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CharakteristikaCharakteristika

�� NejrozNejrozšíšířřeneněějjšíší forma mentforma mentáálnlníí retardace retardace 

�� PopsPopsááno 1866 Anglino 1866 Angliččanem Johnem anem Johnem DownemDownem

�� DDřřííve ve mongolismummongolismum

�� VVěěttššinou stinou střřednedněě ttěžěžkkáá MR MR 



FyziognomickFyziognomickéé zvlzvlášáštnostitnosti

�� MenMenšíší hlava, zadnhlava, zadníí ččáást plost ploššíšší, kulatý vzhled, kulatý vzhled

�� ObliObliččej malých dej malých děěttíí plochplochéé rysyrysy

�� ÚÚzkzkáá ooččnníí vvííččka, ve vnitka, ve vnitřřnníím koutku kolmm koutku kolmáá
kokožžnníí řřasa (bilaterasa (bilateráálnlníí epikantusepikantus))

�� NNěěkdy menkdy menšíší uuššii

�� MalMaláá úústa, nsta, něěkdy otevkdy otevřřena ena –– vyvyččnníívváánníí
velkvelkéého jazyka, chybnho jazyka, chybnéé postavenpostaveníí zubzubůů



�� Ruce a chodidla malRuce a chodidla maléé a silna silnéé

�� Jedna rýha pJedna rýha přřes dlaes dlaňň –– „„opiopiččíí rýharýha““

�� Otisky prstOtisky prstůů odliodliššnnéé od ostatnod ostatníích dch děěttíí

�� PlochPlochéé nohy (nedostatenohy (nedostateččnnáá pevnost pevnost ššlach)lach)

�� Hypotonie, volnHypotonie, volnéé kloubyklouby



�� ŠŠiriršíší a mohutna mohutněějjšíší krkkrk

�� VýVýšška 147 ka 147 –– 162 cm mu162 cm mužžii
135 135 –– 155 cm 155 cm žženyeny

�� VrozenVrozenéé srdesrdeččnníí vady vady –– 40% (zv40% (zvěěttššenenéé
srdce)srdce)

�� SmyslovSmyslovéé vady vady –– zrak, sluchzrak, sluch



EtiologieEtiologie

�� Výskyt v kaVýskyt v kažžddéé populaci ppopulaci přřibliibližžnněě stejnýstejný

�� VVěěk rodik rodičůčů –– matky nad 35 let, 15 matky nad 35 let, 15 --19 let19 let
-- otcovotcovéé nad 50 letnad 50 let

NejvNejvííce dce děěttíí se rodse rodíí matkmatkáám ve vm ve věěku 24 ku 24 –– 30 30 



Formy DSFormy DS
TrizomieTrizomie 21. chromozomu21. chromozomu

�� NondisjunkceNondisjunkce -- kakažžddáá bubuňňka mka míísto 46 chromozomsto 46 chromozomůů
ve 23 pve 23 páárech 47 chromozomrech 47 chromozomůů ve 22   ve 22   
ppáárech a jednrech a jednéé trojicitrojici

-- 93% p93% přříípadpadůů

�� Mozaika Mozaika -- nněěkterkteréé bubuňňky 46 chromozomky 46 chromozomůů, jin, jinéé 47                47                
-- 3%3%

�� Translokace Translokace -- rodirodičč ppřřenaenaššeeččem em 
-- 4%4%



VyVyššetetřřeneníí

�� ScreeningScreening ttěěhotných hotných žžen en –– zda zvýzda zvýššenenáá
momožžnost výskytunost výskytu

�� AmniocentAmniocentéézaza –– vylouvylouččeneníí čči potvrzeni potvrzeníí

�� GenetickGenetickáá vyvyššetetřřeneníí –– odbodběěr krver krve



PPééččee

�� Vývoj opoVývoj opožždděěn n –– denndenníí prprááce a pce a pééččee

�� DDůůraz kladen na rozvoj raz kladen na rozvoj řřeeččii

�� Programy vProgramy vččasnasnéé ppééččee

�� Klub rodiKlub rodičůčů a pa přřáátel dtel děěttíí s DS (Klub RPDDS)s DS (Klub RPDDS)

�� SPMPSPMP


