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Klinicka charakteristika:

*Epikantus *VVVV (srdce) —
*Makroglosie nejCastejsi pricina
(zdanlivé kvuli smrti

hypotonii) edeformity rukou a
*Hypertelorismus nohou (tzv.

*mala Usta "sandalova ryha")
*Brushfield spots *skeletalni anomalie
*mala mozkovna *Hypogonadismus ->

* kratky Siroky krk neplodnost muzd,
*svalova hypotonie  zeny vyjimecné
mentalni retardace plodné




o -
o -
svrozena pocetni chromozomdlni aberace (vysetfujeme karyotyp)
i 8 S 10 11
*95% 47, XY, +21 -> prosta trizomie chromozomu 21
e pfi¢ina: nondisjunkce nejc¢astéji na strané matky —v pribéhu vyvoje oocytu
- * neni dédicna (r|2| se zvysuje s vekem matky)
H°4 6, XY, der 21 -> translokacni forma tnzﬁ i 1 %
e =sRobertsons lokace je fuze dvou akrocentri
chromozom (chromozomu 21 a21¢Cil4)
14 . Balancova'lnﬁrenasec (rodic) je klinicky zdravy, &35 chromozomdl 7
e dédi¢na
* 1-3% mozaikova forma
* nadbytecny chromozom 21 nese pouze urcita linie bunék
- ,"zavaznost takovéto formy je zavisla na procentualnlm zggtoupenl linie s

trlzomlckym karyotypem & - - >
* neni dédi¢na

20 21 A 22



Robertsonska translokace

IDAEETIORNH TRANSLOLATION

Segregation of a Robertsonion Translocation

Part of Cheomosoma Lost

Parant's Call Wigh Porant's Cell With
Eoberisanion Tronslocolion ' Hoemal Chromosames
o

i v .-L v V. v oawes
AaD D ah (¢ |“ NN
| | | : . i .II '_. I |
“x' ot \h% i_l;r/ ey "‘xJ L”a ‘H-_' A I
T*—h ! | hL 1+T—+:L——¢. TS



Populace

* Prevalence: 1-5/10000 ??? — zdroj???
* Incidence: 1/ 750 u narozenych

Zastoupeni vékovych skupin rodicek, CR 1985 - 2011 %

Incidence Downova syndromu, CR 1994 - 2011 &>

na 10 000 Zivé narozenych Enarozeni Eprenatalni diagnostika % ‘ —15-19 —20-24 —25-29 —30-34 —35-39
25 - 50

vék
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Yo
Moznosti |

DS neni v soucasnosti mozné lécit kauz

Lecime symptomaticky:
i viéer:?‘“I

ni patere, omezeni

ynteticke )

tetralogi€ — chirurgicky

 Hypotonie- spontanni ni s vekem, rehabilitac

s.\At_I_gpto-axiélnl' dislokace — rentgeny
rizikovych aktivit, operace

 Epilepsie — antikanvulzivni

ootyredza — podavani NOTTME 7|3
me

ebo chir

Hypertyreoza — inaktivace rad. jodet
pstituce

VSV o.defekt septa, Fallotg
zakrok

» Poruch¥raku a sluchu — bryle, na atko




Prevence a diaghostika

1. prenatalni diagnostika

-J incidenci Downova syndromu u narozenych
- zameérena na odhaleni zvySeného rizika chromozomalnich aberaci — véetné Downova sy
- moznost ukonceni téhotenstvi do 24. tydne

A. biochemické markery z materského séra

* 1. odbérv . trimestru
— PaPP — A (Specificky téhotensky protein A) — |,
— Free beta hCG - 1
e 2.odbér v Il trimestru = triple test:
— AFP (alfafetoprotein) — {,
— hCG (choriovy gonadotropin)- T
— UuE3 (nekonjugovany estriol)- odrazi celkové riziko téhotenstvi- |,

B. ultrazvukova kontrola
e 6,13, 20.a 32. tydnu gravidity

* nuchdlni translucence — pfi ztlusténi > 3 mm je zvysené riziko chromozomalni
aberace

* opozdénad osifikace / chybéni nosni kosti
e délka stehenni kosti
* patologie srdce




Prevence a diagnostika

C. invazivni metody:

2

riziko potratu pod 1%

odbér choriovych klkii
— transabdominalné v CR
— mezi 11. a 13. gestaCnim tydnem

amniocentéza
— odbér vzorku plodové vody jehlou pres sténu brisni pod kontrolou uzv
— kultivace—>karyotyp; bch vySetreni plodové vody
— mezi 16. a 18. tydnem gravidity

Kordocentéza — riziko komplikaci 2-4%
— punkce pupecniku a odbér fetalni krve z pupecnikové vény pod uzv kontorolou
— (krevni elementy—>karyotyp)
— od 18. gestaCniho tydne

. Postnatalni diagnostika

zaloZzena na ovéreni karyotypu narozeného ditéte cytogenetickym vysetfenim

podezreni na tento syndrom je zpravidla vysloveno na zakladé typického klinického
obrazu



Etické a pravni aspekty

* potrat x dokonceni tehotenstvi
* invazivni vySetreni a nasledny abort
* chybna diagnostika s falesné pozitivnhim vysledkem
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