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TEMA

Znalost zen o screeningu Downova syndromu v téhotenstvi

ANOTACE

Bakalaiska prace je rozdélena do dvou ¢asti, které se zaméfuji jak na priblizeni Downova
syndromu a jeho vySetieni v téhotenstvi, tak na znalost Zen o tomto vysetfeni. Z toho vyplyva

metoda, kterou je prace zpracovana, a to jako teoreticko — vyzkumna prace.

V teoretické Casti prace je pozornost vénovana problematice Downova syndromu z pohledu
porodni asistentky, jeho pfiindm a rizikovym faktorim, které pravdépodobnost Downova
syndromu zvy$uji. Dale je rozebrana role porodni asistentky u diagnostiky zjistujici vyskyt a

jednotlivé charakteristické znaky pro tento syndrom u plodu.

Vyzkumna ¢ast prace byla zaméfena na zjisténi znalosti Zen o Downovée syndromu a zdroju,
ze kterych zeny vychazely. Ke sbéru dat byl pouzit anonymni dotaznik. Soucasti prace je i
prehledny edukacni poster, jez teoreticky popisuje strucny piehled informaci o Downové

syndromu, jeho prevenci a diagnostice.

KLICOVA SLOVA

Downtiv syndrom, screening, rizikové faktory, chromozomalni aberace, porodni asistentka



TITLE

Women's awareness of the Down syndrome screening during pregnancy

ANNOTATION

The bachelor thesis is divided into two parts. They aim at describing Down’s syndrome and

its screening during pregnancy, as well as the women’s awareness of the screening.

The theoretical part is written from the point of view of a birth assistant and focuses on the
issue of Down’s syndrome, its cause and risk factors that increase the probability of
occurrence of Down’s syndrome. This work also addresses the role of a birth assistant during

the diagnosis and describes the particular traits of a fetus.

The issue in the research, I look into the awareness of women of Down’s syndrome and what
sources they use. The information was obtained by means of an anonymous questionnaire.
The thesis also contains educational materials on Down’s syndrome, its prevention and

diagnosis.
KEYWORDS

Down's syndrome, screening, risk factors, chromosome aberration, midwife
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SEZNAM ZKRATEK A ZNACEK

VvV Vrozené vyvojové vady

DS Downtiv syndrom

CR Ceska republika

CVS (chorionic villi sampling) = Odbér choriovych klki
PAPP — A Specificky plazmaticky protein A

hCG Lidsky choriovy gonadotropin

Free B —hCG Volna beta podjednotka hCG

NT Sijové projasnéni (nuchal translucency)

AFP Alfa 1 fetoprotein

uEs3 Volny estriol

MOM Multiple of medians

NB Nasal bone (nosni kost)

AMC Amniocentéza

uz Ultrazvuk

WHO World Health Organization

MKN - 10 Mezinarodni statistickd klasifikace nemoci a pfidruZzenych zdravotnich

problému



0 CILE PRACE

Hlavni cil bakalarské prace

e Zjistit znalost prvorodi¢ek a zdroj informaci, které ziskaly 0 Downové syndromu a
jeho screeningu v pribéhu te€hotenstvi.
Dil¢i cil teoretické casti
e Popsat problematiku Downova syndromu, jeho diagnostiky, pficiny a rizikové faktory
Z pohledu porodni asistentky.
Diléi cil praktické ¢asti
e Vytvorit edukacni material (letak pro laickou vefejnost, poster pro odbornou

vetejnost) o struéném piehledu informaci o Downové syndromu, screeningu a

prevenci
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1 UVOD

Jestlize se vam pravé narodilo dit¢ s Downovym syndromem, mohu s vami sdilet hlubokou bolest,
kterou pocitujete v kazdém kousicku svého téla, toto trpké zklamani, zranénou hrdosti, hrozivy strach
Z neznama. Mohu vam ale také z viastni zkusenosti rict, Ze vam proZiti této svrchované bolesti pomiize

rychle a lépe se vyrovnat s kazdou Zivotni situaci. Zase budete moci byt stastni a vase dité vam prinese

I

lasku, radost a uspokojeni v takove mire, jakou byste nikdy neocekavali.

Claire D. Canningova (Svarcova, 2011, s. 145)

Downiiv syndrom je nejcasteji se vyskytujici chromozomalni vada, kterd byla poprvé popsana
v roce 1866 Johnem Langdonem Downem. Pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu je
1:700 az 1500 porodu. Piestoze se metody prenatalni diagnostiky Downova syndromu stale
vyvijeji, pravdépodobnost vyskytu stoupd. Pti¢inou zvysujici se incidence je rozvoj prenatalni
diagnostiky a moznost vyhledani a zapocitani intrauterinné zemielych plodu postizenych
Downovym syndromem a plodi, kdy pro tuto diagnézu bylo t¢hotenstvi ukonceno.
Kazdoro¢né je v Ceské republice diagnostikovano 70 novych piipadi. Mezi metody
diagnostiky Downova syndromu fadime metody neinvazivni (Vék, Biochemicky screening,
Ultrazvuk) a metody invazivni (Amniocentéza, Odbér vzorku choria, Punkce pupecniku,

Odbér vzorku fetalnich tkani). Vice k témto metodam viz kapitola 2.4.

Dané téma ,,Znalost zZen o screeningu Downova syndromu® bylo vybrano zdmérné z diivodu,
Ze jsem se vramci svého budouci povolani setkala s diagnostikou Downova syndromu

u plodu, ta byla zjisténa v ramci ultrazvukového vysetieni.

Dil¢im cilem prace je sumarizace poznatkl zZ odbornych knih, casopisu a ¢lankti o Downové
syndromu, jeho diagnostice, pfi¢inach a rizikovych faktorech. Dale také vytvoreni edukaéniho
materidlu ve formé posteru s cilem sjednotit informace o této vadé. Hlavnim cilem mé prace

je zjistit znalosti Zen o Downové syndromu a zdroji, ze kterého Zeny znalosti Cerpaly.

Pro sbér dat byl vytvofen dotaznik vlastni tvorby, v co nejsrozumitelngjsi formé,
bez odbornych terminut, jelikoz byl uren pro laickou vetejnost. Dotaznik byl rozdavan,
na oddeleni Sestinedéli v nemocnici Olomouckého kraje, prvorodi¢kam po spontannim
porodu ¢i cisafském fezu, které splnovaly kritéria pro vybér do zafazeni do vzorku — viz

kapitola: Metodika.
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2 TEORETICKA CAST

Teoreticka Céast bakalafské prace je zaméfena na vybrané kapitoly tykajici se Downova
syndromu. Zabyva se historickym a soucasnym vyskytem Downova syndromu, Downovym
syndromem z pohledu porodni asistentky, pfi¢inami vzniku Downova syndromu, invazivnimi
1 neinvazivnimi diagnostickymi metodami pro zjisténi Downova syndromu, formami
Downova syndromu, charakteristickymi znaky Downova syndromu, zdravotnickymi
komplikacemi jedincti s Downovym syndromem a porovnanim vyvoje ditéte s Downovym

syndromem s ditétem, jehoz vyvoj je povazovan za fyziologicky.

2.1 Historicky prehled a soucasny vyskyt Downova syndromu

Prvni zminka o osobé¢ s charakteristickymi znaky Downova syndromu byla nalezena na oltafi

v Cachach v Némecku v roce 1505 (Selikowitz, 2011, s. 38).

Downtv syndrom byl popsan jako samostatna diagnéza v roce 1866 v ¢lanku ,,Observation
on an Ethnic Classification of Idiots“, jehoz autorem, jak jiz bylo feceno, byl uznavany
anglicky Iékaf John Langdon Down. Z pocatku byly tito lidé oznacCovani jako ,Idioti
¢i Imbecilové”, pozdéji vSak J. L. Down uvedl podobnost oblicejovych rysit jedinch
s Downovym syndromem s jednotlivei mongoloidniho ptvodu. Na zékladé toho vzniklo

dlouho uzivané pojmenovani ,,Mongolismus* (Starbuck, 2011).

V roce 1959 doslo k prilomu ve vyzkumu, kdy francouzsky badatel J. Lejeune objevil
v karyotypu téchto déti nadmémy 21. chromozom. Poprvé byla tato vada oznacena
za chromozomalni onemocnéni snovym pojmenovanim ,,Trizomie 21. chromozomu*

(Svarcova, 2011, s. 145 - 146).

V soucasnosti se pfirozeny vyskyt chromozomalnich abnormalit obecné objevuje s Cetnosti
6,23 na 1000 zivé narozenych déti. Dale se tyto chromozomalni abnormality déeli
na 54 % numerickych aberaci, 43 % strukturalnich aberaci a 3 % dale taktéz tvoii aberace
(odchylky) numerické i strukturalni zaroven. Popula¢ni zastoupeni numerickych aberaci tvori
84 % Downuv syndrom (Trizomie 21), 10 % Edwardstv syndrom (Trizomie 18) a 6 % Patatv
syndrom (Trizomie 13) viz Obrazek 9 (Hajek, 2014, s. 100).
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2.2 Charakteristiky Downova syndromu z pohledu Porodni asistentky
Downtv syndrom (DS) patii k nejtypictéjSim a nejznaméjSim chromozomalnim aberacim,
kterd se projevuje trizomii 21. chromozomu. Downlv syndrom je nejcastéjsi vrozenou

pfi¢inou mentalni retardace (Sipek, 2008 — 2016).

Pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu je 1:700 — 1500 porodti, kdy v Ceské republice
(CR) je kazdoroéné diagnostikovano 70 novych piipadii (Valenta, 2012, s. 56 — 57).

Diky rozvoji prenatalni diagnostiky dochazi v CR kazdoroéné ke sniZeni incidence Downova
syndromu u narozenych déti. Celkova incidence DS vsak v CR stoupa z diivodu zapoéitani
prenataln¢ diagnostikovanych déti s DS a pro tuto diagnézu ukoncenych porodd Vv priubéhu
t¢hotenstvi (Obrazek 10). Pravdépodobné, se na zvysujici incidenci podili i vyssi vék rodicek
a lepSi a castéjSi diagnostika, kterd umoziuje zaregistrovat i piipady, které by se Casné

potratily a unikly tak registraci (Sipek, 2008 — 2016).

2.2.1 Pri€iny vzniku Downova syndromu

Lidské télo se sklada z drobnych bunék, které vSak nejsou spattitelné béznym okem. Kazda
tato bunika obsahuje jadro, ve kterém se nachazi ptiblizné¢ 100 000 gent, viz Obrazek 11.
Kazdy gen ovliviiuje tvorbu jednoho proteinu a tak urcuje jednu charakteristiku téla. Geny
nejsou ulozeny v jadie volng, ale jsou seskupeny do skupinek, jimz se tika chromozomy.
Kazda lidska bunka v t€le ma 23 paru chromozomi, tedy 46 chromozomi. Jediné lidské
buiiky, které maji pouze polovicni pocet chromozomd, tedy 23, jsou vajicko a spermie.
Snizeny pocet chromozomu je dulezity, protoZze spojenim spermie a vajicka vznikd nova

burika s optimalnim po¢tem chromozomti, tedy 46 (Selikowitz, 2011, s. 46 — 47).

Kazdy zdravy ¢lovék ma parové chromozomy, je tedy euploidni. Existuji vSak i aneuploidni
lidé, u kterych je toto parovani naruseno ve vSech bunikach, nebo alespon v nékterych tkanich.
V soucasnosti je znamo hned né€kolik syndromi zptisobenych chromozomalnimi aberacemi.
Nejbéznéjsi z nich je aneuplodie monosomii a trizomii uréitych autosomii nebo gonosomd.
Z trizomii je vSak nejcastéj$i Trizomie 21. chromozomu, tedy Downiiv syndrom. Vsechny
pfiznaky syndromu zplsobuje aberace, pii které jsou v buiice misto parovych chromozomt,

tfi mali¢ké chromozomy viz Obrazek 12 (Smarda, 2013, s. 306 — 307).
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Nékteré¢ ptiznaky Downova syndromu zatézuji nositele enormné, a proto 25 % vSech
zplozenych déti s Downovym syndromem se viibec nenarodi. Pravé plody s Downovym

syndromem patii k nejéastéji potracenym (Smarda, 2013, s. 308).

2.2.2 Rizikové faktory Downova syndromu

V kazdé populaci je vyskyt DS stejny. Na vzniku DS se nepodili etnickd ptislusnost, socialni
postaveni a ani misto bydlisté obou rodi¢i. Dale se na vzniku nepodili ani zdravotni stav,
kvalita stravy nebo zptisob Zivota matky v priibéhu téhotenstvi. Dle Svarcové, 2011 alkohol,
drogy ¢i nikotin mohou zpusobit fadu zavaznych postizeni plodu, Downtuv syndrom k nim
vSak nepatii. Jedinym prokazanym faktorem ovliviiujici vznik DS je vék rodi¢i. Bylo
prokazano, ze matky nad 35 let véku a otcové nad 50 let véku maji vétsi pravdépodobnost
vyskytu DS u plodu nez mladsi rodiée (Svarcova, 2011, s. 148).

Statisticky odhad rizika Downova syndromu zobrazuje Tabulka 2 (Hajek, 2014, s. 101).

Zenam, které v t&hotenstvi dosahuji 35 let véku a vice, je ze strany lékaiti doporudovano
screeningové vySetieni s cilem vyhledat plod s Downovym syndromem. Tento screening
se skladd nejen z biochemického a sérologické vySetfeni krve matky a ultrazvukového
vySetieni (sonografii) plodu v déloze, ale také z invazivniho cytogenetického vySetfeni

samotného karyotypu plodu (Smarda, 2013, s. 310).
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2.3 Diagnostické metody Downova syndromu z pohledu porodni asistentky
Prvni zpravy o moznosti vyuziti prenatalni diagnostiky pfi zdchytu chromozomalnich aberaci,
nejéastéji Trizomie 21. chromozomu, byly objeveny v roce 1984 vysetifenim alfa-fetoproteinu
ze séra matky. Dalsi metoda, ktera méla slouzit jako sekundarni prevence Downova
syndromu, byla poskytovéna rizikovym skupinam, kam byly vybrany t¢hotné zeny nad 35 let
veéku. V roce 1988 Wald zvetejnil metodu vypoctu kombinovaného rizika ze tfi hodnot:

o Alfa - fetoproteinu

e Celkového choriogonadotropinu

e Nekonjugovaného estriolu.
Hodnocenim téchto fetalnich markeri by mélo byt urceno riziko vyskytu Downova

syndromu, se kterym se dité narodi (Hajek, 2000, s. 75).

Downiiv syndrom neni mozné v soucasné dobé I1éCit, ale presto existuje moznost
symptomatické 1é¢by, jako naptiklad korekce srde¢nich, rozstépovych ¢i jinych strukturalnich
vad. Proto je pii této chromozomalni aberaci kladen diraz na prevenci diagnostiky Downova

syndromu (Sipek, 2008 — 2016).

Jako prevence je vyuZivadn prvotrimestralni a druhotrimestralni screening zaméfeny
na vyhleddvani rizika vyskytu chromozomalnich vad vcéetné Downova syndromu.
Prostiednictvim biochemickych a ultrazvukovych marker jsou vyhledana téhotenstvi
se zvySenym rizikem ve vzdjemné souvislosti S vy$Sim vékem t&€hotné zeny. Témto Zenam je
poskytnuta moZnost navstévy u klinického genetika, ktery jim miZe nabidnout provedeni
nékterych z invazivnich vySetfovacich metod. Pokud je Downliv syndrom nékterou z téchto
metod potvrzen, muze zZena vyuzit moZnosti umeélého ukonceni téhotenstvi

(Sipek, 2008 -2016).

Cilem vysledkt screeningu je vyhledat postizeny plod, a zaroven plod zdravy neoznacit jako
rizikovy ¢i postizeny. U kazdého screeningového testu jsou uvedeny parametry: senzitivita
(zachyt postizeného téhotenstvi) a fale$na pozitivita (pocet zdravych ploda fale$né
oznacenych jako pozitivni). V pfipadé prvotrimestralniho screeningu je senzitivita asi
85% a falesna pozitivita mezi 4 — 5 %. U druhotrimestralniho screeningu je senzitivita kolem
70 % a falesna pozitivita asi 6 — 7 % (Loucky, 2008, s. 160 — 162).

Porodni asistentka v rdmci diagnostiky zaujima roli hned né€kolik. Jeji odborna tloha spociva

v odbéru rodinné, osobni, gynekologické, socidlni, porodnické, farmakologicke, alergologické

19



¢i toxikologické anamnézy. Na zakladné¢ indikace lékate provadi odbéry biologického
materialu na biochemicky screening v I. a II. trimestru. Dale porodni asistentka méfi
fyziologické funkce, podava léky dle ordinace 1ékafe a zajistuje t¢hotenskou poradnu. Bez
indikace lékafe, na zakladé vlastniho posouzeni zaujima velmi duleZitou roli v edukaci.
Realizuje se predevsim v komunikaci s klientkami, pfedavanim informaci, kam se obratit
akde ziskat pravdivé informace. V neposledni fad¢ zaujima roli administrativni, kdy
objednava klientky na dal§i prenatalni navstévy, pfipravuje zadanky a dopliiuje zaznamy

0 provedenych prenatalnich navstévach.

2.3.1 Neinvazivni metody Downova syndromu
Mezi neinvazivni metody patii vékovy screening, biochemicky screening v I. i IL. trimestru ¢i

ultrazvukové vySetieni.

Vékovy screening

Stale jednim z platnych indikacnich kritérii provedeni invazivni prenatalni diagnostiky, nebo
alespont genetické konzultace, je vyS$i vék t¢hotné Zeny. U 35leté zeny je riziko vyskytu
Downova syndromu 1: 380 porodim. S rostoucim vékem Zeny pravdépodobnost vyskytu

Downova syndromu stoupa, viz Tabulka 4 (Hajek, 2004, s. 55).

Biochemicky screening

Biochemicky screening je rozdélen podle trimestrii, ve kterych je provadén.

Screening v I. trimestru, také oznacovany jako ,.kombinovany test”, spoéiva ve vySetieni
téhotenského plazmatického proteinu A (PAPP — A) a volné beta podjednotky hCG
(free B hCG) a nasledné ultrazvukové kontroly tloustky Sijového projasnéni (NT), provadény
mezi 9. — 13. tydnem viz Tabulka 5 (Hajek, 2004, s. 56).

Screening v Il. trimestru téhotenstvi spociva ,,stejné¢ jako v I. trimestru té¢hotenstvic odbéru
krve matky, jenom vySetifované parametry jsou jiné. Tento test je také jinak oznacovan jako
L triple test” ¢i ,,double test” podle poctu vySetfovanych parametrii, ktery se provadi
v15.az18. tydnu tEhotenstvi. V piipadé¢ ,triple testu“ jsou vySetfovanymi
parametry: alfa 1 fetoprotein (AFP), choriovy gonadotropin (hCG), volny estriol (uE3).
V piipadé ,,double testu® neni vySetiovan volny estriol (Loucky, 2008, s. 160 - 162).

Hladina vSech pouzitych markert v prvotrimestralnim 1 druhotrimestralnim screeningu jsou

zavislé na gestacnim stafi a jejich absolutni hodnoty musi byt pro pouzitelnost ve screeningu
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prepocitany na MOM (multiple of medians). Jedna se o nasobky medianti normalnich hodnot

pro dané gestacni stafi) (Hajek, 2014, s. 101).

Dalsim ve svété propagovanym testem k objeveni rizika Downova syndromu je
tzv. ,integrovany test*, kdy jsou spojeny a statisticky vyhodnoceny vysledky vySetfeni v I.
I II. trimestru. Zna¢nou nevyhodou tohoto testu je odkladani zpravy o vysledku, coz muze
vést ke zhorSeni psychického stavu a vyvolani stresu u téhotné. Proto byl zaveden tzv.
., sekvencni test“, pii kterém je t€hotné zZen¢ ozndmen pozitivni vysledek prvotrimestralniho
screeningu z divodu vysokého rizika. Pokud je kombinovany test negativni, nasleduje triple
¢i double test. Integraci vysledku z obou trimestralnich screeningl ziskava k dispozici systém,
ktery ma senzitivitu vysoce prevySujici 90 % a faleSnou pozitivitu do 3 %. Vice informaci
dostupnych z http://www.detskylekar.cz/cps/rde/xbcr/dlekar/vox_listopad 2009 nahled.pdf
(Loucky, 2008, s. 160 — 162).

Ultrazvukova vySetieni Downova syndromu

Porodni asistentka v ramci diagnostiky pfipravuje potiebné vybaveni a asistuje lékafi pfi

ultrazvukovém vysetfeni.

Ultrazvukové vySetieni zahrnuje zméfeni S$ijového projasnéni plodu neboli nuchalni
translucence (NT), které se provadi mezi 11. — 14 tydnem t&hotenstvi. Prostfednictvim
ultrazvuku je zméfeno mnoZstvi tekutiny v podkozi v oblasti krku plodu. Pro Downtlv
syndrom je typické vyrazné vysS§i mnoZstvi tekutiny v této oblasti. Vys§i mnozstvi vody je
charakteristickym piiznakem jednak pro Downlv syndromu, zaroven muze byt povazovan
za marker pifi jinych chromozomalnich vadach nebo napf. u srde¢nich vad. Presto vSak

Downtv syndrom tvoii 70 % vsech piipadi (Loucky, 2015, s. 103 — 108).

Charitativni organizace Fetal Medicine Foundation se sidlem v Londyné vydala doporuc¢ené
postupy, kdy pfi jejich dodrzeni je diagnostikovano 70 % plodii s Downovym syndromem
s hodnotou NT nad 95. percentilem. V kombinaci svékem té€hotné a biochemickymi
parametry (PAPP — A, hCG) lze pti falesné pozitivité pod 3 % identifikovat 97,5 % Trizomii
21 (Hajek, 2014, s. 102).

., Kritéeria mereni NT:
o 11-13 t¥den + 6 den (CRL, 45 — 84 mm),

o neutrdlni flexe (ani flexe, ani extenze),
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o 75% zorného pole tvorené plodem,

® Stredni sagitalni ez,

e nNezaménit s amniem,

®  Co nejsirsi zaber plodu,

o Kalipery ,, vnitiné — vnitiné““ viz Obrazek 13 (Hajek, 2014, s. 102).
Krom¢ méieni Sijového projasnéni je mozné provést mefeni dalSich UZ markert, které mohou
senzitivitu zvysit. Mezi tyto markery fadime pfitomnost ¢i nepfitomnost nosni kosti
(nasal bone — NB), prutoky ve vendéznim duktu ¢i pfitomnost regurgitace na trikuspidalni

chlopni viz Obrazek 14 (Hajek, 2014, s. 102).

2.3.2 Invazivni metody Downova syndromu
Mezi invazivni metody Downova syndromu patii amniocentéza, odbér vzorku choria, punkce

pupecniku ¢i odbér vzorku fetalni tkané.
Amniocentéza

Amniocentéza (AMC) je invazivni metoda prenatalni diagnostiky. Metoda je zaloZena
na odbéru plodové vody prostiednictvim punkéni jehly, ktera je zavedena pies sténu bfisni

pod ultrazvukovou kontrolou (Svolbova, 2010, s. 78 — 79).

Bevis a Man popsal tuto metodu poprvé vroce 1952. Od Sedesatych let se postupné
zafazovala mezi rutinni praxi prenatalni diagnostiky a v Ceskych zemich byla poprvé

zavedena zacatkem 70. let BieStakem (H4jek, 2000, s. 145).

Amniocentéza se fadi mezi metody provadéné v druhém trimestru, od 15. tydne gravidity.
Pro vyssi riziko komplikaci se amniocentéza dfive neprovadi. Transabdominalni cestou se
pod kontinualni ultrazvukovou kontrolou odebere vzorek 15 — 20 ml vody plodové za pomoci
jehly osile 0,9 mm a délce 12 cm viz Obrazek 15. Z divodu rizika kontaminace prvniho
mililitru matefskymi bunikami se tento mililitr pro kultivaci nepouZzivd. Vykon se provadi
za sterilnich podminek bez anestezie ¢i sedace matky. Pied ultrazvukem je nutné
diagnostikovat délozni myomy, stfevni klicky ¢i pupecnik a t€émto strukturam se pii punkci
vyhnout. Pokud to anatomické poméry dovoli, doporucuje se punktovat mimo placentu.
Po odbéru vzorek mifi do cytogenetické laboratofe, kde se kultivuji odloupana epitelie
aamniocyty viz Obrazek 16. Tim se ziska cely karyotyp plodu, ktery umozni vyhledat

numerické 1 strukturdlni anomalie chromozomii. Dal§i moZnosti zpracovani vzorku je
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molekularni diagnostika (amnio — PCR nebo FISH). Podle specialni sondy Ize diagnostikovat
konkrétni poruchy jako Trizomii 21 (Hajek, 2014, s. 105 — 106).

Pti nezdatilych a opakovanych pokusech o AMC hrozi:
e slabé zakrvaceni,
e amnialni ,leakage* (Castecné odtékani plodové vody),
e délozni kontrakce,
e abrupce placenty,
e chorioamnionitis,
e ptedcasny porod,
e poranéni plodu jehlou,
e spontanni abort (Héjek, 2000, s. 149).
Riziko ztraty t€hotenstvi je u amniocentézy 1: 100 — 200 odbérti, coz je hlavni diivod pro€ se

tato metoda neuziva komplexné u vsech t€hotnych zen (Héjek, 2014, s. 106).

Automaticky je amniocentéza nabizena zenam star§im 35 let. U mladSich Zen je tato metoda
doporucena a nasledn¢ provedena jen na zadkladé genetické zatéze v rodinné anamnéze,
z pozitivnich vysledkii krve &i viditelnych vad na ultrazvukovém vysetieni (Svolbova, 2010,

5. 78 - 79).

U plodii z vicecetného téhotenstvi ma amniocentéza sva specifika. U téchto plodl je vyssi
riziko Trizomie 21, nez by odpovidalo v€kovému riziku a je zde vétsi riziko spontanniho
potratu. U dvojvajecnych dvojcat je mozné provést prostiednictvim jednoho vpichu odbér

plodovych vod z obou amnialnich dutin (Hajek, 2014, s. 106).
Odbér vzorku choria

Biopsie choria neboli tzv. odbér choriovych klki (CVS), resp. placentoza, je dalsi
z invazivnich metod, zjistujici riziko Downova syndromu. Ugelem této metody je odbér
choriovych klkt, které jsou soucdsti placenty a maji stejnou genetickou vybavu jako plod.
Indikace k provedeni CVS jsou obdobné jako u amniocentézy. Jednou z hlavnich vyhod CVS
je rychlejsi znalost vysledku nez u AMC. Naopak riziko potratu je shodné s metodou AMC
(Svolbova, 2010, s. 78 — 79).

V zavislosti na tydnu téhotenstvi, ve kterém je provadén, ho délime na ¢asnou, provadéna
mezi 9. — 12. tydnem, a pozdni, provadéna po 12. tydnu téhotenstvi. Mezi vyhody této metody
patii:

e vysetfeni provedené jiz v I. trimestru,
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e rychla dostupnost vysledku (vysledek je dostupny za tyden),
e moznost pfedbéznych vysledkii do 48 hodin a kone¢nych do 7 dnii (Hajek, 2004,
S. 64).

Moznost provedeni pozdni CVS neboli placentdzy je mozné vyuzit ve Il. a Ill. trimestru, kdy

je ziskan vzorek tkané plodového pavodu (Hajek, 2004, s. 64).

4

Stejné jako u amniocentézy, je nejCastéjSi indikaci k CVS ve€k matky. ,,Naopak mezi
kontraindikace patri:

e extrémni obezita,

e abortus imminens, krvaceni,

e drazdiva déloha,

e uterus myomatosus — lokalizace myomii na predni sténe,

o sStrevni klicky pred sténou delozni, plny mocovy méchyr.  (Hajek, 2004, s. 65)

Odbér vzorki choria je mozné provést bud’ transabdominalng, za pouziti stejné jehly jako
U AMC, nebo transcervikalng, kdy se pouziva specialni katétr pod UZ kontrolou. V CR

se pouziva pouze metoda transabdominalni viz Obrazek 17 (Hajek, 2014, s. 104).

K vykonu je nutné mit potifebné vybaveni skladajiciho se z ru¢niho aspiratoru, plastové
stiikacky o praméru 0,9 mm (20 gauge), ultrazvukovy pfistroj. Jehla naplnéna 2 — 3 ml média
se zavadi pod ultrazvukovou kontrolou do choriové tkané v jeji podélné ose. Po nasledné
aspiraci je nutné zkontrolovat mnozstvi tkané, které bylo ziskano (alesponi 10 —20 mg).
V 70 % ptipadu doslo po CVS k zvySené hodnoté AFP, s jejichz vzestupem je nutné pocitat.
Odbér choriovych klkti s sebou pfinasi také fadu komplikaci jako napt. krvaceni, infekce,

pred¢asny odtok vody plodové, elevace AFP, Rh izoimunizace, abort (Hajek, 2004, s. 65.).
Punkce pupecniku

Punkce pupecniku neboli také kordocentéza (KDC) je metoda, kterd se provadi
pod ultrazvukovou kontrolou a je zalozena na odbéru fetalni krve viz Obrazek 18. Metoda se
provadi opét transabdomindlné po 20. tydnu tchotenstvi ve snaze o doplnéni informaci
k diagnostice. Kromé Downova syndromu je metoda pouzivana pro zjisténi onemocnéni krve

u plodu.
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,»otejné jako u predchozich metod jsou i V tomto pripadé znama rizika jako napr.

o  krvdceni z vpichu v pupecniku,
e infekce,
e predcasny odtok vody plodové,
e potrat. “ (Svolbova, 2010, s. 78 - 79).
Zde néktera rizika, kterd punkce pupecniku miize vyvolat jako napft. predCasny odtok vody

plodové, zavledeni infekce, krvaceni z mista v pichu &i potrat (Svolbova, 2010 s. 78 — 79).

Vysledky této metody jsou dostupné do 48 — 72 hodin s vysokou diagnostickou spolehlivosti.
Riziko potratu je ovlivnéno také zkuSenostmi a zrucnosti operatéra. U plodl, které maji
ultrazvukové vySetfeni normalni, je mensi riziko potratu, nez u plodi s patologickym

ultrazvukovym vysledkem a stupném postiZzeni plodu (Hajek, 2004, s. 66).

Ksamotnému  vykonu je  pouzivana  picheparinizovana  jednorazova  jehla
0 praméru 0,7 mm = 22 gauge. Jehlu zavadime do tponu pupecniku k placentu. Odebira se
1 — 2 ml fetalni krve. V ptipadé provedeni kordocentézy po 30. tydnu t€hotenstvi, se zvySuje

riziko bradykardie u plodu v souvislosti s vykonem (Hajek, 2004, s. 66).

,,Mezi indikace k odbéru fetalni krve patri:

o VySetieni krevniho obrazu plodu pri podezieni na anemizaci,

o Stanoveni karyotypu — neuspésnd amniocentéza, ovéreni amniocentézy,
chromozomalni mozaika, casova tisern,

e infekce — toxoplazmoza, rubeola, cytomegalovirus, herpes simplex, varicella,
parvovirus B 1,9

e nNeimunitni hydrops plodu,

o aloimunitni trombocytopenie,

e hematologické choroby,

e hemoglobinopatie “ (Hajek, 2014, s. 107).

Mezi komplikace kordocentézy patii:
e bradykardie plodu,
e pocatek déloznich kontrakci,
e fetomaternalni hemoragie,
e protahované krvaceni,

e zavleCeni infekce = chorioamnionitida (Hajek, 2004, s. 66).
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Odbér vzorku fetalnich tkani

Jedna se o odbér vzorka fetalni tkané, pii kterém je mozny odbér vzorku krve i tkané plodu.
V soucasnosti tato metoda neni vyuzivana, protoze doslo k vyraznému rozvoji rozliSovacich

schopnosti ultrazvukového vysetieni (Svolbova, 2010, s. 78 — 79).
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2.4 Formy Downova syndromu

Kazd¢ dit¢ s Downovym syndromem ma ve svych bunkdch nadbytetné mnozstvi
21. chromozomu. Na zékladé mnozstvi nadbyte¢ného chromozomu a zpiisobu, jimz porucha
vznikla, délime Downtiv syndrom na Trizomie 21. chromozomu, translokace a mozaicismus.
Porovnani v Tabulka 3 (Selikowitz, 2011, s. 49).

2.4.1 Trizomie 21. chromozomu

S 95% pravdépodobnosti se vyskytuje Trizomie 21. chromozomu. Vznikéd tak, ze jeden
Z rodicu preda ditéti misto jednoho chromozomu chromozomy dva. Za normalnich okolnosti
se pii vzniku vajicka nebo spermie buiika ve varleti ¢i vajecniku rozdéli, kdy vzniknou bunky
dvé, kazda s poloviénim poctem chromozomi. U DS je toto déleni abnormalni, kdy vaji¢ko
nebo spermie obdrzi nadmérny chromozom. Tomuto jevu se fika ,,nondisjunkce®, neboli
nerozdéleni 21. parového chromozomu mezi dvé noveé vzniklé bunky. Vzniknou tedy dvé
buiiky, kdy jedna z nich obsahuje oba 21. chromozomy a butika druhd neobsahuje ani jeden.

Bunka bez obsahu chromozomu nemiize piezit a zakratko se rozpada (Kantorova, 2009, s.

27).

2.4.2 Robertsonska translokace

S 4% pravdépodobnosti pticinou Downova syndromu neni nadpocetny chromozom, ale pouze
nadbytecna ¢ast tohoto chromozomu. Vznika odlomenim ¢ésti 21. chromozomu a pfipojeni
této Casti kjinému chromozomu viz Obrazek 19. Nejcastéji dochdzi k ptipojeni
k chromozomu 13, 14, 15 nebo 22. Tomuto jevu se fika ,,translokace. Na rozdil od Trizomie
21. chromozomu, kde hrél roli vék matky, u translokace vék matky nehraje zddnou roli. Déti
s DS zplsobenym translokaci se nijak nelisi od déti s DS zplUsobenym Trizomii 21.
chromozomu. Po porodu ditéte s diagnostikovanym DS je dileZité provést chromozomalni
test a zjistit pfi¢inu vzniku. U 1/3 déti je zjiSté€no, Ze nositelem DS je jeden z rodich. Jedna se
tedy o tzv. ,nositele”. Tento clovék nemd zadné ptiznaky DS, problém vSak nastava v dobé
produkce vajicka ¢i spermie, kdy je 21. chromozom spojen s chromozomem jinym, a proto

dochazi ke vzniku DS zptisobené translokaci (Selikowitz, 2011, s. 51 — 53).
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2.4.3 Mozaicismus

Necelé 1 % déti s Downovym syndromem ma nadbytecny 21. chromozom pouze v nékterych
bunkach téla. Ostatni bunky jsou zcela normdlni. Tento jev je nazyvan ,,mozaicismem®,
jelikoz jejich buiky jsou poskladany z ne€kolika kouski, které vypadaji jako mozaika viz

http://www.downsyndrom.cz/zakladni-informace.html. Lidé postizeni mozaicismem nemaji

tolik napadnych fyzickych znaki DS. Normalni intelektovou schopnost dosahuji tito 1idé jen

ziidka, ale bliZi se obecnému praméru (Selikowitz, 2011, s. 54).
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2.5 Charakteristické znaky Downova syndromu
Tato kapitola se zabyva vybranymi charakteristickymi znaky Downova syndromu u déti,
timto onemocnénim postizenymi. Jednotlivymi vybranymi zdravotnimi komplikacemi u déti

s Downovym syndromem se zabyva nasledujici kapitole 2.7.

Ihned pfi narozeni ¢i kratce po ném je zkuSena porodni asistentka schopna diagnostikovat
Downtiv syndrom u narozeného ditéte na zaklad¢ jeho vzhledu. V ptipad¢ podezieni Iékar
domnénku porodni asistentky potvrdi prostiednictvim vySetfeni chromozomu ditéte. U ditéte
s Downovym syndromem bylo popsano 120 charakteristickych znakd, avSsak mnoho déti jich

nema vice nez Sest nebo sedm (Selikowitz, 2011, s. 40).

2.5.1 Charakteristické znaky Downova syndromu v oblasti hlavy

V oblasti obli¢eje se nachazi fada charakteristickych znaki, typickych pro Downiv syndrom
viz Obrazek 20. Pfi pohledu na dit¢ s Downovym syndromem z profilu, porodni asistentka
vidim oblicej spiSe plochy. Pii pohledu zeptedu, je oblicej kulaty. Jedinci s Downovym
syndromem maji hlavu malou a vzadu lehce oplostélou. Tomuto jevu se fikd brachycefalie.
V obliceji jsou o¢ni Stérbiny polozeny Sikmo, kdy vnitini koutky jsou shora piekryty koZznimi
fasami neboli epikantické fasy viz Obrazek 21. Tyto epikanty piinesly této chorobé
puvodni, dnes nepouzivané, oznaceni ,,Mongolismus“. Epikantus se miize objevit
i Uzdravych déti astejné jako u déti s Downovym syndromem, miZze zcela vymizet.
V ptipadé, Ze je epikanticka fasa velka, miize vyvolat pocit ilhani u ditéte (Smarda, 2013,

308).

Dale jsou na oc€ich viditelné bilé nebo nazloutlé tecky v oblasti okraje duhovky, které
nazyvame Brushfieldovy skvrny, viz Obrazek 22, pojmenované po anglickém 1ékati
T. Brushfieldovi, Zijiciho v letech 1858 — 1937. A stejn¢ jako epikanticka fasa nepiekazi ditéti
pii vidéni. Dals$i znak je viditelny v oblasti tst. Jazyk je neobvykle velky a usta naopak mala,
proto ma fada déti s Downovym syndromem tendenci vyplazovat jazyk. Pokud vSak budou
rodice ucit déti zavirat Usta prostfednictvim technik, je mozZné tuto tendenci odstranit

(Selikowitz, 2011, s. 41 — 42.).
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2.5.2 Charakteristické znaky Downova syndromu v oblasti krku

U novorozencti s Downovym syndromem je v oblasti krku viditelna volna kozni fasa, ktera se
vsak v prib¢hu vyvoje rustu zcela vyhladi. Pro dosp€lé jedince je typicky kratky a Siroky krk
(Selikowitz, 2011, s. 42).

2.5.3 Charakteristické znaky Downova syndromu v oblasti koncetin
Ruce byvaji Siroké s kratkymi a zavalitymi prsty. Mali¢ek miize mit dokonce o jeden ¢lanek
vice nez obvykle. Miize byt také ohnut smérem k ostatnim prstiim, coz je jev, kterému se tika

,klinodaktylie* viz Obrazek 23 (Selikowitz, 2011, s. 43).

Pro dlan€ je typickd jedind pficna ryha, kterou nazyvame ,,0pi¢i ryha* viz Obrazek 24.
Naopak na nohéch je viditelnd vétsi vzdalenost mezi palcem a ostatnimi prsty neboli tzv.
sandalovy palec. Analogii opi¢i ryhy je na chodidle tibialni kozni oblou¢ek (Smarda, 2013,
s. 308).

Kromé toho také 1ékar peclivé prohlizi otisky prsti, které byvaji oproti otiskiim zdravych déti
odlisné, a diive slouzily jako metoda diagnostiky Downova syndromu (Svarcova, 2011,

s. 146 — 147).

2.5.4 Charakteristické znaky Downova syndromu v postavé a svalovém napéti

Hypotonie neboli maly svalovy tonus je typicky pro koncetiny a krk u ditéte s Downovym
syndromem. Napéti (tonus) je popisovan jako odpor svalii proti pohybu ve volném stavu.
Nejedna se vSak o svalovou silu, tu maji déti s Downovym syndromem normalni. Nejnizsi
svalovy tonus je typicky pro déti v prvnich péti letech Zivota a s postupem vyvoje se

samovoln¢ zvySuje (Selikowitz, 2011, s. 43).

Svalova a kosterni soustava je ovlivnéna nejen snizenym svalovym tonem, ale i nadmérnou
hybnosti kloubti. Dochéazi tak casto k abnormalnimu postaveni koncetin, které pfi
dlouhodobém trvani mize zpisobit trvalé deformity koncetin. Déle jsou jedinci ohrozeni
atlantoaxialni instabilitou. Jedna se poruchu spojeni prvnich krénich obratll, nosice (atlas)
a ¢epovee (axis). Dislokaci téchto krénich obratli mize dojit k uskiipnuti michy, a tim
poruseni funkci napt. dychani, ovladani mocového méchyie. K uskifinuti mize dojit nahle, ale

také se muze vyvijet mésice ¢i dokonce roky (Selikowitz, 2011, s. 87 — 89).
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Na rozdil od svych zdravych vrstevnikli, déti s Downovym syndromem rostou mnohem
pomaleji. Kromé genetickych faktorii je vySka zavisla na tadé€ jinych faktori jako napf.
etnické faktory, vyziva, hormony, zdravotni podminky ¢i zivotni prostfedi. Primérné
muzi, S diagnostikovanym syndromem, dorustaji vysky 147 — 162 cm a zeny 135 — 155 cm.

Télesna vaha je odlisna v zavislosti na vyzivé (Svarcova, 2011, s. 147).

2.5.5 Intelekt ditéte s Downovym syndromem

U déti s Downovym syndromem je snizend uroven rozumovych schopnosti. Je v§ak mylné se
domnivat, Ze tyto schopnosti jsou u vSech déti s Downovym syndromem podobné nebo
dokonce stejné. Rada vyzkumi prokazala u viech déti pitomnost mentélni retardace, ktera je

viak riiznd hlubokéa a ma rtizné specifikace (Svarcova, 2011, s. 150).

Mentélni retardace je termin oznacujici zpozdéni dusSevniho vyvoje, ktery byl zafazen do
odborné terminologie pouzivan od roku 1959 po konferenci World Health Organization
(WHO) v Milan¢. Jedna se o termin, ktery je nejednoznacny a je vymezovan fadou definic
jako napt. ,,Definice mentalni retardace dle MKN -10 (2000): Mentdlni retardace je stav zastaveného
nebo neuplného dusevniho vyvoje, ktery e charakterizovan predevsim narusenim schopnosti
projevujicich se v priubéhu vyvoje a podilejicich se na celkové urovni inteligence. Jedna se predevsim
0 pozndvaci, Fecové, motorické a socialni dovednosti. Mentalni retardace se miize vyskytnout
S jakoukoliv jinou duSevni, télesnou ¢i smyslovou poruchou anebo bez nich. Jedinci s mentalni
retardaci mohou byt postizeni celou radou dusevnich poruch, jejichz prevalence je tii az Ctyrikrat
Castejsi nez v bezné populaci. Adaptivni chovani je vidy naruSeno, ale v chranéném socialnim
prostiedi s dostupnou podporou nemusi byt toto naruSeni u jedincii s lehkou mentdlni retardaci

ndpadné“ (Valenta, 2012, s. 31 — 32).

wMentalni retardaci je mozné rozdeélit do nékolika skupin podle hodnoty inteligencniho
kvocientu (1Q), struktury inteligence a posouzeni schopnosti adaptibility:

o  Lehka mentalni retardace — 1Q 50 — 69, diive debilita

o Stredné tezkda mentdlni retardace, téz stredni mentdlni retardace — 1Q 35 — 49, drive

imbecilita

o Tézka mentalni retardace — 1Q 20 -35, drive idioimbecilita, prosta idiocie

e Hlubokad mentdlni retardace — do 1Q 19, diive idiocie, vegetativni idiocie

o Jind mentdlni retardace

e Nespecifikovana mentalni retardace (Valenta, 2012, s. 31).
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Z tady zahrani¢nich vyzkumt vyplyvd, Ze u zna¢ného mnozstvi déti s DS klesa Uroven
hodnoty IQ od raného véku asi do osmi let. Od roku 1981 se touto problematikou zabyval
Cesky badatel J. Kucera, jehoz studie se shoduji se zahrani¢nimi vyzkumy a potvrzuji, Ze
vyvojovy a inteligenéni kvocient ma s pfibyvajicim vékem klesajici tendenci. Kucera vSak
ve svém vyzkumu upozoriiuje, ze testové techniky u déti mladSiho v€ku kladou duraz
na vyvoj motorik a smyslovych reakci, zatimco u déti v pfedskolnim veéku jsou zaméteny
na vyvoj fe¢i, pojmové mysleni a pamét. Rada autorii se shodla na primérné hodnoté IQ
udéti s Downovym syndromem, ktera odpovida stfedni mentalni retardaci. Dale bylo
prokédzano, ze chlapci s DS maji IQ o néco nizsi nez divky s DS. Na vyvoji se také podili
okolni prostredi, kdy u déti s DS umisténych v tstavech je 1Q nizsi nez u déti vyrustajicich
Vv domécim prostfedi. Na rozvoji se kromé mentalni retardace podili svalova ochablost, nizké
svalové napéti, srde¢ni vady nebo jiné postizeni. Pohybovy vyvoj ditéte s Downovym
syndromem vykazuje poloviéni zpozdéni, nez u nepostizenych jedinci viz Tabulka 6

(Svarcova, 2011, s. 150 — 151).
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2.6 Vybrané zdravotni komplikace u déti postiZzenych Downovym

syndromem
Prostiednictvim vyrazného rozvoje metod prenatdlni diagnostiky a novych metod 1écby
nemoci, které diive komplikovaly zdravotni stav jedince, doslo ke zvySeni primérného véku
jedince s Downovym syndromem. Stejné jako kazdé dité i dit¢ s Downovym syndromem
postihuje typické détské nemoci, presto existuji nemoci, které¢ se u déti se syndromem

objevuji Castéji (Selikowitz, 2011, s. 77, 82).

Tato kapitola se zamétuje na vybrané zdravotni komplikace, které se Castéji vyskytuji u déti
postizenych Downovym syndromem jako napt. onemocnéni dychacich cest, smyslové vady,
kosterni a  svalové  komplikace, postizeni endokrinniho,  gastrointestinalniho,

kardiovaskularniho systému ¢i Castéjsi vyskyt epilepsie u déti s Downovym syndromem.

PostiZeni kardiovaskularniho systému

Srde¢ni vady patii k nejcastéj$Sim komplikacim, které se vyskytuji spolu s Downovym
syndromem. Téméf u 50 % jedinch se vyskytuji srdecni vady jako napt. Fallotova tetralogie,
defekt komorové ¢i sinové prepazky. Zakladem 1éCby je v€asna diagnostika, v prvnich dvou
mésicich zivota, prostfednictvim echokardiogramu. Podstatnad ¢ast vad se feSi chirurgicky

(Slechtova, 2006, s. 25).
Smyslové vady

Jedinci postizeni Downovym syndromem maji zrakové a sluchové poruchy. Zamezeni
prichodnosti stfedniho ucha trpi déti Castéji, protoZze maji uzké Eustachovy trubice, ktery
odvadi sekret produkovany sliznici stfedniho ucha. Nahromadénim tekutiny dochézi
k ovlivnéni sluchu. Pokud se onemocnéni objevi u ditéte poprvé, je nutné vyhledat
praktického lékare, ktery predepise Ctyf tydenni 1é€bu antibiotiky. V piipadé, Ze k ucpani ucha
dochazi z alergické pfi¢iny, jsou podavana ditéti antihistaminika a uvolfujici latky.
Pfi nezlepseni stavu je nutné vyhledat specialistu. Postupnym vyvojem se Eustachova trubice
rozSifuje a infekce stfedniho ucha jsou méné Casté, piesto je nutné pravidelné kontrolovat

sluch u ditéte i dospélého jedince (JaroSova, 2009, s. 41).

Stejn¢ jako vySetfeni sluchu je dulezité u ditéte postizeného Downovym syndromem
vySetiovat zrak. Dit€¢ muze byt postizeno fadou nemoci vyskytujicich se 1 u déti
nepostizenych, ale mnohem castéji se vyskytujicich u déti postizenych Downovym

syndromem. Mezi onemocnéni zraku fadime dalekozrakost (hypermetropie) a kratkozrakost
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(myopie). Dale cast&ji trpi strabismem neboli Silhanim, kdy u déti s DS se vyskytuje
tzv. silhani konvergentni (sbihavé), kdy se obé o¢i staceji dovnitt. Mezi dal$i poruchy zraku

patii Sedy zakal (katarakta), nystagmus ¢i keratokonus (Selikowitz, 2011, s. 85 — 87).
PostiZeni endokrinni soustavy

Jedinci s Downovym syndromem maji vétsi sklon k vyskytu endokrinnich poruch, kam
fadime vrozenou ¢i ziskanou hypotyredzu neboli snizenou sekreci hormont §titné zlazy.
Hypotyreoza je diagnostikovana odbérem krve, které se doporucuje provést v raném veku
anasledné¢ v pravidelnych roc¢nich ¢i dvouletych kontrolach. Lécba hypotyredzy spociva
V podavani chybéjiciho hormonu v syntetické form¢. Tyto hormony jsou u déti dulezité pro

rozvoj mozku (Jarosova, 2009, s. 41).
PostiZeni gastrointestinalniho traktu

U 10 — 15 % jedinct s Downovym syndromem se vyskytuje onemocnéni zvané duodenalni
atrézie. Jedna se o zGzeni vrchni ¢asti tenkého stieva neboli duodena. Problém se vyskytuje
jiz v novorozeneckém véku, kdy nedochéazi k posunu stravy z zaludku do tenkého stieva.
U novorozence se ihned dostavi zvraceni. Tuto nemoc je mozné fesit operativnim zplisobem.
Déle miize byt postizeno Hirschsprungovou nemoci. Jednd se o chybéni nervovych bun¢k
Vv oblasti esovité kiivky tlustého stfeva. Problém nastava Vv posunu stravy ke konecniku
a u ditéte nemoc vyvolava zacpu jiz v kojeneckém ¢&i batolecim véku. ReSeni problému je
operativni, kdy se provede doCasny vyvod tlusttho stfeva pres  bfiSni

sténu (kolostomie) (Selikowitz, 2011, s. 94 — 96).
Vyskyt epilepsie u ditéte s Downovym syndromem

V détském veéku se epileptické zachvaty vyskytuji se stejnou pravdépodobnosti, jak u déti
postizenych Downovym syndromem, tak u déti zdravych. Kolem 12. roku Zivota se incidence
zachvatu zvySuje. Lécba epilepsie je stejna jako u déti nepostizenych Downovym

syndromem, prosttednictvim aplikace antikonvulzivnich 1ékt (Slechtova, 2006, s. 24 — 26).
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2.7 Porovnani ditéte s fyziologickym vyvojem a vyvoje ditéte s Downovym
syndromem

Kazd¢é dit¢ se od svého narozeni vyviji, piesto vSak vyvoj ditéte s Downovym syndromem

probiha nepfetrzit¢ a o néco pomaleji nez u ostatnich déti viz Obrazek 25. Kromé toho, ze je

vyvoj pomalej$i, neni ani zcela Gplny a dit€¢ s Downovym syndromem je az do konce svého

Zivota alespon Casteéné zavislé na svych rodic¢ich. Cilem rodici je dosazeni, co nejvétsi

samostatnosti ditéte. Tempo vyvoje déti se vyrazné lisi a je tomu tak 1 u déti postizenych

Downovym syndromem Viz Tabulka 7 (Selikowitz, 2011, s. 55 — 56).

Novorozenec

A2

s Downovym syndromem prozije. Jednd se totiz o prvni kontakt s ditétem, které je
Downovym syndromem postizené, ale nékdy i prvni sezndmeni s diagnézou v piipadech
negativnich vysledkd prenatalnich testl zamétujicich se na tuto chromozomalni vadu. Stejné
jako u zcela zdravych déti je v tomto obdobi pro dité nejdilezitéjsi uspokojeni potieby jidla,
spanku, ale také i bezpeci ze strany rodici. U novorozence s Downovym syndromem je
mozné si v§imnout snizeného svalového tonu. K povsimnuti mize dojit pii piebalovani ditéte,
kdy novorozenec neklade takovy odpor nozic¢ek pii prebalovani jako zdravé dité ¢i v poloze
na zadech postaveni nozicek pfipominé Zabku. Presto kazdé dit€¢ s Downovym syndromem je
jiné. Nékteré déti jsou spavé, nékteré nadmérné Cilé a aktivni, jiné naopak podrazdéné
a placici bez zjevného diivodu. P1a¢€ u téchto déti je jemny z diivodu snizeného svalového tonu
mezizebernich a bfisnich svall. A také praveé proto je kojeni ditéte s Downovym syndromem
vice naro¢né, nez u ditéte zdravého. Presto je mozné dité postizené Downovym syndromem

plné kojit (Selikowitz, 2011, s. 60 — 63).
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Kojenec

Z hlediska vyvojové psychologie ud¢la dité v tomto obdobi ve vSech oblastech nejvetsi
pokrok. Ke konci prvniho roku je dit€¢ schopné samo a bez opory sedét. Pii ulozeni ditéte
na btisko prichdzi snaha 1ézt. Objevuji se prvni ndznaky o hru, kterd spociva ve vkladani
pfedméti do ust a manipulace s nimi. Pii vlozeni predmétu do rukou je schopno si jej
predavat z ruky do ruky, ¢i samo uchopit drobné pifedméty prostfednictvim prstii a dlané.
Prvni tismév se u ditéte objevuje mezi 2. a 3. mesicem zivota. Vyviji se také jazyk a fec, kdy
zvatlani a brumldni je stile CcastéjSi a béhem 6. mésice si tuto Cinnost dité

uziva (Selikowitz, 2011, s. 63 — 65).

Batole

Béhem 2. roku dité¢ postupné zacina 1ézt a objevuji se 1 prvni pokusy postavit se ¢i dokonce
stat u nabytku. Z divodu snizeného svalového tonu pfichazi tato schopnost pomaleji nez
U ostatnich déti, pfesto si vSak déti najdou zpusob, jak se dostat z jednoho mista na druhé
napft. valeji sudy, plazi se na rukou nebo se posunuji po zadecku. S fadou netispé$nych pokusii
vSak kolem 3. roku Zivota ptichdzi pokusy uspésné a dité zaciné chodit se stale vétsi jistotou.
S rozvojem jemné motoriky se objevuje schopnost uchopovat stale mensi predméty metodou
»Spetky®. Z pocatku uchopené véci hazi kolem sebe, ale S postupnym vyvojem piechazi
ke schopnosti stavét jednoduché skladanky a pielévat tekutiny z jednoho hrne¢ku do druhého,
aniz by se néco vylilo. Prvni slovic¢ko dité vyslovi kolem 2. roku Zivota a béhem 3. roku je
schopno spojit dvé slova do véty. Nékteré déti vSak mohou mit s rozvojem feci problémy,

a proto vyzaduji praci logopedu (Selikowitz, 2011, s. 65 — 72).
Piedskolni vék

V tomto obdobi se dité nejvice nauci od svych vrstevnika. Hruba motorika je zcela vyvinuta.
Dité je schopno samo chodit do schodu ¢i ze schodii, dokdZe napodobovat zktizeni nohou,
koordinuje pohyb pfi béhu, vyhne se prekazkdm, uci se jizdy na kolobéZce. Z jemné motoriky
se rozvinula schopnost otevirat krouzivym pohybem lahve, napodobovat svislou
a vodorovnou c¢aru, obracet stranky po jedné, navlékat koralky a kreslit kolecka. Schopnost
chozeni na toaletu vSak vyZzaduje vétsi trpélivost, teprve kolem 5. roku je dit€ schopno si
stahnout a natdhnout kalhoty ¢i dokonce umyt ruce po toaleté. Na pozadani ndm dité dokaze

0 monolog, nez hovor vedeny mezi dvéma osobami. Stoupa také intelekt, kdy dité vice rozviji
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svou pamét, rozeznava rozdily ve velikosti, uvazuje nad problémy a jiz nepouzivd metodu

»pokus — omyl* (Selikowitz, 2011, s. 72 -74).
Skolni vék

S nastupem S$kolni dochazky dit¢ ziskava predstavu o svych schopnostech, hlavné v ramci
vyuky, ale také rozviji schopnost vytvaieni socidlnich vztaht. Hrub4 motorika se stale vice
upeviuje. Dochazi ke zvyseni svalového tonu, kdy klouby ztraceji ¢ast abnormalni hybnosti.
Dité¢ s Downovym syndromem je schopno vSech pohybovych aktivit jako dit¢ nepostizené.
Dokaze pouzivat niz ke krajeni, zapinani knoflikli, umi se vysmrkat, vycistit si zuby ¢i se
samo okoupat. Béhem 12. roku se slovni zasoba objevuje kolem 2000 slov, fe¢ se

zdokonaluje, vEty jsou propracovanéjsi a delsi (Selikowitz, 2011, s. 74 — 76).
Obdobi dospivani a dospélosti

Obdobi dospivani a prvni pubertdlni zmény nastdvaji u déti s Downovym syndromem
ve stejném Case jako u déti nepostizenych. Problémem vsSak je nizSi intelekt ditéte
s Downovym syndromem, kdy dité pomaleji ¢i méné tyto zmény chape. I v tomto obdobi je
dité¢ zavislé na svych rodicich, jelikoz se fad¢ rutinnich dovednosti musi naucit a vyzaduji
proto vice piilezitosti. Jaky bude vyvoj jedince v dospélosti, je tézké fici stejné jako u ditéte
zcela zdravého. Ovliviluje to fada faktord jako napf.: povaha ditéte, inteligence, vychova,

konkrétni okolnosti (Selikowitz, 2011, s. 145 — 157).
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3 VYZKUMNA CAST

Bakalaiska prace je teoreticko — vyzkumnd. Pomoci vyzkumu se snazi zjistit, jak jsou
vV dnesni dobé zeny informovany o vySetfenich v t€hotenstvi a moznych rizicich vyskytu
Downova syndromu. Také pojednavé, odkud Zeny informace ziskaly. VSechny tyto informace

byly zjistény pomoci anonymniho dotazniku.

3.1 Cile vyzkumné casti

Hlavni cil bakalafské prace

e Zjistit znalost prvorodicek a zdroj informaci, které ziskaly o Downové syndromu a
jeho screeningu v prubéhu téhotenstvi.

Diléi cil vyzkumné ¢asti

e Vytvofit edukacni materidl (letdk pro laickou vetejnost, poster pro odbornou
vetejnost) o strucném prehledu informaci o Downové syndromu, screeningu a

prevenci

3.2 Vyzkumné otazky

Hlavni vyzkumné otazky

1. Dokazi téhotné Zeny vyjmenovat alespon jeden
a. charakteristicky znak,
b. rizikovy faktor,
C. screeningovou metodu?

2. Z jakych informacnich zdroji ziskavaji respondentky nejvice informaci?

3.3 Metodika

Kapitola je zaméfena na metodu sbéru dat, vyclenéni zkoumaného souboru, metodou

zpracovani dotaznikového Setfeni a vybranymi vysledky dotaznikového Setfent,

3.3.1 Metoda sbéru

Na zaklad¢é ¢asové narocnosti a nedostatku Zen ochotnych spolupracovat, byla pro sbér dat
pouzita forma dotaznikového Setfeni. Jednalo se o dotaznik vlastni vyroby. Vyzkum byl
provadén od prosince 2016 do konce ledna 2017 na oddéleni Sestinedéli v nemocnici
Olomouckého kraje. V fijnu roku 2016 byla provedena pilotdz s 10 dotazniky a nasledné byly
otazky ptepracovany. Poté doSlo k distribuci papirové verze dotazniku autorkou prace.

Po vyplnéni respondentkami byl dotaznik odevzdan na pfedem pfipravené misto na oddéleni.
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Po pivodnim rozdani 78 dotaznikd se celkem nashromazdilo 50 vyplnénych a pouzitelnych

dotazniku.

3.3.2 Zkoumany soubor

Vzhledem k etickému kodexu byl dotaznik rozdavan Zenam az po porodu ditéte bez ohledu na
to, zdali se jednalo o porod spontanni ¢i porod Cisafskym fezem. Respondentky byly
vybirany na zakladé dvou kritérii: ochota spolupracovat, a zda se jednalo o prvorodicku.
Po splnéni kritérii byly respondentky osloveny, informovany o vyzkumu a misté sbéru

vyplnénych dotazniki.

3.3.3 Metoda zpracovani

Dotaznik byl anonymni (viz. Pfiloha C) a tvofilo ho 14 otazek. Z toho 4 oteviené otazky,
4 polouzaviené a 6 uzavienych. Az na dvé otazky byla mozna pouze jedna odpovéd’. Ziskané
odpovédi z téchto otazek byly zpracovavany v programu Microsoft Excel 2013 (MS Excel,
2013).

Spole¢né s odpovéd'mi, na vyzkumné otazky, je vysledkem bakalaiské prace edukacni poster
pro odbornou vefejnost, aby si zopakovali a shrnuli informace o Downové syndromu
a zaroven je vypracovan informacni letdk pro téhotné, Zeny, u kterych je zjiSténa vysoka
pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu. Tento informacni letdk obsahuje uzitecné
informace, které by Zeny s touto diagnézou mohlo zajimat. Jako: Co je to Downilv syndrom?.
Kde ziskat vice informaci?, Kam se v pfipadé potieby obratit, a Nejcastcjsi otazky rodict

s ditétem postizenym Downovym syndromem.
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3.4 Vybrané vysledky dotaznikového Setieni
1. Kolik je Vam let?

Vék respondentek

4% 2%

W20-24 let
m25-29]et

30-34let
m40-44 et

H> 45 et

Obriazek 1 Graf: VEk respondentek

Prvni otazka dotazniku byla zaméfena na zjisténi vékové kategorie, z divodu zvySujici se
pravdépodobnosti vyskytu Downova syndromu s rostoucim vékem, U respondentek
zapojenych do vyzkumu. JelikoZ se jednalo o anonymni dotaznikové Setfeni, nebylo pfedem

znamo procentudlni zastoupeni jednotlivych kategorii, viz Obrazek 1.

Na dotaznik odpovédélo 18 (36 %) respondentek ve véku 20 — 24 let, 22 (44 %) ve véku
25 — 29 let, 7 (14%) respondentek ve véku 30 — 34 let, 2 (4%) ve véku 40 — 44 let a pouze 1
(2 %) respondentka ve v€ku nad 45 let.

2. Jaké je VaSe nejvyssi dosazené vzdélani?
Zakladni

a

b. Stfedoskolské bez maturity
c. Stiedoskolské s maturitou
d

. Vyssi odborné

e. Vysokoskolské
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y o r

Dosazené vzdélani

25%
38%

26%
10% 22%

5% 12%

Procentualni zastoupeni
[ ]
2
X

0% 2%
Zakladni Stredoskolské Stiedoskolské s Vyssi odborné Vysokoskolské
bez maturity maturitou

DosaZené vzdélani

Obriazek 2 Graf: Nejvyssi dosazené vzdélani

Nejvice zastoupené bylo stfedoskolské vzdélani ukoncené maturitni zkouskou 19 (38 %)
respondentkami. Druhou nejpocetnéjsi skupinu tvoftilo sttedoskolské vzdelani bez maturity,
celkem 13 (26 %) odpovédi, dale pak vysokoskolské vzdélani 11 (22 %) odpoveéd’'mi. Déle
pak vyssi odborné vzdélani, které oznalilo 6 (12 %) respondentek a pouze 1 (2 %)
respondentka zvolila jako odpovéd vzdélani zakladni, viz Obrazek 2. Tato otdzka byla
srovnavana s bakaldfskou praci Labutoveé (2008), ktera se zabyvala informovanosti
spolecnosti o0 Downové syndromu, v jejichZz vyzkumu byla také nejvice zastoupena skupina

respondentek se sttedoskolskym vzdélanim.
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4. Co se Vam vybavi, kdyZ uslysite termin ,,Downtiv syndrom*?

Termin "Downuv syndrom"

= Télesné, mentdlni postizeni
6%

8% . -
= Genetické onemocnéni,
20% vrozena vyvojova vada
14% \|‘ Trizomie 21. chromozomu

8%

= Jiné

24%

= Nevim
Obriazek 3 Graf: Termin "Downiv syndrom"

Otazka ¢. 4 byla velice rozmanita na fadu odpovédi, kde byla nejvice zastoupena odpoveéd
telesné, mentalni postizeni. Tuto moznost zvolilo 20 (40 %) respondentek z celkového poctu
50 (100 %) respondentek. Dale pak byla z 12 (24 %) odpovédi byla zastoupena odpovéd
genetické onemocnéni, vrozena vyvojova vada. 7 (14 %) respondentek napsalo odpoveéd
onemocnéni, 4 (8 %) respondentek zvolilo Trizomie 21. chromozomu, 4 (8 %) respondentky
pak zvolily odpovédi jako strach, postizeni ¢i trapeni a pouze 3 (6 %) respondentky zvolily
moznost nevim, viz Obrazek 3. Cilem této otazky bylo zjistit, zdali maji Zeny néjaké

podvédomi tykajici se Downova syndromu.

6. Vyberte rizikovy faktor, ktery zvySuje riziko vzniku Downova syndromu.
a. Nedostatek kyseliny listové
b. Vék
c. Koufeni
d. Alkohol

e. Nevim



Rizikovy faktor

gy % 12%
“' = Nedostatek kyseliny listové
= Vék
Koureni
= Alkohol
= Nevim

74%

Obriazek 4 Graf: Rizikovy faktor Downova syndromu

Touto otazkou se zjistovalo, zda Zzeny dokazi uréit rizikovy faktor, ktery zvySuje
pravdépodobnost Downova syndromu v téhotenstvi. Jedinym prokazanym faktorem
ovlivityjici vznik DS je v€k rodici. Bylo prokdzano, Ze matky nad 35 let véku a otcové nad

50 let v&ku maji vétsi pravdépodobnost vyskytu DS u plodu nez mladsi rodice (Svarcova,

2011, s. 148).

Spravnou moZznost v€k zvolilo, z celkového poctu 50 dotazovanych Zen, 37 respondentek,
tedy 74 %. Dale pak byla z 6 (12 %) odpovéd'mi zastoupena odpoveéd nedostatek kyseliny
listové, 4 (8 %) respondentky zvolily odpovéd alkohol, 2 (4 %) respondentky zvolily

odpoveéd’ nevim a pouze 1 (2 %) respondentka zvolila odpovéd’ koufeni, viz Obrazek 4.
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10%

Zastoupeni respondentek v %

7. Odkud jste ziskala informace o Downové syndromu:

Informace o Downové syndromu

31%

20%

19%
18% 179 o
15% 15%
14% 14%
13% 13%
11% 12% 12%
9% g% 9% 9% %
. I I I I .
Privatni gynekolog Gynekolog v poradné Porodni asistentka Laickd vefenost Sodidlni sité Média Jiné Neziskala
poskytované

nemocnici
Zdroj informaci

W o charakteristickych znacich W 0 metodach diagnostiky o rizikovych faktorech

Obrazek 5 Graf: Zdroj informaci o Downové syndromu

Cilem této otazky bylo zjiSténi zdroje, ze kterého Zeny Cerpaly pfi zjiStovani informaci, viz
Obrazek 5. Informace o charakteristickém znaku respondentky nejvice Cerpaly od laické
vetejnosti. Tuto moznost zvolilo 11 (19 %) respondentek. Dale pak nejvice zastoupena byla
odpovéd porodni asistentka. Tuto moznost zvolilo 10 (17 %) respondentek. Informace
0 metodach diagnostiky Zeny nejvice ziskaly od privatniho gynekologa. Tuto odpovéd’ zvolilo
17 (31 %) respondentek. Dalsi moznosti odpovédi byly velice vyrovnané. V piipade
informaci o rizikovém faktoru nejvice zeny udavaly, ze o rizikovém faktoru neziskaly zadné

informace. Tuto moznost zvolilo 11 (20 %) respondentek.
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8. Jakym zpiisobem se projevi Downiiv syndrom u novorozence? (napf. zdravotni
komplikace)

Zdravotnické komplikace u novorozence

m Nevim

20%
i = Srdecni vada
39%
——— = Nizky intelekt, mentalni
retardace
Kosmetickée vady v oblasti oci
16% l

= Nizka postava

13% i
= Ostatni

Obrazek 6 Graf: Zdravotnické komplikace u Downova syndromu

Otazka cislo 8. se fadi mezi otazky oteviené, do které mohly respondentky vypisovat své
odpovédi, viz Obrazek 6. Nejvice zastoupena byla odpovéd’ nevim, kterou zvolilo 22 (39 %)
respondentek. Nejméné pak byla zastoupena odpovéd’ nizkéa postava, kterou zvolily pouze 2

(4 %) respondentky.

10. Jaky znak je charakteristicky pro dospélého jedince s Downovym syndromem?

a. Epikantus (kozni fasa, ktera se tdhne mezi vnitinim koutkem a kofenem nosu)
b Nadmeérny intelekt

C. Nadmérné svalové napéti

d Vysoka postava

e. Nevim
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Charakteristicky znak Downova syndromu

4%

18% ‘
2%

= Epikantus

Nadmérny intelekt

= Nadmérné svalové napéti
Vysoka postava

= Nevim

Obrazek 7 Graf: Charakteristicky znak Downova syndromu

Z celkového poctu 50 dotazovanych zen, spravnou odpovéd, tedy Epikantus, zvolilo 38
(76 %) respondentek. Dale byla odpovéd’ nadmérné svalové napéti vybrana 9 (18 %)
respondentkami, odpovéd nevim 2 (4 %) respondentkami, odpovéd’ nadmérny intelekt zvolila
1 (2 %) respondentka a odpovéd vysoka postava pak nezvolila zZadna respondentka, viz
Obrazek 7.

11.  Vyberte vySetieni, ktera jsou soucasti diagnostiky Downova syndromu. (MoZnost
vybéru vice odpovédi)
a. Ultrazvuk
b. Rentgenové vysetieni
Magneticka rezonance

Odbér choriovych klka

a o

Odbér plodové vody (amniocentéza)
Vysetteni zraku, sluchu

Biochemicky screening, triple test

o Q —Hh o

Odbér pupecnikové krve

Nevim
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Metody vysetreni
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Obrazek 8 Graf: Nejcastéjsi metody vySetieni

Otazka ¢. 11 patfila mezi otazky, kde respondentky mohly zvolit vice spravnych odpovédi,
viz Obrazek 8. Celkem bylo od 50 respondentek ziskano 155 odpovédi. Odpovédi odbér
plodové vody a biochemicky screening, triple test byly zastoupeny stejné. Tyto moznosti byly
zastoupeny 40 (26 %) odpovéd'mi. Déle pak metoda ultrazvuku byla zastoupena 35 (23 %)
odpovéd'mi, odpovéd’ odbér choriovych klkii byla zastoupena 20 (13 %) odpovéd'mi
a moznost odbér pupecnikové krve byla zastoupena 17 (11 %) odpovéd’'mi. Dalsi moznosti,
rentgenové vySetfeni, vySetfeni zraku, sluchu a magneticka rezonance, nepatii mezi metody
diagnostiky Downova syndromu, pfesto vSak metoda rentgenové vySetieni a vySetieni zraku

a sluchu byla zastoupena 1 (1 %) odpovédi.
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4 DISKUZE

Hlavnim cilem bakalaiské prace bylo zjistit tiroven znalosti, Zzen o Downové syndromu, jeho
screeningu Vv pribéhu téhotenstvi a zdroj, ze kterého Zeny tyto informace Cerpaly. Pfedmétem
z4jmu bylo, v jakém vékovém rozmezi se dané respondentky nachazi, zdali vySe dosazeného
vzdélani ma vliv na rozsah informaci, zdali dokazi vyjmenovat metody diagnostiky Downova
syndromu, typicky znak u ditéte s Downovym syndromem ¢i urcit rizikovy faktor zvysujici

pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu.

Uroven znalosti byla vyhodnocovana prostiednictvim bodového ohodnoceni otazek a uréeni
znamky respondentkdm dle procentuélni tispésnosti porovnané s hodnocenim maturity v roce

2014 viz Tabulka 1.

Tabulka 1 Hodnoceni maturity v roce 2014

Procentualni
100-88 87 -74 73 -59 58 - 44 43 -0

zastoupeni (%)

Znamka 1 2 3 4 5

Jelikoz se jednalo pouze o maly vzorek respondentek ve véku od 20 let do 45 let, neni mozné

brat vysledky zcela objektivné a neni mozné vysledky zobecnovat pro celou populaci.

Cilem této kapitole je vyhodnoceni vysledkii posouzenim naSich vyzkumnych otazek a zavéry

porovnat s vysledky vyzkumd jinych autort.

Vyzkumna otazka €. 1: Dokazi t€hotné Zeny vyjmenovat alespont jeden charakteristicky

znak, rizikovy faktor, screeningovou metodu?

Predpokladem pro tuto vyzkumnou otdzku bylo, Ze v poslednich nékolika letech doslo
k rozvoji prenatalni diagnostiky a moznosti genetické vySetieni plodu v priabéhu té€hotenstvi,
atedy se predpokladalo, ze respondentky budou schopné vyjmenovat alesponn jeden

charakteristicky znak, rizikovy faktor ¢i screeningovou metodu.

V ptipadé vymezeni charakteristického znaku pro Downiliv syndrom, dokazalo spravnou
odpovéd’ vybrat 38 dotazovanych respondentek z celkového poctu 50 dotazovanych, tedy
76 %.
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Dle Svarcové, 2011, jedinym prokédzanym faktorem ovliviujici vznik DS je vék rodi¢. Tuto
moznost z celkového poctu 50 dotazovanych zvolilo 37 respondentek (74 %). Dale pak Spatné
odpovédi, jako nedostatek kyseliny listové, alkohol ¢i koufeni zvolilo zbylych 13

dotazovanych respondentek (26 %).

V piipad¢ ureni metody pro screening Downova syndromu V té¢hotenstvi byla nejvice
od respondentek zminovana odpovéd’ amniocentéza, a to 40 x (26 %) z celkového poctu 155
odpovédi. Stejné procentudlni zastoupeni, tedy 26 %, méla odpovéd’ biochemicky screening,
triple test, dale pak ultrazvuk byl vybran 35 respondentkami, tedy 23 %. Odpovédi odbér
choriovych klkii, odbér pupecnikové krve byl vybran 20 (13 %) a 17 (11 %) respondentkami.

V ptipadé této vyzkumné otazky bylo naseho predpokladu dosazeno pouze pfi otazce urceni
metody vySetfeni Downova syndromu. VSechny respondentky nebyly schopné vyjmenovat

alespon jeden charakteristicky znak a rizikovy faktor Downova syndromu, ale metodu ano.

Schopnost Zen vyjmenovat alesponn jeden rizikovy faktor je mozné srovnat s vyzkumem
Vv bakalarské praci od Cigankové (2010), ktera se zabyvala vychovou, vzdélanim a dalSim
uplatnénim osob s Downovym syndromem, kde do jejiho vyzkumu bylo zafazeno 52
respondentek, kdy jejich schopnost urcit rizikovy faktor dosahovala 89 %, kdy tuto moZnost

zvolilo 46 Zen.

Vyzkumnou otézkou ¢islo 1. se v dotaznikovém Setfeni zabyvala otdzka €. 5, 6, 8, 9, 10, 11.

Vyzkumna otazka €. 2: Z jakych informacnich zdroju ziskavaji respondentky nejvice

informaci.

V ramci diagnostiky porodni asistentka zaujiméa hned nékolik roli. Jeji odborna uloha spociva
vV odbéru anamnézy, dle indikace Ilékafe provadi odbéry biologického materidlu
na biochemicky screening vI a II. trimestru. Bez indikace lékafe, na zdklad€ vlastniho
posouzeni zaujima velmi dulezitou roli v edukaci. Realizuje se predevsim v komunikaci
S klientkami, pfeddvanim informaci, kam se obratit a kde ziskat pravdivé informace.
V neposledni fadé zaujima 1 roli administrativni. Na zdklad€ roli, které porodni asistentka
Vv pribéhu diagnostiky zaujimd, bylo pfedpokladano, Ze nejvice informaci Zeny ziskaly od

porodni asistentky.

V piipad¢ této otazky predpokladi dosaZzeno nebylo. V piipadé zdroje informaci

0 charakteristickém znaku respondentky nejvice Cerpaly od laické vefejnosti. Tuto moZznost

49



zvolilo 11 (19 %). Dale pak nejvice zastoupena byla odpovéd’ porodni asistentka. Tuto
moznost zvolilo 10 (17 %) respondentek. Informace o metodach diagnostiky zeny nejvice
ziskaly od privatniho gynekologa. Tuto odpovéd’ zvolilo 17 (31 %) respondentek. Dalsi
moznosti odpovédi byly velice vyrovnané. V pfipad¢ informaci o rizikovém faktoru nejvice
zeny udavaly, ze o rizikovém faktoru neziskaly zadné informace. Tuto moznost zvolilo 11

(20 %) respondentek.

Vyzkumnou otazkou €. 2 se v dotaznikovém Setieni zabyvala otazka €. 7.
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5 ZAVER

Vrozené vyvojové vady, jakozto nejveétsi ,,strasak™ nastavajicich rodicek, 1ze pomérné dobie
V dnesni dobé vySettfit, pfes to vSechno se potad rodi déti s né&jakou touto vadou. Mezi
nejrozsitenéjsi vrozené vyvojové vady patii Downuv syndrom. Cilem diagnostiky neni zjistit
vyskyt, ale pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu. A v pfipad¢ rizikovosti méa zena

na vybér, zda si dit€ ponecha ¢i podstoupi umelé ukonceni téhotenstvi.

Domnénkou bylo, Ze kazda téhotna zena bude schopna vyjmenovat alesponl jeden rizikovy
faktor a charakteristicky znak, ale tato domnénka byla diky vyzkumu vyvracena. Naopak
U domnénky, ze bude schopna vyjmenovat alespon jednu metodu vySetfeni Downova
syndromu, se potvrdila. Tento vysledek je velmi zajimavy, hlavné z divodu toho, Ze moznosti
ziskani informaci jsou v dneSni dobé neomezené — internet, gynekolog, privatni porodni

asistentka, ¢asopisy, odborna literatura, ale zaroven laickd vetejnost.

Dalsi domnénka byla, ze predpokladana znalost o Downové syndromu bude na vyborné
urovni, tedy 88 — 100 %, kterd byla vyzkumem vyvracena, jelikoZz vyzkum ukézal, ze
respondentky dosahly pouze dobré urovné, tedy 59 — 73 % (konkrétné 66,6 %). Jedna se vSak
o uroven, kterou dosahly respondentky v tomto vyzkumu, neni mozné vysledek vztahovat

globalng.

Na zékladé€ nedostacujicich znalosti a vysledkli vyzkumu byl zpracovan edukacni poster pro
odbornou vefejnost, ktery ma slouzit jako stru¢ny souhrn o Downové syndromu vyhradné pro
porodni asistentky a zaroven je vypracovan informacni letdk pro laickou vefejnost, tedy pro
zeny, u kterych je diagnostikovan Downlv syndrom u plodu ¢i s jiZz narozenym ditétem

postizenym Downovym syndromem.

,, Celkové po letech stravenych ve spolecnosti déti s DS vyriistajicich v rodinach at’ uplnych
nebo neuplnych, lze potvrdit, Ze tyto deti jsou origindlni bytosti, velmi Zivotaschopné, maji
bohatou vnitrni predstavivost, miluji své blizké, jsou zajimavé a milé, i kdyz casto tvrdohlaveé.
Pro nas rodice jsou krasné. A pri systematickém vedeni dosahuji vysledkii, o nichz se minulé

generaci ani nesnilo. “ (Jarosova, 2009, s. 41)
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Priloha A - Obrazky tykajici se Downova syndromu

a) b)

B Numerické i
strukturdini

soucasné
Numerich B Trizomie 21
aberace B Trizomie 18

. M Trizomie 13
B Strukturdlni

aberace

Obrazek 9 Zastoupeni chromozomalnich poruch plodu: a) prirozeny vyskyt chromozomalnich
abnormalit, b) zastoupeni numerickych aberaci autozomu (Hajek, 2014, s. 101)

na 10 000 Zivé narozenych mnarozeni B prenatalni diagnostika
25
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Obrazek 10 Vyskyt Downova syndromu v Ceské republice 1994 — 2014 (Sipek, 2008 — 2016)
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© Clinical Skills Ltd

Obrazek 11 Geny, chromozomy, DNA (Eurogentest: Chromosomové translokace, 2008)
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Obrazek 12 Karyotyp jedince s Trizomii 21, tj. s Downovym syndromem (Smarda, 2013, s. 307)
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Obrazek 14 Nosni kiistka (NB), pritoky ve ven6znim duktu a posouzeni toku na trikuspidalni chlopni
(Hajek, 2014, s. 102)
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amniova dutina

bufky plodu
placenta

amniocentéza

déloZni sténa

centrifugace biochemickd  chromozomova  biochemické
analyza analyza analyza

A
Zp\/{‘) (I)

] AV

buriky plodu kultivované buriky plodu

Obrizek 16 Schéma amniocentézy a zpracovani fetalnich lymfocyti po jejich pomnoZeni v kultuie
(Smarda, 2013, s. 312)
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Obriazek 18 Punkce pupeéniku - kordocentéza (Hajek, 2014, s. 107)
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cislo 14
dmceny’ segment

chromozomu
@ D ' l
]
21

14
dislo 2_}
14

14

chromozomu $

Obriazek 19 Vznik translokace (Selikowitz, 2011, s. 53)

Obriazek 20 Dité s Downovym syndromem (Smarda, 2013, s. 308)
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epikanticka
rasa

Brushfieldovy
skvrny

Obrazek 22 Brushfieldovy skvrny (Selikowitz, 2011, 42)
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Obrazek 23 Klinodaktylie u ditéte s DS (Selikowitz, 2011, s. 42)

Obrazek 24 Opidi ryha u ditéte s Downovym syndromem (Smarda, 2013, s. 309)
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obvykly primér

pribyvajici dovednosti —a

vétdina déti a dospélych
s Downovym syndromem

vzristajici vék —mm

narozen| e
détstvi dospélost

Obrazek 25 Porovnani vyvoje ditéte s DS (Selikowitz, 2011, s. 56)
Z Obrazek 25 je patrné, ze se u ditéte, a pozdéji dospélého jedince s Downovym syndromem
ktivka uceni nezastavuje, pfestoze se to piedpokladdalo a casto bylo rodic¢im téchto déti
tvrzeno. Déle je patrné, ze dit€ s Downovym syndromem se vyviji stalym tempem, pfesto
vSak roste se zvySujicim vékem vzdalenost mezi vyvojem ditéte bez tohoto postiZeni

(Selikowitz, 2011, s. 56).
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Priloha B - Tabulky tykajici se Downova syndromu

Tabulka 2 Riziko Downova syndromu pouze na podkladé véku matky (Hajek, 2014, s. 101)

Riziko Downova syndromu pouze na podkladé véku

matky

Vék Pravdépodobnost
20 let 1: 1923 — 1340
30 let 1: 909 - 780
35 let 1: 380 — 325
36 let 1: 300 — 260
37 let 1: 240 - 200
38 let 1:190 - 160
39 let 1:145-120
40 let 1:110-94

Tabulka 3 Formy Downova syndromu (Selikowitz, 2011, s. 49)

Nalezy na chromozomech

Fyzické priznaky a

mentalni retardace

Trizomie 21. Nadbytecny 21. chromozom
95 Bézna forma
chromozomu Vv kazdé burce
Pfemisténi urcitého segmentu o
. Stejné jako u
Translokace 4 chromozomu na jiny o
trizomie
chromozom v kazdé buince
Riznost bunék — nékteré maji Mirngjsi fyzické
Mozaicismus 1 nadbytecny 21. chromozom,  pfiznaky a mentalni
jiné jsou normalni retardace
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Tabulka 4 Vyskyt Downova syndromu v zavislosti na véku matky (Hajek, 2014, s. 264)

Vyskyt Downova syndromu v zavislosti na véku

matky
Vék matky Riziko Downova syndromu
20— 24 let 1: 1500
2529 let 1: 1200
30-34 et 1: 900
35-39 let 1: 300
40 — 44 let 1:100
> 45 let 1: 40

Tabulka 5 Screening v I. trimestru (Hajek, 2004, s. 56)

Optimalni gestacni tyden

Markery I. trimestru

vySetieni u postiZzenych Primérny Mom
(teoreticka senzitivita 90%) .
gravidit
PAPP - A 9-11 0,4
Free g - hCG 9-11 1,98
NT 12 -13 2,02
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Tabulka 6 Casové schéma nastupu pohybovych schopnosti déti s Downovym syndromem (Svarcova, 2011,

s. 151)
Fyziologicka norma (v
Schopnost Vék (mésice)
meésicich)
Udrzi zprima hlavi¢ku ve
4-5 2-3
svislé poloze
Udrzi zdvihnutou 4-6 3
hlavi¢ku v poloze vleze
Vsedé s oporou drzi 4-7 A
zpfima hlavi¢ku
Pievrati se z briSka na
4-9 4
zada
Sedi a pridrzuje se
9-12 67
rukama prsi matky
Sedi sam bez opory 11-14 7-8
Leze po ¢tyfech 11-16 7-9
Sam se posadi 11-16 7-9
Stoji s oporou 11-18 10-11
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Normalni vyvoj

Tabulka 7 Hlavni vyvojova stadia (Selikowitz, 2011, s. 61)

Downtiv syndrom

Cinnost

Sedi bez

pomoci
Leze
Stoji
Chodi bez

pomoci

Prvni slovo

Dvouslovné

véty

Opétuje usmév
Ji rukama
Pije ze Salku
(bez pomoci)
Pouziva Izici
Chodi na
no¢nik
Obléka se (bez

zapinani)

6 mesicu

9 mésicu
11 mésicu

14 mésicu

12 mésicu

2 roky

1,5 mésice

10 mésicu

13 mésicu

14 mésicu

19 mésicu

4 roky

Primérny vék  Vékové rozmezi

Hruba motorika

5 — 9 mésica

6 — 12 mésicu

8 — 17 mésicu

9 — 18 mésicu

Jazyk a re¢

8 — 23 mésicu

15 — 32 mésicu

Sebeobsluzné dovednosti

1 — 3 mésice

7 — 14 mésicu

9 — 17 mésicu

12 — 20 mésicu

16 — 42 mésicu

3%-5let
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11 mésicu

12 mésicta

20 mésicu

2 roky

23 mésicu

3 roky

3 mésice

18 meésice

23 mésicu

29 mésicu

3 Va4 roku

7 Y roku

Primérny vék  V¢kové rozmezi

6 — 30 mésicu

8 -22 mésicu

1-3 Y roku

1 -4 roky

1 -4 roky

2 —7.,5roku

1,5 - 5 mésicu

10 — 24 mésicu

12 — 32 mésicu

13 — 39 mésicu

27 let

3,5-8%



Priloha C - Zbylé polozky, nezatazené do vybranych z kapitoly 3.4

1. Kolik je Vam let?
- Viz kapitola 3.4

2. Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdélani?
- Viz kapitola 3.4

3. Jaky typ prenatilni poradny jste v téhotenstvi navstévovala?

Tabulka 8 Prenatalni poradna

Poradny ﬂ Absolutnﬂ Relativni cetno g

Prenatalni privatni ordinace gynekologa 43 86%
Prenatalni poradna poskytovana nemocnici 7 14%
Rizikova poradna poskytovana nemocnici 0 0%
Jind odpovéd 0 0%
Celkem 50 100%,

Prenatalni poradna

50
40
2 30
8
a 20 43
10
7 0 0
0
Prenatalni privatni Prenatalni poradna Rizikova poradna Jind odpovéd’
ordinace poskytovana poskytovana
gynekologa nemocnici nemocnici
Poradna

Obrazek 26 Graf: Typ prenatalni poradny
Cilem otazky €. 3 bylo zjistit, jaky typ prenatalni poradny t€hotné Zeny v pribéhu téhotenstvi
navstévovaly. Z celkového poctu 50 dotazovanych zen, 43 (86 %) respondentek odpoveédélo
prenatalni privatni ordinace gynekologa a pouze 7 (14 %) respondentek oznacilo odpovéd’

prenatalni poradna poskytovana nemocnici, viz Obrazek 26.0brazek 26 Graf: Typ prenatalni

poradny
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4. Co se Vam vybavi, kdyzZ uslySite termin "Downiiv syndrom"?
- Viz kapitola 3.4

5. Vyjmenujte metody diagnostiky Downova syndromu v téhotenstvi?

Tabulka 9 Metody diagnostiky Downova syndromu v téhotenstvi

Metody ﬂ Absolutnﬂ Relativni ]

Screening (triple test, odbéry krve) 26 33%
Ultrazvuk 20 25%
Amniocentéza 13 16%
Nevim 11 14%
Genetické vysetreni 7 9%
Odbér vzorku choria 3 4%
Celkem 80 100%,

Vyjmenujte metody diagnostiky Downova
syndromu v téhotenstvi?

30
25
20
E 15
& 26
10 20
- 11
° 7
0 3
Screening Ultrazvuk  Amniocentéza Nevim Genetické  Odbér vzorku
(triple test, vySetieni choria
odbéry krve)

Metody

Obrazek 27 Graf: Metody diagnostiky Downova syndromu
Otazka ¢. 5 patfila mezi otevieny typ otazek, kde zeny uvadély metody slouzici k vySetfeni
Downova syndromu Vv téhotenstvi. Nejcastéjsi odpoveédi z dotaznikového Setieni byl zvolen
screening (triple test, odbéry krve). Tuto moznost zvolilo 26 (33 %) respondentek. Dale pak
ultrazvuk zvolilo 20 (25 %) respondentek, 13 (16 %) zvolilo amniocentézu, 11 (14 %)

respondentek odpovéd neznalo a tudiz odpovédély nevim, 7 (9%) respondentek zvolilo
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moznost genetického vySetfeni a pouze 3 (4 %) respondentky zvolily odbér vzorku choria, viz

Obrazek 27.

6. Vyberte rizikovy faktor, ktery zvySuje riziko vzniku Downova syndromu
- Viz kapitola 3.4

7. Odkud jste ziskala informace o Downové syndromu?
- viz kapitola 3.4

8. Jakym zptisobem se projevi Downtiv syndrom u novorozence? (napr. zdravotni

komplikace)
- Viz kapitola 3.4

9. Vyberte metodu vySeti‘eni, ktera slouZi k diagnostice Downova syndromu

Tabulka 10 Prenatalni diagnostika

Metody E3Absolutni ¢etndid Relativni éetnost - |
Prenatalni diagnostika 45 90%
Zatézové testy 2 4%
Rentgenové zobrazovani 2 4%
Nevim 1 2%
Celkem 50 100%,

Metoda vysetieni, kterd slouzi k diagnostice
Downova syndromu

a9, A% 2%

‘\ = Prenatdlni diagnostika

Zatéioveé testy
= Rentgenové zobrazovani

= Nevim

90%

Obrazek 28 Graf: Prenatalni diagnostika
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Otazka €. 9 patiila mezi otazky uzaviené. Slouzila ke zjiSténi, zdali Zzeny dokdzi vybrat
metodu, kterd souhrnné oznacuje metody vySetfeni Downova syndromu, viz Obrazek 28.
Spravnou odpovédi na tuto otazku byla odpovéd’ a) Prenatélni diagnostika, kdy tuto metodu
zvolilo 45 (90 %) respondentek z celkového poétu 50 dotazovanych Zen.

10. Jaky znak je charakteristicky pro dospélého jedince s Downovym syndromem?
- Viz kapitola 3.3

11. Vyberte vySetieni, ktera jsou soucasti diagnostiky Downova syndromu. (MoZnost
vybéru vice odpovédi)
- Viz kapitola 3.3

12. Znate pojem Robertsonska translokace?

Tabulka 11 Robertsonska translokace

Pojem K Absolutnikd Relativni K4

Ano 47 94%
Ne 3 6%
Celkem 50 100%,

Robertsonska translokace?

N

= Ano

= Ne

Obrazek 29 Graf: Robertsonska translokace

Otazka €. 12 se zamétovala na zjisténi, zdali Zeny znaji pojem ,,Robertsonské translokace*.
Z grafu je patrné, Ze pouze 3 (6 %) respondentky tento pojem znaji a tudiz 47 (94 %)
respondentek tento pojem slySely poprvé, viz Obrazek 29.
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13. Kolikrat jste byla téhotna?

Tabulka 12 Poéet téhotenstvi

Téhotenstvi = Absolutnﬂ Relativni fdl;

Poprvé 35 70%
Podruhé 10 20%
Potreti 2 4%
Poctvrté 2 4%
Jiné: 1 2%
Celkem 50 100%,

Podet téhotenstvi

80%

1
~
8

j
S 60%
S (]
o
7 50%
(1]
]
= 40%
© 70%
2 30%
=
S 20%
E (+]
“ 10% 20%
4% 4% 2%
0%
Poprvé Podruhé Potfeti Poctvrté Jiné:
Téhotenstvi

Obrazek 30 Graf: Pocet téhotenstvi”

Prestoze se jednalo o dotaznik uréeny pouze pro prvorodicky, otazka ¢. 13 se zaméfovala na
zjisténi, po kolikaté je Zena t€hotna. 35 (70 %) respondentek uvedlo, Ze se jednd o jeji prvni
téhotenstvi, 10 (20 %) respondentek odpovédé€lo, Ze se jednd o téhotenstvi druhé, dale pak 2
(4 %) respondentky odpovedély, ze se jednd o téhotenstvi tieti a stejné zastoupeni méla i
moznost Ctvrtého t€hotenstvi. Pouze u 1 (2 %) respondentky se jednalo o téhotenstvi vyssi,

viz Obrazek 30.
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14. Pripadné z jakého divodu bylo Vase predchozi téhotenstvi ukon¢eno

Tabulka 13 Ukonéeni téhotenstvi

Ukonceni

Spontanni potrat 6 40%
Umélé ukoncenitéhotenstviz dlivoda Vasich zdravotnich komplikaci 0 0%
Umeélé ukoncenitéhotenstvi z divodl zdravotnich komplikaci plodu 4 27%
Na vlastni Zadost 5 33%
Celkem 15 100%

Duvod ukonceni téhotenstvi

7
‘g‘ 6
£5 o
3 4 5
53 ‘
§ 2
<1 0
0
Spontanni potrat Umeélé ukonceni Umélé ukonceni Na vlastni Zadost
téhotenstvi z téhotenstvi z
dlvodd Vasich  dlivodl zdravotnich
zdravotnich komplikaci plodu
komplikaci

Davod ukonceni

Obrazek 31 Graf: Ukonceni téhotenstvi

Otazka €. 14 navazovala na ptredchozi otazku, na kterou odpovidaly pouze Zeny, u kterych se
jednalo o téhotenstvi druhé ¢i dokonce vyssi. Cilem otdzky bylo zjistit, z jakého divodu bylo
ptedchozi t€hotenstvi ukonceno. 6 (40 %) respondentek uvedlo, Ze t€hotenstvi bylo ukonceno
z diivodu spontanniho potratu, 4 (27 %) respondentek uvedlo, ze se jednalo o umelé ukonceni
téhotenstvi z diivodl zdravotnich komplikaci plodu, kdy jedna Zena pfimo uvedla ukonceni
téhotenstvi z divodu diagnostiky Downova syndromu a 5 (33 %) Zen ukoncilo t€¢hotenstvi na

vlastni zadost, viz Obrazek 31.
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Priloha D - Pouzity dotaznik K zjiSténi Znalosti Zen o screeningu Downova

syndromu v téhotenstvi.
Dobry den,

jmenuji se Tereza Smyckova a jsem studentkou tietiho ro¢niku oboru Porodni asistentka Fakulty
zdravotnickych studii na Univerzité Pardubice. Chtéla bych Vas pozadat o vypInéni dotazniku, ktery slouzi
jako podklad k bakalarské praci na téma Znalost Zen o screeningu Downova syndromu v téhotenstvi.

Vyplnéni dotazniku je zcela dobrovolné a anonymni.
Dé&kuji za Vas ¢as a vyplnéni dotazniku.
Instrukce k vyplnéni dotazniku:

- Dotaznik je urcen pro prvorodi¢ky po spontannim porodu ¢i cisaiském fezu.
- Pokud neni stanoveno jinak, zakrouzkujte 1 Vami vybranou odpovéd.

1. Kolik je Vam let?

2. Jaké je VaSe nejvyssi dosaZené vzdélani?
a. Zakladni

Stredoskolské bez maturity

Stredoskolské s maturitou

Vyssi odborné

Vysokoskolské

®oo0o

3. Jaky typ prenatalni poradny jste v t€hotenstvi navStévovala?
a. Prenatalni privatni ordinace gynekologa
b. Prenatalni poradna poskytovana nemocnici
c. Rizikova poradna poskytovana nemocnici
d. Jind odpoved™: .......oiiiiii e

4. Co se Vam vybavi, kdyzZ uslySite termin ,,Downtv syndrom*?

6. Vyberte rizikovy faktor, ktery zvySuje riziko vzniku Downova syndromu.
a. Nedostatek kyseliny listové
b. Vek
c. Koufeni
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d. Alkohol
e. Nevim

7. OdKud jste ziskala informace o Downové syndromu:

) Média )
Gynekolog, Gynekolog Laicka Socialni .
(TV, Jiné
Porodni (privatni (poradna vetejnost ) sité Nezisk
) ) ) radio, ) (Prosim
asistentka ordinace) poskytovana (rodina, ] (internet, ala .
_ knihy, vypiste)
nemocnici) pratelé) . facebook)
casopisy)
@)
Charakteristic
kych znacich
O metodach
screeningu

O rizikovych
faktorech

8. Jakym zpiisobem se projevi Downiiv syndrom u novorozence? (napr. zdravotni komplikace)

9. Vyberte metodu vySeti‘eni, ktera slouZi k diagnostice Downova syndromu.
a. Prenatalni diagnostika
b. Zatézové testy

€. Rentgenové zobrazovani
d. Nevim

10. Jaky znak je charakteristicky pro dospélého jedince s Downovym syndromem?

a. Epikantus (kozni fasa, kterd se tdhne mezi vnitinim koutkem a kofenem nosu)

b. Nadmérny intelekt

c. Nadmérné svalové napéti
d. Vysoka postava

e. Nevim

11. Vyberte vySetieni, ktera jsou soucasti diagnostiky Downova syndromu. (MoZnost vybéru vice

odpovédi)
a. Ultrazvuk
b. Rentgenové vySetfeni
€. Magneticka rezonance
d. Odbér choriovych klki
e. Odbér plodové vody (amniocentéza)
f.  VysSetfeni zraku, sluchu
g. Biochemicky screening, triple test
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h. Odbér pupeénikové krve
i. Nevim

12. Znate pojem Robertsonska translokace?
T N 4 O 1) 03 1]
b. Ne, preskoéte na otazku 13.

13. Kolikrat jste byla téhotna?

a. Poprvé

b. Podruhé

c. Potfeti

d. Poctvrté

e Jiné: ...

14. Pripadné z jakého diivodu bylo Vase piedchozi téhotenstvi ukonceno?

a. Spontanni potrat
b. Umélé ukonceni téhotenstvi z dtivodi Vasich zdravotnich komplikaci
€. Umelé ukonceni té¢hotenstvi z divodu zdravotnich komplikaci plodu
d. Na vlastni Zadost *

Vysvétleni pojmu ,,screening*:

Pouziti diagnostickych testt k vyhledavani rizikovych nebo nemocnych osob v populaci zdanlivé zdravych

osob bez priznaki daného onemocnéni. *

* Velky 1ékarsky slovnik online. Velky lékarisky slovnik. [online]. © Maxdorf 1998-2016 [cit. 2016-10-31].
Dostupné z: http://lekarske.slovniky.cz/pojem/screening
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Zamérem eru je struéné

o Downové syndromu, metodach

srovnani v zdravého ditéte a dite
idromem.  Edu

Pryni slovo

Dvouslovné vty

Iku (bez
pomoci)

#
e Gos B
Tabulka 2. Pravdépodobnost vyskytu Dovnova syndromu

v souvistosti s vékem gravidni Zeny

Obr, 1: Karyotyp jedince s Trizomii 21, tedy. s
Downovim syndromem (Smarda, 2013, 5. 307)

ephanicki

B(uihﬁvlﬁorl
shumy

Obr. 2:Wwbrané charakteristické znaky Downova
syndromn

a prolo je kladen diraz na prenatdlni diagnostiku. Existuje
h strukturalnich vad. (Sipek, 2008 — 2016).

Zdroje:

Praha, i fakulta Univerzity Karlovy:, 2013, rof. 23, & 4,5, 306 -~ 317. ISSN 1211-2720.
STARBUCK, M. John. On the Antiquity of Trisomy 21: Moving Towards a Quammuu Dugnom of Down Syndrome in Historie Material Calture, Jc

VALENTA, Milan, Meniilni postizent ilne-

SMARDA, Jan. Dowailv syndrom — jeho obraz z ékatského hlediska. Speciiin,

riail of 1 fogy. 2011, 5. 19 - 44, 138N 2150-3311,
i ke i, | vvd. Praha; Grada Publishing, 2012, Psychd, ISBN 573-80-247-3820-1,
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_Speciflni pedagogila (Portil). ISBN 978-80-T367-8§9-0.
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Tabulka | Prehled vybranych organizaci zabyvajicich se problematikou Downova syndromu na vizemi

) ) — Ceské republiky
Cilem na3cho letacku bylo shrnout informace o

b d = ; e Piehled vybranych organizace Kontakt
move syl . nej i tazka ické e = z
_?W,m“. A S e Spolecnost rodi¢a a piitel déti s Downovym http://www.downsyndrom.cz/
vefejnosti pii diagnoze Do syndromu, ale i 5
e 7 S : : : syndromem, z. s. E —mail: downsyndrom@downsyndrom.cz
organizacich, které sdruzuji rodiny s postizenymi o 5 .
d&mi. Usmévy, o. s. pro pomoc lidem s Downovym http://www.usmevy.cz
syndromem E — mail: marta.kl@centrum.cz
Klub nejmen3ich pfi o. s. Usmévy www.klubnejmensich.cz

Co je to Downiiv syndrom:
www.ovecka.cu

Downtiv syndrom je nejéastéji se vyskytujici vrozena Ovecka, 0.p.s. Ty e
vyvojovy vada, kterd se fadi mezi chromozomalni I mmailidsoyeska@iseal vz
aberace. Zdravy &lovék ma pérové chromozomy. SPMP CR - Inclusion Czech Republic, Klub e
Clovék postizeny Downovym syndromem ma toto Downova syndromu ’ ’
parovani naruSeno. V misté 21. chromozomu, kde by www.mandloveoci.cz

Mandlové oéi, o. s.

hagati

se mély hazet chr y dva, se E — mail: mandlove.oci@centrum.cz

h t¥i. Prot také drom Y

;m:.i(':';::c“:ljye i akol’,l‘rr‘i)zznfiee 21I;§m]?:ﬂzng‘(l)l§yns‘ 306 Sdruzeni déti s Downovym syndromem Ctyflistek E mail: katkaaivo@volny.cz
s s

—-307). . e h T

o el G oot 0 o Okénko, o. s. E — mail: houskovajana@scznam.cz
diagndza, v 1866, Johnem Langdonem Downem SPMP - Klub DS E — mail: brh@volny.cz

(Starbuck, 2011).

www.ovecka.eu/ovecka-vsetin.htm

Ovedka Vsetin % A
E — mail: ovecka-vsetin@seznam.cz

Prvni sezndmeni s diagnézou

Dulezit&j$im, ale 1jici pro
Vas, jako nastavajici rodice, je podani prvni informace
o ditéti a diagn6ze Downova syndromu. Citlive sdéleni,
uceleny obraz diagnozy, povzbudivy pohled lékafe ¢i
usmév sestficky je velmi dillezity. Nehled na Vase
rozhodnuti, zda — 1i si dité ponechite &i podstoupite
umélé ukonceni tehotenstvi, Vs zdravotnicky personal
vzdy podpofi. V pfipadé, 7e se rozhodr dit¢

postizené  Downovym  syndromem  vychovdvat,| |Nejéastéjsi otdzky laické verejnosti

nebudete na tuto diagnézu sami. K tomu Vam| | e gjtg s Downovym syndromem vzdélatelné?

napomiize fada ¢ eiival klubdi ¢i sd po celém| | Ano déti s Downovym syndromem jsou vzdlatelné a neni diivod proé by se nemély nauéit &ist, psat a
uzemi Ceské republiky viz Tabulka 1. potitat. Rozdil viak nastiva v Sasové délee pro dosazeni t&chto schopnosti.*

Moje dité je mentalné postizené?

,.Ano, kazdé dité postizené Downovym syndromem ma uréity stupei postiZeni. Nejedna se viak vzdy o ten
alni dace vyskytuje v lehkém stupni opozdénosti.*

net&zsi stupeii, nybrz nejcastéji se
Bude vychovatelné?
»Ano, kazdi dit€ s Downovym syndromem je vychovatelné. Déti s Downovym syndromem jsou nesmirné
socidlng zdatné, osvojuji si dobré, ale i §patné navyky, pokud jim k tomu dame piileZitost.*
Kdo za to miiZe?
»Nikdo. Jedna se o genetickou vrozenou vyvojovou vadu.*
Zastavi se jejich vyvoj?
Ne. Jejich vyvoj se nikdy nezastavi. Kazdé dité postizené Downovym syndromem se vyviji stéle, ale
pomaleji nez déti nepostizené.™
Umie dFive?
.-Dit¢ s Downovym syndromem se Gasto rodi s pfidruzenymi chorobami nebo poruchou éinnosti nékterych
orgéani, a proto je tomuto syndromu pfisuzovano amrti v niz§im véku. Dnes viak, diky rozvoji 1¢katské
védy, toto tvrzeni neplati. Primémeé se lidé s Downovym syndromem doZivaji 60 let.*

(JaroSova, 2009, s. 39 — 40).

Déti postizené Downovym syndromem jsou originalni bytosti,
které jsou velmi votaschopné, maji bohatou vnitfni
syndromem (JaroSovd, 2009, s. 38— 41) pl"efist.:fvivost, jss)u fuilé? z "n}avé a mil’uji své blizké. Pro jejich
rodice jsou ty nejkrasnéjsi déti (JaroSovi, 2009, s. 41).

Obr: | —4: Typicky vzhled ditéte postizeného Downovym

Zdroje:
JAROSOVA, Jana, Katetina SIMEROVA. Rodina a déti s Downovim syndromem v soucasnosti. Fax Pediatric. Libercc: Liniin, 2009, rod. 9, &8, 5. 38 41 ISSN 1213-2241.
SMARDA, Jun, Dawniiy syndrom — jeho ohraz 7 ékafskcho hladiska, Specidini, Praha, Pedagogicki fakulta Univerity Karlovy, 2013, rod, 23,8 4,5, 306 - 317, 1SSN 12112720,

STARBUCK, M. John. On the Antiquity of Trisomy 21: Moving Towards a Quantitative Diagnosis of Down Syndrome in [listoric Material Culture. Jowrnal of comtemporary Amthropology. 2011, 5. 19 44, 1SSN 2150-3311.
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