600 g a délka novorozence, az o 3 cm krat$i ve srovnani se
zdravou populaci. Za tuto skuteCnost mlze i gestacni stafi porodl, které u Downova
syndromu byva v priméru 37 tydnt. Také 1ékaiské zakroky a Casté hospitalizace, které jsou u
téchto déti bézné, mohou narusit laktaci. V pfipadé problémul s kojenim by, matka méla

vyhledat vyskolenou porodni asistentku ¢i laktaéni poradkyni (Glivetic, T. et al., 2015, s. 2).

7.2 Shrnuti teoretickych vychodisek, jejich vyznam a limitace dohledanych
poznatkii

Poznatky uvadéné v této piehledové praci mohou slouzit jako informace jak pro t€hotné
zeny, kterym hrozi, Ze jejich jeSté nenarozeny potomek bude trpét Downovym syndromem,
tak 1 pro rodice déti postizenych Downovym syndromem. Prace mize slouzit i jako studijni
material pro porodni asistentky, které chtéji blize porozumét problematice spojené
s Downovym syndromem a byt tak sprdvnou oporou rodi¢iim téchto déti, ptfipadné jim
poskytovat jim cenné rady na Casté dotazy spojené s péci o takto nemocné novorozence.

Tehotnym zenam pak mohou informace uvedené v praci pomoci se 1épe rozhodnout,
které z prenatalnich vysetieni podstoupit, podle toho, jaka jsou rizika provadénych vykont ¢i
jaka je jejich spolehlivost.

Poskytované tidaje informuji rodi¢e déti s Downovym syndromem, na jaké zdravotni
problémy by si méli dat vétsi pozor, kterd vySetieni absolvovat a sjakymi zdravotnimi
komplikacemi se mohou déti v prubéhu zivota potykat. Spousta z nalezenych a pouzitych
studii uvadi procentudlni zastoupeni jednotlivych zdravotnich komplikaci, ale Zddna neuvani
zdravotni potiZze v zavislosti na typu Downova syndromu (volna trizomie, translokace,
mozaika). Neni tedy mozné objektivn€ zhodnotit miru fyziologickych odliSnosti mezi
jednotlivymi druhy Downova syndromu. Studie zaméfené na toto téma by jisté vedly
k lepSimu porozuméni a k podstatnym pokrokim vramci péce o dit¢ s Downovym

syndromem.
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ZAVER

Downlv syndrom je vrozena chromozomalni aberace s pfitomnosti jednoho
nadbyte¢ného chromozomu 21. Prace sumarizuje aktudln¢ dohledané informace o vzniku,
zjisténi a péci vénované jedincim s Downovym syndromem. Také udava nejcastéjsi priciny
zpusobujici trizomii 21 ¢1 pravdépodobnost pro vznik této abnormality.

FaktorG majici podil na vytvofeni trizomie 21 je celé mnozstvi, od genetickych
predispozic po zpusob zivotniho stylu. V dnes$ni dob¢ se hodné¢ diskutuje o astém odkladani
téhotenstvi na pozd¢jsi veék. Vyssi mateisky vek je také jednim z hlavnich pfic¢in vzniku
Downova syndromu. I pfes stale se zvySujici vék rodi¢ek, pocet zivé narozenych déti
s Downovym syndromem dlouhodobé klesad. Tento klesajici fakt je déan stale se
zdokonalujicimi technikami prenatalni diagnostiky, jak invazivnimi, tak neinvazivnimi.
Naptiklad diky vyspé€lé sonografické technice je jiz v déloze matky mozné na plodu pozorovat
nejriznéjsi anomalie (naptf. mensi ¢i absence nosni kustka, vét§i prostor v zahlavi, srdecni
anomalie, nebo kratsi délka koncetin) zpiisobené trizomii 21.

Dal$im z divodu, pro¢ pocet Zivé narozenych déti s Downovym syndromem klesa, je
moznost vlastniho rozhodnuti o umélém ukonceni téhotenstvi. V této problematice hraje
velkou roli i otdzka etiky a ndbozenského vyznani partnera.

Prvnim cilem této prace bylo sumarizovat vSechny aktualné dohledatelné poznatky o
vzniku a diagnostice Downova syndromu. Jsou zde ditkkladné popsany vSechny 3 formy
Downova syndromu. Nejcastéjsi formou je tzv. volna trizomie, ktera se vyskytuje, az u 95 %
vSech pacientii s Downovym syndromem.

V dnesni dobé maji t€hotné Zeny na vybér Siroké mnoZstvi prenatalnich vysetfeni. Neni
tedy divu, Ze roste obliba téch méné invazivnich, jako je naptiklad NIPT. Pro matku je velkou
vyhodou bezbolestnost a pro plod zase bezpecnost provadéného testu. Co se tyce spolehlivosti
tohoto neinvazivniho testu, je téméf srovnatelny s invazivnimi vykony jako je napf.
aminocentéza.

Druhym cilem prace bylo pfedloZit poznatky o postnatdlnim vyvoji a péci o dité
s Downovym syndromem.

Podle nejnovéjsich poznatkti studii, predkladam v praci nejriznéjsi zdravotni potize a
fyziologické abnormality spojené s trizomii 21. Nejde jen o zndmou a se syndromem
spojovanou mentalni retardaci. Potizi je celé mnozstvi od zavaZznych kardiologickych

abnormalit, které je nutné feSit neodkladné chirurgickou korekci, az po potiZe s travenim ¢i
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problémy smyslového ustroji, za kterymi stoji Casté preventivni prohlidky, rehabilitace nebo
konzervativni 1écba do konce zivota.

Péce jako takova spociva i ve vyzivé novorozence s Downovym syndromem. Nejlepsi
vyziva je pro novorozence zajisté kojeni, avSak samotné kojeni ditéte s Downovym
syndromem neni tak jednoduché jako u fyziologického novorozence. Kojeni vyzaduje spoustu

trpélivosti jak od matky, tak i spousty rad a zkuSenosti ze strany laktacnich poradkyi.
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SEZNAM ZKRATEK
DS — Downiiv syndrom
CVS — Choriocentéza
CffDNA — Mimobunécnd volna DNA

FISH — Fluorescencni in situ hybridizace

NIPT — neinvazivni prenatalni testovani
NT — nuchalni translucence

NB — velikost nosni kistky

UZ — ultrazvuk

CRL — temeno-kostréni délka

DNA — Deoxyribonukleova kyselina

tt — tyden t€hotenstvi

VVV —vrozena vyvojova vada

MSS — matefsky serologicky screening
AFT - alfa feto protein

WHO- svétova zdravotnickd organizace
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SEZNAM PRILOH
Piiloha 1 — Graf vyvoj prenatalni diagnostiky v CR.
Ptiloha 2 — Graf efektivity prenatalni diagnostiky Downova syndromu.

Ptiloha 3 — Graf Zivé narozenych déti s vrozenou vyvojovou vadou podle véku matky.
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Priloha 1

Graf Ill. Vyvoj prenatalni diagnostiky vrozenych vad v CR, 1998-2015
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Priloha 2

Graf Xl. Efektivita prenatalni diagnostiky Downova syndromu, ¢R,
1994-2015

procenta

100

e i -
B) +--e-mcmcmmcmemcmcmmememcmcmmam=a=a= }---1 - T ha— - 1 14 E
71 SR e[ L H A HH
60 +--mmmee T el T H L HE A HT
5 1----- STt AL TR TR BT R L A P
LU o o e ol O I O O O ot O O O o O O A O o I o O I O O o Ol I I O B
KIUNE S I ol I O o O ot O o I Y I O o Y I O O R I I O B
{UNE S o I o I B 0 I o I A I O N o O I 0 I X I ol I I I I I I B
(VI I o I o I I I I o 1 I I I % O I I I T O O I O IR I B B
0 — 55—

R RPN (R - SN
& EEE S E

{'\l’

(UzIs, 2018, s. 32)
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Priloha 3

w

I s vrozenou vadou podle veku matky,

r

4. Zivé narozen

vroce 2015

na 10 000 Zivé narozenych

45+
neudanc
celkem
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(UZIS, 2018, s. 35)
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