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Anotace

Bakalafskd prace se zamétuyje na Downliv syndrom, coz je jedna z nejcastéjSich
anejznaméjSich  chromozomalnich  mutaci, kterda je zpiisobena piebyte¢nym
21. chromozomem. V praci je zahrnuta charakteristika této duSevni a télesné
poruchy, dale geneticka podstata a klinické projevy tohoto onemocnéni, také stru¢na
historie, diagnostika a moznosti 1é¢by. V praci je i kratce zminéna prevalence Downova

syndromu v Ceské republice a ve svéte.
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Annotation

This bachelor thesis is focusing the matter of Down syndrome, which is one of the
most common and known chromosomal mutations. It is caused by an extra
21. chromosome. This thesis includes characteristics of this mental and physical disorder,
its gene nature and its clinical manifestations. Thesis also briefly describes the history of
this genetic condition, diagnostic methods and treatment possibilities. There is also

mentioned a prevalence of Down syndrome in the Czech Republic and in the world.
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UvVOD

Downiiv  syndrom (DS) je nejCastéjsi z diagnostikovanych vrozenych
chromozomalnich mutaci a nejvice uvadénou pfi¢inou mentdlni retardace v détském
veku. Jednid se o genetickou anomailii s disledky na cely zivot. Tento syndrom je
zpusoben nadpocetnym 21. chromozomem, ¢emuz se odborn¢ fika trisomie. Karyotyp
u takového ditéte muzského pohlavi je 47, XY, +21 a u pohlavi zenského
47, XX, +21. VétsSinou se jednd o takzvanou prostou trisomii. Ta vznkd nadhodnym
neoddélenim chromozomt od sebe pii dozrdvani vajicka nebo spermie. VétSina matek

déti s prostou trisomii ma v dobé porodu vic jak 35 let [1,2].

DS provaz tada ptiznakd v zjevu, kdy nejtypict€j$i jsou napiiklad Sikmo posazené
oci, kratky krk, nizS§i postava. Mezi dalSi charakteristické ptiznaky patii nachylnost
KurCitym nemocim, jako je napiiklad zménéna funkce Stitné Zazy, snizena
imunita, poruchy zraku a sluichu a jiné. Toto postizeni je vzdy doprovazeno pittomnosti
mentalni retardace v riznych fazich. Soubor vSech vnéjSich znakii se nazyva fenotyp, ten

je odrazem genotypu, coz je soubor vSech dédi¢nych informaci organizmu [3].

Pravé z tohoto divodu se ptredporodni diagnostika od svého pocatku cilené
zaméfila na zi§tovani informaci o poceti dit¢tte a o pribchu téhotenstvi u této
chromozomalni aberace. Postupné¢ rozvijejici se metody této diagnostiky umoznily
prenatalni zachyt DS. V Ceské republice je vysokd pravd&podobnost zisténi, Ze dité¢ ma
DS a to diky screeningovym testim a programim, které se velmi dobie vyuzivaji po celé
republice. . trimestralni kombinovany screening je v soucasnosti nejvy$§i mozny

standard pro zji$téni rizika genetické vady plodu a ma G¢innost 90 — 95 % [4,5].

Na celém svété se kazdy rok rodi piiblizné¢ 100 000 novorozenct s DS, pak tedy
na kazdych 700 Zvé narozenych déti pfipada jedno dit¢ s timto postizenim. V Ceské
republice se v poslednich letech rodilo rocné piiblizné 50 déti s DS, coz predstavuje 1 dité
s touto télesnou a duSevni poruchou na 1500 zivé narozenych déti [2].

Nicméné i presto, ze prenatalni diagnostika piindSi znacné Uspéchy a to zvlaste
vyvojem novych screeningovych vysetieni, je b&hem tchotenstvi zjiSt€éna pouze neceld

polovina piipadl této chromozomalni aberace [2].
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1 INTELIGENCE

1.1 Méreni inteligence

Nejdulezit¢jsi lLidskou vlastnosti je samoziejm¢ inteligence a rozumové
schopnosti  obecné. Clovék mA tu schopnost logicky uvaZovat, vyjadiovat
nalady, city, komunikovat s ostatnimi lidmi, to vSe utvaii kazdého z nas jako jedine¢nou
osobnost [6,7].

Inteligencni  schopnosti  jsou v populaci velmi mnohoCetné. Existuyji lidé
primérni, genidlni 1 lidé podprimémi Lze iteligenci vibec méfit? NejbéznéjSim
wivanym ukazatelem pro hodnoceni inteligence je inteligencni kvocient — 1Q. Termin
zavedl v roce 1912 némecky psycholog William Stern. Tato uméle vytvofend stupnice
vypovidd o tom, jak je ¢lov€k schopny fesit pocCetni, obrazové a slovni logické ulohy.
Primér hodnoty IQ je v dnesni dob¢ stanoven na 100 [6,7] .

V pifpadé vyrazného snizeni inteligence, se hovoii o mentalni retardaci.
Rozeznavaji se jak lehké formy, kde se rozumové schopnosti jevi jako pomémé maly

ubytek, tak formy tézké, kdy se jedna o velké postizeni [6-8]
1.1.1 Pric¢ina vzniku mentalni retardace

D¢j, kdy se vyviji mozkové funkce a mySleni, je samoziejm& ovliviiovan fadou
faktord. Jednim z nich je dédiCnost, kdy dochazi k abnormalit¢ genii zdédénych po
rodi¢ich, k odchylkdm pfi spojovani gend, nebo k jinym genovym porucham které jsou
napiiklad zplsobené mnfekcemi béhem tchotenstvi. S mentilni retardaci je spojeno vice

nez 500 genetickych chorob [6-9].

DS je prikladem poruchy chromozomi. Tyto poruchy jsou zpiisobeny velkym
mnozstvim nebo velkym nedostatkem chromozomi, piipadné zménou struktury
chromozomu. Mentalni retardace miize vzniknout také béhem tehotenstvi, kdy t€hotna
matka uziva alkohol nebo drogy. Také koureni zvySuje nebezpeci mentalni retardace, coz
prokazaly posledni vyzkumy. Mez dalsi nebezpeci se fadi podvyziva, latky znecistujici
prostiedi a néktera onemocnéni matky béhem téhotenstvi a to napiiklad zardénky
asyfilis. Mozek ditéte mize poskodit jakykoliv stav zatéze, nedonoSenost a nizka
porodni vaha a to jsou dalsi problémy, které mohou zplsobit mentalni retardaci Po

porodu détské nemoci jako napiiklad cerny kasel, spalnicky, plané nestovice ¢i ziskana
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meningitida a encefalitida mohou poskodit mozek, coz také samoziejmé vede k postizeni.

Velkky vliv ma i prostiedi, ve kterém dit¢ vyristd, vychova a vzdélani [6-9].
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2 GENETICKA PODSTATA
2.1 Chromozomy v lidském téle

Genetickd vybava organismu se nachdzi v jadrech pocetného mnozstvi bunck
tvofici lidské télo. Geny jsou nositeli vSech dédiénych znakid, jako je barva
oc¢i, temperament, umclecké nadani a jiné. Tyto genetické mformace jsou ulozeny

V jadrech bun€k ve strukturach, které se nazyvaji chromozomy [10].

Chromozomy jsou stoCend vlakna DNA nesouci genetickou informaci. Kazdy
zdravy Clovék ma ve svych télesnych buikach (vyjma pohlavnich bunck) 2 sady po
23 chromozomech, tedy dohromady 46 chromozomi. Kazda sada pochazi od jednoho
rodie. Dva z chromozomil se nazyvaji pohlavni chromozomy a ty rozhoduji o pohlavi
dan¢ho jedince. Oznafeni XX je u Zenského pohlavi, XY u pohlavi muzského. Ostatni
chromozomy jsou u Zeny i u muze totozné. Jako prvni popsal chromozomy a jejich
chovani némecky védec Walther Flemming [10,11]. Na obr. 1 je uveden karyotyp

zdravého muze.
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Obr. 1 Karyotyp zdravého ¢lovéka muzského pohlavi[12]
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2.2 Chromozomy u DS

U DS je na 21. mist¢, kde by mél byt par chromozomt, nadbyte¢ny jeden
chromozom. Na zakladé této zmény v genetické informaci dochazi v organismu K tvorbé
urcit¢ nadbytecné bilkoviny. Tim je porusen normalni rist t¢la plodu. O které konkrétni

bilkoviny se jedna a jak piesné tyto bilkoviny pisobi, neni zatim znamo [10,11].

Pfi ristu se buiky v téle ned€li tak rychle jako normaln€é, coz v kone¢ném
dusledku vede k menSimu poc¢tu té€lich bun¢k a tedy k pomalej$imu ristu a vyvoji ditéte.
Toto se tyka také vyvoje mozkovych bunck. Jedinec s DS ma tyto vSechny rozdily hned
po narozeni. Dit¢ s t€émito vyvojovymi vadami mozku, se bude ucit pomaleji. Uz pied

narozenim vznikaji tyto zmény a zadnym zptisobem nejsou vratné [10,11].

Pfitomnost nadbyte¢ného chromozomu na 21. misté¢ negativné ovlivituyje Zivotnost
plodu (80 % takovych téhotenstvi kon¢i potratem). Deti, které se pfesto narodi, jsou
povazovany za dikaz schopnosti matky podporovat plod béhem t¢hotenstvi navzdory této
nevyhodé [10,11].

Vsichni jedinci trpici DS maji abnormalni karyotyp charakterizovany nadbyteCnym 21.
chromozomem. K tomuto mize dojit nékolika zplsoby, které budou podrobné popsany
nize [10,11,13,14]. Na obr. 2 je uveden karyotyp Zeny s DS.
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Obr. 2 Karyotyp jedince zenského pohlavis Downovym syndromem [15]
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2.2.1 Trisomie 21

Lidé postizeni timto syndromem maji v burikéch o jeden chromozom navic. Misto
obvykljch 46 chromozomt maji chromozomii 47. Tato forma poruchy vznika tim, ze
jeden z rodi¢u pii oplozeni preda ditéti z pohlavni bunky misto jednoho 21.chromozomu
dva tyto chromozomy. Tento defekt je odborné oznacovan jako volna trisomic 21. paru
chromozomtl. Béhem vytvafeni spermie nebo vajicka se dva 21. chromozomy piivodni
bunky pfed bunéénym delenim spoji a spole¢né piejdou do nové bunky. Tim vznikne po
rozd€leni jedna bunka obsahujici dva tyto chromozomy a druhd burnka, v niz chromozom
C. 21 chybi. Buika s chybgjicim chromozomem se brzy rozpada. Toto chybné déleni
bun¢k se odborné nazyva nondisjunkce - trisomie. Nejvyznamnéj$im faktorem, kvuli
kterému nondisjunkce vznika, je vék matky. Toto je pii¢ina u téméf 95 % pacientl

[11,13,14,16].
2.2.2 Mozaicismus

V pribéhu nasledného intenzivniho dé€leni vzniklych bunk, mize dojit
k chromozomalni mozaikové formé¢ DS, neboli k mozaicismu. Postizeny je nositelem
dvou typti bunck, kdy ¢ast z nich tvoii builky se 46 chromozomy a zbyvajici bunky maji
jeden chromozom navic, tedy 47 chromozomt. N¢ktefi lidé s mozaicismem mivaji
zietelné rysy DS a jejich mtelektualni vykon je v priméru lepsi nez u lidi s nondisjunkci.

Tato forma je vSak velmi vzicna, jeji vyskyt je u pouhych 3 % postizenych DS [13,17].
2.2.3 Robertsonska translokace

D¢j, kdy se chromozom volné piesouvd k jinému chromozomu nebo se s nim
spoji, se nazyva translokacni typ DS, jinak také Robertsonskd translokace. Presnéji
sejedna oto, ze se odlomi malé wvrcholkky 21. chromozomu a jiného chromozomu
azbyvajici  Casti obou chromozomi se spoji, tento chromozom se nazyva
translokovany. V translokaci schromozomem ¢&. 21 se vyskytuji pouze uréité
chromozomy. Nejcastéjsi je spojeni se 14. chromozomem, pifpadné¢ 1 s jinym
21. chromozomem. Tento jev postihuje zhruba 3 —4 % pacientti. Tato chybna geneticka
mformace je zplisobena prenaSecem, kterym je jeden ze zdravych rodict. V tomto piipadé
existuyje vysoké riziko dédicnosti DS 1na dalsi ¢leny rodiny [17,18].

18



3 DOWNUV SYNDROM

3.1 Co je to syndrom?

Kazdy ¢lovek ma své osobité vlastnosti. Kromé nich se ale mohou vyskytnout
i rysy, které jsou spoleéné také ostatnim osobam s danym syndromem a jsou pro urcity
syndrom charakteristické. Syndrom je skupina symptoml charakterizujici urcité
onemocnéni. Tyto pfiznaky se projevuji spole¢né. U jedince, ktery trpi danym
syndromem, se soucasn¢ vyskytuje mnoho ptiznaktli, které jsou typické praveé pro urcity
syndrom. Existuji poruchy, které jsou pozorovatelné ihned po narozeni. Tyto defekty jsou

nazyvany vrozenym syndromem a do této skupiny se fadi pravé DS [11].
3.2 Historie DS

Lidé s DS tu byli vzdy, coz je témét jisté. Tuto skuteCnost dokazuje vyobrazeni
Cloveéka s typickou podobou DS na oltaii z roku 1505 v némeckych Cachach [11].

Z medicinského hlediska bylo toto geneticky podminéné onemocnéni definovano
a diagnostikovano jako DS az v roce 1866, kdy byly poprvé popsany charakteristické
rysy tohoto syndromu a to anglickym Iékafem Johnem Langdonem Downem (1828-
1896), ktery publikoval svou nejslavnéjsi praci: Observationson an Ethnic Classification
of Idiots a po kterém je také syndrom pojmenovan. Doktor Down pfi¢inu diagndézy neznal.
Jeho ptivodni domnénka byla, ze DS ma urCitou genetickou spojitost s ptivodni primitivni
mongoloidni rasou. Toto tvrzeni o nékolik let pozdé€ji zavrhl jeho syn Regnald, profesi
také Iékar [19,20].

Doktor Petrus Johannes Waardenburg pfisel v roce 1932 s myslenkou, ze pficinou
DS by mohla byt chromozomalni odchylka, avSak neZ se jeho navrh potvrdil, trvalo jesté
néjaky Cas. V roce 1959, tedy 93 let po ptivodnim Downové popisu, dolozil francouzsky
lkat a genetik Jérome Jean Louis Marie Lejeune se svymi kolegy v Patizi tvrzeni, Zze DS

souvisi s jednim nadbyte¢nym chromozomem [19,20].

Vyzkum DS vsak timto nebyl a stdle neni u konce. V pribéhu nasledujicich
let byly objeveny dali specifické cytogenetické formy a vyzkum je nadale zaméfen ina
molekularné genetické hledisko a identifikaci genii [19,20].
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3.3 Prenatalni diagnostika — kombinovany test v L. trimestru

Vyskyt jedinci s DS Vv zivé populaci vyznamné ovliviluyje praveé prenatalni
diagnostika, pfi které jsou tyto vady na chromozomalni trovni odhaleny. U Zen, které
ptekroci vékovou hranici 35 let, se jiz vyrazné zvySuje riziko vyskytu tohoto syndromu.
A pravé v téchto pripadech se provadi screening DS. Do kombinovaného testu v prvnim
trimestru  se fadi mcfeni $fjového projasnéni a stanoveni hladin hormonii a to volné
B podjednotky hCG (lidsky choriovy gonadotropin) a PAPP-A (t¢hotensky protein A).
Na zaklad€ téchto vySetfeni je moZzné odhalit az 90 % vSech déti s DS. Po dokon¢eni
kombinovaného testu je jasné, jaka je pravdépodobnost, ze by se mohlo jednat o plod
s DS. Tato informace pomiZe matce pii rozhodovani, zda podstoupit amniocentézu ¢i

biopsii choria [19,21-23].

K nejvice spolehlivym metodam diagnostiky nebo vylou¢eni DS u plodu patii
amniocentéza, coz je odbéer vzorku plodové vody a biopsie choria, kdy se jednd o odbér
vzorku placenty. Biopsie choria je provadéna mezi 11. — 14. tydnem téhotenstvi, tedy
V prvnim trimestru, kdy se odebere mikroskopicky vzorek placentdrni tkan€. Po 15. tydnu
tehotenstvi se provadi odbér vzorku plodové vody, ze které je mozné sestavit karyotyp
a odhalit vady na chromozomalni urovni, nebot’ geneticky ziklad plodové vody je totozny
s genetickym zakladem plodu. Tato vySetieni s Sebou nesou ovSem urCité riziko, kdy
mize dojit k fatdlnimu poskozeni plodu a moznému potratu. Toto rizko je asi 1%.
Z tohoto diivodu se o provedeni téchto zakrokli rozhoduje na zakladé zvazeni rizik
DS, které nejptesnéji stanovime podle véku matky. U matek nad 35 let je nalezeno asi 30
% plodi s DS. Déle ultrazvukovym vySetfenim a podle vysledku stanoveni urcitych

t¢hotenskych hormonil z matetské krve, coz se provadi biochemickym vysetienim krve
matky [21-23].

3.3.1 Ultrazvukové vysetreni Sijového projasnéni

Ultrazvukové mefeni tzv. Sijového projasnéni se provadi mezi 11. — 13. tydnem
t¢hotenstvi. Sfjové projasnéni je malé mnoZstvi nahromadéné tekutiny v mékkych tkanich
v zdhlavi plodu. Za normalich podminek je tato oblast Sirokd pod 3 mm.
V okamziku, kdy je tato oblast siin¢j$i, je divod obavat se, Ze plod bude postizen.
V takovém pifpad¢ se piistupuje k detailnéjSimu vysetfeni srdce, protoze je zndmo, Ze
plody se zesilenim S$fjového projasnéni maji Castéji vrozené¢ vady srdce. Timto

ultrazvukovym vysetienim lze také urCit stafi plodu a posoudit jeho normalni vyvoj. Dale
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je mozné také spolehlivé diagnostikovat viceCetné tehotenstvi a zhodnotit anatomii plodu.

Me¢éfenim Sijového projasnéni je nalezeno asi 80 % plodu s DS [21].
3.3.2 Biochemické vySetieniz krve matky

Budouci matce je odebrana zmi krev, ve které se stanovuyji hladiny dvou
hormon. Témito hormony jsou volny B-hCG, kdy hladina tohoto hormonu u DS je
zvySena a to jen na konci prvniho trimestru. A druhym hormonem je PAPP-A, kdy
hladina je naopak snizend a to jen V prvnim trimestru. Stanovenim hladiny téchto dvou

hormond je nalezeno asi 60 % plodu s DS [19,23].

3.4 Prenatalni diagnostika — Il. trimestr téhotenstvi

Ve druhém trimestru t€hotenstvi se provadi takzvany double test, kdy se vySettuje
AFP (alfa-fetoprotein) a hCG, nebo takzvany triple test, kdy se také vysetfuje AFP i hCG
a jeSt€¢ navic uE3 (estriol). V piipad€ poztivniho vysledku na DS je AFP snizen, hCG
zvySen az na trojnasobek a uE3 ma hladinu vyznamné snizenou. Pokud Zena v prvnim
trimestru  screening neabsolvuje, provadi se screening v trimestru druhém. VétSinou

se screening provadi v prvnim i ve druhém trimestru [24,25].

Jednou z modernich metod je detekce volné fetalni DNA v krvi matky. Ta ma
95% prikaznost. Tyto typy screeningu se nazyvaji neinvazivni. Pocet diagnostikovaného
DS wyrazné stoupl diky zavedeni a zdokonaleni screeningovych technik. I ptesto, ze
se pocet narozenych déti s DS v poslednich letech vyrazné snizil, tak se u nas rocné
narodi asi padesat déti s touto diagnbzou. Divodi mize byt nékolik. Jako hlavni lze
zminit tyto: neprovedeni screeningu, provedeni screeningu s negativnim vysledkem nebo
rozhodnuti rodic¢ti si dit¢ nechat i navzdory poztivnimu screenngovému testu, kdy jiz

védi, Ze jejich dit¢ bude postizeno DS [24,25].
3.5 Klinické projevy DS

K typickym vzhledovym vlastnostem jedince s DS patii drobnéjsi a mensi
télo, mensi obvod hlavy a oplostélé zahlavi piechazejici do ploché Sije. Toto je mozné
pozorovat jiz ve fetdlnim obdobi. Prakticky uz po narozeni jsou viditelné charakteristick €
rysy v obliceji. Obli¢ej je plochy, o¢ni Stérbiny jsou postavené Sikmo akozni zahyb
horntho vicka prekryva vnitini koutek oka (epikantus). U nékterych jedinci se mize
objevovat §ilhani a atypicky pohyb o€nich bulbl. O¢i mohou mit po okraji duhovky bilé
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nebo lehce nazloutlé tecky. Tyto objekty se nazyvaji Brushfieldovy skvry po anglickém
Iékati T. Brushfieldovi (1858 — 1937). Stejné¢ jako epikantus, ani tyto skvrny nebrani
vidéni. Nos je kratky s nizkym $irim kofenem. Usta jsou mensi a mohou byt pooteviena
S typickym vysunutim jazyka. USi maji lidé s DS také menSi, SniZe posazenymi boltci.
Vlasy jemné a sussi, krk kratsi a sin€j$i. Trup byva také kratsi a nékdy se miize objevovat
atypicky tvar hrudniku. Také koncetiny jsou kratké s kratkymi prsty, které mohou byt i
rizn¢ deformované a srostlé. Na noze je SirSi mezera mezi prvnim a druhym prstem a na
plosce mezi témito prsty patrna takzvana sandalova ryha. I na dlani jsou typické ryhy.
Vzdy je piitomna celkova svalova ochablost (hypotonie) rizného stupné a zvySena
kloubni  hybnost (hyperexcursibilita) [11,19]. Na obr. 3 je uveden jeden
z charakteristickych rysti v obli¢eji u DS.

Obr. 3 Sikmo postavené oénistérbiny s epikantem [26]

3.6 Vyvoj ditéte s DS

Dit¢ s DS se vyviji cely zivot. Vyvoj sice trva nepretrzité, avSak pomaleji nez
U ostatnich déti. V dospélosti tedy potfebuje Clovék s DS vetsi oporu neZ primérny
Cloveék. Diive se rodicim tvrdilo, ze lidé s DS se piestavaji v dospélosti ucit novym
vécem, opak je ale pravdou. Pokud existuji vhodné podminky, jsou schopni ucit se novym
dovednostem, piestoze starnou. Ve skuteCnosti Casto pravé v dospélosti lidé s DS mohou
udélat velké pokroky a osvojit si nové dovednosti dllezité pro samostatny Zivot. Obecné
je diagnézou postihnut predevsim motoricky vyvoj avyvoj feci, naopak v oblasti socidlni

a emociondIni déti ¢asto vyrazné piedci své vrstevniky [11,27].
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3.6.1 Oblasti vyvoje
Hruba motorika

Vyvoj ditéte s DS se obvykle déli do n€kolika oblasti. Spadd tam hrubd motorika.
Pod timto pojmem si lze predstavit rozvoj dovednosti, kdy jsou zapojeny velké svalové
skupiny a kdy je ovlddana poloha a pohyb t€la. Hruba motorika ma dvé hlavni funkce
pohybové soustavy a to je funkce posturdlni a lokomocni. Posturalni systém udrzuje
stalost vychozi polohy téla a systém lokomocni slouzi ke zméné¢ polohy téla v prostoru.

K t¢tmto dovednostem patii obraceni, stani, lezeni, chiize, béh, skoky a hopsani [11,28].
Jemna motorika

Dalsi oblasti je naopak jemna motorika. Ta souvisi s manipulaci pomoci rukou
aprstl. Do jemné motoriky lze zatadit napiiklad uchopovani predmét, prendavani
predmét z ruky do ruky, kresleni, pouziti niizek, stavéni kostek ajiné. Pfi téchto tkonech
dochazi ke spojeni koordinace prace rukou a o¢i Zapojuje se prostorova piedstavivost

a orientace za soucasného pouzti obou rukou [11].
Osobnostni a socialni vyvoj

Rozvoj socialnich dovednosti a sebeobsluha patii do oblasti osobnostniho
a socialntho vyvoje. Jedna se o kazdodenni Cmnosti jako je vkladani potravy rukama do
ust, piti ze Salku, chozeni na toaletu, zachazeni s piiborem, myti a oblékani. Mez socialni
dovednosti se fadi schopnost komunikace s lidmi ve svém okoli, dale pak schopnost
rozliSit pratele od nezndmych osob a schopnost adaptace do urCit¢ho prostiedi, kterym

mize byt napiiklad détska Skolka nebo potenciondlni zaméstnani [11].
Vyvoj jazyka a reci

Gramatické struktury a vyznamy feceného, s tim souvisi jazyk. Podle zfetelhosti
a plynulosti posuzujeme fe€. Jazyk, ktery vnimame, je nazvan jazykem receptivnim
a jazyk, kterym se vyjadfujeme, je nazvan expresivnim. Receptivni jazyk musi byt vzdy
v pfedsthu  pfed jazykem expresivnim, protoze dokud dobfe nerozumime
sloviim, nemizeme je spravné pouzt. Samotny jazyk a jeho vyvoj vzdy predchazi
tzv. preverbalni stadim. To zahrnuyje nejriznéj$i druhy vykiikl, napodobovani

a zvatlani. Také mimika, gestikulace a drzeni t€la hraji velkou roli v komunikaci [11].
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Kognitivni vyvoj

Spociva ve vyvoji poznavacich funkci, do kterych se fadi vyvoj mysleni, vyvoj
fe¢i a vyvoj paméti a uCeni. Jednd se o rozvoj schopnosti feSit problémy a aplikovat
pomysiné piedstavy. Radi se sem také porozuméni uréitym pojmim, naudeni se obecnych
znalosti a mnoho dalSich schopnosti [29].
Piekryvani jednotlivych oblasti vyvoje

Vsechny tyto oblasti se z velké casti prekryvaji. Napiiklad piti ze Salku patii
k sebeobsluze a zarovenn i k dovednostem jemné motoriky. Rozhovor je dovednost
jazykova, zaroven ale i dovednost socialni. Hledani predmétu ukrytého v krabici je
dovednosti jemné motoriky, vyzaduje také vSak pochopeni, ze predmét, ktery neni
vidét, nezmizel docela a zde se jednad o kognitivni dovednost. 1 piesto vSechno je

rozdeleni vyvoje do jednotlivych oblasti uzitecné [11,30].
3.6.2 Prehled vyvoje

V piehledu je nastinén vyvoj ditéte, které vSemi stadii proslo ve véku primérné m
pro déti se syndromem. VétSma déti se syndromem dosahne jednotlivych hranic diive
nebo pozdéji, nez je zde piesné¢ uvedeno. Nize uvedeny vek déti by tedy mél byt chapan

pouze orientac¢né [11,30].

Tabulka 1 vyobrazuje primérny veék a vékové rozmezi, kdy déti s DS dosahuji
nékterych dilezitych vyvojovych meznikl. VEkovy rozsah i primémy vek déti je velmi
Siroky, protoze syndrom byva né€kdy provazen i dalsimi diagnézami, které vyvoj déti
negativné¢ ovliviiuji, napiklad sluichovym postizenim [11,31].

Divky sDS se vyvileji o néco rychleji nez chlapci Rozdily jsou vSak
malé, prehled tedy plati pro obé pohlavi stejné [11].
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Tabulka 1 Hlavni vyvojovastadia [11]

Downtiv syndrom | Normalni VYVoj
Primérmy Vékové Primémy Vékové
vék rozmezi vék rozmezi

Hruba motorika

sedi bez pomoci

11 mésicu

6-30 mésicu

6 mesicu

5-9 mesicu

leze 12 mésictt | 8-22mésicti | 9 mésicth | 6-12 mésicii

stoji 20 mésict | 1-3w4roku | 11 mésicti | 8-17 mésicu

chodi bez pomoci | 2 roky 1-4 roky 14 mésict | 9-18 mésict
Jazyk a fe¢

prvni slovo 23 mésict 1-4 roky 12 mésict | 8-23 mésicti

dvouslovné véty 3 roky 2-7,5roku 2 roky | 15-32 mgsict
Sebeobsluha

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

ji rukama

18 mésicu

10-24 mésicu

10 mésicu

7-14 mésicu

pije ze Salku

23 mésicu

12-32 mésicu

13 mésicu

9-17 meésicu

pouziva lzici

29 mésictu

13-39 mésicu

14 mésicu

12-20 mésicu

chodi na no¢nik

3v/4roku

2-7 let

19 mésicu

16-42 mésicu

obléka se

71/4 roku

3,5-81/4 roku

4 roky

31/4-5 let

3.6.2.1 Novorozenecké obdobi — prvni mésic zZivota

Dit€¢ je v prvnich dnech po narozeni na rodiCich absolutné zavislé. Jeho radosti je
krmeni a pocit bezpe¢i. Vytvaii se pouto mezi rodici a dit¢tem a timto je zahdjen

proces, ktery neni omezen pouze na toto obdobi, ale bude se rozvijet v pribéhu celého

détstvi [31,32].

Vyvoj hrubé motoriky

U novorozence s DS je bémy nizSi svalovy tonus. Prebalované dité s timto
syndromem pii roztazeni dohich koncetin neklade takovy odpor jako dit¢ normalni. Pii

poloze na bfiSe, jsou dolni koncetiny pravdépodobné natazené v prodlouzeni trupu.

ZadecCek ma o néco plossi nez jiné déti [28,32].
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Vyvoj jemné motoriky

Novorozenci mivaji vétSinu Casu zatnuté¢ ruce v pest. VSeho co jim je vlozeno do
dlan¢ se chytaji velmi pevné, to je tzv. uchopovy reflex. Neni to védome. Protoze déti své
ruce ovladaji Spatn€, mohou si, pii pokusu pfiblizit je k tstim, dokonce poskrabat oblicej
[11].

Osobnostni a socialni vyvoj

Novorozenci s DS i bez n€ho jsou velmi pozorni. Kazdé dit¢ ve vyvojovém stadiu
je jiné. Neékteré déti s DS jsou velmi Cilé a spoustu €asu jsou vzhiru, zatimco jiné jsou
spavé a budi se jen na krmeni. Mohou byt také podrazdéné a plakat, aniz by k tomu mély
néjaky divod [30-32].

U déti s DS byva kikk jemny, protoZze mezizeberni a biini svaly maji malé napéti.
Tyto svaly tla¢i vzduch pfi placi z hrudniku ven. To mize mit za nasledek i méné u¢inné
sani a proto muze krmeni trvat déle [30-32].
Vyvoj jazyka a reci

U novorozenct s DS je velmi dobra reakce na zvuky, které slySi. SlySi-li hlasité
zvuky, nastane unich Morouv reflex. Jedna se o reakci, kdy dité v prvni faz rozhodi ruce
a ve fazi druhé je pfitdhne k sobé€ a pokrc¢i dolni koncetiny. Tento reflex je U novorozenct

provazen placem a je zcela normalni Kdyz je Morolv reflex u ditéte nepfitomny, je

podezieni na poskozeni mozku [11].

Na fe€ reaguji miminka s DS tim, ze kdyZ na né zacne rodi¢ hovoiit, piestanou
délat ndhodné pohyby. Misto toho zacnou nepatrné pohybovat koncetinami
a napodobovat piitom rytmus hlasu rodiCe. Kdyz rodi¢ hovofit prestane, dit¢ zacne
vytvafet rizné zvuky, pohybovat rty a rychleji pohybovat koncetinami. Pokud rodi¢ na
nic z toho nereaguje a jen se na dité diva, dit€¢ zaCne byt zmatené a miZe sebou vyrazné

trhnout, aby upoutalo pozornost rodi¢e. Nékteré déti mohou ve zmateném stavu zistat

i nékolik vtefin [11,31,32].
3.6.2.2 Kojenecké obdobi — 1 mésic aZ 1 rok

V tomto obdobi, tedy béhem prvniho roku Zivota, udéla dit€¢ s DS ve svém vyvoji
obrovsky skok. Kojenecké obdobi je oznacovano jako faze otevienosti k okolimu svétu.

Na trovni kontaktu sredlnym svétem, probihd potifeba stimulace asSni souvisejici
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potieba uceni. Velky vyzmam zde ma zrakové vnimani a motorika, pro rozvoj

poznavacich procest. Nakvalit¢ slichového vnimani je zavisly rozvoj teci [31,32].
Vyvoj hrubé motoriky

Motorické schopnosti déti s DS se obvykle rozvijeji opozdéné, v dusledku
nizkého svalového napéti. Nakonci 12. mésice je primérné dit€ s DS schopné samo a bez

opory sedét. Ptipoloze na biise se velmi aktivné snaz 1ézt, ale zadné dalsi pokroky ned¢la
[11,28].

Vyvoj jemné motoriky

Kolem Sest¢ého mésice véku se dit¢ zaCina natahovat po predmétech, se kterymi
nasledné manipuluje a vklada si je do Gst. Timto se zlepSuje prace rukou a dit¢ objevuje
vlastnosti predméti. Obéma rukama dokédze predméty drzet az na konci prvniho roku.
Predméty si také prendava z ruky do ruky a pomoci prstil a dlané je dokaze sebrat. Diive
dit¢ délalo to, Ze kdyz mu prfedmét zmizel, chovalo se, jako Ze neexistoval. Koncem roku
se ale dotvaii pojem objektu a dit¢ predmét po jeho zmizeni hleda [31,32].

Osobnostni a socialni vyvoj

V obdobi prvniho roku se viditeIn¢ zvysi schopnost reagovat na okoli. Kdyz jsou
ditéti 2 — 3 mesice, pii pohledu na dospélého se zeSiroka usméje. Dokaze poznavat své
rodi¢e a blizké okoli, s nimz komunikuje vykiiky a zvatlinim. Koncem roku také dité
vice odporuje, je prtbojnéjsi a urputnéjsi [31].

Vyvoj jazyka a reci

Komunikace malych déti je dana pomoci nejriznéjSich vykiki. Na pocatku
prvniho roku jsou rodice schopni rozliSit pla¢ svého ditéte od ostatnich déti. Podle
zpusobu place jsou také schopni fici, jaké ma jejich miminko potfeby. Stile Castéjsi
a intenzivnéj$i je brumlani a kolem Sest¢ého mésice se dit€¢ s DS v hluném Zvatlani
doslova vyziva. Je to druh piipravy na budouci e [11,32].

Kognitivni vyvoj

Od Sestého mésice zacina dit¢ zietelngji myslet a pamatovat si. Dikazem toho

je rozliSovani znamych tvati [29].
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3.6.2.3 Druhy rok—1 az 2 roky

Dit¢ s DS je v tomto obdobi opozdéné ve vyvoji zhruba o Sest mésici nez dité
normalni, i kdyz je vyvin kazdého jedince zcela subjektivni. Je ale zcela zaméstnano
vyvojem svych pohybovych schopnosti. Dité se Casto vraci k nevyzrdlé jemné motorice
a slovnim experimentim prvniho roku, ke zlepSovani zrucnosti a feci dochdzi tedy

nerovnomérné [11,30].
Vyvoj hrubé motoriky

Postizeny by mél zvladnout sedét bez opory, popiipadé se pokouset lézt po
ctyfech. To ale neni podminkou, protoze néktery etapou lezeni vibec neprojde. Neni to
dilezité, protoze pravé nelezouci deti zaciaji brzy chodit. Kvili jiz zmiovanému
nizkému napéti mezi svaly, mize mit dit¢ s DS stouto aktivitou problémy. Jedna se
0 napf. tahdni zadnich koncetin za sebou, rychlé unaveni nebo casté padani. V obdobi
kolem druhych narozenin si postizené dit¢ osvojuje dovednost chiize. Dokéze samo

stat, déla prvni kroky, dokaze také chodit s oporou [11,28,31].
Vyvoj jemné motoriky

Co se jemné motoriky tyce, stale pozorujeme zkoumani okoli natahovanim
se po ptedmetech a nasledné vkladani do Ust, coz je také z divodu profezavani zubl. Dité
také drzi predméty obéma rukama a pravé v této fazi se nauc¢i i dalsi dovednost ato pustit
jej. Dité¢ pak Casto ,hazi“ vS§im, co mu pfijde pod ruku. Timto stadiem projdou vsechny
déti, u nékterych déti s DS je ale tato etapa obzvlast’ vyrazna a dlouha [30-32].

Osobnostni a socialni vyvoj

Nastava schopnost rozliSovat neznamé osoby od ldi divémé znamych.
U n€kterych déti s DS je reakce na cizi osoby zpocatku piehnand, mize zacit i plakat.
Casem si ale na nové tvafe zvykne a reakce bude pratelskd a piirozend. Koncem druhého
roku dokaze postizeny jist rukama, samostatné se napit ze Salku a bavi ho hry ve dvou

[32].
Vyvoj jazyka a reci
Pomalu se zaCind rozvijet fe¢, kdy mezi prvni slova patii jednoducha

jednoslabiénd spojeni (napt. pa, ma) a poté i slova, kde se opakuje stejnd slabika (mama).

Primémé dit¢ s DS tekne své prvni slovo kolem druhého roku. Dit¢ vzdycky chape
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vice, nez je schopné vyslovit. Dokaze na pozadani tieba ukazovat casti téla, i kdyz je

zatim samo neumi pojmenovat [11].
Kognitivni vyvoj

Na konci druhého roku zivota dit¢ s DS pochopi tvar pfedmétu a to se projevi
tim, Ze je schopné vkladat kulat¢ pfedméty do kruhovych otvori. Ke konci roku piijde

také na to, ze predméty se daji pouzivat i jako nastroje a Iépe si uvédomuje spojeni mezi

¢innosti a nasledkem [29,32].

3.6.2.4 Batoleci obdobi —2 az 3 roky

V této chvili je zvlast’ dllezitym ukolem, aby se dit¢ s DS naucilo byt samostatné
[11].

Vyvoj hrubé motoriky

Mezi druhym a tfetim rokem dosahne postizené dit€¢ veétSi obratnosti Kolem
tfetich narozenin je koordinace rozvinuta natolk, Zze dit¢ dokaze sedét na malé zdli.
Postupné rozvijeni dovednosti hrubé motoriky vede k tomu, Ze je dit¢ aktivni a zvidavé a

S tim souvisi riziko riznych twrazi [11,28].
Vyvoj jemné motoriky

V tomto veéku dit¢ naznacuje vyvojovou nezralost a to tim, Ze se nechd snadno
vyruSit a nedokdze se soustfedit na dany ukol. S vékem se tato situace ale zlepSuje, stejné
jako u ostatnich déti. Koncem druhého roku je dit¢ s DS schopné sestavit jednoduchou
skladanku a dokaze stavét z kostek véze. Na konci tretiho roku dokéaze prelévat tekutinu
Z jedné nadoby do druhé, aniz by ji rozlilo. Dit¢ ma také v tomto veku tendenci

napodobovat [11,30,31].
Osobnostni a socialni vyvoj

Na konci tfetho roku zvota sledujeme u dit¢te s DS obdobi vzdoru tzv.
negativismu. Je to etapa, kterou dit¢ musi absolvovat, aby si zvysilo sebevédomi, ¢asem
diky tomu bude rozumné¢jsi. V tomto obdobi dité¢ klade odpor pii uceni novych véci,
vztekd se, odmlouva a neposloucha. Negativismus miize trvat nékolik mésicii a dokonce

i nékolik let [30].
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Co se tyka stravy, tak déti s DS davaji pfednost mék¢im jidlim, jelkoz maji
problémy s kousanim. Kolem poloviny tfetho roku za¢iaji zvladdat o néco tuzsi stravu.
Mize se ale stat, ze déti se syndromem daji prednost mék¢im jidlim az do péti Ci Sesti let
[30,31].

Dité¢ s DS si také za¢ind zvykat na chozeni na nocnik (zdravé déti si tuto dovednost
osvojuji o dva roky diive) [31].
Vyvoj jazyka a reci

V pribéhu trettho roku Zivota se vyrazn€ rozviji jazyk a fe¢. Na konci stejného
roku uz postizené dité zvlada spojit dveé slova do véty, na rozdil od zdravych déti, které

to zvladaji piiblizné o rok diive. Je to pro n¢ velky skok ve schopnosti vyjadiit se. Pokud

ma dité s uenim jazyka velké potize, mize pomoci logoped [11,31].
3.6.2.5 Predskolni vék - 3 az 5 let
V tomto veéku se primémé dit€¢ s DS spoustu véci nauci od svych rodich a také od

ostatnich déti. Musi se umét délit o véci a to je zkuSenost, kterou pochytilo pravé od svych

vrstevnikt [11].
Vyvoj hrubé motoriky

Dit¢ s DS se béhem predSkolntho véku nau¢i koordinovat pohyb, ¢imz se zlepsi
i chiize a dovednost dalich fyzickych aktivit (jako napiiklad jizda na tiikolce) [28].
Vyvoj jemné motoriky

Ve véku od ti1 do péti let se ditéti se syndromem jeho schopnosti, tykajici se jemné
motoriky, postupné rozvijeji. Od napodobeni svislé a vodorovné cary podle ptredlohy,

pies naviékani koralki a otacCeni strdnek po jednom listu az po nakresleni koleCka bez

predlohy [30].
Osobnostni a socialni vyvoj

V tomto v€ku je dit¢ velmi ucenlivé a v§imavé vici okoli. Je tedy velmi vhodné
zapojovat ho do aktivit s jeho vrstevniky, protoze diky tomu objevuje pravé okoli a nové
vécl Odrodich se tii- az Ctyrleté dité s DS odpoutd bez problémil. Je tedy mozné, pokusit

se dat dit¢ do matetské Skolky a timto zptUsobem jej socializovat [11,31,32].
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Vyvoj jazyka a reci

Primémy piedSkolak se syndromem dokéze komunikovat delSimi vétami, které
obsahuji nové ¢asti feci, jako jsou zajmena. Pozdéji se ve vétach objevuji i piidavna jmé na
a piislovce. Stale ale dé¢la gramatické chyby a slova vyslovuje casto chybné. Ve vétach
ncéktera slova vynechavd nebo pouziva Spatné. V této fazi uz je ale schopny poslouchat
slozitéj$i pohadky a fikanky a nasledné je dokdze i zopakovat. Klade otazky typu ,,Co je
to?, ale ostatni otazky, jako jsou ,kde?* ,kdo?“ a,prod?* se objevuji az mezi Sestym
a desatym rokem [31,32].
Kognitivni vyvoj

Pamét’ se u ditéte s DS ZlepSuje. Po vyslechnuti kratkych Ciselnych fad je schopné

je zopakovat. Problémy dokaZze Ilépe fesit uvahou, coZ je patrné pfi sestavovani skladanek,

kdy dit¢ konkrétni dil pfed umisténim spravné otoci [29,30].
3.6.2.6 Mladsi Skolni vék - 5 az 12 let

V obdobi Sestych narozenin a tim i za¢atku povinné Skolni dochdzky, si primérné
postizené dit¢ rozviji predstavu o svych vlastnich schopnostech. Dit€¢ je vedeno
k sebejistoté. To je ovlivnéno jeho schopnosti vytvaret socialni vztahy a také tim, ze plni
ukoly, souvisejici se Skolni dochazkou [31].

Vyvoj hrubé motoriky

Svalovy tonus se zvySuje aklouby ztraceji ¢ast své abnormalni hybnosti. Do deseti
let dokaze dit¢ Splhat, chytat mi¢ a od této chvile se rovnomérné zvysuje sila, koordinace
a wytrvalost [28].

Vyvoj jemné motoriky

Dit¢ s DS ma pozoruhodné¢ rozvinutou jemnou motoriku a s tim je spojena
kreativita. Do deseti let je schopné nakreslit jednoduchy obrazek domu a ostatnich
béznych predméti. Stale presnéjsi a rychlejsi je i stithani a sklddani papfru. Dit¢ se mezi
desatym a dvanactym rokem nauci dokonce n€¢kolik pismen abecedy a dokéaze rozpoznat

a napsat cislice [11,30,31].
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Osobnostni a socialni vyvoj

V tomto Case je dllezit¢ obdobi osamostatiiovani. Postizené dit¢ se dokéze samo
obléct, umyt a déld hlavni potieby samo. Je obvykle v kazdodennich cinnostech
aVvsocilni oblasti mnohem zdatn€j$i, nez je podle urovné¢ jejich mtelektudlnich
schopnosti o¢ekavano [31,32].

Vyvoj jazyka a reci

Dillezité je uteni, ale i volnodasové aktivity. Re¢ ditéte se bdhem kolni dochazky
ZlepSuje, je zietelnéjsi a veéty jsou deli. Do dvanacti let ma primémé dit¢ s DS slovni
zasobu kolem 2000 slov (u zdravych déti dosahuje az 8000 slov). Pfesto miize byt pred
lidmi malomluvné. Jazyk patii k nejproménlivéjSim vyvojovym oblastem a u mnoha déti

S timto syndromem Casto za ostatnimi oblastmi zaostava [11,30].

3.6.2.7 Dospivani - 12 az 18 let

V téchto letech se osobnost formuje a jedinec prochazi urCitymi psychickymi
I fyzickymi zménami. Ty mohou wvést k vykyvim nalad nebo obnoveni obdobi
negativismu. Postizeny cClovék se ve veku dospivani snazi najit své misto ve
sveté, popiipadé si vybira budouci povolani. U lidi s DS je hledani profese naro¢né,
protoze kvili svému hendikepu nezvladaji stejnou praci jako lidé zdravi. Proto existuji
rizna vzdé€lavaci centra, kterd se zamétuji pravé na praci pro télesné i mentalné postizené

[11,28-32].
3.7 Charakteristika osob s DS

Odbornici se shodyi v nazoru, Ze osoby s DS jsou veétSinou velmi
milé, pratelské, oteviené a piekvapivé 1 socidln€ pfizpiisobivé a vnimané osobnosti.
Negativnim prvkem mize byt sklon k depresim a smutku a také pomérné siné vztahy
k lidem méné blizkym. Co se tyka agresivity a vybusnosti, jedna se spiSe o vyjimky. Maji
spiSe touhu po blizkém fyzickém kontaktu, coz v dospélém ve€ku nemusi spole¢nost
pijimat kladn€. V uvahu by se ale méla stdle brat skutecnost, Ze tito lidé nemusi byt jen
komunikativni, oteviené a piatelské osobnosti ale naopak mohou byt i introvertni
uzaviené povahy, coz mize byt zplsobeno stylem vychovy, ale také povahovymi

vlastnostmi rodicu, které byly zdédény [2,11,19,27].
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3.7.1 Chovani

Uroven rozumovych schopnosti u viech déti i dospélych s DS je doprovazena, jak
jiz bylo zminéno, mentalni retardaci. Ta je dle jedinci riizn¢ hluboka s mnohocetnymi
specifiky. Hodnota IQ klesd od raného veku, pfiblizné do osmi let véku ditéte, coz bylo
prokazano dle vyzkumi. U muzského pohlavi jsou hodnoty IQ mnohem nizsi nez

U pohlavi zenského [33].

Vyvoj déti s DS probihda v mnoha smérech prakticky totozné, jako u zdravych
jedincty, s tim rozdilem, Ze je vyrazné pomalej$i Chovani téchto déti je podstatné odlisné
od chovani déti zdravych, proto jejich vychova vyzaduje specificky pfistup a laskyplné
vystupovani nejlépe vlastnich rodict. U déti s DS jsou vyvojova stadia znacné opozdéna.
Jiz pfi prvnfim pohledu je patné, Ze po vzhledové strance neodpovidaji svému véku ani

je bemé [11,33].

Deéti s DS maji odlisné typy chovani které je spojeno s motorikou. Porucha jemné
motoriky se projevuje hlavné v sebeobsluze, pti malovani, skladani stavebnic nebo jinych
ruénich pracich. Typy chovani jsou rozdéleny do dvou skupin. Do jedné skupiny se fadi
déti, které vykazuji velmi zvé, az hyperaktivni chovani, pfed ni¢im nemaji zibrany
a z niceho nemaji strach. Snazi se velmi podrobné¢ prozkoumavat své okoli. Opacnym
pfipadem je, pokud dité nejevi zijem a je tedy vyrazné pasivnéjsi. V takovém piipadé je
tedy nutné dit¢ patficné motivovat a snazit se jej povzbuzovat [33].

Jak jiz bylo popsano vyse, vyvoj ditéte s DS trva vyrazné¢ déle. S tim souvisi také
schopnost mluveni a vyjadfovani. K rozvoji schopnosti verbaln¢ komunikovat dochdz az
kolem 6. roku Zivota. Existyji ale ivyjimky, kdy se fe¢ vyvine diive, nebo i dokonce
pozdéji. Krozvoji fei napomahd spravné dychdni, pasivni pochopeni fe€i coz je
stimulovano obrazky nebo zvifecimi zvuky. Po dikladnych cvi¢enich je dit¢ schopno
kolem Sestého roku svého veéku jednoduse miuvit [11,33].

Zcela zasadni pro vyvoj jedinci s DS je péCe a Cas, ktery je jim veénovan pii
vychov€. 1 navzdory tomu, Ze déti s DS jsou schopné jednat s ostatnimi lidmi za
souCasného dodrzovani zakladnich pravidel, kterda se v pribéhu naué¢i nebo si je

osvoji, dochaz k situacim, kdy té¢Zko snasSi zdsadni zmény [33,34].
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3.7.2 Psychiatrické problémy

U osob s touto diagnézou se nevyskytuje zadna piiznaéna psychiatricka porucha,
ktera by se pojila vyhradné jen s DS. Nejéastéjsi psychiatrické poruchy dospélych jsou
deprese, poruchy chovani a problémy s pfizpisobovanim se. D&t maji problémy
predevsim se soustiedénim a u n¢kterych se mize vyskytnout iautismus, cozje Symptom
uzavienosti. Lidé s DS maji zhorSenou orientaci v socidlnich situacich a vztazich, maji

problémy s komunikaci, s utvafenim vlastntho sebevédomi a nesnadnou seberealizaci

[34].
3.7.3 Prozivani

Lidé s DS velmi prozivaji smrt nebo odchod blizké osoby. V takovém piipadé je
mozné sledovat velky smutek doprovazeny sinym a neutuchajicim pla¢em. Jeden ze
zékladnich davodl je nepochopeni situace, ktera nastala. Pravé tato neschopnost se se
situaci smiiit a pochopit ji, vede ke spusténi vzniku deprese a poruch chovani. Proto
potiebuji lidé s touto poruchou ve své blizkosti chapavou a milyjici osobu, ktera jim

pomize vyrovnat se s takovym problémem [35].
3.7.4 Kognice

Pod pojmem kognice si lze predstavit schopnost vnimani, mysleni, schopnost
zapamatovat si situace a pamatovat si ncktera fakta, dale pak schopnost udrzeni

pozornosti a schopnost se ucit [11].

Nejprve prochazi dit¢ obdobim, kdy nejevi znamky jakéhokoliv pokroku
Vv osvojeni dovednosti. Toto obdobi je nazvano docasnym obdobim klidu ve vyvoji a to
je doba, ktera je pro déti nesmirn¢ dilezita. V této fazi vyvoje si dit¢ postupné upeviiuje
vSe, co se doposud naucilo a souCasné si pomalu procviCuje nové dovednosti Mnohem

vetsi vyvoj se déje tedy skryté¢ a nebyva okamzté patrny [35].

Co se tykd rozumové oblasti, je mozné zde pozorovat charakteristické znaky
spojené s defictem kognitivnich funkci, které jsou pfitomny i u jnych mentalnich
retardaci. Jako piiklad téchto poruch lze uvést pravé jiz zminéné poruchy
paméti, pozornosti a usudku. Dale pak zménéné wvnimani casu a prostoru, problémy se

zrakovym a sluichovym vnimanim [11,35].
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3.7.5 Fyzické schopnosti

DS je mentalni handicap, neni to Zadny druh télesného postizeni. I pfesto ale
mizZzeme u osob s timto postizenim pozorovat snizenou fyzickou zdatnost a vykonnost.
Tyto obtize jsou vysledkem kombinace celé fady jiz zminénych faktord, zejména pak
snizeného svalového napéti (hypotonie), mensi sily, mozné srdecni vady a kratSich
koncetin. Ale pfi¢inou mize byt celd fada dalsich vlivi, jako napiiklad: snizend funkce
Stitné  Zldzy, volnd kloubni pouzdra a méné pevné Slachy, nadvaha, sedavy styl
zivota, snizend motivace ke sportu a pohybu v disledku mentalniho postizeni a pomérné

rozsahlé motorické neobratnosti [19,35].

Pokud ale bude ditéti poskytnuta spravna péce, dostatek casu, podnétl
a moznosti, poztivni pfistup a pochopeni, nauci se behat, skdakat, jezdit na

kole, tancit, plavat, lyzovat a hrat sportovni hry [11].
3.8 Downiiv syndrom — myty a realita
Prvni mytus — déti s DS jsou nevzdélavatelné a nevychovatelné

Tento predsudek bohuzel Casto podporuji také nekteti z fad lékait a na zdkladé
toho doporucyji rodi€im umisténi ditéte do Gstavu. Nicméné opak je pravdou. Déti s DS

jsou velice ucenlivé a obvykle se nauci vSe podstatné [19,36].
Druhy mytus —lidé s DS by méli byt umisténi v ustavech

Naopak nejlepsich vysledkli dosahuji osoby s DS v rodinném kruhu, kde je jim
vénovana laska a vytvafeno podptirné prostiedi, které stimuluje jejich rozvoj. Pravé toto
je zasadni pozorovatelny rozdil mezi generaci dneSnich déti s DS a postizenych déti

z ptedchozich generaci, které byly vychovavany v ustavech [35,36].
Tieti mytus — DS je ojedinéla geneticka odchylka

Jak vz bylo zminéno, DS je nejobvyklejSi vrozena chromozomalni anomalie.

Celosvétoveé se rocné rodi asi 100 000 novych déti s DS [2].
Ctvrty mytus — déti s DS se rodi vét$inou star$im rodicam

Je prokazano, ze narustajici v€k matky (nad 35 let) pripadné otce (nad 50 let)

zvySuje pravdépodobnost narozeni ditéte s DS. Ale i v rozporu s timto faktem se rodi déti

35



s DS i vyrazné mladSim matkdm. Toto potvrzuji také vysledky prenatdlni diagnostiky
[2,19,36]. Tabulka 2 ukazuje vyskyt DS v zavislosti na véku matky.

Tabulka 2 Vyskyt Downova syndromu v zavislosti na véku matky [11]

Vyskyt Vyskyt
Vek Downova Vek Downova
matky syndromu matky syndromu
20 1z 2000 35 12350
21 1z1700 36 1z 300
22 1z 1500 37 12250
23 1z 1400 38 12200
24 1z 1300 39 1 ze 150
25 171200 40 1ze 100
26 1z1100 41 1280
27 1z 1050 42 1z 70
28 1z1000 43 1z60
29 12950 44 1z50
30 12900 45 1ze 40
31 1z 800 46 1z30
32 1ze 720 47 1z25
33 12z 600 48 1220
34 1 ze 450 49 1z10

Paty mytus — lidé s DS jsou téZce mentalné postiZeni

DS nejcastéji doprovazi lehka nebo stfedni mentalni retardace. Takto postizené
déti jsou pomérné dobie vzdélavatelné, maji schopnost ucit se Cist, psat a pocitat. A jsou
také ve vétSin¢ piipadu schopné fungovani na socialni urovni Vyjimkou jsou ovSem
ptipady, kdy je retardace piii§ hluboka a v tomto pifpade je vySe uvedené vyrazné

memoznéno [11,36].

36



Sesty mytus - Lidé s DS nejsou §t’astni a nejsou schopni vytvaret blizké

mezilidské vztahy

Lidé s DS maji stejné pocity jako kdokoliv jiny bez postizeni, jsou schopni
bémym zpisobem vyjadiovat radost, smutek a jiné emocionalni projevy. Co se tyka
socializace, tak jsou velmi zdatni. Dobfe navazuji intimni vztahy a Casto se i vdaji ¢i
ozeni. Ani lidé s DS nejsou vyjimka a také maji sva trapeni a obCasnou smutnou naladu
[36].

Sedmy mytus — déti s DS musi byt zarazeny do specialné vychovného

programu

Déti s DS nemaji problém s ntegraci v matefské izékladni Skole. Problém je spiSe
na strané Ceského Skolstvi. To si nedokaZe poradit se zaclenénim jakkoliv postzenych
déti do ,hlavniho proudu” vzdélavanych Zzikd. V zemich zipadni Evropy jsou pro
integraci vytvofeny podminky a na tomto Uizemi je tedy samoziejmosti. 1 v CR se stale
zvySuje pocet déti s DS, které jsou obvykle s dopomoci asistenta integrovany do béznych
zakladnich kol [36].

Osmy mytus - lidé s DS jsou nezaméstnatelni

I ptesto, 7ze zaméstnani lidé s DS potiebuji peClivéjsi zaskoleni a vétsi dohled, tak
jsou za svou pracovni pozici velmi vd&¢ni a pracuji s nadsenim a oddanosti. Rada z nich
je schopna bez problému pracovat na béznych pracovnich pozicich, jako jsou napiiklad

restauracni zafizeni i vefejné sluzby [36].
Devaty mytus - lidé s Downovym syndromem se doZivaji nizkého véku

V poslednich letech se délka zivota ulidi s DS vyrazné prodlouzila a dnes se blizi
délce Zzivota primémé populace. V jesté relativné neddvné minulosti byla ¢asnéjsi a vySsi
umrtnost zplsobena tim, ze se lidé s DS vice potykaji s n€kterymi zdravotnimi
komplikacemi neZ jejich vrstevnici ato napiiklad se srde¢nymi vadami, zhorSenou funkci
Stitné Zldzy, snizenou imunitou, leukémii, poruchami zraku a sluchu a dalSimi problémy

[19,36].
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4 VYCHOVA A VZDELAVANI DETI S DS

4.1 Vcasna péce o déti s DS

K nejzdvaznéjSim tkolim patii vypracovani konceptu pro programy vcasné
péce, které jsou v dne$ni dobé vyuwzivany ve vSech rozvinutych zemich. V oblasti
realizace programii vasné péde o déti s DS v CR nejvétsi dil zasluzné prace vykonalo
a dale vykonava Specialné — pedagogické centrum pii matetské Skole. Ve své péci ma
nckteré déti s DS jiz od v&€ku Sesti tydnl. Détem jsou poskytovany mdividudlni
a skupinové péce, které se fidi podle soucasnych védeckych poznatkli a podle ziskanych
Zkusenosti. Centrum se také snazi pomahat rodic¢tim v adaptaci na trvalé postizeni jejich

ditéte [37]. Na obr. 4 je vyobrazen 7k ve specidné-pedagogickém centru.

Vcasnd péce je velmi dilezitd v podpotfe vyvoje procesit spojujici smyslovou
a motorickou oblast a napomihd socidlnimu vyvoji novorozenct. Pfi ovliviio vani
télesného a duSevniho vyvoje ditéte rozhoduje spiSe kvalita, nezli mnozstvi ziskavanych
smyslovych a télesnych vjemd. K tomuto poznani dosli pedagogové a psychologové

V poslednich letech [2,37].

Jelikoz nikdo z rodict neni pfipraven na vychovu ditéte s DS a mnoz rodice si ve
chvili, kdy jsou postaveni pfed skute€nost vychovavat takto retardované dit€, nevédi rady.
Tyto procesy je pittom nezbytné nutné soustavné stimulovat. Odbornd pomoc je tedy
zamétena kromé déti, zejména také na jejich rodinné pibuzné. Toto je jediny zptisob jak

vytvorit ditéti s DS pifjemné prostiedi pro jeho budouci vyvoj [37].

Obr. 4 Zak ve specialné — pedagogickém centru [38]
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4.2 Vzdélavani déti s DS

V souCasné dobé maji samoziejm¢ deti s DS pravo na vzdélani, tak jako jejich
nepostizeni vrstevnici. 'V predSkolnim véku maji tyto déti moznost navstévovat jak
matefské Skoly specializované pro vychovu postizenych déti, tak matetské Skoly bézné.
Ve weku, kdy je povinnd Skolni dochdzka, by mélo kazdé z déti s DS pravidelné
navstévovat Skolu s pfihlédnutim k vaZnosti jeho postizeni. Mohou se také vzdélavat ve

Skolach ur¢enych pro vzdélavani mentalné postizenych déti [37,39,40].

Pokud se jednd o zdvazn€jSi mentdlni postizeni, kdy dit¢ neni jest¢ dostatecné
zralé k tomu, aby se mohlo systematicky vzd€lavat, mize se pfihlasit do tzv. piipravného
stupné pomocné Skoly. Jedna se o tiilety piipravny stupen a poskytuje détem odbornou
piipravu na vzdélavani. V rehabilitacnich tiidach pomocné Skoly se perspektivné budou
vzdélavat déti s tézkym a hlubokym postizenim, tyto tiidy se v soucasné dobé

experimentalné oveéiuji [37,39-42].

Déti s DS maji moznost pokracovat po ukonceni povinné Skoli dochizky ve
svém vzdélani a to ve stiednich odbornych uciliStich, v odbornych uciliStich
a v praktickych skolach, kde se zdokonaluji v praktickych dovednostech a védomostech,
které uplatni ve svém budoucim zaméstnani. Dospéli lidé s DS mohou navstévovat
vecerni Skoly, které jsou zfizovany v ramci celozivotniho vzdélavani a ve kterych
dostanou moznost prohloubit a upevnit veédomosti a dovednosti a navazat mozna
pratelstvi [37,39,42,43].

Cilem pedagogt, ktefi vénuji mnoho sil pii pokusu o vychovu a vzdélavani
postizenych déti, je dosazeni co nejvyssitho uplatnéni a sobéstacnosti jim svétenych déti
Vv bézném Zzivoté. I pfesto je téchto prileZitosti stale nedostatek a péce spolecnosti o lidi

s DS ma jesté¢ znaéné rezervy [37,39,40,43].
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5 PREVALENCE DS
5.1 Prevalence DS v CR

Pfesné pocty narozenych jedincii s touto chromozomalni vadou jsou znamé
zasluhou celostatniho sledovani veskerych vrozenych vad. To bylo zahdjeno jiz v roce
1964 v tehdejsim Ceskoslovensku, jako v jednom z prvnich statdl na svété vibec. Registr

vrozenych vad je tedy v CR dlouhym zvykem [19,44].

V CR se v soutasné dobé podafilo vyrazné snizit pomér nové narozenych déti
s DS k celkovému poctu osob ve sledované populaci (incidence). A to dky modernim
metoddm prenatadlniho vySetfeni, kdy je mozné takovéto té¢hotenstvi na piani t€¢hotné Zeny
v souladu s platnou legislativou piredéasné ukonéit a to az do 24. tydne téhotenstvi (vice
nez 50 % piipadt) [19,44 -46].

V CR se viak vyskytuje i trend zcela opa¢ny. Po zapoéitini prenatalng
vySetiovanych rodi¢ek a pro tuto diagnézu také ukonCenych téhotenstvi, celkovy pocet
diagnostikovanych piipadi v CR stoupa. O jak velky nartst jde je ukazano v grafu 1.
Tento nartst je nejen zplisoben zvySenym prumérnym vékem tehotnych zen, ale také
lepSim a brzkym vySetfenim. Toto vySetfeni dokédze diagnostikovat a zaregistrovat takové
piipady, u kterych by bez tohoto vySetfeni doSlo k Casnym potratim, a tim padem by
unikly oficialni registraci. Prenatalni zachyt DS se zdvojnasobil - ze 40 % na 80 % [19,44-

46]. Procento rodicek nad 35 let véku za poslednich 26 let je zaznamenano v grafu 2.
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Graf 1 Prenatélni diagnostika DS, CR 1994-2013 [19]
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5.2 Prevalence DS ve svété

Piblizny vyskyt DS se pohybuje v rozmezi od 1:1 000 do 1:1 100 zivé narozenych
na celém svété. Ro¢né piijde na svét zhruba 3 000 az 5 000 déti s touto chromozomalni
poruchou. Napiiklad ve Spojenych statech americkych ma kazdy rok 5 400 ze 4 milid nti
déti DS. Asi 250 000 rodin v USA je tedy ovlivnéno touto vrozenou vadou. Z vybranych
10 americkych regionii bylo ziSt€no, Ze v rozmezi 24 let vzrostla prevalence DS a to
0 31,1 %. Incidence DS u Zivé narozenych déti stoupla tedy z 9,0 na 11,8 (pfepocteno na
10 000). Pfi analyzovani vyskytu DS u riznych etnickych arasovych skupin bylo
zji8t€no, Ze vyssi prevalence je ueuropoidni rasy (bélosi). DS ma také vice muzi, nez Zen
[47-49].

Co se tykéa efektivity prenatilni diagnostiky u DS, tak je nejvyssi v CR astale se
zvySuje. Nejvyssi hodnoty byly nalezeny také ve Francii, kde je i vysSSi zastoupeni rodicek
nez u nas, a v nékterych italskych registrech. Naopak hodnoty nejnizsi byly zjiStény
v Kanad¢ a v USA [50-52]. Kolik procent t€hotnych Zen ve vybranych statech pfedcasné
ukoncilo t€hotenstvi diky prenatdlnimu vySetfeni je vyobrazeno v grafu 3.

Graf 3 Mezinarodni srovnanipfedéasné ukondenych téhotenstvipro diagnézu DS [19]
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ZAVER
Ciem této bakalatské prace bylo popsat problematkku Downova syndromu. Ze

statistickych Udajl je ztejmé, Ze prenatalni diagnostika DS v poslednich letech vykazuje
rostouci trend. OvSem diky v€asnému odhaleni této vrozené vady dostdva matka moznost
podstoupit interrupci. Toto je hlavnim divodem, Ze celkova incidence narozenych déti
s DS klesa. Z prace také vyplyva, ze vztah k jedincim s Downovym syndromem a vyvoj
péce o n€ se v poslednich letech znaéné zménil.

K této zméné¢ napomahaji z velké €asti odbornici, ktefi své zkuSenosti zskavaji
v zahrani¢i. K této situaci by ale nemohlo wvilbec dojit, kdyby samotni rodie nevénovali
veSkeré¢ Usili a snahu svému ditéti s timto postizenim. Diky tomu jsou tito jedinci
piijimani mnohem Iépe a maji Sanci se snadnéji zapojovat do bézného Zivota. Objevuji se
spole¢nosti, kde je podpora lidi s Downovym syndromem na prvnim mist¢ a které
prosadili efektivnéj$i moznosti ve vzdélavani.

V prvni ¢asti bakalaiské prace je nastinéna genetickd podstata této vrozené vady
a také n€kolik zptsobl, kvili kterym mize dojit k abnormalnimu karyotypu, ktery je
charakterizovany nadbyte¢nym 21. chromozomem. Zminka je 1 o historii Downova
syndromu a nésleduje sezndmeni s veSkerym prenatdlnim vySetfenim a klinické projevy.
Velka ¢ast mé prace se vénuje vyvoji déti s Downovym syndromem, od novorozeneckého

obdobi az po dospélost.

Druhd cast bakalarské prace zahrnuje charakteristiku této chromozomilni vady
a také malé shrnuti o mytech, které jsou vyvraceny skutecnou realitou. Nasleduje popis
vychovy avzdélavani déti s timto postizenim, kde jsou zminény pravé ty
spole¢nosti, které pomahaji se zapojovanim lidi s Downovym syndromem do bézného

zivota. Je to napiiklad specidiné-pedagogické centrum.

V posledni &asti je zminéna prevalence Downova syndromu v Ceské republice

a ve svete.
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