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Downuyv syndrom (DS)

e vrozena chromozomalni vada

* vznik je neovlivnitelny, je zpuisoben
nahodnou situaci (chromozomalni
aberace) - muze nastat v obdobi, kdy
se vytvaii DNA plodu

* dodnes nezname duvod, proc
k aberaci dochazi

'+ jediny rizikovy faktor: vék rodicu

(matky nad 35 let, otcove nad 50 let)

* u obou pohlavi a vSech etnickych a
narodnostnich skupin na svété



- jedno ze 700 zivé narozenych déti ma DS
na sveté se narodi cca 100 000 déti s DS rocéné,
v CR 70

Syndrom - soubor charakteristickych
spoleCnych znakt

. Downiiv — podle doktora Johna Langdona

- Downa

- v roce 1866 poprvé popsal znaky Downova
syndromu

- Pfi¢ina vzniku (chromozomalni aberace)
odhalena az v roce 1959 francouzskym védcem
Jeromem Lejeunem.



Diag nostlka DS (screening
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vazivni vysetreni
leinvazivni vySetieni




PRENATALNI DIAGNOSTIKA

* nejdrive kolem 9. tydne gravidity
e veétSina testl az mezi 14. - 20. tydnem

| Neinvazivni vy$etfeni

' * nezasahuji do téla matky
~ * Setrnéjsi, ale méneé spolehlivé (54-65%)

e vySetreni mezi 14. - 16. tydnem
téhotenstvi

e Triple test, ultrazvuk



Triple test

- vysetrenim krve matky ve 4. més.
téehotenstvi

- v krvi jsou tri ruzné latky
produkované plodem s DS ve
zmeénené koncentraci

' Ultrazvukové vysetieni

- - projasneéni Sije plodu (nuchalni
translucence) ve 3. mesici

- veétsi mnozstvi tekutiny v Sijové
oblasti = chromozomalni porucha




Invazivni vysetreni

e zasahuji do tela matky
e spolehlivéjsi nez neinvazivni
~* Amniocentéza,

biopsie choriovych
klka, kordocentéza




Amniocentéza

- odbér plodové vody v obdobi 4. mésice
gravidity

- vySetieni chromozomu plodovych bunék
z plodové vody

- spolehlivost 99%

. Biopsie choriovych klki (CVS)
. Geneticky rozbor vzorku placenty ve 3.
 mésici
Mensi spolehlivost (placenta muZe mit jinou
' genetickou vybavu nezZ plod)

Kordocentéza
- vySetreni krve z pupecCnikové cévy odebrané
za kontroly ultrazvukem v 5. més. t€hotenstvi




PERINATALNI Cl POSTNATALNI DG.:

* Na zakladé fyziognomickych
zvlastnosti, vyskytu typickych
zdravotnich komplikaci (srdecni
vada), geneticky rozbor krve

ditéte...




- —meni, temeno lehce
lo '?étélé

Oh iJi1¢ - — menSi plosSi nos a
che rysy tvare — kulaty vzhled
Oc ¢ uzsi ocni vicka, ve vnitrnim

.a‘ itku oka kolma KkoZni Fasa
1l ateralnl epikantus)
Br — bilé ¢i
4 outle tecky po okraji
ka
Usta ta ve srovnam“ i




AUt —lidé s Downovym syndromem Vetsm d
Vajl rovne a velmi jemné vlasy.

U i|— byvaji casto mensi,
1Z ene mohou byt i usni kanalky

K — SirSi a mohutngd;si '1 m




Koncetiny

Hypotonia
(decreased
muscle tone)
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- volnéjsi klouby
- ploché noh
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3leta hl.v dospelostl

otnostl sklony k nadvaze
—dospely muz s DS meri 147

2 cm, dospela Zena 135 - 155 cn







ZDRAVOTNI KOMPLIKACE

| - tyto vady se u lidi s DS mohou vyskytovat Castéji, nez u
b&zné populace

* vrozeneé srdecni vady (50 %)

* onemocnéni dychacich cest

.+ kratkozrakost (40 %)

* strabismus

* sluchové vady zpusobené ziiZenim
zvukovodu a hromadénim usniho
mazu ve stredousi

* chybna funkce Stitné zlazy

* 30x vyssi pravdépodobnost vyskytu
leukemie



GENETICKA PODSTATA DS

* OdlisSnost od majority stavbou bunék
e Jadro kazdé bunky obsahuje geny
* Geny jsou v jadre usporadany
v retézcich, které se nazyvaji
chromozomy

. * Chromozomy jsou pritomny v kazdé
bunce lidského téla a nesou zaznam o
vSech vlastnostech a charakteristikach,
které jsme zdedili

“* Chromozomy jsou v bunééném jadre
usporadany do 23 paru

* Kazda bunka v téle obsahuje 46
chromosomu




Downuv syndrom

{ - pridéleni bunék dojde k chybé
a‘ 1 ‘a]g' y Vv poctu chromosomu v bunkach
5 - misto obvykle dvojice se u 21.
il Y chromozomu jedna o trojici
(ztrojeni 21. chromozomu)

Lidé s DS maji misto 46 chromozomu
v kazdé burice 47 chromozomu (22
28 paru a jedna trojice) = klasicka

= Trisomie 21. chromozomu



TYPY DS

Trisomie 21. Chromozomu
* NejcCastéjsi typ (88% osob s DS)
e Ztrojeny 21. Chromozom v kazdé bunce téla

Translokace
.« Kolem 4% osob s DS

. » v kazdé bunice neni nadbytecny cely 21.
. chromozom, ale jen ¢ast 21. Chromozomu

. (odlomeny neaktivni vrcholek chromozomu se
piipoji k jinému a vznikne opét nadbytecny
chromozom)

' Mozaika
-+ velmi vzacna forma (1 % osob s DS)
* bunky v téle jako mozaika - nékteré bunky maji
nadbytecny 21. chromozom, néktere¢ jsou v poradku




vSech jedinci - urcity stupen mentalniho postiien{;
¢ vétSiné pripadi (1Q 35-
‘mensiho procenta lehké mentalni postiZzeni — mozaika
[Q 50 — 69) nebo t&ézké mentalni postizeni (IQ 21 — 34)

o/

boka mentalni retardace (IQ nizsi nez 20) se vyskytuje

Jlmecne :
VlSl na pridruzenych vadach, vrozenych dispozicich k uc g
pmunikaci, prostredi (rodinny Zivot — ustavni péce), '
zdélavacich metodach a pristupu ke vzdélavani ]

:. — spiSe relativni pg
Y 0] Clovéka s DS probiha po cely zZivot, ale je

-5

. .. :

ech slozkach VyVO]e (motorlka, rec, soaalm obla t, D pd




Z:akladni rysy a deficity kognitivnich

funkci

PomalejSi a snizeny rozsah
zrakového vnimani

ZhorSené prostorové vnimani

Snizena citlivost vjemu spojenych
s hmatem a akustickym
analyzatorem

Zmeénéné a nedokonalé vnimani ¢asu
Ulpivaveé mysleni
HorsSi pamét’

Nizsi uroven predstav



KOMUNIKACE

h"“

a: 3\’/ Iovek s DS ma
"'di komunikuiji, jsou pfatelsti a mili
0 (zatatky kolem 3 let)
Sirsi pasivni slovni zasoba neZ aktivni |
k slovni zésobu kolem 300 slov (intaktni d

500) 1
c s DS 500 slov (slov. zas. 2-3letého ditéte

ajority) 3
logopedicka péce, podpora AAK (soc. ¢teni, ma .f:f?'.',r'-.{
g do reci, globalni ¢teni, VOKS) |

o

-vliv ¥




Priciny vzniku NKS
celkové opozdéni v ramci
psychomotorického vyvoje
horSi pamét’
fyzicky zjev (na prvni pohled spojovan
s postizenim - redukce komunikacnich
prilezitosti )
mentalni postizeni
orofacialni patologie (hypotonie jazyka, ust
a rti, hypotonické a insuficientni velum)

poruchy sluchového vnimani (zuzené
sluchové¢ kanalky)

problémy se sluchovou diferenciaci zvuki
uzsi nosni pruduchy

zdravotni problémy

zmeénenad technika dychani



ChovanidetisDS

o0zenél ot
a predeslych

Q vanl potravy)
Nec, u , obliba rutinnich Cinnosti

Nesq o

Nizsi — zachvaty vzteku pfi vymezovani pravidel
Nii§i r 2, jSku
(hlavné stfihani nehti, ¢esani vlas, cnste 1_,

, havazovani hlubokych vztahi i k méné znamy

Skrlpam ““ (hIavne kdyz se dité soustredi, nebo nudi)

Snaha upoutat na se

Tvrdohlavost a ulplvavost
Zvysend motoricka aktivita




MOZNOSTI VZDELAVANI

Integrace
(IVP, Asistent pedagoga, SPC, legislativa)

. Specialni $kolstvi

. *MS specialni

' «Z4kladni §kola prakticka

' *Zakladni skola specialni

' «Odborné udiliste
*Prakticka Skola

*VecCerni kurzy

*Kurzy k doplnéni vzdélani



o vzdélavani déti zakl a studentd se speC|aIn|m|
IavaC|m| potrebami a déti zakd a studentl mimoradné nadanych
';" minky, formy a zabezpeceni integrovaného vzdélavani ve skole)
thlaska €. 147/2011 Sb., kterou se méni vyhlaska &. 73/2005 Sb.,

/ o poskytovani poradenskych sluzeb ve skolach a
kych poradenskych zafizenich &
l "ka €. 116/2011 Sb. kterou se méni vyhlaska & 72/2005Sb., -~
poskv__..q ni pora lenskych

vs Ve P e
zarizenich
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Dospély zivot

e Rodina

* Domovy pro osoby se
zdravotnim postizenim

* Chranéné bydleni

hranéne byty



STRONG &

A WORLD CLASS
WEIGHT-LIFTER

AND HIS SWEETHEART
DECIDE TO MARRY . . .




Zameéstnani

 Podporované zamestnavani
\ * Chranéené dilny

* Denni stacionare
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leskrova @wgmail.com T
WWW. downuv-syndrom blogspot.com




