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Zastoupeni genetickych chorob a
vyvojovych vad podle etiologie

»+ 0,6 %-0,7% populace ma vrozenou
chromosomovou aberaci

+ incidence vaznych monogenné podminénych
chorob odhadnuta na 0,36% u Zivé narozenych

novorozencu (studie na 1 000 000 déti), méné
nez 10% se manisfestuje po puberté

* az 80 % populace onemocni do konce zivota
multifaktorialné podminénou chorobou (geneticka
predispozice + vliv zevniho prostredi)



Vrozené chromosomové aberace
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Downlv syndrom

- Frekvence cca 1/800 u novorozencu, 1/28 u
potracenych plodii

» chlapci:divky - 3:2
- cca75% plodu s trisomii 21 se potrati

+ cca 95%- prosta trisomie, cca 5% translokace,
mozaiky

+ asi u 1/3 déti srdecni vada, typicky A-V kandl
+ typicka vizdz obliceje, mala postava, mentalni
retardace, pricna dlanova ryha, snizené svalové
napéti, casté infekce, Castéjsi vznik akutni
lymfatické leukemie, dalSi vyvojové vady



Cytogenetické nalezy u Downova
syndromu v Ceské republice 1994 - 2001

93,30%

B Trisomie
O Translokace

B Mosaicismus




Pricna dlanova ryha




Normadlni muzsky karyotyp
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Karyotyp - Downuv syndrom
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Metoda FISH - interfaze, mozaika chromosomu 21
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DS - translokace 46,XY,1(21;21),+21
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Downlv syndrom

+ Vysetreni v téhotenstvi, geneticke
poradenstvi

* Prenatdlni screening
» Prenatalni diagnostika

» Postnatalni diagnostika, geneticke
poradenstvi , vysetreni rodiny, péce o
rodinu a dité s Downovym syndromem
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Prenatdlni screening



Biochemicky screening

+ Biochemicky a UZ screening - I. trimestr
+ 10.-14. tyden téhotenstvi (t.g.)

+ Biochemicky screening - TI. trimestr

+ 16.-18. tyden téhotesntvi

+ Vyhledavani téhotenstvi se zvysenym rizikem Downova
syndromu, Edwardsova syndromu, rozstépu neuralni
trubice nebo Smith-Lemli-Opitzova syndromu u plodu

- UZ screening- II. trimestr

- 20.-22.t.9. (gynekolog, kardiolog)

+ Vysetreni dobrovolné
- Doporuceni vsem téhotnym
* Hodnoti specialista



Downuv syndrom - positivni
prenatalni screening

Hodnoti se pocitacovy vysledek, tzv.
individualni riziko

Zvysene riziko = doporuceni genetickeé
konzutlace a dalsiho upresnujiciho

vysetreni
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Ultrazvukovy screening

+ UZ screening I. trimestru v 10-14.t.g. (pocet
plodu, velikost, NT - vétsi projasnéni na krcku
plodu, NB - pritomnost nosni kistky a dalSi
.minor markery” pro odhad rizika Downova
syndromu u plodu)

+ UZ screening II. trimestru ve 20 t.g. (detekce
poznatelnych vrozenych vyvojovych vad a
neprimych znamek vrozenych chromosomovych
aberaci u plodu)



UZ -prenatalni kardiologie ve 21.t.g.

(detekce poznatelnych srdecnich vad)

* Vrozené srdecni vady jsou nejCastéjSi vyvojovou
vadou u clovéka, ¢asto spojené s dalSim
postizenim

* Prenatdlni diagnostika srdecnich vad vyzaduje
specializovanou erudici a zkusenost

* Pozndni srdecni vady u plodu umoznuje dle
zdavaznosti modifikovat dalsi postup (ukonceni
téhotenstvi, lécba plodu, sledovani a porod na
specializovaném pracovisti)



Downlv syndrom
Prenatdlni diagnostika invazivni

Potvrzeni DS u plodu muze byt

duvodem k ukonceni gravidity z

genetické indikace dle platnych
zakonu, na prani rodicu.



Invazivni postupy

+ CVS - odbér choriovych klku - po 10.t.g.
* AMC - odbér plodové vody
- Obvykle mezi 15-18.t1.g.

- Kordocentéza - odbér fetalni krve z
pupecniku - po 20.t.g.

- Placentocenteza



Zavislost DS u plodu na véku matky

Vek matky riziko M. Down v %

- 20-24 pod O,1
-+ 35 0,4
- 40 1,3
- 45 4,4

-+ 47 7,0
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Vysetreni rodiny
Péce o dité s Downovym
syndromem a jeho rodinu



Novorozenec s podezrenim na DS

» Citliva informace, sdéleni optimalné
v pritomnosti obou rodiclu, novorozence
a oSetrujiciho neonatologa

- Vysvétleni duvodu genetického
vysetreni - stanoveni karyotypu,
informace o mozném vysledku, terminu
kdy bude vysledek k dispozici

- Informovany souhlas rodicu



Novorozenec s Downovym syndromem

+ Sdéleni vysledku vysetreni v klidném
prostrredi, v pritomnosti obou rodicu
a ditéte s podanim zakladnich
informaci o chorobé a péci o dité

* Domluva terminu kontrolniho vysetreni,
pri kterém vétsinou dopliujeme
vySetreni rodicu

» Kontakt na potrebné specialisty vcetné
svépomocnych organizaci



Péce o dité s Downovym syndromem

* Neonatologie

- Pediatrie

* Rehabilitace

+ Endokrinologie

- ORL

» OCni

* Psychologie — psychiatrie
* Gastroenterologie

-+ Stomatologie

- Specialni pedagogika
+ Lékarské genetika



Svépomocné organizace

» Organizace obvykle zamérené na jednu
chorobu nebo skupinu onemocnéni s
podobnymi priznaky

* Mohou vyznamné pomahat lidem, kteri
maji zdjem sdilet své zkusenosti s
nékym, kdo ma stejné problémy,
preddvaji vzacné informace (novym
pacientum, ale i lékarum a dalSim
profesionalum), sleduji novinky v Iécbé a
prevenci, podporuji vyzkum...



Svépomocné skupiny a organizace

» Klub rodin s détmi s Downovym
syndromem

* Klub rodin a malymi détmi s Downovym
syndromem

- Specializovana zdravotnicka pracovisté
se zkusSenosti s témito rodinami



Usmévy

Obcanské sdruzeni pro pomoc lidem s




Svétovy den Downova syndromu



